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Autorka predklada vybér nékterych zavaznych novorozeneckych a kojeneckych koznich onemocnéni, kterd vznikaji na genetickém pod-
kladé a vyzaduji specidlni pfistup neonatologa, pediatra, genetické vysetieni a dlouhodobou dispenzarizaci détskym dermatologem.
Sdéleni je vénovano piredevsim skupiné ichtyéz a vrozenym buléznim chorobam.
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The author presents a selection of some serious skin diseases of newborns and infants which have a genetic background and require

a special neonatologist and paediatrician approach, genetic examination, and a long-term surveillance by a paediatric dermatologist.

The paper mainly deals with the group of ichthyoses and congenital bullous diseases.
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Skupina genodermatéz novorozeneckého
a kojeneckého véku je charakteristicka velkou
variabilitou, genetickou heterogenitou a historic-
ky podminénou nejednotnou nomenklaturou,
kterd Casto jesté nepfihlizi k novéjsim znalos-
tem z oboru genetiky, molekuldrni genetiky,
imunohistopatologie a biochemie. Velmi se lisf
i ndzvoslovi pouzivané americkymi, anglickymi
anémeckymiautory (1, 2, 3,4). Vzhledem k ome-
zenému rozsahu ¢lanku se budeme vénovat
predevsim ichtydzam a vrozenym dédicnym
puchyfnatym onemocnénim, pievazné jejich
klinickému obrazu. Je to skupina genodermatoz,
se kterymi se dermatolog a détsky dermatolog
setkdva nejcastéji pfi své konzilidrni ¢innosti
na novorozeneckych a kojeneckych oddéle-
nich a musf se ¢asto vyjadrit k diagnoze, 1é¢bé
a prognoze téchto vzacnych onemocnéni a stat
se platnym ¢lenem mezioborového tymu, ktery
déle pecuje o dité mnoho let. Vaznym zéjemcdm
o tuto problematiku autorka doporucuje studi-
um nékteré ze 4 renomovanych ucebnic détské
a novorozenecké dermatologie (2, 3, 4, 5), které
slouzi celosvétove jako zékladni zdroj informacf
viem lékarim, ktefi se détskou dermatologif
zabyvaji hloubgji.

Ichtydézy a mnoho dalsich chorob s poru-
chou rohovéni na genetickém podkladé patff
do velké skupiny, kterou obycejné v u¢ebnicich
znacime jako keratdzy (3,6, 7). Spole¢nym rysem
vsech dermatoz této skupiny je porucha kerati-
nizace nebo porucha epidermalni koherence.
U vsech keratéz je pomér mezi novotvorbou
a odlucovanim rohové vrstvy kvantitativné

zménény natolik, Ze se mnohem vice tvoff pev-
né fixované nanosy rohoviny a supin. Navic je
obycejné mozné elektronoptickymi a bioche-
mickymi metodami prokdazat kvalitativni zmény
v procesu keratinizace (4, 5, 7). Rohova vrstva
mUze zesflit 2 hlavnimi zpdsoby. Vy$si epidermo-
poézou, pfi které se tvoif nadmeérné mnozstvi
rohovych bunék — proliferaéni hyperkeraté-
za nebo pfi naruseném procesu desquamatio
insensibilis, kdy se na povrchu odlucuje velmi
malo rohovych bunék - retenéni hyperkeraté-
za. V procesu diferenciace vznikaji i kvalitativni
poruchy.V epidermis mohou pfedc¢asné rohovét
jednotlivé keratinocity ve vrstvach pod stratum
corneum — dyskeratdéza, nebo se mohou tvorit
rohové bunky, které jesté obsahuji bunécné
jadro i ve stratum corneum — parakeratéza
(1,6,7).

Ichtydzy jsou klinicky velmi heterogennf
skupina, projevujici se suchou, hrubou kdzi
a viditelnym olupovanim v Supinach, které pfi-
pomina casto az rybi Supiny (fecky: ichthys —
ryba). V etiopatogenezi se uplatnuje geneticky
podminéna porucha keratinizace a kornifikace,
doprovézend abnormalni epidermalni diferen-
ciaci a deskvamaci. Vlastni biochemicky defekt
je nejednotny a neni u vsech typU jesté zcela
objasnén. Podle typu dédi¢nosti, histopatolo-
gickych nélezd, klinického obrazu a véku, kdy
se onemocnéni projevuje, délime ichtydzy
do nékolika typl (2, 3,4, 5).

Harlequin ichthyosis: Je projevem nejtéZsi
kongenitéIni poruchy rohoveént, kterd se dédf au-
tozomdalné recesivné a je vétsinou inkompatibilnf
se zivotem. Kize novorozence je tvrdd, hruba,
s hlubokymi pficnymi i podélnymi trhlinami
v mistech ohybd. Pancéfovité rigidni plochy kize
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mezi trhlinami jsou polygondlniho tvaru, hladké,
sedavé nebo Zlutavé barvy. Zplsobuiji tlakové
deformace tvare a prstl. Na spojivkach chemdza
zakryva bulby, na vickach je ektropium, Usta
jsou sespulend, usi a nos deformované a malé
(obrazek 1). Vlasy a nehty jsou hypotrofické nebo
chybéji. PfidruZena je porucha termoregulace
a ventilace. Infekce a rozvoj sepse byva pfici-
nou exitu (2, 4, 5). Na rozdil od konzistentnich
fenotypickych rysl je popsano mnozstvi roz-
dilnych biochemickych a strukturdlnich charak-
teristik, které naznacuji, Ze molekularnf zaklad
pro Harlequin ichtydzu je heterogenni. Nalezy
zvyseného obsahu epidermalnich triglyceridd
ukazuji na defekt lipidd, ale byla popsana i tézka
porucha keratinizace. Navic je v fadé pripadd
prokazan defekt protein-fosfatazy typu 2, ktera
konvertuje profilaggrin na filaggrin (2, 3, 5).
Collodion baby: Collodion baby je fenotyp,
jakym se projevuje pfi porodu mnoho chorob
s poruchou rohoveéni. Je v 60% pfipadd novo-
rozeneckym projevem erythrodermia ichthyo-
siformis congenita nebo lameldrni ichtyozy (4).
Postizeni novorozenci se rodi vétsinou nedo-
noseni a jsou v kolodiovém vaku. Kize je lesk-
18, napjatd, hladk3, hlavné na tvafi, coz plsobf
deformaci ryst (obrdzek 2). Brzy po narozeni
vlivem pohybt ditéte tato souvisld prisvitna
vrstva rohoviny popraska, ¢imz se zmirn{ obti-
Ze pfi dychanf a pitl. Prisvitné cary se pocinaj
odlupovat a tato deskvamce trva nékolik tydnd.
Prognosa quoad vitam je pfizniva (3, 5).
Erythrodermia ichthyosiformis congeni-
ta (Ichthyosis congenita typ I, CIE): Incidence
se udava 1:300000, dédi¢nost je autozomalné
recesivni. Prvnf pfiznaky pfi porodu se mani-
festuji jako collodion baby. Po odloucenf kolo-



Obrdzek I. Harlequin ichthyosis

diové membrény zdstava erytém kdze. Pozdéji

se objevuji destickovité Supiny na koncetinach.
Oblicej, trup i skalp je pokryt jemnymi bélavy-
mi Supinami na zarudlé spodiné. Pridruzené
abnormality jsou alopecie, zadnéty nehtovych
lGzek, dystrofie neht(, ektropium a neurolo-
gickd patologie. CIE jako fenotyp vsak mlze
byt i soucasti jinych velmi zavaznych multisys-
témovych onemocnéni (1, 6, 7). Velka klinickd
a geneticka heterogenita CIE ukazuje na nékolik
genetickych a metabolickych defektl. Néktefi
pacienti s pfiznaky CIE jsou nosi¢i mutace genu
TGMT1, kterd vede k defektu transglutamindzy-1
s vysledkem porusené bariérové funkce kize
nemocnych (2).

Lameldrni ichtydza (Ichthyosis congeni-
ta typ Il, LI): Incidence je udavana 1:600000,
dédi¢nost autozomalné recesivni. Prvni pfiznaky
pii porodu jsou téz vétsinou jako collodion baby.
V dalsich mésicich se objevuiji velké tmavé destic-
kovité Supiny po celém povrchu téla, na konce-
tinach i ve flexurach. Postizeny je i oblicej, dlané
a chodidla. Pfidruzené abnormality jsou ektro-
pium, napjaty oblicej, snizend potivost, sklon
k hyperpyrexii. Biochemické vysetfenf kultivova-
nych keratinocytl ¢asto ukazuje vyrazné snizeni
aktivity transglutamindzy-1. PFicinou je zavazna
mutace genu TGM1 u vétsiny pacientl (2, 3).

Erythrodermia ichthyosiformis congeni-
ta bullosa Brocq (Bulézni ichtydza, Epider-
molytickd hyperkeratéza, BCIE): Incidence je
1:100000 s dédi¢nosti autozomalné dominant-
ni. Prvni priznaky pfi porodu se jevi jako difuzni
erytém kize s mnohocetnymi plihymi bulami

Obrdzek 2. Collodion baby
—=m

nebo rozsahlymi obnazenymi plochami epi-
dermis. Tvorba puchyil je vétsinou po prvém
roce zivota ditéte vystfidana hyperkeratotickymi
projevy, kdy se tvorf (hlavné ve flexurach konce-
tin a nad velkymi klouby) silné, tmavé, hrebin-
kovité uspofddané Supiny, které se casem méni
az ve verukozni vyrlstky, pfipominajici trnovité
vybézky. Oblicej je postizen mirné, na ploskach
a dlanich jsou silné hyperkerotézy, nehty jsou
dystrofické. Onemocnént je doprovazeno cha-
rakteristickym, nepffjemnym zdpachem, ktery
pUsobi bakterie, prerlstajici v kazi (2, 3, 7). BCIE
je zpUsobena heterozygotni mutaci gend, které
koduji keratin 1 a keratin 10 (KRT1, KRT10) (2).

Ichthyosis bullosa Siemens (IBS): IBS je
zvIastni typ epidermolytické hypekeratdzy, kde
ptiznaky jsou podobné jako BCIE, chybf viak za-
rudnuti kiize. Puchyrd pribyva v 1été, po zapoce-
ni. Z pohledu molekularnibiologie jde o mutaci
genu, ktery kodduje keratin 2e (2, 8).

X-linked recessive ichthyosis (XRI, Ichtyéza
vdzand na pohlavi): Incidence se udava 1:6 000,
jde o druhy nejcastéjsi typ ichtyozy. Dédi¢nost
je recesivni, vdzana na chromozom X, postizeni
jsou jen chlapci. Pocatek onemocnént je obycej-
né do dvou tydn( po porodu jako jemné olupo-
vani nebo zarudnutf kiZze celého téla. Do roka
se jiz tvoif vyraznéjsi supiny. Pevné Ipéjici, tmavé,
polygonalni, mensi i véts Supiny jsou hlavné
na extensorové strané pazi, zevné na stehnech,
na bércich, na siji a na brise. Nejnapadnéjsi jsou
Supiny preaurikuldrné, po stranach a vzadu na kr-
ku, coZ je typické a vytvaff tzv. ,a dirty look”
(6). Dlané a chodidla jsou normalnf na rozdil
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od ichthyosis vulgaris. Pfidruzeny mohou byt
neurologické poruchy, kryptorchizmus, hypo-
gonadizmus, kornedlini opacity. U Zen pfenase-
Cek se mUZe vyskytovat jemné svétlé olupovanf
klze, nejcastéji na bércich.

XRI je podminénd nedostatkem enzymu
steroidsulfatdzy. Genovy lokus pro tento enzym
se nachazf na kratkém raménku chromozému
X uXp22.3 a je prokdzéna ¢astec¢nd nebo Uplna
delece genu. Steroidsulfatdza hydrolyzuje cho-
lesterolsulfat na cholesterol. Nedostatek ste-
roidsulfatazy zplsobuje zvysené koncentrace
cholesterolsulfatu, coz je mozné prokézat v Su-
pindch kdze pacienta, ale i v séru, membranach
erytrocytd, ve vlasech i v nehtech. Akumulace
cholesterolsulfatu a patologicky pomér mezi
cholesterolem a cholesterolsulfatem vyvolavajf
pravdépodobné vyssi kohezi interkorneocyto-
vych lipidl, opozdénou deskvamaci korneocytt
a retencni hyperkeratézu. U pfenasecek muze
byt placentdrni nedostatek steroidsulfatazy
pticinou opozdéného otvirdni porodnich cest
a zpomaleného porodu, ktery ¢asto vede k se-
ctio caesarea (4, 7).

Ichthyosis vulgaris: Incidence se udava
az 1:250, jde o nejcastéjsi typ ichtydzy. Dédic-
nost je autozomalné dominantni. Rada pacien-
td si nenf védoma kozniho onemocnéni, jen
udavaji trochu sussi pokozku”. Kize mdze byt
sucha a Supinata jiz v novorozeneckém obdobi,
ale castéjsi je tvorba Supin az od dvou mésic
nebo jesté pozdeji v détstvi. Supiny jsou jemné,
svetlejsi, polygonalni. Pokryvaji hlavné exten-
sorovou stranu koncetin (nejvice bérce), nekdy
i trup. U 25% pacientd je asociace s atopickou
dermatitidou (2, 3). Na dlanich a chodidlech
je zvyraznéna kresba linif (hyperlinearita dlanf
a chodidel). Analyza proteint kdze potvrzuje,
Ze keratohyalinovy protein filaggrin, ktery vytvari
sitovité filamenty keratinu a jeho predchézejici
forma profilaggrin (v souvislosti se zavaznosti
klinického obrazu) chybéji a/nebo se tvoii jen
v omezené mife. Vysledkem je retencnf hyper-
keratdza.

V nékterych pffpadech je klinicky obraz ich-
tydzy soucasti multisystémovych onemocnént,
jako napt. pfi Sjogren-Larssonové syndromu,
Nethertonové syndromu, Tayové syndromu
(trichothiodystrophii), chorobé z ukladdni
neutrdlnich lipidi (Chanarin-Dorfman syn-
dromu) a KID syndromu.

Epidermolysis bullosa congenita
Epidermolysis bullosa congenita (dale EBC)

je heterogennf skupina geneticky podminénych,

puchyfnatych dermatéz, pro které je charakteris-
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ticky vznik puchytd na kdizi nebo i na sliznicich
spontanné nebo vlivem rlizného stupné treni ¢i
poranéni. Celd skupina EBC ma pestré projevy
od mirnych forem aZ po rozsahlé buly, jizve-
ni, mutilace a maze vést i k predc¢asné smrti
pacienta. Rizné formy EBC jsou autozomélné
dominantné i autozomalné recesivné dédi¢né.
Jsou viak pfipady bez genetické anamnézy, kde
se predpokladd novd, spontadnni, dominantnf
mutace. U viech typl EBC se puchyre tvorfi
v oblasti dermo-epidermélni junkce nebo v je-
ji tésné blizkosti. Vlastni mechanizmus vzniku
a lokalizace puchyfd se lisi podle jednotlivych
skupin. Podle histologickych rovin $tépeni, kde
dochazi k nasledné tvorbé puchyfd, mizeme
rozlisit 3 hlavni skupiny EBC, které se lisi koznimi
projevy, predilekci (formy lokalizované a gene-
ralizované) i progndzou (3, 5, 9).

Epidermolysis bullosa simplex (SEB): tvor-
ba puchyfi je intraepidermalni, v bazélnich ne-
bo suprabazalnich bunkach, vzacné ve vyssich
vrstvach epidermis. Puchyfe vétsinou vznikajf
cytolyzou bazélnich bunék epidermis (aktiva-
ci cytolytickych enzymd) s rozpadem organel
i jadra. Subnukledrni cytolyza bazélnich bunék
epidermis je zplsobena mutaci genu pro cy-
tokeratin bazalnich cytokeratinC: 5 nebo 14. To
vede k tvorbé rlizné defektnich molekul cyto-
keratinu 5 nebo 14, které podminuji kiehkost
bazélnich keratinocytl. Vzacnéjsi jsou typy
s dyskeratotickymi zménami, kde v bazalnich
a suprabazalnich burikach jsou zvIdstni shluky
keratinovych tonofilament. SEB je ¢astd forma
a md celou fadu klinickych variant (8, 9).

Epidermolysis bullosa junkcni (JEB): ma ro-
vinu stépenf's naslednym vznikem puchyil v ob-
lasti lamina lucida bazalni membrany, s defekty
hemidesmosom(, kotvicich filament a vétsinou
i s chybénim subbazélnich denznich plotének.
Z pohledu molekuldrni biologie jsou tyto poru-
chy podminény mutacemiv genech s naslednou
odlisnou stavbou a defektni funkcf lamininu 5,
kolagenu XVII (transmembrandzni antigen BPAg
2-180kD) a pomeérné vzacné, ve strukture ji-
nych transmembrandznich protein( — integring,
zvlasté alfa-4 beta-6 (2, 3).

Epidermolysis bullosa dystrophica (DEB):
ke stépeni dochazi tésné pod lamina densa
(histologicky sublamina densa), bud pro rdzné
abnormality ¢i chybénf kotvicich fibril (tvorené
kolagenem VII), nebo jako disledek lokalnf ko-
lagenolyzy, kterd je vyvolana aktivaci kolageno-
lytickych enzyma vlivem mechanickych inzultd.
Defekty v genech pro kolagen VIl vedou k poru-
Se tvorby jednotlivych polypeptidd kolagenu VII
a téz k rzné zavaznym formam DEB (8, 9).

Klinicky obraz EBC

Epidermolysis bullosa simplex je charak-
terizovéna tvorbou puchyfl prevézné v let-
nim teplém obdobi a hojenim bez zndmek
jizvent. Pritomna je ¢asto hyperhidréza a hyper-
keratéza. SEB je prevéazné autozomalné domi-
nantni, vyjimecné autozomalné recesivni one-
mocnéni, nebo miZe vzniknout jako spontannf
mutace. Castjsimi typy jsou EB Koebner, ktera
je generalizovand, puchyfe se mohou tvofit jiz
po narozeni a EB Weber-Cockayne, kterd je
lokalizovand (nejc¢astéji postihuje ruce a no-
hy) a projevi se vétsinou az v batolivém veku
Casto jako ,letni puchyfe”. EB Dowling-Meara
je charakteristickd herpetiformé uspotradany-
mi, centrifugalné se sificimi puchyfi na téle
i na akrélnich partiich koncetin. MUze se projevit
jiz u novorozence, ale ¢astéji se objevi az pozdéji
v kojeneckém véku. Hojf se hyperpigmentacemi
bezjizev, v misté zhojenych puchyil jsou ¢asto
milia (5, 6, 9).

Epidermolysis bullosa junkéni je charakte-
ristickd vznikem mnohocetnych hemoragickych
puchyfd, velmi tézkym (i letalnim) pribéhem.
Puchyfe se Spatné hoji, dochazf k jizveni, po-
stizené jsou téZ sliznice a ¢asto i vnitfni organy.
VSechny varianty JEB jsou autozomalIné recesivne
dédicné. Nejcastéjsim typem z této vzacné sku-
piny EBC je EB generalisata Herlitz, kdy se déti
rodf vétsinou nedonosené, s rozsdhlymi jize-
vnatymi atrofickymi defekty, serézné hemora-
gickymi puchyfi a postizenim sliznic, dychaciho
i zazivaciho systému (obrdzek 3). Z&dvazné kozni
defekty jsou doprovdzené multiorgdnovym po-
stizenim a somatickou retardaci (5, 6, 9).

Obrdzek 3. EB generalisata Herlitz
— .
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Epidermolysis bullosa dystrophica je sku-
pina, kde se puchyfe hoji jizvenim a zahrnuje jak
autozomalné recesivné dédi¢na, tak autosomal-
né dominantné dédi¢nd onemocnéni s velmi
odlisnym pribéhem a progndézou. K nejtézsim
formam DEB patfi EB Hallopeau-Siemens.
Serézné hemoragické puchyfe jsou pfitomné jiz
od narozeni, jsou generalizované a zanechavajf
rozsahlé jizvy. Kize v nékterych partiich je tenks,
charakteru cigaretového papiru. Opakovanymi
vysevy puchyft dochazi k mnohocetnym mu-
tilacim a pseudosyndaktylifm. Postizeny jsou
i sliznice, nehty a zuby. Nebezpedi vzniku spi-
noceluldrnich karcinom v defektech a jizvach
je v pribéhu onemocnéni zna¢né. Orgdnové
postizeni (pfedevsim zazivaciho, respira¢niho
a urogenitélniho traktu) je pravidlem. Ndpadna
je i somaticka retardace doprovazena tézkou
anemif (2, 8, 9).

Pfesnd diagndza EBC je mozna jen pomoci
elektronové mikroskopie pfi spravné prove-
dené kozni biopsii. K pomocnym vysetfenim
patfi svetelnd mikroskopie, imunohistochemic-
ké a imunofluorescencnf vysetfeni s pouZitim
monoklonélnich nebo polyklonalnich protildtek.
Genetické vysetfeni by mélo byt samozfejmosti
u vsech pacientt s EBC.

Incontinentia pigmenti

(syndrom Sulzberger-Bloch)
Incontinentia pigmenti (IP) je neuroekto-

dermalni onemocneén, které se projevuje jiz

v prvych dnech po porodu charakteristickymi

koznimi pfiznaky, ale velmi ¢asto je doprovdzeno

i zavaznymi pfiznaky systémovymi. Vyskytuje



Obrdzek 4. Incontinentia pigmenti — vezikuldzni stadium (4 tydny po porodu)

se bud'jako sporadicky typ, kdy je gen lokalizova-
ny na Xp11,21 nebo familidrni typ, ktery ma gen
na Xg27-Xq28. Onemocnéni ma dominantni dé-
di¢nost s vazbou na pohlavi. Je letéIni pro plody
muzského pohlavi, které odumirajf jiz v déloze.
Nazev choroby je odvozen od pfedstavy, Ze pfes
bazalni membranu epidermis unikd melanin
do hornich vrstev koria, a dochdzi proto k ,inkon-
tinenci melaninu”. Kozni pfiznaky maji obvykle
4 stadia, kterd se mohou prekryvat, nékteré ma-
Zeichybét. 1. stadium IP — vezikuldzni - zacina
v prvém tydnu Zivota. Dochdzi k vysevim drob-
nych puchyrkd, které jsou na koncetinach uspo-
radany v pruzich, na trupu v loziskach. V téchto
mistech casto predchdzi zarudnuti pokozky.
Puchyrky se vétsinou béhem 1-2 tydn( hoji,
ale dochazi k opakovanym vysevim v bizard-
nich konfiguracich Blaschkeho linif (obrazek 4).
Tato faze trvéa obycejné 6 mésicd. 2. stadium
IP — verukézni (hyperkeratotické) — navazuje
na vesiculdzni stadium a casto trvé az do 3 let.
Objevuji se papuly a verukézni léze, prevazné
na distélnich ¢astech koncetin, nejcastéji na dor-
zalIni strané prstd rukou a nohou a okolo kotnik
(obrazek 5). 3. stadium IP — hyperpigmentace —
zacing vétsinou v 6 mésicich v plvodnich mis-
tech puchyrd, nékdy viak az okolo 2. az 3. roku
Zivota a pretrvava do puberty, kdy hyperpig-
mentace blednou a postupné zcela ustoupi.
Hyperpigmentace maji zvlastnf pruhovitou kon-
figuraci, sleduji Blaschkeho embryonalnf linie
na trupu i koncetinach (obrézek 6). 4. stadium
IP — atrofické — se objevuje az v dospélosti a to
jen u nékterych zen. Jde o pruhovité depig-
mentace s mirnou atrofif v mistech pavodniho
postizent. Ve viech stadiich mohou byt zmény
na nehtech, nejcastéji dolickovani nebo ryho-

vani nehtl, ale i podnehtové hyperkeratézy
napodobujici onychomykdzu. Byvaji postizené
i vlasy, jsou fidké a jemné, ¢asta byva alopecie
na temeni.

Onemocneénije charakteristické nejen bizard-
nimi s vékem promeénlivymi koznimi pfiznaky, ale
Casto je doprovéazeno i zavaznymi pifznaky systé-
movymi. Abnormality zubd se vyskytuji v 90%,
skeletu ve 40%, abnormality CNS ve 40% a ocni
ve 35% (tabulka 1). Nenizndma ucinna lécba, déti
je vsak nutno sledovat i détskym neurologem,
oftalmologem a stomatologem (2, 4, 10).

Zaver

Genodermatozy stéle predstavuji vyzvu
ke stanovenf spravné diagndzy. Jedna z pricin
obtiznosti zafazeni klinického obrazu do der-
matologického sytému je relativni vzacnost

Prehledové cldnky -

Obrdzek 5. Incontinentia pigmenti — verukézni
stadium (v 8 mésicich)

genodermatdz, coz znesnadnuje jednotlivci
seznamit se s celym klinickym spektrem vari-
ant téchto onemocneéni. Dalsim problémem je
neustaly vyvoj a simultdnni pouzivani rozli¢nych
komplexnich klasifika¢nich systémd. Délenti je
zalozeno na klinickych a histopatologickych ry-
sech, typu dédi¢nosti, biochemickych, patofy-
ziologickych a utrastrukturalnich kritériich nebo
na jejich kombinacich. V klinické praxi se vsak
stdle nejcastéji pouzivaji popisna jména jednotli-
vych genodermatéz s fadou synonym, coz vede
k mnoha nedorozuménim zvlasté v mezioboro-
vé komunikaci s pediatry a genetiky. Postupujici
vyzkum v bunécné a molekularni biologii kiize
ndm v budoucnu dava nadéji nejen na pfesnou
klasifikaci, ale snad i na Uc¢innou Ié¢bu pro paci-
enty s dédi¢nymi puchyfnatymi onemocnéni-
mi i s chorobami s poruchou rohovén.

Na prelomu 20. a 21. stoleti se diky pokro-
kim v molekuldrni genetice jiz vyznamné zménil

Obrdzek 6. Incontinentia pigmenti — stadium hyperpigmentaci (ve 14 mésicich)
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Tabulka 1. Incontinencia pigmenti — systémové pfiznaky

Oci: defekty slzného Ustroji, mikroftalmie, katarakta, dysplazie duhovky a sitnice, atrofie optiku, strabis-

mus, nystagmus

Zuby: hypodontie, anodontie, mikrodontie, opozdéna dentice, poruchy skloviny

Skelet: hemivertebra, syndaktylie, maly vzrist

Nervovy systém: hydrocefalus, hypertonie, kfece, ataxie, mentdlni retardace

Jiné: mikrocefalie, hemiatrofie, srde¢nfi vady, dystrofie neht, alopecie

Obrdzek 7. Péce o dité s epidermolysis bullosa congenita na specializovaném pracovisti

pohled na etiologii genodermatdz a umoznuje
jiz Casto prenatdini diagnostiku, genetické po-
radenstvi, prognostické hodnocent a pldnovani
molekuldrni terapie v budoucnu. Novorozenci
a kojenci s témito vzacnymi jednotkami by méli
byt koncentrovani do specidlnich center, kde
je zkuseny persondl a jsou dostupné modernf
diagnostické a lécebné metody. Mezioborova

spoluprace v diagnostice i [é¢bé je nezbytna.
Nové |écebné a osetfovaci postupy na neona-
tologickych oddélenich ¢asto pomahaji pre-
konat kritické novorozenecké obdobf i détem
se zavaznymi poruchami koznfho krytu (obrd-
zek 7). Péce o novorozence s genodermatdzami
vyzaduje spolupraci neonatologa s détskym
dermatologem, genetikem, histopatologem,
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neurologem a ¢asto i s daldimi specialisty. Rozvoj
biochemie, imunologie, mikrobiologie, genetiky
a dalsich védeckych disciplin stale prohlubuje
nase znalosti v détské dermatologii. Nesmime
vsak pfitom zapominat na trpélivou komunikaci
s rodic¢i dermatologicky nemocného ditéte, kteff
se teprve uci pecovat o kojence a potfebuji ¢asto
opakované vysvétlovat zasady péce o nemoc-
nou kazi.
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