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Erdheimova-Chesterova choroba (ECD) je extrémne
zriedkava a pretoze nie je uvedend v beznych ucebni-
ciach mediciny, mnohi lekéri o tejto chorobe nikdy ne-
poculi. Autori Adam et al [1] nielen obohacuju odbornu
literaturu o dalsi pripad ECD a jej manazment, ale pracu
mozno vnimat ako velmi elegantny odkaz pre lekdra
akejkolvek odbornosti. Po prvé jednoznacne pripomina,
aby sme nezabudali pod suc¢asnym tlakom ekonomiza-
cie, automatizacie a zefektiviiovania vypocut a pocuvat,
¢o nam hovori chory. Oviem, uz len podozrenie na zried-
kavu chorobu vyzaduje systematickou cinnostou vy-
cibreny prehlad, obrovsku skusenost, velkd mieru em-
patie, trpezlivosti a vytrvalosti. A po druhé poukazuje
na délezitost ,off label” pouzitia liekov, ktoré nie je ab-
normalne, ako sa nam niekedy snazia podsuvat (na Slo-
vensku) zdravotné poistovne, administrativa ¢i zakono-
darcovia. Je predsa Uplne legélne, ak sa lekar nezavisle
rozhodne predpisat na terapiu danej (zriedkavej) cho-
roby lie¢ivo, ktoré je schvalené na lie¢bu inej choroby
(,0ff label” pouzitie).

ECD postihuje dospelych stredného veku (priemerny
vek 53 rokov) a charakterizuje ju excesivna produkcia
a akumuldcia histiocytov v réznych orgénoch a tkani-
vach [2]. Najcastejsie postihuje dlhé kosti koncatin, ale
moze sa vyskytnut v tkanive za o¢nym bulbom, obliciek,
koze, mozgu, srdca, hypofyzy, retroperitonea alebo dal-
sich tkanivach a organoch. Kazdy chory moze mat od-
lisSnd kombinaciu miest i rozsahu postihnutia, ¢o vedie
k rozmanitym symptémom az po Zivot ohrozujtice kom-
plikacie ako zlyhanie srdca, tazké poskodenie pltc a ob-
lickové zlyhanie [3]. Definitivna diagnéza sa zaklada na
klinickych symptémoch, biopsii a skane kosti [4]. Typicky
histologicky ndlez tvoriinfiltracia penovitymi histiocytmi
usidlenymi v polymorfnom granuldme a fibréza alebo
xantogranulomatéza s CD68 pozitivnou a CD1 negativ-
nou imunohistochémiou. Postihnuté tkanivo zvycajne
obsahuje zhluky lipidmi preplnenych penovitych his-
tiocytov s priznakmi chronického zapalu a obrovskymi
bunkami, fibrézou a pripadnou tukovou nekrézou [5].
Druhym diagnostickym kritériom je typicky nalez na
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skelete: na RTG bilateralna a symetricka kortikalna oste-
oskleréza diafyzalnej alebo metafyzalnej oblasti dlhych
kosti alebo symetrické a abnormalne zvysené hroma-
denie radioizotopu v distalnych koncoch dlhych kosti
dolnych koncatin, a niekedy hornych kon¢atin, pri *Tc
scintigrafii kosti.

Az vo vydani WHO classification of tumors of haema-
topoietic and lymphoid tissues v roku 2008 sa objavila
Uplne prepracovana kapitola histiocytové a dendritické
bunkové neoplézie, ktord obsahuje tplne novu podkapi-
tolu nazvanu ,diseminated juvenile xanthogranuloma”.
Choroby patriace do skupiny juvenilného xantogranu-
[6mu moézu vytvarat rézne klinické obrazy a vyskytovat
sa vo vsetkych vekovych kategoéridch. V odbornej lite-
ratdre je mozné ndjst rozne klinické nazvy pre rozlicné
manifestéacie chordb s uvedenym histologickym podkla-
dom. Avsak, Erdheimova-Chesterova choroba predsta-
vuje velmi vyraznu jednotku s nezamenitelnymi ¢rtami,
ako je zvySend denzita dlhych kosti a osteoporéza
chrbtice, zvysené vychytdvanie technécia i fluorode-
oxyglukézy v dlhych kostiach, fibrotické zmeny v retro-
peritoneu a zosilnenie cievnej steny. Ide o velmi vzacnu
chorobu, pri ktorej sa neuddva incidencia ani prevalen-
cia, ale iba pocet celosvetovo publikovanych pripadov,
ktoré sa radovo pohybuju v stovkach. A preto aj skuse-
nostis liecbou ECD st malé. Podla toho, v ktorom obdobi
sa choroba diagnostikovala, skusala sa dostupna liecba,
pricom jej efekt bol publikovany. Preto dnes vieme, ze
ucinok klasickych cytostatik (vinkristin, vinblastin, cyklo-
fosfamid, adriamycin) nie je velky.

V 90. rokoch 20. storocia sa skusal interferon a via-
ceré publikidcie uvadzaju jeho pozitivny vplyv [6].
Zrejme predstavuje pokrok voci vysledkom klasickej
chemoterapie, a preto ho mnohi autori stale povazuju
za optimalny liek prvej volby. Pri pohlade na vysoké
dévky interferonu v tychto publikaciach, ako aj na za-
klade nasich vlastnych skdsenosti s aplikaciou inter-
feronu pri inych chorobach (chronickd myelocytova
leukémia, trombocytéza pri myeloproliferativnych ne-
oplaziach) je pravdepodobné, ze i chori s ECD museli



Mistrik M. Erdheimova-Chesterova choroba - poddiagnostikovana zriadkava choroba? - editorial

mat vyrazné vedlajsie ucinky interferonu pri jeho dlho-
dobej aplikacii.

V 90. rokoch minulého storocia bol objaveny 2-chlo-
rodeoxyadenosin (kladribin), ktory sa osvedcil pri vla-
satobunkovej leukémii. A v podvedomi hematolégov
je casto spojeny s vyraznou hematologickou toxicitou.
Avsak tento dojem vychadza zo skusenosti s vlasato-
bunkovou leukémiou a pripadne dalsich choréb infiltru-
jucich kostnu dren. Pricom v tychto pripadoch sa na cy-
topénii po kladribine podiela fakt, ze tito chori maju uz
primdrne cytopéniu a kladribin tuto cytopéniu len pre-
hibuje. Alebo v pripade lymfémov s nizkou agresivitou
je to fakt, Ze kostnu dren poskodzuje lymfoproliferacia.

Pri hlbsej analyze U¢inku kladribinu je mozné z lite-
ratury zistit, Ze nielen bunky vlasatobunkovej leukémie
su velmi vnimavé, ale aj bunky histocytového radu su
velmi senzitivne na cytotoxické posobenie kladribinu.
Preto je tak ucinny pri histiocytéze z Langerhanso-
vych buniek. Pri tejto diagnoze je to dokdzané na stov-
kach chorych a tolerancia je vyborn4, pretoze tito chori
nemaju poskodenu kostnu drer samotnou chorobou.
Pri ECD su vo svetovej literature zatial' len ojedinelé
publikacie, ktoré uvadzaju priaznivy a dlhodoby ucinok
kladribinu pri tejto diagnéze. Praca autorov Adam et al
[1] opisuje v poradi 4. ¢i 5. pripad, ked kladribin navodil
dlhotrvajucu lie¢ebnu odpoved. Z publikovanej skuse-
nosti je mozné usudzovat, ze u tych chorych, ktorych
choroba je rizistentna na klasické cytostatika a kortiko-
idy, je vhodné otestovat kladribin. Z opisaného pripadu
nie je mozné usudzovat, ze bude ucinny vo vietkych
pripadoch. Sami autori uvadzaju, ze kladribinom liecili
2 chorych s touto diagnézou, pricom u 1 dosiahli dlho-
dobu kompletnu remisiu [1].

Na druhej strane, v prospech vyberu kladribinu hovori
vseobecne velmi dobra hematologicka tolerancia kladri-
binu v monoterapii u jedincov s kostnou dreriou nepo-
skodenou primdrnou chorobou. Preto je vhodné tuto
liecbu otestovat, vyhodnotit po 4 mesiacoch a rozhod-
nut sa o dalSom moznom postupe. Je opodstatnené oca-
kavat, ze kladribin budu tito chori tolerovat ovela lepsie
ako interferon. Ostatné liecebné moznosti su navyse
mnohondsobne nédkladnejsie. Je mozné pouzit trvalu
aplikdciu antagonistu receptora interleukinu 1 - ana-
kinra (Kineret). Pozitivne skusenosti s Kineretom pri tejto
chorobe uvéadzaju viaceri autori. Aviak je nutné uzivanie
dozivotné, respektive do straty lie¢ebného tcinku.

A pre chorych (50-60 %) s dokazanou mutaciou BRAF
VV600E sa v roku 2013 objavila nova ucinna liecba BRAF
inhibitormi (vemurafenib, dabrafenib a trametinib) [7,8].
Opétvsakide o lie¢bu podstatne nékladnejsiu ako kladri-
bin. Preto sa z pohladu stcasnych poznatkov javi kladri-
bin ako rozumny a ekonomicky vhodny liek pre inicidlnu
liecbu Erdheimovej-Chesterovej choroby. Pri jeho ne-
uspechu je mozné skusit interferon a, Kineret a pripadne
cielent lie¢bu BRAF inhibitormi.

Dnes dostupné najlepsie terapie mozu kontrolovat
a niekedy zmensit nadory pri ECD. A niektori pacienti
vdaka liecbe Ziju skoro normélny zivot. Ale aj ked'terapia
mdze ovplyvnit symptémy a rast choroby, nie je zndmy
sposob vyliecenia.
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