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Uvod: Juvenilna hyalinova fibromatéza (JHF) je zriedkavé autozomovo recesivne dedicné ochorenie charakterizované
pritomnostou mnohopoéetnych subkutannych nodularnych tumorov, gingivalnou hypertrofiou, flekénymi kontrakturami
koncatin a osteolytickymi léziami kosti. V niektorych pripadoch je ako priznak JHF taktiez uvedena mentalna retardacia.
Vo svete bolo doteraz opisanych priblizne 70 pripadov ochorenia. Praca, v ktorej by sa autori podrobne zaoberali mozZnym
poskodenim nervového systému pri JHF, nebola v dostupnej literature uverejnena.

Metodika a vysledky: 38-ro¢ny pacient s JHF (diagnoza stanovena na zaklade klinického nalezu a typického histopato-
logického obrazu tkaniva excidovaného z tumorov) absolvoval klinické neurologické vySetrenie, psychologické vysetrenie,
vybrané zobrazovacie vySetrenia nervového systému (CT a MR mozgu) a vybrané funkéné vySetrenia nervového systému (°°Te
HMPAO SPECT, EEG, VEP, BAEP, SEP nervus ulnaris, EMG, urodynamické vysSetrenie). VSetky vykonané vysetrenia
nepotvrdili presved¢ivé posSkodenie centralneho a periférneho nervového systému podmienené JHF.

Zaver: Znizenie intelektovych schopnosti pacienta pripisujeme dlhotrvajucemu deficitu primeranych podnetov z vonkajsieho
prostredia (socialna izolacia, deprivacia vzdelania). Kontraktury a hypotrofie svalov su dosledkom primarneho poskodenia
vazivovych a kostnych Struktur. Pripustame iba I'ahké iritacné poskodenie vybranych nervov na zaklade tlakového mechaniz-

mu v urcitych polohach pri uvedenych muskuloskeletalnych deformitach.
Klacové slova: juvenilna hyalinova fibromatoza, hereditarne ochorenia spojivového tkaniva, nervovy systém.

Uvod

Juvenilna hyalinova fibromatoza (JHF) je zriedkavé
autozomovo recesivne dedicné ochorenie zo skupiny ge-
nodermatoz. Celosvetovo bolo doteraz opisanych pribliz-
ne 70 pripadov pacientov s JHF (9), z ¢oho vyplyva, Ze
ide o raritnu nozologicku jednotku. Etiopatogenéza ocho-
renia nie je stale celkom znama, doteraz publikované pra-
ce vysvetluju akumulaciu zakladnej hyalinovej substancie
ako doésledok fokalnej proliferacie mezenchymovych bu-
niek s naslednou abnormalnou produkciou a nahromade-
nim glykozaminov a glykoproteinov (3, 11). Rovnako bo-
la dokazana porucha syntézy kolagénu, ktora ma za nasle-
dok nedostatok az chybanie pro-alfa, (I) refazca a kola-
génu typu III v kozi (17). Kolagén typu III je sucastou aj
nervoveho systému. Uverejnené boli aj udaje o poruchach
metabolizmu kolagénu typu VI (14). Korelacna genomo-
va vdzobna analyza dvoch rodin s JHF v indickom State
Gujarat nedavno publikovana kolektivom anglickych au-
torov urcuje ako miesto pravdepodobnej lokalizacie géno-
vej mutacie zodpovednej za vznik JHF oblast chromozo-
mu 4q21 (22). Tohto roku rovnaké pracovisko uverejnilo
udaje priamej pri¢iny JHF, za ktoru autori povazuju mu-
tacie génu kodujuceho CMG2 (capillary morphogenesis
protein 2). Tento protein viaze laminin s kolagénom typu
IV prostrednictvom domény von Willebrandovho faktora
A a jeho porucha spdsobuje zmenu Struktury bazalnych
membran a tym aj vznik perivaskularnych hyalinnych de-
pozitov (10). Ochorenie charakterizuje pritomnost mno-
hopocetnych podkoznych uzlovitych nadorov, hypertrofie
dasien, flekénych kontraktur koncatin a osteolytickych lo-

Zisk v kostiach (to su zaroven aj klinické diagnostické kri-
téria JHF)(16). Podkozné nadory maju ovalny tvar s prie-
merom obycCajne 1-5cm a lokalizované su najmé v oblas-
ti hlavy a krku (20). Tvori ich loZiskové nahromadenie za-
kladnej hyalinovej substancie, ktora ma v elektréonmikro-
skopickom obraze vzhlad fibrilogranularneho materialu.
Ochorenie zacina niekol'ko mesiacov po porode vznikom
a rozvojom flekénych kontraktur konéatin. Charakterizu-
je ho trvala progresia poSkodenia, pricom intenzita pri-
znakov a celkové zneschopnenie mozu byt v jednotlivych
pripadoch rozdielne (6). Podkozné nadory su sice najéas-
tejSie zmienovanym priznakom JHF, ale flekéné kontrak-
tury koncatin a hypertrofia dasien sa manifestuju este
pred ich vznikom (4, 24). Osteolytické loziska nepredsta-
vuju obligatny priznak JHF a vyskytuju sa priblizne v po-
lovici pripadov (13, 24). V skupine pacientov s JHF bol
dalej opisany nedostato¢ny vyvoj svalstva, svalova slabost
a retardacia rastu. Mentalna retardacia je uvedena v kli-
nickom obraze niektorych pacientov s JHF (20). Dizka zi-
vota je podla dostupnych udajov pri primeranej oSetrova-
tel'skej a opatrovatel'skej starostlivosti normalna (13). Do-
dnes nie je znama kauzalna lieCba JHF. Estetické aj funkc-
né aspekty ochorenia podmienuju indikaciu chirurgické-
ho odstranenia podkoZznych nadorov, ktoré sa casto z do-
vodu ich recidivy aj viackrat pocas zivota opakuje (26).
Vzhladom k tomu, Ze doteraz nebola v dostupne;j litera-
ture uverejnena praca s hodnotenim stavu nervového sys-
tému (centralneho aj periférneho) pri JHF, sme na nasej
neurologickej klinike podrobne (klinicky aj paraklinicky)
vySetrili 38-ro¢ného pacienta s JHF.
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Kazuistika

Rodicia 38ro¢ného pacienta su klinicky zdravi a nie st
v Ziadnom znamom pribuzenskom vztahu. Obidvaja v§ak
pochadzaju z jednej malej relativne izolovanej obce (po-
Cet obyvatelov do 1000). Pacient mal jednu sestru, ktora
po primeranom psychickom a somatickom vyvoji zomre-
la vo veku 13 rokov na leukémiu. Dvaja pribuzni pacienta
(bratranec a sesternica) mali zavazné ochorenie (neschop-
nost chodze, neschopnost verbalnej komunikacie, umrtie
vo veku 14 resp. 20 rokov), ale ich stav nikdy nebol pod-
I'a udania pribuznych diferencialne diagnosticky dorieSeny
a ich zdravotna dokumentacia nie je k dispozicii. Pacient
je z druhej fyziologickej gravidity. Dva mesiace po porode
sa objavili a nasledne sa dalej rozvijali kontraktury konca-
tin (flexorové svalové skupiny), ktoré znemoznili normal-
ny psychomotoricky vyvoj. Vo veku 4 rokov nebol uz pa-
cient pre pokroc¢ilé kontraktury a vyrazné deformity skele-
tu schopny postoja ani chodze. Vo veku 2 rokov bola pocas
hospitalizacie opisana hyperplazia epitelu okolo nozdier
a retroaurikularne, hypertrofia dasien (opakovane operac-
ne korigovana) a perianalne fibromy. Vo veku 4 rokov st uz
opisané aj podkozné nadory v oblasti hlavy a krku vel'kosti
slivky. Pre sekundarnu impetiginizaciu s pachydermiou
vel'kého rozsahu na koncatinach bol pacient hospitalizova-
ny v roku 1994 na dermatovenerologickej klinike v Marti-
ne. Vtedy bola po naleZitej diferencialne-diagnostickej roz-
vahe vratane vykonania potrebnych pomocnych vySetre-
ni stanovena definitivna diagnoza JHF. Pomocné vysetre-
nia zahrnali: krvny obraz (hypochromna anémia), zapalo-
vé markery v sére, skrining vnutorného prostredia (sekun-
darna hyperparatyredza pri kalcifikacii makkych tkaniv a/
alebo nedostato¢nom prijme vapnika potravou, hypopro-
teinémia), skrining dedi¢nych metabolickych poruch, vy-
Setrenie chromozomového karyotypu, ultrasonografiu vnu-
tornych organov, RTG a scintigrafiu skeletu a histopatolo-
gické vySetrenie vzoriek z podkoZnych nadorov (patogno-
micky nalez svedciaci pre JHF). Nadory v oblasti hlavy
a krku boli pacientovi opakovane operacne odstranené.
S cielom stanovit alebo vylucit diagnozu postihnutia ner-
vového systému pri JHF bol pacient v roku 2000 hospitali-
zovany na nasej neurologickej klinike.

Pri prijati udaval pacient obCasné tfpnutie hornych
koncatin od laktov distalne na medialnej strane viazané
na polohu v l'ahu. Iné tazkosti svedCiace pre mozné po-
skodenie nervového systému pacient neudaval. V objektiv-
nom naleze (obrazok 1 - celkovy pohlad na pacienta) do-
minoval polymalformaény syndrom s dysproporcidlnym
nizkym vzrastom (vySka 147 cm, hmotnost 31kg), tazky-
mi artrogryfézami, deformaciami skeletu a s naslednou
imobilitou. Pacient mal mnohopocetné nebolestivé pod-
kozné nadory v oblasti Cela, usnic, zahlavia, krku, hrud-
nika, lakfov, ruk a kolien. Dalej sme pozorovali nadmer-
ne mastny povrch koZe, hyperplastické dasna a kariézny
defektny chrup. Kranialne nervy boli neporusené. Defor-
macia hrudnika bola podmienena akcentovanou kyfosko-
liézou v hrudnom useku osového organu. Horné koncati-
ny boli vo flekénom a addukénom postaveni s kontraktu-

Obrazok 1. Celkovy pohlad na pacienta. Dominuje polymalformaény syndrém
s tazkymi artrogryfézami, skeletovymi deformitami, pocetnymi podkoznymi
tumormi na &ele, usniciach, kapiliciu a krku. Dalej vidime relativne vagsiu hlavu,
rinofymu, papilomatézne dtvary na hornej pere a deformovany hrudnik.

rami v ramennom, lakfovom a zapastnom kibe a iba s mi-
nimalnou pasivnou hybnostou (do 10 stupnov) (obrazok 2
- detail hornej koncatiny). Dolné koncatiny (detailny za-
ber - obrazok 3) boli vo flekénom postaveni s kontraktura-
mi v bedrovom, kolennom aj &lenkovom kibe a s minimal-
nou pasivnou hybnostou. Zistili sme generalizovanu svalo-
vu hypotrofiu bez presvedéivych znamok parézy. Slacho-
vookosticové reflexy boli (pri kontrakturach koncatin a de-
formaciach podmienenych nadormi) nevybavné. Rovnako
nevybavné boli aj patologické reflexy. Prsty rik a néh bo-
li zvacSené a zhrubnuté. Genitofemoralne a perianalne bo-
li pritomné papilomatdzne utvary. Brusné a kremasterové
reflexy boli vybavné. Citlivost bola spravna a sumerna pre
vSetky modality.

Pacient vyrastal v starostlivosti rodi¢ov, pricom pre imo-
bilitu (je priputany na 16Zko) nenavstevoval predskolské ani
skolské zariadenia. Napriek tomu rad Cita, pekne piSe, po-
Cuva radio a pozera televizor. Od roku 1999 ma k dispozi-
cii elektricky invalidny vozik, ktory mozZe sam ovladat. To-
to mu umoznilo prekonat ¢iastocnu socidlnu izolaciu a po-
znavanie okolitého sveta. Objektivne psychologicky boli je-
ho intelektové schopnosti na urovni mentalnej subnormy
(aj z dovodov socialnej izolacie, deprivacie a nedostatocnej
moznosti ziskat vzdelanie). Jeho verbalna inteligencia bo-
la vysSia ako performacna (aj pre somatické postihnutie -
tomu zodpovedal stupen konStrukénej dyspraxie a porucha
vizuomotorickej koordinacie). Intelektové schopnosti vSak
mali priaznivé vyhliadky do buducnosti pri zlepSeni kvality
Zivota s vacsimi moznostami socialnej interakcie (elektric-
ky vozik, pobyty v rehabilitacnych zariadeniach). Mnestic-
ké schopnosti korelovali s uroviiou inteligencie. Osobnost-
ne bol pacient skor introvertny typ so znamkami slabsej so-
cialnej zrelosti pre socialnu deprivaciu a izolaciu. Pocas kon-
trolnej hospitalizacie s odstupom pribliZne 3 rokov (v roku
2003) sme vlastnym pozorovanim potvrdili péovodny pred-
poklad priaznivych vyhliadok vyvoja intelektovych schop-
nosti pacienta. Aktivne sa zaujimal o svoje ochorenie ako
aj o diagnostické a terapeutické moznosti. Na urovni svojho
vzdelania sa snazil diskutovat s oSetrujucim lekarom o prici-
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Obrazok 2. Detail hornej kon¢atiny — svalova atrofia, kontrakttry v ramennych,
lakfovych a zapastnych kiboch. Prsty sti deformované a zhrubnuté s flekénymi
kontrakttrami.

Obrézok 3. Detail dolnej koncatiny — kontraktury, napadne tenké stehenné
Casti. Na predkoleniach a nohach vidime pachydermiu a vyrazny lymfedém.

nach ochorenia. VSetky nasledujuce vySetrenia boli vykona-
né s pisomnym informovanym suhlasom pacienta.

Zo zobrazovacich vySetreni CT vySetrenie neukazalo
loziskové zmeny denzity tkaniva mozgu. MR vySetrenie
rovnako nezobrazilo loZiskové ani celkové zmeny signalu
tkaniva mozgu. SPECT vysetrenie (**Tc HMPAO) vylucéilo
poruchu cievnej perfuzie mozgu. Nalez na o¢nom pozadi
bol fyziologicky. Kornealne opacity (priznak Wincheste-
rovho syndromu) neboli pritomné. Z elektrofyziologickych
vySetreni bol v EEG zazname pritomny alfa rytmus s dob-
re vyjadrenou arealnou diferenciaciou bez loZiskovych
a Specifickych zmien. Pri stimulacii I'avého a pravého oka
metodou zvratu Struktury (Sachovnica) mal zrakovy evoko-
vany potencial (VEP) fyziologicky tvar s absolutnymi hod-
notami latencii a amplitud v norme. Rovnako bol fyziolo-
gicky nalez pri registracii kmenovych sluchovych evokova-
nych odpovedi (BAEP) obojstranne a pri registracii soma-
tosenzitivnej evokovanej odpovede (SEP) vyvolanej stimu-
laciou nervus ulnaris obojstranne. Motoricky neurogram
nervus ulnaris (tento nerv bol vybrany pre pritomnost iri-
tacnej senzitivnej klinickej symptomatiky, ktora mohla po-
ukazovat na jeho poskodenie) mal hodnoty latencii a am-
plitud CMAPs primerané rozmerom koncatin a jej po-
staveniu podmienenému kontrakturami. Rychlost vede-
nia motorickymi vlaknami predlaktim bola 66 m/s. Ihlo-
va EMG musculus deltoideus nezaznamenala pritomnost
patologickej pokojovej aktivity, nabor motorickych jedno-
tiek bol mierne zrychleny a pri maximalnej vélovej kon-
trakcii mala krivka presvedCivy interferenény charakter
s primeranou amplitudou. Vyssi poCet MUAPs s kratSim
trvanim (na hranici Statistickej vyznamnosti) pripisujeme
skor zmensenému priemeru svalovych vlakien pri dlhotrva-
jucej hypoaktivite ako aj pri celkovych rozmeroch telesnej
schranky pacienta. Uroflowmetrické vysetrenie nesvedc¢ilo
pre poruchu sfinkterovo-detrusorového mechanizmu.

Diskusia

JHF je ochorenie mladsich deti, diagnoza JHF vsak
moze byt stanovena az v dospelosti (pripad nasho pacien-
ta). 38-roény muz ma vSetky hlavné priznaky JHF. V 2.
mesiaci Zivota mal kontraktury koncatin a v 2. roku Zivota
sa objavila hyperplazia dasien a epitelu okolo nozdier. Vo
veku 4 rokov uz mal pacient mnohopocetné nadory v ob-
lasti hlavy a krku. Napriek tomu, Ze nadory neboli v tom
obdobi histopatologicky vysetrené, moZeme oddvodnene
predpokladat, Ze sa jednalo o dalSie patognomické preja-
vy JHE. V roku 1994 bolo radiologicky potvrdené stvrté di-
agnostické kritérium JHF - mnohopocetné osteolytické 1é-
zie kosti. Senzaki a spol. uverejnili v roku 1998 udaje o 39
pacientoch s JHFE. Prvym priznakom ochorenia su flek¢-
né kontraktury koncatin s ¢asom vzniku v priemere vo ve-
ku 2,2 mesiaca. Ako druha v poradi sa objavuje hypertro-
fia dasien vo veku od 2 do 30 mesiacov roka (priemer 8,3
mesiaca) a az nakoniec vznikaju mnohopocetné podkozné
nadory (v priemere vo veku 22,1 mesiaca). TaktieZ zistena
hypochromna anémia a hypoproteinémia nasho pacienta
su v sulade s udajmi v literature (2).
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Diferencialna diagnéza JHF zahfna v prvom rade
Winchesterov syndrom a kongenitalnu generalizovanu
fibromatozu. Winchesterov syndrom je charakterizova-
ny nizkym vzrastom, kontraktirami v oblasti malych ki-
bov, loZiskovymi poruchami priehladnosti rohovky (opa-
citates corneae) a generalizovanou osteoporozou s rezorb-
ciou kosti zapéastia v RTG obraze. Kozné fibrémy pri tom-
to ochoreni chybaju (21). Pri kongenitalnej generalizova-
nej fibromatdze st uz pri narodeni pritomné mnohopo-
¢etné podkozné nadory a rovnako je pritomné aj postih-
nutie visceralnych organov. Otazkou zostava, ¢i v pripade
kongenitalnej generalizovanej (myo)fibromatozy a ISH sa
skuto¢ne jedna o dve rozdielne nozologické jednotky (12).
V literature je opisana aj d'alSia podobna nozologicka jed-
notka - infantilna systémova hyalinoza (ISH). Vzhladom
k histologickému obrazu (je rovnaky ako pri JHF) ide
s najva¢sou pravdepodobnostou o najtazsiu klinicku for-
mu JHF. Pri tomto syndréome dochadza k postihnutiu vis-
ceralnych organov. Deti s ISH maju obyCajne exsudativ-
nu enteropatiu a zvySeny sklon k vzniku infekcii. K umr-
tiu dochadza spravidla do dvoch rokov Zivota na sepsu a/
alebo multiorganové zlyhanie (7, 8, 23). Podla recentnych
udajov je ISH dokazanym alelickym variantom JHF (10).
Z dalsich ochoreni bolo potrebné este vylucit najma vy-
brané mukopolysacharidozy (tieto vSak tiez nemaju kozné
fibromy) - napr. mukolipidozu typu II a III. Bez zaujima-
vosti nie je ani génova vizba tychto mukolipidoz na chro-
mozom 4q21-23 vzhladom na umiestnenie génu JHF (gén
CMG?2) v lokalizacii 4g21. Z vybranych lipidéz prichadza
do sirSej diferencialne-diagnostickej ivahy Farberova cho-
roba (deficit ceramidazy), avSak deti s tymto ochorenim
spravidla neprezivaju batolivy vek (19, 22). Vyvoj ocho-
renia nasho pacienta, jeho klinicky obraz ako aj vysledky
histopatologického vySetrenia (imunohistochémia, elek-
tronmikroskopia) jednozna¢ne umoznili stanovenie dia-
gnoézy JHF (1, 5).

Gén RAPI (jeho mutacie su spojené s akutnou T-lym-
focytovou leukémiou) je lokalizovany v regione 4q21-25.
V tomto kontexte je zaujimavy udaj o sestre pacienta, kto-
ra zomrela vo veku 13 rokov na z dostupnych zdrojov bliz-
Sie neSpecifikovanu leukémiu (gén JHF CMG2 je v regio-
ne 4q21). Ponuka sa totiZz uvaha, ¢i sa v rodine pacienta ne-
moZe jednat o mikrodeléciu v uvedenej oblasti.

Terapia JHF pozostava z chirurgickej lieCby a z oSetro-
vatelskej starostlivosti. Chirurgicka resekcia podkoznych
nadorov a hyperplastickych dasien bola realizovana aj v na-
Som pripade (v rokoch 1994, 1995, 1997, 1999, 2000, 2002,
2003). Je zrejmé, Ze miera rekurencie podkoznych nadorov
a dalSich patologickych utvarov je vysoka (26). Rozsah
kontraktur je mozné zmensSit chirurgicky (kapsulotomie,
tenoplastiky), ale zlepSenie je taktiez iba prechodné (17).
Pacienti s JHF nemaju skratenu strednti dobu prezivania za
predpokladu primeranej oSetrovatel'skej starostlivosti.

Z pohladu neuroldga sme sa zamerali na integritu ner-
vového systému pri JHF. Psychomotoricky vyvoj pacien-
ta bol ovplyvneny véasnym vznikom flekénych kontrak-
tur konéatin (najméa oblast velkych kibov), pre ktoré ne-

bol uz vo veku 4 rokov schopny postoja a chodze. Nasledna
socialna izolacia zapri€inila neuplné rozvinutie duSevnych
schopnosti pacienta. Podrobnym psychologickym vySetre-
nim sme nepotvrdili pritomnost mentalnej retardacie, kto-
ru opisali niektori autori ako sprievodny priznak JHF (20).
Intelektové schopnosti pacienta boli sice pri prvom psycho-
logickom vySetreni v urovni mentalnej subnormy, ale pred-
pokladali sme moznost ich zlepSenia po uprave socialnej
situacie pacienta. Dnes je umiestneny v opatrovatel'skom
domove, kde ma aj vdaka elektrickému invalidnému vozi-
ku zasadne viacsie moznosti socialnej interakcie v porovna-
ni s obdobim, ked bol doma vo vyhradnej starostlivosti ro-
diov. Nas predpoklad sa potvrdil a pri kontrolnej hospita-
lizacii s odstupom 3 rokov sme konS§tatovali jednoznacné
zlepSenie psychosocialnych schopnosti pacienta. S neporu-
Senymi psychickymi funkciami koreSpondoval aj neurolo-
gicky nalez, ktory (klinické vySetrenie bolo obmedzené taz-
kymi kontraktirami) nesvedcil pre poskodenie centralneho
nervového systému. Uvedenu skuto¢nost sme potvrdili zo-
brazovacimi (CT, MR, SPECT) a elektrofyziologickymi vy-
Setreniami (EEG, evokované potencialy). Na zaklade anam-
nézy (tfpnutie hornych koncatin) ako aj klinického vySetre-
nia (kontraktury, hypotrofia svalov, slabost, nevybavnost
sTachovo-okosticovych reflexov) sme predpokladali poSko-
denie periférneho nervového systému. Tazka artrogryfoza,
zhrubnutie koze v désledku ukladania hyalinového materi-
alu ako aj mnohopocetné podkozné nadory neumoznili de-
tailné vySetrenie funkcie vacsSiny periférnych nervov. Ne-
porusena povrchova a hlboka citlivost a chybanie anam-
nestickych udajov a klinickych priznakov sved¢iacich pre
pritomnost autonomnej neuropatie naopak spochybnova-
li moZnost neuromuskularneho poskodenia. Vykonanymi
elektrofyziologickymi vySetreniami (EMG, SEP pri stimu-
lacii nervus ulnaris) sme poSkodenie periférneho nervové-
ho systému nepotvrdili. Kontraktury a hypotrofie svalov su
dosledkom primarneho poskodenia vazivovych (fascie, Sla-
chy, kibové puzdra) a kostnych struktir a fyzickej inaktivi-
ty pri vynutenom drZani tela a koncatin. Z uvedeného vy-
plyva aj nevybavnost §lachovo-okosticovych reflexov, ked
je naviac problémové aj definovanie reflexogénnych zon
v ramci malformacie koncatin. Pacientom udavané obcas-
né parestézie v inervacnej oblasti nervus ulnaris viazané na
polohu svedc¢ia podla nas iba pre lahké iritacné poSkodenie
tohto nervu na zaklade tlakového mechanizmu.

V dostupnej literature nebol doteraz jednoznacne defi-
novany vztah medzi JHF a moZnym poskodenim nervové-
ho systému. Prave v nasej kazuistike sme sa pokusili o vy-
rieSenie tejto otazky. Nepotvrdili sme nazory autorov, kto-
ri povazuju mentalnu retardaciu za jeden z klinickych pri-
znakov JHF (20). Nase pozorovanie dava za pravdu tym
autorom, ktori normalny dusevny vyvoj osob postihnutych
JHF povazuju za klinicky diferencialne-diagnosticky znak
oddelujuci JHF od skupiny mukopolysacharidoz (7, 13, 19,
22). Rovnako sme nepotvrdili primarne poSkodenie peri-
férneho nervového systému, ale konstatujeme iba jeho po-
stupnil adaptaciu na zmenené skeletové, kibové a slachovo-
-vdzivové pomery.

322

www.neurologiepropraxi.cz

Neurologie pro praxi 2003 / 6




SDELENI Z PRAXE

Literatira

1. Adamicova K, Fetisovova Z, Mellova Y, Statelova D, Misovicova N, Polacek H,
Hutka Z, Pé¢ J. Juvenilna hyalinova fibromatoza. Bratisl Lek Listy 1998; 99:
587-596.

2. Aldred MJ, Crawford PJ. Juvenile hyaline fibromatosis. Oral Surg Med 1987;
63:71-77.

3. Caputo R, Gelmetti C. Juvenile hyaline fibromatosis. In: Pierini A., Garcia
Diaz R., Bustamante R. eds. Pediatric dermatology. Amsterdam: Elsevier Science,
1995:231-232.

4. Drescher E, Woyke S, Markiewicz C. Juvenile fibromatosis in siblings (fibroma-
tosis hyalina multiplex juvenilis). J Pediatr Surg 1967; 26: 427-430.

5. Fetisovova Z, Adamicova K, Pec M, Mellova Y, Chromej I, Pec J. Dermatolo-
gical findings in an adult patient with juvenile hyaline fibromatosis. J Eur Acad
Dermatol Venereol. 2003; 17 (4): 473-476.

6. Finlay AY, Ferguson SD. Holt PJA. Juvenile hyaline fibromatosis. Brit J Der-
matol 1983, 218: 609-616.

7. Glover MT, Lake BD, Atherton DJ. Infantile systemic hyalinosis: newly recogni-
sed disorder of collagen? Pediatrics 1991; 87: 228-234.

8. Glover MT, Lake BD, Atherton DIJ. Clinical, histologic and ultrastructural
findings in two cases of infantile systemic hyalinosis. Pediatr Dematol 1992; 9:
255-258.

9. Haleem A, Al-Hindi HN, Juboury MA, Husseini HA, Ajlan AA. Juvenile hya-
line fibromatosis: morphologic, immunohistochemical, and ultrastructural study
of three siblings. Am J Dermatopathol 2002 Jun; 24 (3): 218-224.

10. Hanks S, Adams S, Douglas J, et al. Mutations in the Gene Encoding Capil-
lary Morphogenesis Protein 2 Cause Juvenile Hyaline Fibromatosis and Infantile
Systemic Hyalinosis. Am J Hum Genet, 2003, PubMed, v tlaéi.

11. Iwata S, Horiuchi R, Maeda H, Ishikawa H. Systemic hyalinosis or juvenile
hyaline fibromatosis. Ultra - structural and biochemical study of cultured skin
fibroblasts. Arch Dermatol Res 1980, 267: 115.

12. Jacyk W., Wentzel L. Juvenile hyaline fibromatosis in two South African black
children. Int J Dermatol 1996; 35: 740-742.

13. Kan AE, Rogers M. Juvenile hyaline fibromatosis: An expanded clinicopatho-
logic spectrum. Pediatr Dermatol 1989, 6: 68--75.

14. Kayashima KI, Katagiri K, Shinkai H, Ono T. Is juvenile hyaline fibromatosis
a disease of type VI collagenosis? In: Ishibashi Y, Nakagawa H, Suzuki H, eds.
Electron microscopy in dermatology - basic and clinical research. Amsterdam:
Elsevier Science. 1994: 329-334.

15. Keser G, Karabalut B, Oksel F, Calli C, Ustun EE, Akalin T, Kocanaogulla-
ri H, Gumusdis G, Doganavsargil E. Two siblings with juvenile hyaline fibromato-
sis: Case reports and review of the literature. Clin Rheumatol 1999; 18: 248-252.
16. Kitano Y. Juvenile hyaline fibromatosis. Arch Dermatol 1976; 112: 86-88.
17. Larralde M, Santos-Munos A, Calb I, Magarinos C. Juvenile Hyaline Fibroma-
tosis. Pediatric Dermatology 2001; 18: 400-402.

18. Lubec B, Steinert I, Breier F, et al. Skin collagen defects in a patient with
juvenile hyaline fibromatosis. Arch Dis Child 1995; 73: 246-248.

19. Mancini GMS, Stojanov L, Willmesen R, Kleijer WJ, Huijmans JGM, van Dig-
gelen OP, de Klerk JBC, Vuzevski VD, Oranje AP. Juvenile Hylaine Fibromatosis:
Clinical Heterogenity in Three Patients. Dermatology 1999; 198: 18-25.

20. McKee PH. Pathology of the skin. London - Wiesbaden, Mosby - Wolfe
1996: 1714s.

21. Prapanpoch S, Jorgenson RJ, Langlais RP, Nummikoski PV. Winchester
syndrome: a case report and literature review. Oral Surg Oral Med Oral Pathol
1992; 74: 671-677.

22. Rahman N, Dunstan M, Teare MD, Hanks S, Edkins SJ, Hughes J, Bignell GR,
Mancini G, Kleijer W, Campbell M, Keser G, Black C, Williams N, Arbour L,
Warman M, Superti-Furga A, Futreal AP, Pope FM. The gene for juvenile hyaline
fibromatosis maps to chromosome 4q21. Am J Hum Genet 2002; 71: 975-980.
23. Sahn EE, Salinas CF, Sens MA, Key J, Swiger FK, Holbrook KA. Infantile
systemic hyalinosis in a black infant. Pediatr Deramtol 1994; 11: 52-60.

24. Senzaki H, Kiyozuka Y, Uemura Y, Shikata N, Ueda S. and Tsubara A.
Juvenile hyaline fibromatosis: A report of two unrelated adult sibling cases and
a literature review. Pathology International 1998, 48: 230-236.

25. Schaller M, Stnegel-Rutkowski S, Sollberg S, Kind P. Juvenile hyaline fibroma-
tose. Hausartz 1997; 47: 235-257.

26. Woyke S, Domagala W, Markiewicz C. A 19-year follow - up of multiple juve-
nile hyaline fibromatosis. J Pediatr Surg 1984; 19: 302-304.

Neurologie pro praxi 2003 / 6

www.neurologiepropraxi.cz

323




