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Dvanactilety chlapec byl vysetfen derma-
tologem pro papuldzni morfy s maximem na
ventralni strané trupu. Podle anamnestickych
Udaj se tyto morfy poprvé objevily jiz asi pred
2-3 lety nazaddech, ale rodina nevyhledala zadné
lékarské vysetieni. K tomu doslo az s postupnym
sitenim koznich eflorescenci na predni plochu
hrudniku a bficha. Dermatolog nalez na kdzi
popsal jako diseminované drobné drsné papuly,
konického tvaru, hnédavé zbarvené, loZisko-
vé splyvajici. Pfip. zmény v oblasti kozni adnex
nebyly pfitomny a ostatni fyzikdIni nalez byl
bez odchylek. Pro nejednoznacnou diagnézu
byla doporucena kozni biopsie. Ta byla pro
non-compliance rodiny provedena s odstu-
pem 1,5 roku, kdy identické kozni zmény byly
na ventralni a dorzalnf strané trupu, na laterdl-
nich partiich krku a ¢aste¢né i na obou pazich.
Histologické vysetfenf prokdzalo povrchovou
hyperkeratézu, epidermis byla akantoticky roz-
Sifena s papilomatdzou a parabazalnimi akan-
tolytickymi $térbinami; ve stratum granulosum
a corneum byly pfitomny cetné dyskeratocyty
charakteru corps ronds (= kulaté keratinocyty
s pyknotickym jadrem) a grains (= malé, ovalné
keratinocyty s pyknotickym jddrem a porusenou
integritou mitochondrif). Histologicky nélez pre-
svédciveé dokladal diagnézu morbus Darier (MD).
Nasledné vyzvy, aby se chlapec dostavil k dalsim
nezbytnym vysetfenim a Ié¢bé rodina ignorova-
la. Spontannf kontakt rodiny s pracovistém auto-
r0 nastal za 10 mésicd po histologické verifikaci

Obr. 1. Splyvajici keratotické papuly na predni
plose trupu

MD a to proto, Ze u chlapce doslo ke zvyraznéni
koznich eflorescenci. Pfi pfijeti k hospitalizaci
dominoval na kdzi krku a na ventréIni i dorzalnf
plode trupu diseminovany nalez identickych
morf jako pfi prvotnim vyse uvedeném vysetieni
dermatologem (obr. 1 a 2). Vyrazné mensi ndlez
koZnich zmén byl v oblasti obou ramen a na ven-
tralni plose proximalni partie stehen. Na dlanich

Obr. 2. Morbus Darier - detail loZisek na
zddech

mél chlapec bodovité hyperkeratdzy s centraini
vkleslinou, zmény na nehtech piitomny nebyly.
Po doplrujicim spektru vysetfeni byla lé¢ba MD
zahdjena podavanim retinoidd.

Darierova choroba je vzacna genodermato-
za s poruchou rohovéni kdze. Incidence ne-
mocije asi 1:50000, ¢asty je familidrni vyskyt,
v détském véku se nejcastéji manifestuje v ob-
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dobf 8.-15. . Zivota. MD je podminéna mutacf
genu ATP2A2 (chromozom 12g23-24), ktery
kédduje protein SERCA 2 — ATPazu (SERCA2)
lokalizovanou v membrané endoplazmatic-
kého retikula (ER). Za fyziologické situace je
SERCA2 intracelularni vapnikovou pumpou,
kterd udrZuje nizkou hladinu Ca** v cytoplasmé
tak, ze Ca** transportuje do ER. Keratinocyty
vyuzivaji SERCA2 a pfi jeji dysfunkci dochazi
k poruse vyzravani a soudrznosti téchto pokoz-
kovych bunék. Dédi¢nost MD je autosomalné
dominantni. Vyrazna variabilita genu ATP2A2 se
promita do velmi rozdilné interindividuaini ma-
nifestace. Typickym klinickym nalezem na kazi
jsou konické papuly s drsnymi, hnédocervena-
vymi keratotickymi cepy, papuly ¢asto splyvaji
ve vétsi loziska. Na dlanich a ploskdch byvaji
projevy keratodermie s drobnym dolickovanim.
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Néktefi nemocni mivaji na nehtech longitudi-
nalnf erytronychie a distélnf zarez tvaru V' na
nehtové ploténce, coZ jsou patognomonické
projevy MD. Byva postizena nezfidka takeé sliz-
nice dutiny Ustni, genitalu a kone¢niku. Rozsah
koznich projeva muze byt fidky, ale i disemi-
novany, bakteridlni superinfekce pfispiva ke
zhorseni nélezu. Exacerbaci choroby umocnuje
teplo, pocenti, vihko ¢i slunéni. Projevy na kdzi
v pocate¢nim stadiu nékdy pfipominajf tézsi
seboroickou dermatitidu nebo akné, protoze
jsou lokalizovany na Cele, ve kstici, na spancich.
Rozhodujici pro diagnézu MD je histologické
vysetteni z kozni biopsie. Kauzalni 1é¢ba ne-
moci neexistuje, celkove je obtizna a patfi pIné
do kompetence erudovaného dermatologa.
MD ma obvykle chronicky prabéh, v disledku
tézkého postizeni klize trpf kvalita Zivota a fada

nemocnych miva psychické potize. Ty mohou
byt navic zvyraznény tim, ze MD je Casto aso-
ciovéna s neuropsychiatrickym onemocné-
nim (epilepsie, bipolarni afektivni porucha),
s tyreopatiemi nebo s vrozenymi anomaliemi
urogenitélniho traktu (renalni/testikuldrni age-
neze, podkovovita ledvina, polycystéza ledvin;
u naseho pacienta jsme prokdzali zdvojeny du-
ty systém levé ledviny s obstrukénim typem
nefrogramu).

Stru¢né doplnénik non-compliance rodiny:
a) nerespektovani doporucené lé¢by chlapce
jeho rozvedenymi rodici, b) nizky hygienicky
standard domacnosti, v niz hoch vyrUstal, c)
|éCba matky pacienta pro zavislost na navyko-
vych latkach, navic pravdépodobné méla na kizi
projevy MD (zemrela v blize neur¢eném obdobf
po kozni biopsii syna).
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