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Segmentalna nerwiakowtékniakowato$¢ — dwa kolejne polskie

przypadki

Segmental neurofibromatosis — two other Polish cases

W 2014 roku opisano po raz pierwszy przypadek
segmentalnej nerwiakowlékniakowatosci (ang. seg-
mental neurofibromatosis - SN) u polskiego pacjenta
[1]. Genodermatoza, okreslana réwniez jako nerwia-
kowlékniakowatos¢ typu V, wystepuje od 10 do 20
razy rzadziej niz klasyczna posta¢ schorzenia. Isto-
ta choroby jest postzygotyczna mutacja w obrebie
genu NF1 prowadzaca do mozaicyzmu somatyczne-
go, dlatego w przebiegu SN obserwuje sie¢ wszyst-
kie skérne manifestacje nerwiakowlokniakowatosci
(nerwiakowlokniaki, plamy cafe au lait) ograniczone
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Rycina |. Segmentalna nerwiakowidkniakowato$¢ (przypadek ).
Liczne miekkie guzki w kolorze skéry uktadajace sie linijnie na ské-
rze czofa i glowy

Figure I. Segmental neurofibromatosis (case |). Multiple, soft, skin —
color nodules with linear distribution on the forehead and scalp
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jednak do okreslonego segmentu ciala, najczesciej
zgodnie z przebiegiem linii Blaschko. Zmiany w ob-
rebie osrodkowego ukladu nerwowego i narzadu
wzroku wystepuja rzadko [2, 3].

Przypadek 1. Kobiete 69-letnia konsultowano
z powodu linijnie rozmieszczonych, miekkich guz-
koéw na skorze czota i glowy (ryc. 1). Wykwity ob-
serwowane byly od kilkudziesieciu lat, wpuklaty sie
i sprawialy umiarkowanie nasilone dolegliwosci bo-
lowe pod wptywem ucisku.

Przypadek 2. Mezczyzne 49-letniego konsultowa-
no z powodu licznych, drobnych, miekkich, asymp-
tomatycznych guzkéw koloru skéry umiejscowio-
nych na skoérze okolicy ledZwiowej. Przebieg zmian
byt wieloletni. Ponadto stwierdzono obecnoéc jednej
plamy typu cafe au lait (ryc. 2 A, B).

W obu przypadkach obraz histopatologiczny
wycietych, pojedynczych guzkéw byl typowy dla
nerwiakowtdkniaka, co umozliwito ustalenie osta-
tecznego rozpoznania. Pacjentom wyjasniono istote
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Rycina 2. A — Segmentalna nerwiakowtdkniakowatos¢. Nerwia-
kowtdkniaki w okolicy ledzwiowej (przypadek 2). B — Segmentalna
nerwiakowltékniakowatos$¢. Znamie typu café au lait (przypadek 2)

Figure 2. A — Segmental neurofibromatosis. Neurofibromas in lumbal
region (case 2). B — Segmental neurofibromatosis. Nevus café au lait
type (case 2)
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schorzenia, konsultowano ich neurologicznie i oku-
listycznie. W badaniach tomografii komputerowej
glowy nie wykazano patologii typowych dla nerwia-
kowtlékniakowatosci.

Oszacowano, ze objawy SN moga wystepowaé
u okoto 0,002-0,02% populacji [1]. Rozpoznanie
trzech nowych przypadkéw SN w ciggu 2 lat w jed-
nym oérodku moze przemawiac za niedoszacowang
czestoscia wystepowania schorzenia. We wszystkich
przypadkach czas miedzy pojawieniem sie objawéw
skornych a rozpoznaniem byl bardzo dtugi. Nie bez
znaczenia jest fakt, ze chorzy nie upatrywali w zmia-
nach skérnych powaznych probleméw zdrowot-
nych. Dwa opisane polskie przypadki SN charakte-
ryzuja si¢ odmienng manifestacjq kliniczng, dlatego
celowe naszym zdaniem jest ich przedstawienie. Ze
wzgledu na potencjalnie podwyzszone, aczkolwiek
nieokreslone precyzyjnie, ryzyko wystapienia nowo-
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tworéow ztosliwych oraz implikacje neurologiczne
i okulistyczne chorzy z SN powinni by¢ monitoro-
wani.
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