atozy- neurokutanni syndromy
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urokutanni syndromy

» Dedicna, ev. sporadicka onemocnéni casné embryo
« Postizeni nervového systém a kuze
ch onemocnéni
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Neurokutanni onemocnéeni

Neurofibromatosa typ | a |l — choroba
Recklinghausenova
Tuberosni sklerosa

Sturge- Weber syndrom

pC von Hippel- Lindau

la teleangiectasia




Pribromatosa - typ |

FOresivne se chovajici onemocnéeni
nohocetné nadory centralniho a periferniho nervoveho systemu
« Kozni pigmentace

« Léze cév a vnitrnich organu
« Sklon k maligni transformaci u ruznych tkani
« 2-3:10000 ziveée narozenych deti
« AD dedicnost, 17. chromozom




Ni léze- skvrny café au lait
Ni nadory - podkozni fibrom
hovy hoduly na duhovce
rocefalie, mala postava, skoll
esti hlavy , kognitivni poruch
obraz- mala loziska zvysené
mptomatické

rif. nervy
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lexiformni neurofibrom korene (

/denek, Grada publishing, 2014, ISBN 978-80-247-4546-6 str 292, obr. 1.9.1.a



iIntrakranialni nadory

« Gliomy optické drahy - benigni
 terapie: priagresivnim chovani ev. operacni, chemo, rad e

ho - bolest hlavy, hydrocefa stizeni mozkovych nn.
Nnim chovani dalsi |écCba

V. autonomnich nn. - boles
. Intraspinélnfr{w 0% Mmnohocetné




pribromatosa typ I
e casté nez NF |, klinicky | geneticky odlisn
cldence 1: 33 000, 22. chromozom
 Nadory CNS - oboustranné vestibularni schwannomy (
» + dalsi nadory CNS — meningeomy apod
 Podkozni heurofibromy, nodulani nadory
« Zacatek vetsinou v puberte a dospelosti



MNeurinom Nervus
akustiku vestibulocochlearis
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lerosa

)nemocneni

, BO/NI léze

* Incidence 1: 6000-9000, AD dedicnost

« MR CNS - tubery - tuh3, glioticka loziska , ruzn
- subependymalni noduly — malé uzliky nadoroveho g
rocytomu

ilé hmoty, agenese CC, Korti

pdomyomy), ledvin, plic
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TS- klinicky obraz

u vyjadrena ( tubery, epilepsie) , porucha vyvq
KreCe - absence, infantilni spasmy v kojeneckéem veku, fokalnii g
Kozni |éze- adenoma sebaceum ( Cervené papily v oblicejl ), depigme
(trup, KK), ploché fibromy, Sagrénova kuze v LS oblasti, Sedé nebo b
Nadory- intrakranialni, obrovskobunéecné astrocytomy v k

projevy expanze)

'ecv:i, autismus
eraliz. zachvaty
ané ovalné névy
Krsky ve viasech
hréch




ceum, depigmentace, S
e retinalni hamartomy

Nevsimalova S., Détska neurologie, Galén 2021, ISBN 978-80-7492-557-3, str 151, obr.5-12, |



TS - dg, léCba, prognosa

Diagnosticka kritéria, genetické vysetreni, pre
Celozivotni sledovani .
Umrti - epilepticky status , onemocnéni ledvin ( polycys '
nadory mozku , plicni lymfangiomyomatosa
Teraple : Vigabatrin, Votubie... zlepsi kvalitu zivota
NCH intervence

Multioborova péce - neurologie, kardiologie, nefrologie
logopedie atd.



pc- Weber syndrom

Pradicke , progresivhi onemocneni

askularni névus ( barva portského vina - naevus tflammeus- v obliCs

« Cévni anomalie nitrolebni - leptomeningealni angiomat
diagnosticky priznak

 Opakované trombosy v angiomatose s progresi

« PMR, fokalni nebo generalizované krece , hemiparesa,
hemianopsie, glaukom, bolest hlavy







Seidel Zdenek, Grada publishing, 2014, ISBN 978-80-247-4546-6 str 301, obr. 1.9.4.b
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rognosa

mmMmeus, epilepsie,
LécCba : symptomaticka — glaukom, krece, bole
stroke-like epizody - antiagregacni aspirin
laser

epileptochirurgie - hemisferectomie
Prognosa variabilni — epilepsie, C




