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Neurokutanne ochorenia

Abstrakt

Fakomatdzy, zname tiez ako neurokutanne syndrémy, su
heterogénnou skupinou ochoreni, na ktorych etioldgii sa
v roznej miere podiel’a dedicnost’ (autozomalne dominant-
ne dedi¢né ochorenia). Patri sem vySe 30 nozologickych
jednotiek, ktoré primérne postihuju organy neuroekto-
dermalneho pdévodu (centralny neurovy systém, periférne
nervy, kozu), ale tiez ostatné organy a spojivové tkaniva.
V ich diagnostike maji vyznamné postavenie radiologické
metddy. Medzi najcastejSie sa vyskytujuce ochorenia v tej-
to skupine patria neurofibromatéza 1, neurofibromatéza 2,
tuberdzna sklerdza, Sturge-Weberov syndrom ¢i Von Hip-
pelov-Lindauov syndrém.

KPicové slova: fakomatdzy, magneticka rezonancia, neu-
rofibromato6za, neurokutanny syndrom

Abstract

Fakomatoses, also known as neurocutaneous syndromes,
are a heterogeneous group of diseases in which hereditary
aetiology is implicated to varying degrees (autosomal do-
minant hereditary diseases). These include more than 30
nosological units that primarily affect organs of neuroecto-
dermal origin (central nervous system, peripheral nerves,
skin), but also other organs and connective tissues. Radio-
logical methods play an important role in their diagnostics.
The most common diseases in this group include neurofib-
romatosis 1, neurofibromatosis 2, tuberous sclerosis, Stur-
ge-Weber syndrome or Von Hippel-Lindau syndrome.
Keywords: facomatosis, magnetic resonance, neurofibro-
matosis, neurocutaneous syndrome

Uvod

Fakomatdzy, zname tiez ako neurokutanne syndrémy, su
heterogénnou skupinou ochoreni, na ktorych etioldgii sa
v roznej miere podiela dedi¢nost’. Patri sem vyse 30 no-
zologickych jednotiek, ktoré primarne postihuji organy
neuroektodermdlneho povodu (centralny neurovy systém,
periférne nervy, kozu), ale tieZ ostatné organy a spojivo-
vé tkaniva. V ich diagnostike maji vyznamné postavenie
radiologické metddy, ktoré sa tiez vyuzivaju pri pravidel-
nych kontrolach postihnutych jedincov. Medzi najCastejsie

sa vyskytujlice ochorenia v tejto skupine patria neurofibro-
matdza 1, neurofibromatdza 2, tuberdzna sklerdza, Sturge-
-Weberov syndrom ¢i Von Hippelov-Lindauov syndrom.
Niektoré menej ¢asté fakomatdzy su ataxia — teleangiekta-
zia, Cowdenov syndrom, meningiomatdza ¢i neurokutanna
melanodza (1, 2). Mnoho neurokutannych ochoreni sa ma-
nifestuje pri narodeni, pripadne v rannom detstve (3).

Neurofibromatoza 1

Neurofibromatéza 1 (NF 1), znama tiez ako von Rec-
klinghausenova choroba, je najCastejSou fakomatézou
a s incidenciou 1:2 000 — 3 500 patri aj medzi najéastejSie
autozomalne dominantne dediéné ochorenia. Gén zodpo-
vedny za neurofibromatozu typu 1 patri medzi tumor sup-
resorové gény a je lokalizovany na chromozome 17q11.2.
Bolo popisanych vySe 500 roznych typov mutéacii NF1
génu, pri¢om priblizne u polovice pacientov dochadza k de
novo mutacii (2, 3). Neurofibromatdzu 1 popisal prvykrat
Frederich von Recklinghausen v roku 1882 (4).

Klinicky obraz neurofibromatdzy 1 je vel'mi variabilny
(1). Charakterizuju ju pocetné kozné hyperpigmentacie (café
au lait makuly) a zvySené riziko vzniku benignych a malig-
nych nadorov nervového ¢i iného pdvodu. Jedinci s NF 1 maju
zvySenu predispoziciu k vzniku gliomov zrakovej drahy, neu-
rofibromov, astrocytomov, abnormalit bielej i sivej mozgovej
hmoty, dysplazie sfenoidalnej kosti ¢i vaskularnych abnorma-
lit (3). Mozog byva postihnuty netumordznymi (hamartomy)
a tumordznymi (gliomy) 1éziami (5) (Obr. 1a, b, c, d).

Café au lait makuly na koZzi sa objavuju vicSinou
v priebehu prvych 2 rokov zivota. Nemaju maligny poten-
cial a so stipajicim vekom vyblednt, pricom expozicia
slnku spdsobuje ich stmavnutie (4). Jedna az dve makuly
mozu byt pritomné aj u 10 % zdravej populécie, no pri ich
vys$Som pocte rastie podozrenie na neurofibromatézu 1 (6).
Do veku 5 — 8 rokov sa obvykle vyvinie d’alsi typicky znak
NF 1 — pehy v inguinalnej a axilarnej oblasti.

Lischove noduly su benigne melanocytové hamartomy
duhovky, ktoré sa objavuju vo veku 5 — 10 rokov. Vysky-
tuju sa takmer u vSetkych dospelych pacientov a nespdso-
buju zhorsenie zraku (4). Su pritomné az u 70 % pacientov
vo veku 10 rokov (1).
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Gliomy zrakovej drahy s najCastejSie intrakranidlne
neoplézie pri NF 1, pricom bilaterdlne gliomy su pre toto
ochorenie patognomické. Manifestuju sa obvykle do veku
10 rokov a z histologického hladiska ide o low-grade pi-
locytické astrocytomy. Najéastejsie st lokalizované v ob-
lasti chiasma opticum, ale mézu sa vyskytovat’ kdekol'vek
v priebehu zrakovej drahy. Klinicky sa prezentuju réznoro-
do, od asymptomatickych az po zdvazné poskodenie zraku.
Fuziformné zvicsenie optickych nervov v orbite je mozné
zobrazit' na CT alebo MR (1, 3). Gliomy nervus opticus st
hypointenzivne na T1 a hyperintenzivne na T2 vézenych
obrazoch s r6znym stupiiom postkontrastného sytenia (2).

Hamartémy st Casté hlavne u deti a vdcsinou ich po-
zorujeme v bielej hmote mozgovych hemisfér, bazalnych
gangliach ¢i cerebelle. Mozu byt unilateralne aj bilateral-
ne, solitdrne az splyvajuce s priemerom vac§im ako 2 cm.
Su asymptomatické a vyskytuju sa az u 75 % deti s NF 1,
pri¢om vrchol ich vyskytu je vo veku 4 — 10 rokov. Typic-
ka je ich pocetna a velkostnd progresia v ranom detstve
s naslednou regresiou so stipajucim vekom. Ich vzhlad
je variabilny v T1 a hyperintenzivny v T2 vazenych obra-
zoch, bez postkontrastného sytenia (1, 3, 7). Odportucaji
sa kontrolné MR vysetrenia, aby sa tieto l1ézie odlisili od
low-grade neoplazii (8).

Neurofibromy st benigne tumory zo Schwanovych
buniek, ktoré tiez pozostavaju z fibroblastov, mastocytov,
makrofagov ¢i endotelidlnych buniek. Intrakutanne neu-
rofibrémy moézu byt mnohopocetné a casto sa kvoli pri-
tomnosti mastocytov manifestuji pruritom. Spinalne neu-
rofibrémy mdzu postihnat’ jeden alebo viacero nervovych
korefiov a podmienujii senzorické a motorické deficity.
Rasta prevazne v 2. az 3. dekade zivota a s vekom ich po-
et stupa (4, 6, 7). Neurofibromy rasti invazivne do nervov
a mozu viest' k ich degenerativnym zmenam (5). V T2 va-
zenom obraze maju typicky tercikovity vzhl'ad s hypoin-
tenzivnym centrom a hyperintenzivnym lemom (2).

Plexiformné neurofibromy sa zvycajne manifestuji uz
pri narodeni a v priebehu Zivota rasta. M6zu byt solitarne
alebo mnohopocetné a rast’ z niekol’kych nervovych zviz-
kov pozdiz nervov. Casto su lokalizované v oblasti prvej
a druhej vetvy nervus trigeminus. Su neostro ohrani¢ené
arastl infiltrativne, priCom obdobia rapidneho rastu hlavne
v adolescencii striedaju obdobia relativnej inaktivity tumo-
rov. Je mozna aj ich maligna transformacia na neurofibro-
sarkom. V T1 sekvencii maji hypointenzivny, v T2 neho-
mogénne hyperintenzivny vzhl'ad a po podani kontrastnej
latky sa vyrazne sytia (1, 4, 6, 7).

Neurofibromatdza 1 je asociovana aj so zvySenym rizi-
kom d’alSich nadorov, ako su gastrointestinalny stromalny
tumor, duodenalne karcinoidy, rabdomyosarkém, nadory
prsnika ¢i leukémia (4). V niektorych pripadoch nacha-
dzame pocetné difuzne astrocytomy a ich najmalignejSiu
formu, glioblastom, vyznacujucu sa zlou prognézou (4, 5).

Casto dochadza k postihnutiu muskuloskeletalneho
systému, ktorého podkladom je mezenchymalna dyspla-

zia. Dominujucim znakom je kyfoskolioza, postihujtica az
21 % pacientov ¢i ohnutie tibie so sten¢enim jej kortikalis
(2, 4). Patri sem tiez dysplazia sfenoidalnej kosti, ktora je
typicka defektami velkého kridla a zvac¢Senim strednej le-
becnej jamy. To moze viest’ az k herniacii prilahlého tem-
poralneho laloka do zadnej Casti orbity a sposobit’ pulzu-
juci exoftalmus (3). Postihnuti jedinci maji obvykle nizsiu
vysku ako je predpoklad pre dany vek a su nachylnejsi na
vznik patologickych fraktir (4).

Vaskularne zmeny pri NF 1 st pomerne Castym néle-
zom a zahffaju stendzu renalnych ciev s asociovanou hy-
pertenziou, cerebrovaskularnu okliiziu, aneuryzmy men-
Sich artérii ¢i ochorenie Moya-moya (3). Pozoruju sa tiez
kongenitalne ochorenia srdca, hlavne stenoza plicnej arté-
rie. V zobrazovani tychto zmien ma vyznamné postavenie
CT a MR angiografia (6).

V klinickom obraze neurofibromatézy 1 sa tiez uplat-
fluje neurokognitivny deficit s poruchami ucenia, pozor-
nosti, pamiti a psychosocidlnymi tazkost’ami. Kognitivne
poruchy ostavaju stabilné aj v dospelosti (4, 6).

Neurofibromatoza 2

Podobne ako neurofibromatdza 1. typu, aj neurofibromato-
za 2 (NF 2) je autozomalne dominantne dedi¢né ochorenie.
NF2 gén je tumor supresorovy gén a je lokalizovany na
chromozéme 22q11.21-q13.1 (3). V porovnani s NF 1 je
zriedkavejsia s incidenciou 1:50 000 (1). Je charakteristic-
ka pritomnost'ou viacpocetnych schwanémov, meningeo-
mov a ependymoémov, zatial’ ¢o kozné prejavy su omnoho
menej ¢astym znakom (2).

NajcastejSim nalezom u neurofibromatozy 2 je schwa-
ném nervus vestibulocochlearis (n. VIII), pricom bilateral-
ne schwanomy st pre NF 2 patognomické a mézu viest’
az k strate sluchu. Vrchol ich vyskytu je v 2. az 3. dekade
zivota. Druhym najéastejsie postihnutym hlavovym ner-
vom je nervus trigeminus (n. V). Schwandémy sa zobrazu-
ju ako okrthle, bohato vaskularizované 1¢ézie, ktoré mézu
podliehat’ aj cystickej degeneracii a hemoragiam (1, 2). CT
vySetrenie moze pri schwanome n. VIII odhalit’ rozsirenie
meatus acusticus internus. Na MR su schwanémy hypoin-
tenzivne v T1 a hyperintenzivne v T2/FLAIR sekvencii,
s moznymi cystickymi zmenami (2). Po podani kontrastnej
latky sa obvykle homogénne sytia (9).

Schwandémy mdézu byt lokalizované aj v mieche, kde sa
zvyc€ajne prezentuju ako intraduralne extramedularne masy.
Pri stcasnej intra- aj extraduralnej lokalite je typicky tvar
»cinky®, resp. ,,presypacich hodin®. Schwan6émy spdsobuju
dislokaciu nervovych korenov a ¢asto podliehaju cystickym
zmenam, zatial’ ¢o hemoragie a kalcifikacie su v tejto lokali-
te zriedkavé nalezy. Intraduralne schwanémy maji v T1 sek-
vencii hypo- az izointenzivny vzhl'ad v porovnani s okolitou
miechou a v T2 mierne hyperintenzivny (2, 7).

Meningedémy sa sporadicky objavuju v mladom veku
a Casto su viacpocetné. Zobrazuju sa ako dobre ohranic¢ené
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1ézie, ktoré sa postkontrastne intenzivne sytia a moézu tiez
kalcifikovat’ (2, 8) (Obr. 2.). Niektoré meningeémy vyka-
zuju pri MR vysetreni restrikciu difuzie, ¢o je Specifické
hlavne pre atypické ¢i maligne meningedmy (9). Spinalne
meningedmy su najCastejsSie intraduralne extramedularne
a predominantne v oblasti hrudnej miechy (2).
Ependymomy st heterogénne sa sytiace masy s fo-
kalnymi loziskami hemoragii ¢i kalcifikacii. V mieche su
typicky intramedularne, vyrazne sa sytiace lézie, obvykle
v oblasti cervikalnej miechy a conus medullaris. Priblizne
u tretiny ependymémov sa demonstruje tzv. ,,cap sign®, ¢o
je hypointenzivny lem na péloch tumoru, ktory je preja-
vom depozitov hemosiderinu v T2 vaZenom obraze (2).

Tuberoézna skleréza

Tuberdzna sklerdza, znama tiez ako Bournevillova choro-
ba, je multisystémové ochorenie, charakterizované pritom-
nostou pomaly rastiicich hamartomov, ktoré¢ho incidencia
je 1:10 000 — 50 000 (1). Prenasa sa autozomalne domi-
nantnym typom dedi¢nosti avSak len jedna tretina vSet-
kych pripadov je familiarneho povodu. Zvysné dve tretiny
su charakteristické¢ de novo mutdciami. Gény zodpovedné
za tuberdznu sklerézu boli identifikované na chromozome
9934 (TSC 1) a 16p13.3 (TSC 2), pricom ide opét’ o tumor
supresorové gény (3).

V menej ako 50 % pripadov mozeme ndjst’ typicku tri-
adu priznakov — angiofibromy tvare (adenoma sebaceum),
epileptické zachvaty a mentéalna retardacia. Medzi lézie ty-
pické pre tuberdéznu sklerdzu patria kortikalne tubery, 1ézie
bielej hmoty, subependymalne noduly a obrovskobunkové
astrocytomy (1, 2) (Obr. 3a, b).

Termin tubery oznacuje ohrani¢ené hamartomy, kto-
ré sa mézu vyskytovat’ kortikalne alebo subependymalne
a mozu byt Ciastocne kalcifikované (5). Kortikalne tubery
su pritomné u 95 % pacientov, vo vacsine pripadov st viac-
pocetné a lokalizované vo frontalnom laloku. So stipaji-
cim vekom kalcifikuju a len 3 —4 % sa po podani kontrastu
sytia (1, 2). Vo veku 10 rokov ma az polovica pacientov
kalcifikované kortikalne tubery (8).

Benigne 1ézie bielej hmoty pripominaji z histologic-
kého hladiska kortikalne tubery a vidime ich az v 90 %
pripadov. Su to dysplastické loziska, ktoré sa na CT a MR
zriedkavo sytia. Ich typickym znakom su v T2/FLAIR hy-
perintenzivne linedrne pruhy, ktoré radidlne vychadzaju
z periventrikularnej bielej hmoty do subkortikalnej oblas-
ti. Mozu byt tiez pritomné cystické zmeny v hibke bielej
hmoty, typicky pozdiz povrchu komér (1, 2, 8).

Subependymalne noduly sa vyskytuju u 95 % pacien-
tov a najCastejSie st lokalizované v oblasti nucleus cau-
datus. Vyc¢nievajii do mozgovych komor a s vekom sa ob-
vykle zvacsuju. Mnohokrat kalcifikuju a preto je metédou
vol'by pre ich zobrazenie CT, kde moézu mat’ ré6znu denzitu,
v zavislosti od stupiia kalcifikacie. V T1 vazenom obraze
su hyperintenzivne a v T2 izo- az hyperintenzivne. Post-

kontrastne sa sytia pomerne casto (30 — 80 %) (1, 2, 7).

Subependymalne noduly sa v 5 — 10 % pripadov trans-
formuji do subependymalneho obrovskobunkového as-
trocytomu. Predominantne sa vyskytuje v oblasti foramen
Monroi, kde svojou pritomnostou méze viest' az k ob-
Strukénému hydrocefalu. Na zobrazovacich vySetreniach
bude casto kalcifikovany a jeho T1 obraz bude heterogén-
ne hypointenzivny, T2 hyperintenzivny a postkontrastne sa
bude sytit (1, 2).

Tuberdzna sklerdza sa tiez manifestuje viacerymi lézia-
mi mimo CNS. Az 80 % pacientov ma stiCasne angiomy-
olipom obliciek. Zatial’ ¢o na tuk bohaté angiomyolipomy
maju typicky hyperechogénny obraz s akustickym tieiom
na ultrasonografii a hypodenzny na CT, 1ézie s malym
mnozstvom lipidov mézu vykazovat izo- az hypoechogén-
ny vzhl'ad. Pri tuberdznej sklerdze tiez nachddzame bilate-
ralne a viacpocetné rendlne cysty a karcinémy z renalnych
buniek, ktoré sa objavuji v mladSom veku a rasti pomalSie
ako v beznej populacii (2).

Srdcové rabdomyomy st najéastejSie primarne srdcove
nadory u deti a v mnohych pripadoch st asociované s tube-
roéznou sklerdzou. Obvykle spontanne regreduju a na MR vy-
Setreni vykazuju v T1 hypointenzivny a v T2 mierne hyper-
intenzivny obraz bez sytenia sa po podani gadolinia (1). Pri
echokardiografii vidime dobre ohrani¢ené hyperechogénne
masy v oblasti ventrikularneho septa. U zien s tuberéznou
skler6zou mozeme pozorovat plicnu lymfangiomyomato-
zu, ktord sa na HRCT prejavi ako mnohopocetné tenkos-
tenné cysty, obklopené zdravym plicnym parenchymom.
Medzi muskuloskeletalne prejavy tuberdznej sklerdzy patria
sklerotické 1ézie stavcov, rebier, sakro-iliakalneho skibenia,
kostné cysty v ¢lankoch prstov ruk a no6h ¢i skolidza (2).

Sturge-Weberov syndrom

Sturge-Weberov syndrom, znamy tiez ako encefalotrige-
mindlna angiomatéza, sa vyskytuje sporadicky, bez zna-
mych hereditarnych faktorov. Podobne ako pri tuberdznej
skler6ze sa stretdvame s charakteristickou triadou prizna-
kov — epileptické zachvaty, mentdlna retardicia a nevus
flammeus (angiém) na tvari. Tento angiom vzhladu Skvin
portského vina sa mdze objavit’ v ktorejkol'vek Casti tva-
re. Casto je to v oblasti inervovanej nervus trigeminus (n.
V) a je pritomny uz pri narodeni. V niektorych pripadoch
Sturge-Weberovho syndromu méze uplne absentovat’ (1, 7,
8). Epileptické zachvaty sa objavia v priebehu prvého roku
zivota. Casté st aj o&né angiomy, ktoré spdsobujii zvyseny
intraokularny tlak a buftalmus (9).

Angiomy typické pre Sturge-Weberov syndrom vzni-
kaju kvoli poruche regresie cievneho plexu v cefalickej
oblasti neuralnej trubice, ku ktorej ma za normalnych okol-
nosti dojst’ do konca 9. tyzdia intrauterinného zivota. Re-
zidudalne vaskularne tkanivo tvori angiémy leptomeningov,
tvare a retiny ¢i chorioidey oka, spésobujuce glaukém.
V danych cievach je abnormalny tok krvi, vznikaju v nich
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okluzie a trombdzy. Obstrukcia venodznej drenaze spdsobu-
je znizenie prietoku krvi mozgom a chronické ischemické
poskodenie v danej oblasti, o zaroveil vedie ku glidze, at-
rofii mozgu a kalcifikaciam prilahlej mozgovej kory (1, 2).

Leptomeningealne angiéomy postihuju vaésinou jednu
hemisféru, kde dochadza k atrofii kortexu s rozSirenim pri-
Pahlych subarachnoidalnych priestorov (1, 5). Hemiatrofia
mozgu moéze sposobit’ kranidlnu asymetriu, ale hemikra-
nium na postihnutej strane moze byt’ aj paradoxne zvacse-
né kvoli asociovanej subduralnej kolekcii. Popisané bolo
tiez zvacSenie plexus chorioideus a jeho kalcifikacie na po-
stihnutej strane (8). Rozsah leptomeningealnej angiomato-
zy je dobre viditelny ako vyrazné postkontrastné sytenie
v T1 vazenom obraze (Obr. 4.). Perfizne MR nam zobrazi
oblasti postihnuté ischémiou (5).

Kalcifikécie sa objavuju po 2. roku zivota a predomi-
nantne postihuju parietalny a okcipitalny lalok. Metédou
volby na ich zobrazenie je CT, kde budii mat’ paralelne
prebiehajuce kortikalne kalcifikacie Specificky vzhlad
,elektrickovych kol'aji“. Zobrazenie kalcifikacii je mozné
aj pomocou SWI sekvencie na magnetickej rezonancii, kde
sa prejavia ako vypadky signalu (1, 2).

MR angiografia ndm umoziuje zobrazit’ dané cievne
abnormality v mozgu. Medzi typické nalezy patria promi-
nujuce subependymadlne a meduldrne vény, sinovenozne
okluzie, nedostatok povrchovych kortikalnych vén, chyba-
juca napli durdlnych venoznych sinusov, trombotické 1ézie
a arterioven6zne malformacie (1).

Rozoznavame tri typy Sturge-Weberovho syndrému.
Typ L. je klasicky syndrom s leptomeningeélnou a tvarovou
angiomatdzou, pricom moze byt pritomny aj glaukom. Typ
II. zahtna len tvarova angiomatézu bez postihnutia mozgu
a s moznym glaukomom. Typ III. je vylucne cerebralny typ
bez tvarovej angiomatozy ¢i glaukomu (5).

Von Hippelov-Lindauov syndrém

Von Hippelov-Lindauov syndrém (VHL) je autozomalne
dominantne dedi¢né ochorenie, typické zvySenou pre-
dispoziciou k vzniku tumorov. Na zaklade pritomnosti ¢i
absencie feochromocytému rozliSujeme dva typy tohto
syndromu — VHL 1 bez a VHL 2 s asociovanym feochro-
mocytomom. VHL vznikd pri mutacii génu na chromozé-
me 3p25-p26. Pozitivna rodinnd anamnéza nie je nevy-
hnutnym etiologickym faktorom, ¢o naznacuje vel’ky pocet
de novo mutécii (3). Na rozdiel od ostatnych fakomatoz
nedochadza k postihnutiu koZe a ochorenie sa za¢ina mani-
festovat’ obvykle az po 15. roku zivota (1). Jeho vyskyt sa
udava na 1:40 000 — 50 000 novorodencov (7).

Medzi 1ézie, ktoré su pri VHL casto popisované, pat-
ria retindlne angidmy, hemangioblastomy cerebella a mie-
chy, a viscerdlne cysty ¢i tumory. Retindlne angiomy st
v jednej tretine pripadov viacpocetné a v 50 % bilateralne.
Byvaju asymptomaticke, ale mozu tiez krvacat’ a sposobit’
odlupenie sietnice s naslednou stratou zraku (1).

Hemangioblastomy sa vyskytuji v mladom veku
a z histologického hl'adiska su benigne. NajCastejsSie by-
vaju lokalizované v zadnej lebecnej jame, typicky v mo-
zockovych hemisférach (90 %). Obraz cerebelarnych he-
mangioblastomov méze byt’ solidny alebo cysticky (1, 7).
V T1 sekvencii majii zmieSany izo- az hypointenzivny
a v T2 hyperintenzivny vzhlad. Velké zasobujuce cievy
v ramci tumoru sa mézu prejavit vypadkom signalu. Po
podani kontrastu sa solidna zlozka tumoru vyrazne syti (3)
(Obr. 5.).

Feochromocytomy moézu byt aj extraadrenalne a vac-
§inou su benigne. Mnohokrat sa najdu pankreatické alebo
rendlne cysty a neoplazie ako cystadenom pankreasu, na-
dory pankreatickych ostrovcekov, epididymalny cystade-
ném ¢i karcindom z rendlnych buniek, ktory byva parcialne
cysticky (1).

Zaver

Neurokutanne syndromy st heterogénnou skupinou ochore-
ni a neustale su v nej klasifikované d’alsie nozologické jed-
notky. Nenahraditel'nou zobrazovacou metédou v diagnos-
tike tychto ochoreni je magneticka rezonancia a taktiez CT.
Umoziiuji ndm nielen zachytenie patognomickych 1ézii,
ktoré potvrdia diagndzu, ale tiez pravidelné kontroly pacien-
tov, ktoré¢ st nevyhnutné pre sledovanie vyvoja ochorenia
(8). Skora detekcia niektorych 1ézii umoziiuje ich konzerva-
tivnu liecbu a zlepSenie kvality Zivota pacienta (9).
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Obrazova priloha

C D

Obr. 1. 9-ro¢né diev¢a, diagnostikovana neurofibromatéza 1. 1A, B Loziska zvySeného signalu v T2VO, FLAIR bez sytenia postkontrastne v oblasti
bazalnych ganglii vpravo a v mozocku (focal areas of signal intensity (FASI)) (Sipky). 1C T2VO. Zhrubnutie optického nervu vpravo (Sipka). 1D
T1VO+KL, MIP. Vinutie a zmnozenie ciev M1 useku ACM vpravo (Moya-moya) (Sipka).
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Obr. 2. 54-ro¢na Zena, diagnostikovana NF II. CT nativne, kalcifikované
meningedmy supra aj infratentorialne (Sipky).

B

Obr. 3. 11-ro¢né dievca, MR, tuberdzna skleréza. 3A FLAIR. Kortikalne tubery PO obojstranne ($ipky). 3B T2VO. Subependymalne noduly (Sipky),
pooperaéna pseudocysta F vpravo.
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Obr. 4. 3-ro¢ny chlapec, Sturge-Weber syndrom, TIVO+KL. Cerebralna ~ Obr. 5. 9-roéné dievéa, MR T1VO+KL, hemangioblastom (Sipka) v 'avej
atrofizacia, subarachnoidalne priestory su rozsirené hemisferalne vpravo. ~ mozockovej hemisfére, prevazne cysticky so solidnou sytiacou sa kom-
Postkontrastné leptomeningealne vysycovanie v rozsahu pravej cerebral-  ponentou.

nej hemisféry (leptomeningealna angiomatoza) (plna $ipka) so zmnoze-

nymi kortikalnymi a arachnoidalnymi venoéznymi $truktirami (hviezdic-

ka). Zvdcsenie plexus chorioideus vpravo (prazdna Sipka).





