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Souhrn 
Erdheimova-Chesterova nemoc je histiocytární neoplazie ze skupiny non-Langerhans-cell histiocytóz, je tvořena 
infiltráty pěnitých histiocytů. Tyto patologické histiocyty produkují prozánětlivé cytokiny. Proto je Erdheimova-
-Chesterova choroba nazývána inflamatorní histiocytární neoplazií. Nemoc je provázena klinickými projevy systé-
mové zánětlivé odpovědi neboli B symptomy. Při zobrazovacích vyšetřeních jsou typické osteosklerotické změny 
postihující diafýzy a metafýzy dlouhých kostí dolních končetin a dále fibrózní změny postihující stěnu aorty a cévy 
z ní odstupující. Dále jsou typické perirenální fibrotické změny, které se šíří v retroperitoneu. Mohou způsobit zá-
važné komplikace – hydronefrózu se všemi jejími důsledky. Léčba této nemoci nebyla v přechozích letech uspo-
kojivá. Klasická chemoterapie ani glukokortikoidy nepřinášejí zásadní a  dlouhodobé zlepšení. Z  cytostatik je 
účinný pouze 2-chlorodeodyadenozin (kladribin), ale ne u všech pacientů. Pouze u jednoho z našich 2 pacientů 
jsme dosáhli 2-chlorodeoxyadenozinem kompletní remise, která trvá více než 5 let, zatímco u popisovaného pa-
cienta vedl kladribin sice ke zmenšení infiltrátů v CNS, ale nevedl k ústupu aktivity nemoci v  jiných lokalizacích 
dle PET/CT s aplikací radiofarmaka fluorodeoxyglukózy (FDG). Dalším účinným lékem pro pacienty s Erdheimovou-
-Chesterovou nemocí je interferon α. Jeho dlouhodobé podávání je však spojeno s četnými nežádoucími účinky 
a u popisovaného pacienta jsme jej proto nezkoušeli. Zavedení blokátoru receptoru interleukinu 1, anakinry, do 
léčby přineslo novou naději pro tyto nemocné. Popisujeme pacienta, u něhož probíhá léčba anakinrou již více než 
5 let. Pacient si aplikuje 1 ampulku, 100 mg podkožně denně. Tato léčba úplně odstranila systémové B symptomy 
a odstranila bolesti kostí a vedla k normalizaci všech nálezů, které signalizovaly systémovou zánětlivou reakci. Efekt 
léčby je pravidelně sledován CT zobrazením břišní dutiny a FDG-PET/CT vyšetřením. V průběhu 5 let léčby anakin-
rou postupně ustupovaly fibrotické změny v retroperitoneu, jak dokumentují obrázky v textu. Při low-dose CT zob-
razení, které bylo součástí PET/CT vyšetření, byla patrná četná osteosklerotická ložiska ve skeletu, zvláště v dolních 
končetinách, se zvýšenou akumulací 18F-fluorodeoxyglukózy (FDG). Osteosklerotická ložiska zůstávají při opako-
vaných vyšetřeních stále dobře zřetelná. V průběhu 5 let se ale akumulace FDG v nich snížila, jak dokumentují ob-
rázky v textu. Léčba anakinrou má charakter udržovací léčby. U popsaného pacienta se nepodařilo prokázat mutaci 
BRAFV600E, takže léčbu vemurafenibem jsme netestovali. Závěr: Anakinra vedla k ústupu fibrózních změn v retro
peritonea a vymizení B symptomů a k poklesu akumulace FDG při FDG-PET/CT vyšetření.

Klíčová slova: anakinra – Erdheimova-Chesterova choroba – kladribin – retroperitoneální fibróza – vemurafenib

Evaluation of five years of treatment of Erdheim-Chester disease with 
anakinra: case report and overview of literature
Summary 
Erdheim-Chester disease is a histiocytic neoplasm of diseases from the group of non-Langerhans-cell histiocyto-
ses, formed by infiltrates of foamy histiocytes. These pathological histiocytes produce pro-inflammatory cytokines. 
Therefore Erdheim-Chester disease is called inflammatory histiocytary neoplasm. The disease is accompanied by 
clinical symptoms of systemic inflammatory response, i.e. B symptoms. Imaging examinations detect typical osteo-
sclerotic changes affecting diaphyses and metaphyses of the lower long bones and fibrotic changes which affect 
the aorta wall and the vessels leading from it. Also characteristic are perirenal fibrotic changes spreading in the 
retroperitoneum. They can cause serious complications – hydronephrosis with all its consequences. The therapy for 
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Úvod
Erdheimova-Chesterova nemoc je vzácnou nozologic-
kou jednotkou ze skupiny non-Langerhans-cell histio-
cytárních chorob. První popis této choroby zveřejnili 
Jakob Erdheim a William Chester v roce 1930 [1].

Erdheimova-Chesterova choroba (Erdheim-Chester 
Disease – ECD) je definována typickým histologickým 
obrazem xantogranulomového ložiska s infiltrací pěni-
tými histiocyty CD68  pozitivními a  CD1a negativními, 
s fibrózou a xantogranulomatózou a typickou kortikální 
sklerózou či hyperostózou dlouhých kostí dolních kon-
četin. Kostní změny jsou dobře viditelné na scintigrafii 
skeletu nebo na CT zobrazení. Absence těchto kostních 
změn je zcela výjimečná, ale je možná. Pak je nutno 
pátrat po dalších projevech nemoci, tak jak jsou v textu 
popsány.

Klinické symptomy této nemoci se mohou měnit případ 
od případu a snad jediným společným příznakem, který 
provází všechny nemocné s  touto nemocí, je intenzivní 
systémová zánětlivá reakce. Proto je tato choroba též po-
pisována jako inflamatorní myeloidní neoplazie, či přes-
něji inflamatorní histiocytární neoplazie. Systémová zá-
nětlivá reakce se projevuje jako B symptomy (subfebrilie 
či febrilie, noční poty, úbytek hmotnosti a  patologická 
únava).

Na diagnózu je možné pojmout podezření, pokud 
u nemocného s dlouhodobě zvýšenou hodnotou CRP 
a s dalšími projevy systémové zánětlivé reakce prove-
deme PET/CT vyšetření s  radiofarmakem fluorodeoxy
glukózou (FDG-PET/CT), anebo scintigrafii skeletu Tc-
-pyrofosfátem a zjistíme typickou aktivitu radiofarmaka 
v dlouhých kostech dolních končetin anebo pokud CT 

zobrazení odhalí fibrotické změny v  retroperitoneu 
kolem ledvin. Druhým nutným krokem je pak odebrání 
vzorku k  histologickému vyšetření, nejlépe z  ložiska, 
které nejvíce akumuluje FDG.

Samotná histologie xantogranulomového ložiska není 
pro stanovení diagnózy dostačující, protože podobný his-
tologický obraz má také juvenilní xantogranulom, který 
se manifestuje dominantně v dětství a tvoří nejčastěji so-
litární, chirurgicky odstranitelná ložiska. Vícečetné či ge-
nerizované formy juvenilního xantogranulomu ohrožující 
život jsou u pediatrických pacientů velmi vzácné.

WHO klasifikace krevních chorob obsahuje morfolo-
gickou jednotku xantogranulom, která má různé klinické 
podoby. Erdheimova-Chesterova choroba je jednou z nich, 
s typickým orgánovým poškozením a s typickými zánět-
livými projevy [2,3].

Léčba těchto nemocných se postupně vyvíjí, četné 
příznaky lze utlumit či odstranit preparátem anakinra, 
což je hlavním tématem našeho sdělení. ECD je velmi 
vzácně diagnostikovaná choroba, a  proto se v  české 
a  slovenské medicínské literatuře této nemoci věnuje 
jen několik publikací [4–10].

V následujícím sdělení popisujeme dlouhodobé (5leté) 
zkušenosti s  léčbou této nemoci inhibitorem receptoru 
pro interleukin 1, anakinrou.

Popis případu
Muž, narozený roku 1965, byl až do roku 2004 (do svých 
39 let) zcela zdráv. Prvním příznakem nemoci byla polydi-
psie a  polyurie. Diagnóza centrálního diabetes insipidus 
byla potvrzena koncentračním testem v  září roku 2004. 
Správná diagnóza této nemoci byla však stanovena až 

this disease was not satisfactory in the previous years. Conventional chemotherapy or glucocorticoids do not bring 
any substantial and long-term improvement. Considering cytostatic drugs, only 2-chlorodeoxyadenosine (cladrib-
ine) is effective, though not in all patients. We have only reached complete remission through 2-chlorodeoxyade-
nosine in one of our two patients, which now lasts more than 5 years, while cladribine in the same patient did effect 
the reduction of infiltrates into the CNS, but it did not achieve abatement of the disease activity in other locations 
as shown by PET/CT with the application of the radio-pharmaceutical fluorodeoxyglucose (FDG). Another effective 
medicine for patients with Erdheim-Chester disease is interferon α. However its long-term administration is associ-
ated with multiple adverse effects and so we did not test it in the described patient. The introduction of anakinra, 
the interleukin-1 receptor blocker, to therapy brought a new hope for these patients. We are describing the patient 
who has been treated with anakinra for more than 5 years. The patient applies 1 ampoule of 100 mg subcutane-
ously per day. This treatment completely removed systemic B symptoms, relieved bone pains and attained normal-
ization of all findings that signalled systemic inflammatory response. The treatment effect is regularly checked by 
CT imaging of the abdomen and by FDG-PET/CT examinations. The retroperitoneal fibrotic changes gradually re-
gressed during the 5 years of anakinra treatment, as documented by the pictures in the text. Low-dose CT imag-
ing which was part of the PET/CT examination, identified many osteosclerotic lesions in the skeleton, mainly in the 
legs, with an increased accumulation of 18F-fluorodeoxyglucose (FDG). Osteosclerotic lesions remain well visible at 
repeated examinations. Still during the course of the 5-year period the FDG accumulation in them decreased, as 
shown by the pictures in the text. Anakinra treatment has a character of maintenance therapy. The BRAFV600E mu-
tation was not proven in the described patient, therefore we did not test vemurafenib treatment. Conclusion: anak-
inra effected regression of fibrotic changes in the retroperitoneum and disappearance of B symptoms as well as de-
crease in FDG accumulation at FDG-PET/CT examination.

Key words: anakinra – Erdheim-Chester disease – cladribine – retroperitoneal fibrosis – vemurafenib
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koncem roku 2008. Podrobný popis rozvoje této nemoci 
a postupy i omyly při stanovaní diagnózy jsme opakovaně 
zveřejnili [11,12], a  proto se v  tomto popisu nemocného 
soustředíme na hodnocení 5 let, kdy byl kontinuálně léčen 
preparátem anakinra (Kineret) v dávce 100 mg podkožně 
denně. Většina doposud publikovaných prací totiž hodno-
tila jen krátké období léčby anakinrou.

Po prostudování publikovaných informací o terapii této 
nemoci jsme v  rámci léčby první linie podali 2-chloro
deoxyadenozin (kladribin). Efektem léčby bylo zmenšení 
infiltrátů v  CNS. Dle FDG-PET/CT zobrazení však zůstá-
vala akumulace fluorodeoxyglukózy v dlouhých kostech 
a v dalších patologických ložiscích stejná. V rámci druhé 
linie léčby jsme v  rámci programu CUP (Compassionate 
Use Program společnosti CELGENE určený pro pacienty se 
vzácnými hematoonkologickymi onemocněními) použili 
léčbu lenalidomidem. V  průběhu léčby lenalidomidem 
došlo k dalšímu zmenšení infiltrátů v CNS. Zásadní pro hod-
nocení aktivity nemocni je však celotělové FDG-PET/CT 
zobrazení. A dle PET/CT zobrazení nevedla u tohoto paci-
enta léčba 2-chlorodeoxyadenozinem ani lenalidomidem 
ke snížení akumulace fluorodeoxyglukózy v  extrakrani-
álních patologických ložiscích. Léčbu jak 2-chlorodeoxy
adenozinem, tak později lenalidomidem snášel pacient 
bez vedlejších nežádoucích účinků. Po celou dobu však 
pacient trpěl závažnou patologickou únavou a byla zře-
telná fibróza v oblasti retroperitonea a velkých cév.

Dne 21. 3. 2011 jsme u pacienta po podepsání infor-
movaného souhlasu s touto léčbou zahájili denní podá-
vání podkožních injekcí anakinry (preparátu KineretTM, 
100 mg denně). Tato léčba probíhá s určitými pauzami, 
způsobenými administrativními příčinami při zajišťo-
vání léku, nyní již 5 let.

Již 2. den po zahájení léčby anakinrou udával paci-
ent výrazné zlepšení celkového stavu a zmenšení pato-
logické únavy. Značně se prodloužil čas, který pacient 
trávil mimo lože. Toto zlepšení trvá stále, pokud je po-
dávána anakinra. Po přerušení aplikace anakinry (z ad-
ministrativních důvodů) se navrací velká patologická 
únava.

Laboratorní hodnocení 
Prozánětlivá aktivita cytokinů produkovaných patologic-
kými fagocytujícími histiocyty Erdheimovy-Chesterovy 
nemoci zvyšuje hodnotu C-reaktivního proteinu (CRP), 
sedimentaci erytrocytů a  jsou zřetelné i  změny dalších 
parametrů, které se mění při systémové zánětlivé odpo-
vědi organizmu. Před zahájením léčby byla opakovaně 
prokázána vyšší hodnota CRP mezi 20–30 mg/l (norma 
0–5 mg/l) a zvýšené byly i další laboratorní parametry, 
které se zvyšují při systémové zánětlivé odpovědi. Před 
podáním anakinry byla zvýšena hodnota fibrinogenu na 
5,10 g/l (norma 1,8–4,2 g/l) a mírně vyšší byla i hodnota 
trombocytů 343 × 109/l (norma 150–350 × 109/l), zatímco 
hodnota hemoglobinu byla mírně snížená kolem 122–
130 g/l (norma 135–175 g/l).

Ihned po podání anakinry došlo k normalizaci hodnot 
CRP, které od té doby zůstávají v  normě. Upravily se 

i ostatní parametry provázející systémovou zánětlivou 
odpověď, koncentrace hemoglobinu se postupně zvy-
šovala a v posledních letech se udržuje kolem hodnoty 
150  g/l, zatímco počet trombocytů mírně poklesl na 
hodnoty 194 × 109/l. Poklesla i původně zvýšená hod-
nota fibrinogenu na normální hodnotu 2,33 g/l.

Při léčbě anakinrou došlo tedy k  normalizaci všech 
původně zvýšených hodnot signalizujících probíhající 
systémovou zánětlivou reakci.

Vývoj retroperitoneální fibrózy při léčbě 
anakinrou
V lednu roku 2009, před nasazením léčby anakinrou, pod-
stoupil pacient multidetektorové CT vyšetření (MDCT) 
hrudníku a  břicha s  nálezem nepravidelně zesílené 
stěny sestupné hrudní aorty, šíře stěny aorty dosahuje 
až 8,4 mm. Zesílení je podmíněno hypodenzním, hypo-
vaskularizovaným infiltrátem patrným zejména v  dor-
zální porci aorty, lemovitě obkružuje lumen do tří čtvrtin 
obvodu. Rovněž břišní aorta má obdobně nepravidelně 
zesílenou stěnu šíře do 6 mm (kraniálně pouze zadní stěna, 
kaudálněji zesílení cirkulárně), s přestupem i na odstupy 
renálních tepen, dolní mezenterické tepny a společných ilic-
kých tepen. Dále byly patrné zvýšené denzity tuku v před-
ním i zadním pararenálním prostoru, hypodenzní neostře 
ohraničený infiltrát byl lokalizován oboustranně v oblasti 
ledvinných hilů, bez dilatace vývodného systému ledvin. 
Infiltrát okrajově zasahoval i  do okolí nadledvin. Změny 
odpovídají extraoseálnímu postižení při známé diagnóze 
Erdheimovy-Chesterovy choroby. Rozsah fibrotického po-
stižení velkých cév hrudníku i  břicha a  perirenální fibro-
tické změny před zahájením léčby anakinrou dokumentují 
obr. 1–5.

V  březnu roku 2011  byla zahájena léčba anakinrou. 
Kontrolní CT vyšetření, které bylo provedeno 8  měsíců 
po zahájení léčby (listopad roku 2011), ukazuje diskrétní 
regresi infiltrativních změn perirenálně a v oblasti ledvin-
ných hilů. Na následujícím kontrolním CT vyšetření, které 
bylo provedeno 17 měsíců po zahájení léčby anakinrou 
(srpen roku 2012), je patrná další mírná regrese změn 
perirenálně a v hilech ledvin. Minimální regrese již byla 
patrná i v okolí hrudní a břišní aorty, v okolí levé nadled-
viny. Na dalších kontrolních CT vyšetřeních provedených 
v květnu roku 2014 a v září roku 2015 je možné sledovat 
další regresi infiltrátu v  udávaných lokalitách postižení, 
patrná je zejména regrese šíře stěny aorty, vymizení pa-
tologické tkáně perirenálně, ostřejší vykreslení struktur 
ledvinných hilů. Další kontrola v dubnu roku 2016 uvádí, 
že obraz „fibrotizujícího“ procesu v retroperitoneu (stěna 
aorty, perirenálně) je stabilizovaný.

Z  uvedeného 5letého CT sledování je zřetelný lé-
čebný efekt anakinry kontinuální regrese všech fibro-
tických změn detekovatelných při CT zobrazení, jak do-
kumentují obr. 6 a 7. 

Hodnocení pomocí FDG-PET/CT
Při low-dose CT zobrazení, které bylo součástí PET/CT 
vyšetření, byla patrná četná osteosklerotická ložiska 
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ve skeletu zvláště v  dolních končetinách se zvýšenou 
akumulací 18F-fluorodeoxyglukózy (FDG), a  tato zůstá-
vají při opakovaných vyšetřeních stále dobře zřetelná. 
V průběhu 5 let se ale akumulace FDG v nich snížila, jak 
dokumentují obr. 8 a 9. U pacienta byla v průběhu 5 let 
provedena PET/CT vyšetření i  s dalšími pozitronovými 
radiofarmaky 18F-fluorotymidinem (FLT) a  18F-natrium 
fluoridem (NaF), přičemž NaF-PET/CT vyšetření deteko-
valo kostní rozsah postižení větší, než byl detekován při 
PET/CT vyšetření za použití radiofarmak FLT a FDG.

Výše uvedené sledování nemoci popisuje vývoj 
nemoci z  pohledu různých zobrazovacích metod, do-

Obr. 1. �Postkontrastní CT vyšetření hrudníku, axiální 
rovina 
Nepravidelně zesílená stěna sestupné hrudní 
aorty ve třech čtvrtinách jejího obvodu.

Obr. 4. �Postkontrastní CT vyšetření břicha, axiální 
rovina 
Cirkulárně obkružující infiltrát kolem břišní 
aorty s přestupem změn na odstupy renálních 
tepen.

Obr. 2. �Postkontrastní CT vyšetření hrudníku, axiální 
rovina 
Nepravidelně zesílená stěna sestupné hrudní 
aorty dosahuje šíře 8,4 mm.

Obr. 5. �Postkontrastní CT vyšetření břicha, axiální 
rovina 
Nepravidelně zesílená stěna břišní aorty, 
v pararenálním tuku zvýšené denzity a fibrózní 
proužky, nepravidelně ohraničená patologická 
tkáň i v oblasti ledvinných hilů („vlasaté“ 
ledviny).

Obr. 3. �Postkontrastní CT vyšetření hrudníku, 
sagitální rovina 
Nepravidelně zesílená stěna sestupné hrudní 
podmíněná hypodenzním infiltrátem zejména 
v dorzální porci.
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chází k regresi fibrotických změn dle klasického CT zob-
razení i  snížení akumulace FDG v  kostních ložiscích. 
Osteosklerotické změny jsou na low dose CT stacionární.

Diskuse
Definici této nemoci jsme uvedli v úvodu, v rámci diskuse 
připomeneme základní znaky této nemoci a předložíme 
přehled informací o  léčbě, protože tyto informace jsou 
pokladem pro výběr léčby, a slouží tedy i  jako podklad 
pro žádost o úhradu této léčby revizním lékařům.

Patogeneze
Erdheimova-Chesterova choroba (ECD) je neoplastický 
nádorový proces s projevy systémové zánětlivé reakce. 
V  předchozích desetiletích byla diskutována otázka, 
zda se jedná o reaktivní nebo o nádorové onemocnění. 
Teprve v posledním desetiletí přinesla molekulární bio-
logie na tuto otázku odpověď. Prokázané klonální cyto-
genetické abnormality svědčí pro maligní etiologii této 
nemoci [13,14]. Přesvědčivým průkazem je přítomnost 
mutace BRAFV600E. Tato mutace byla zprvu prokázána 

Obr. 6. �Postkontrastní CT vyšetření břicha, axiální rovina, korespondující řezy 
Vpravo vyšetření z ledna roku 2009, vlevo vyšetření ze srpna roku 2012. 17 měsíců po nasazení léčby 
kineretem je již patrná parciální regrese infiltrátu pararenálně bilaterálně, v oblasti ledvinných hilů 
a periaortálně.

Obr. 7. �Postkontrastní CT vyšetření břicha, axiální rovina, korespondující řezy 
Vpravo vyšetření z ledna roku 2009, vlevo vyšetření ze září roku 2015. 54 měsíců po nasazení léčby 
kineretem je již dobře patrná regrese hypodenzního infiltrátu pararenálně, v oblasti ledvinných hilů a okolí 
aorty.
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týmem Badaliena u  histiocytózy z  Langerhansových 
buněk [15]. Posléze byla mutace BRAFV600E vyšetřo-
vána nejen u  histiocytózy z  Langerhansových buněk, 
ale také u vzácnějších non-Langerhans-cell histiocytóz, 
a také u ECD. Frekvence těchto mutací kolísá mezi 38 – 
68 % [16,17].

Pouze v  jediné práci byla tato mutace prokázána 
u všech 18 pacientů s ECD. Autoři tvrdí, že tuto mutaci 
lze u této nemoci prokázat vždy, pokud se použije dosta-
tečně senzitivní metoda [18]. Ve vzorku ECD byly proká-
zány i další abnormality – onkogenní NRASQ61R mutace 
[19].

Patologické pěnité histiocyty ECD mají tedy klonální 
původ. Další jejich důležitou vlastností je skutečnost, že tyto 
buňky tvoří masivně proinflamatorní cytokiny a  chemo
kiny, které přispívají k  lokální aktivaci (recruitment) dal-
ších histiocytů [20].

Analýza séra pacientů s  ECD identifikovala zvýšené 
hladiny cytokinů, zvýšenou koncentraci interferonu α, 
interleukinu 12, monocytového chemotaktickému pro-
teinu 1 a snížené hladiny interleukinu 4 a interleukinu 7 
[21].

ECD tedy lze definovat jako klonální chorobu prová-
zenou silnou systémovou zánětlivou reakcí s  nadměr-
nou tvorbou prozánětlivých cytokinů. Proto je u většiny 
těchto pacientů zvýšená hodnota CRP a  jsou deteko-
vány další projevy systémové zánětlivé odpovědi, jako 
je např. „anémie chronických chorob“.

V  patogenezi zůstává stále ještě hodně neobjasně-
ného. Je však prokázána příbuznost ECD s histiocytózou 

z Langerhansových buněk (Langerhans cell histiocyto-
sis  – LCH). Příznaky ECD a  LCH se částečně překrývají 
[22,23].

Epidemiologie
Choroba bývá diagnostikována u osob ve věku od 40 do 
70  let a  je častější u mužů (73 %). Jde o chorobu velmi 
vzácnou, takže její výskyt je charakterizován pouze 
počtem popsaných případů v literatuře, pohybuje se ve 
stovkách, ale nejsou známé údaje typu prevalence či in-
cidence ECD [2,3,24]. O vzácnosti této nemoci svědčí i to, 
že naše pracoviště za 25 let registruje více než 40 případů 
histiocytózy z Langerhansových buněk, ale pouze 2 pří-
pady ECD.

Histologický obraz
Stanovení diagnózy ECD je založeno na histopatologic-
kém nálezu u pacientů s typickými zobrazovacími a kli-
nickými nálezy. Morfologicky je nutno prokázat pro tuto 
nemoc charakteristická ložiska pěnitých (čili lipidové in-
kluze obsahujících) histiocytů s fibrózou v okolí ložiska. 
Často jsou přítomny Toutonovy obrovské buňky. Pří 
imunohistochemickém barvení vykazují patologické 
pěnité histiocyty pozitivitu pro CD68, CD163 a negati-
vitu pro CD1a negativitu pro langerin (CD207). Pozitivita 
S-100 byla pozorována jen výjimečně. To odlišuje ECD 
od LCH, u níž jsou Langerhansovy buňky pozitivní pro 
CD1a, S-100  a  langerin. Histiocyty u  ECD jsou morfo
logicky a  imunohistochemicky identické s histiocyty 
u juvenilního xantogranulomu (JXG), a proto je ECD po-

Obr. 8. �FDG-PET/CT zobrazení pacienta v roce 2011 
před zahájením léčby anakinrou 
Při low-dose CT zobrazení, které bylo součástí 
PET/CT vyšetření, byla patrná četná 
osteosklerotická ložiska ve skeletu zvláště 
v dolních končetinách se zvýšenou akumulací 
18F-fluorodeoxyglukózy (FDG) 

Obr. 9. �FDG-PET/CT zobrazení v květnu roku 2016 při 
déle než 5leté léčbě anakinrou 
Při low-dose CT zobrazení, které bylo součástí 
PET/CT vyšetření, zůstávají stále dobře zřetelná 
četná osteosklerotická ložiska ve skeletu 
zvláště v dolních končetinách. Akumulace FDG 
v nich se však po 5 letech léčby snížila
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važována za variantu JXG s převážně mimokožními pro-
jevy [25,26].

Klinické a zobrazovací znaky
ECD může způsobovat klasické B  symptomy, jak je 
vídáme u  jiných krevních nemocí, tedy subfebrilie či 
febrilie, noční poty, úbytek hmotnosti a  patologickou 
únavu. ECD může infiltrovat téměř každý orgán, ale nej-
častěji postihuje skelet, retroperitoneum, orbity a  také 
kardiovaskulární systém, plíce, CNS a endokrinní systém. 
Pak se klinické příznaky pojí s  odpovídajícím nálezem 
na zobrazovacích vyšetřeních. Přehled klinických pří-
znaků uvádí tab. 1. ECD je obvykle symptomatické one-
mocnění, asymptomatická forma je zcela výjimečná. Pro 
ECD nebyla přijata žádná klinická stadia, pouze se dopo-
ručuje za název nemoci připojit dominující prezentaci 
nemoci, např. ECD s dominující CNS, kardiální, vaskulární, 
endokrinní, retroperitoneální manifestací či multisysté-
mová forma. V našem případě jde o pacienta s dominu-
jící CNS a retroperitonální manifestací.

Kostní změny 
Nejčastější radiologický obraz představuje postižení ske-
letálního systému ve formě bilaterálních, symetrických 
metadiafyzárních sklerotických změn dlouhých kostí. 
Ačkoliv osteosklerotické změny dolních končetin jsou 
u této nemoci téměř vždy přítomné (v 96 %), pouze asi 
39–50 % pacientů udává bolest v těchto lokalizacích. Ty-
pickými známkami jsou oboustranná skleróza a zesílení 
kortikalis v oblasti metafýz a diafýz, které se však nepro-
jevují v epifyzární části. Scintigrafie skeletu Tc-pyrofosfá-
tem je klasickou základní metodou, která má možnost 
na tuto nemoc upozornit zvýšenou akumulací radiofar-
maka v dlouhých kostech. Novější alternativa zobrazení 
je metoda PET/CT s  fluorodeoxyglukózou (FDG) nebo 
natriumfluoridem (NaF). Kostní změny lze také znázor-
nit pomocí CT nebo MR zobrazení kostí, ale na klasických 
snímcích skeletu bývají často přehlédnutelné [27].

Kostní novotvorba v dlouhých kostech DK se zesíle-
ním kortikalis je sice typická pro ECD, ale provází také 
některé další choroby, jako je Gaucherova choroba 
a Fabryho choroba a také Schnitzlerův syndrom.

Někteří autoři popsali také osteosklerózu v  oblasti 
maxilárních a sfenoidálních sinů [28], což se vyskytuje 
i u našeho pacienta.

Retroperitoneální fibróza 
Dalším poměrně častým projevem nemoci je postižení 
ledvin a  retroperitonea pod obrazem infiltrátů s afini-
tou k pojivové, tukové a perivaskulární tkáni. Postižení 
ledvin a perirenálního tuku probíhá často asymptoma-
ticky, je odhaleno při CT vyšetření, typicky ve formě hy-
podenzních homogenních infiltrátů s chabým postkon-
trastním sycením v  oblasti renálních hilů. Perirenální 
postižení se projevuje šířením infiltrátu do předního, 
zadního, nebo obou pararenalních prostorů. Popisuje 
se obraz tzv. vlasatých ledvin (hairy kidney), kvůli sy-
metrickému, bilaterálnímu perirenálnímu postižení, 
které je vysoce sugestivní pro danou diagnózu. Infil-
trace může přecházet z  ledvinných hilů na proximální 
uretery, což může potenciálně vést k obstrukci vývod-
ných cest močových. Infiltrace perinefrické tkáně typu 
„hairy kidney” byla detekován u 68 % vyšetřených [29], 
klinické známky retroperitoneální fibrózy s hydronefró-
zou jsou však vzácnější. Tito nemocní se tedy dostáva-
jící do péče urologů, kteří by měli zahájit diagnostický 
proces. Postižení jiných abdominálních orgánů (játra, 
slinivka) je extrémně vzácné. 

Diferenciální diagnostika retroperitoneální fibrózy
V diferenciální diagnostice můžeme uvažovat o postižení 
při idiopatické retroperitoneální fibróze (m. Ormond), exi-
stuje však několik pomocných rozlišovacích znaků [30,31]. 
Periaortální infiltrace při m. Ormond je často lokalizovaná 
v anterolaterálních porcích, s ušetřením posteriorní stěny. 
Časté je spolupostižení dolní duté žíly ve formě stenózy 

Tab. 1. �Hlavní klinické příznaky a charakteristické zobrazovací nálezy u pacientů s Erdheimovou a Chesterovou 
nemocí [2]

příznak anebo nález sumarizace dat z literatury
zkušenosti 1 centra, evidujícího 
122 pacientů Haroche 1996 [2]

bolesti dlouhých kostí či jiné kostní bolesti 50 % 39 %

periaortální infiltrace (coated aorta) 30 % 43 %

perikardiální postižení 45 % 30 %

pseudotumorózní infiltrace pravé předsíně neurčeno 31 %

exoftalmus 27 % 21 %

diabetes insipidus 27 % 26 %

xantelazmata 19 % 25 %

„vlasaté ledviny“ při CT zobrazení neurčeno 27 %

infiltráty v CNS 15–25 % 40 %

plicní postižení 22 34 %
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či uzávěru žíly, dále pánevních segmentů močovodů, 
naopak jen vzácně dochází k fibrotizaci perirenálního pro-
storu. U retroperitoneální fibrózy ECD (na rozdíl od idio
patické retroperitoneální fibrózy – m. Ormond) je pel-
vická část ureterů a v. cava inferior ušetřena fibrotických 
projevů. Pokud dojde k hydronefróze, je zapotřebí zave-
dení stentů nebo dokonce i provedení nefrostomie [32]. 
Infiltrace při ECD často obkružuje celý obvod cévy, typicky 
bývá ušetřena dolní dutá žíla a pánevní segmenty močo-
vodů. Obraz „vlasatých“ ledvin je poměrně typický pro ECD. 
Při diferenciální diagnostice nesmíme zapomenout, že fib-
rózní změny v retroperitoneu provázejí někdy maligní lym-
fomy v oblasti retroperitonea.

Kardiovaskulární projevy
Kardiovaskulární postižení je běžné, při podrobném vy-
šetření je prokazatelné u  70  % pacientů, ale obvykle 
asymptomatické. Patologické změny jsou detekovatelné 
pomocí CT či MR zobrazení. Nejčastějšími abnormalitami 
je zesílení stěny hrudní a břišní aorty a  jejich větví jako 
tzv. coated aorta. Tento znak se popisuje u dvou třetin 
pacientů [33]. V CT obraze typicky odhalíme periaortální 
(přesněji periadventiciální) infiltrát šířící se kraniokaudál-
ním směrem podél aorty. Postižení může být omezeno 
na abdominální nebo hrudní aortu, může se však šířit až 
k srdci s potenciálně život ohrožujícími následky. Denzita 
infiltrátu je podobná denzitám svalové tkáně, postkon-
trastně vykazuje chabé homogenní sycení. 

Periarteriální infiltrace může přesahovat na cévy od-
stupující z aorty, ale vyjma postižení renálních a koronár-
ních tepen bývá klinicky němá. Periarteriální infiltrace re-
nální arterie může způsobit renovaskulární hypertenzi 
s nutnosti stentování. Stejně může dojít k postižení koro-
nárních tepen, které způsobí infarkt myokardu. Postižení 
perikardu bývá diagnostikováno u 40–45 % nemocných 
a může mít formu perikarditidy s výpotkem, či dokonce 
i s tamponádou. Asi u třetiny pacientů může být přítomen 
tumorózní infiltrát pravé předsíně, který je zobrazitelný 
pomocí MR srdce. ECD může způsobit chlopenní poru-
chy či poruchy vodivosti. Zcela výjimečně byla popsána 
difuzní infiltrace myokardu nebo interatriálního septa 
vedoucí k srdečnímu selhání. 

Postižení intrahepatických arterií může způsobit por-
tální hypertenzi, postižení mezenterické arterie může 
způsobit ischemii [34–39].

U popisovaného pacienta je zřetelné masivní posti-
žení aorty, jak dokumentují obr. 1–5.

Plicní manifestace 
Postižení plic je detekovatelné u poloviny případů, posti-
žen bývá plicní parenchym nebo pleura. Běžné snímky 
plic obvykle nevykazují patologický nález, ale zobra-
zení plic pomocí CT s  vysokým rozlišením (high reso-
lution CT  – HRCT) může odhalit interlobulární zesílení 
sept, nebo centrilobulární či jiné opacity, podobně jako 
to bývá u  LCH. Metodou bronchoalveolární laváže je 
možné prokázat makrofágy a pěnité histiocyty. Plicní po-
stižení je obvykle asymptomatické, jen vzácně se mani-

festuje jako kašel či dušnost. Spirometrie může prokázat 
restrikci a sníženou difuzní kapacitu [40].

Postižení CNS
Postižení centrálního nervového systému (CNS) je po-
měrně časté, pohybuje se od 25 % do 50 %. Nejčastějšími 
neurologickými projevy jsou cerebelární a  pyramidální 
syndromy. Z  dalších neurologických projevů se popi-
sují bolesti hlavy, neuropsychiatrické poruchy, poruchy 
kognitivních funkcí, poruchy senzorických funkcí, a po-
ruchy funkce hlavových nervů [41,42]. Parenchymová lo-
žiska v CNS jsou závažnou příčinou nestability a jsou po-
važována za nepříznivý prognostický faktor. Infiltráty se 
mohou vyskytnout v celém nervovém systému, nejčas-
tější lokalizace je ale v hypotalamo-hypofyzární ose. Dia-
betes insipidus je typickými příznakem mozkového po-
stižení při ECD, ale i při jiných histiocytárních chorobách.

Expanzivní, gadoliniem zvýrazněná ložiska, bývají de-
tekována nejčastěji inftratentoriální v cerebelu, ale mohou 
být detekována i v cerebrálních hemisférách. Ložiska ECD 
mají podobný charakter jako meningeomy, granuloma-
tozní choroby či jako meningeální infiltrace při Rosaiově-
-Dorfmanově nemoci. Menší ložiska způsobují fokální pří-
znaky dle své lokalizace, velká či difuzní ložiska způsobují 
celkovou deterioraci kognitivních funkcí. Ačkoliv byla po-
psána ložiska v kterékoliv lokalizaci v  rámci CNS, nejčas-
tější jsou ložiska postihující jádra mozečku nebo mostu. 
Nejčastějšími projevy jsou tedy progresivní cerebelární 
symptomy, tedy ataxie, dysartrie a syndrom mozkového 
kmene. Uvedené abnormality vykazují gadoliniový en-
hancement, tedy podobnou vlastnost jako jiné maligní 
expanze, a  proto mohou být zaměněny za primární či 
metastatické tumory, demyelinizační onemocnění, zánět-
livé procesy či leukodystrofii. Podobná intrakraniální lo-
žiska byla popsána u juvenilního xantogranulomu [42].

Infiltrativní změny CNS u LCH mají podobnou distri-
buci jako u  ECD, s  tou výjimkou, že ložiska na menin
gách jsou u LCH výjimečné, zato u ECD častější. Ložiska 
v  meningách může mít i  další histiocytární choroba, 
nemoc Rosaiova-Dorfmanova. Postižení míchy je u ECD, 
možné, ale u  LCH se nevyskytuje. Někteří autoři uvá-
dějí také u  ECD neurodegenerativní chorobu cere-
bela, podobně jak občas vídáme po mnohaletém prů-
běhu LCH, jiní uvádějí, že neurodegenerativní choroba 
cerebela je typická pouze pro LCH [43–46]. Obraz po-
stižení CNS tohoto pacienta jsme zveřejnili v předcho-
zích publikacích.

Postižení orbit
Unilaterální či bilaterální infiltrace orbit se vyskytuje asi 
u 25 % pacientů a může se projevit jako exoftalmus, retro
orbitální bolesti, paréza n. oculomotorius, či dokonce sle-
pota. V  rámci diferenciální diagnózy je nutno myslet na 
Gravesovu chorobu, granulomatózní choroby, lymfom či 
obrovskobuněčnou arteriitis. Xantelazmata v oblasti víček 
se vyskytují asi u 25 % nemocných. V očnici a kolem oka 
však může být přítomen xantogranulom či nekrobiotický 
xantogranulom izolovaný pouze na očnici a může způso-
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bovat ty stejné problémy [47], jak jsme je již dříve popsali. 
Diabetes insipidus byl prvním příznakem nemoci, který 
popisovaného pacienta přivedl k lékaři.

Endokrinologické příznaky 
Diabetes insipidus může být jak příznak LCH, tak i ECD 
a objevuje se u osob s ECD ve 25 % jako nejčastější endo
krinopatie. Vzácněji se objevuje hyperprolaktinemie, 
gonadální insuficience s hypotestosteronizmem. Při zob-
razení stopky hypofýzy a  hypotalamu může být obraz 
zcela normální, či může dojít k zesílení a k abnormálnímu 
enhancementu těchto struktur [48].

Kožní příznaky 
Nejčastějším příznakem ECD jsou masivní xantelazmata 
víček, vyskytují se asi u třetiny pacientů. Méně často se 
xantelazmata vyskytují na tváři, krku, kolem axil, trupu 
a třísel jako žluté či nahnědlé papuly splývající do plaků. 
Imunohistochemicky není možné odlišit, zda jsou tyto 
plaky projevem ECD nebo juvenilního xantogranu-
lomu dospělých, ale juvenilní xantogranulom nemívá 
obvykle tolik systémových projevů jako ECD [2,25,29]. 
Podobné, ale izolované projevy mají klinické jednotky 
zvané xantogranulom a nekrobiotický xantogranulom. 
V  našem případě jsme byli svědky masivních xante-
lazmat, která při léčbě anakinrou vymizela.

Doporučená vyšetření 
Při diagnóze nového pacienta se vždy doporučuje pro-
vést CT hrudníku, břicha a pánve, případně FDG-PET/CT 
vyšetření. U těchto pacientů by měl být vyšetřen mozek 
a  srdece pomocí MR zobrazení. Klasickým zobrazením 
hyperostotických změn končetin byla scintigrafie ske-
letu, ale dnes může být nahrazena zobrazení metodou 
FDG-PET/CT nebo NaF-PET/CT. Cílem laboratorních vy-
šetření je monitorovat funkci ledvin, laboratorní para-
metry zánětu a endokrinopatie, konkrétně deficit hypo-
talamických a hypofyzárních hormonů. Cílem vstupního 
vyšetření je tedy zmapovat rozsah nemoci a použít tyto 
informace pro vyhodnocování léčebné odpovědi [49–
51]. Pro stanovení diagnózy je však zásadní získání vhod-
ného vzorku tkáně. Pokud jsou infiltrovány měkké tkáně, 
je výhodnější odebrat vzorek z měkkotkáňové infiltrace, 
například z  oblasti víček či orbit. Odběr vzorku kostní 
dřeně pro analýzu musí být cílený, z místa, v němž jsou 
lokalizovány pěnité buňky, a váleček musí být odvápněn, 
což znehodnotí materiál pro genetické vyšetření. Pro po-
třeby DNA analýzy je třeba provést extrakci DNA z čer-
stvě odebraného vzorku. Vzhledem k  tomu, že průkaz 
BRAFV600E mutace má léčebné důsledky, je vhodné 
metodu odběrů a transport projednat předem s pracovi-
štěm, které má potenciál vyšetřit uvedenou mutaci. Vý-
sledek testování této mutace samozřejmě také závisí na 
množství patologických histiocytů ve vzorku. 

Léčba
Informace o léčbě této nemoci lze získat z několika pro-
spektivních klinických studií a hlavně z popisů případů. 

Zatím nebyla zveřejněna ani jedna randomizovaná kli-
nická studie testující různé způsoby léčby. 

Cytotoxická chemoterapie a kortikoidy 
Před poznáním účinku interferonu α  a posléze anakinry 
byly testovány různé chemoterapeutické režimy, včetně 
vinka-alkaloidů, antracyklinů a  cyklofosfamidu. Byly sice 
popsány určité úspěchy, ale léčba alkylačními cytosta-
tiky a antracykliny se přesto neukázala zásadně přínosnou 
a není dnes doporučována [52–57]. Byla testována i vyso-
kodávkovaná chemoterapie, ale ani ta se nestala průlomo-
vou terapií [58,59]. Kortikosteroidy mohou zmenšit edém 
při závažném exoftalmu, ale nejsou účinnou monoterapií. 

Radioterapie a chirurgie 
Radioterapie byla také testována, ale bylo dosaženo jen 
krátkodobé paliace a nemoc po několika měsících dále 
progredovala. Chirurgie má své místo pouze ve zmen-
šení patologických hmot při orbitálním postižení a dále 
pro léčbu intrakraniálního postižení [60,61].

Kladribin 
Kladribin (2-chlorodeoxyadenozin) je toxický pro nejen pro 
klidové lymfocyty, ale také pro buňky odvozené od mono-
cytů, tedy také pro Langerhansovy buňky a  fagocytující 
histiocytární buňky [62]. Purinové analogum kladribin 
bylo použito v  léčbě systémové LCH a  u této diagnózy 
byl účinný. Proto byl kladribin testován také u ECD a JXG. 
Na základě publikovaných i vlastních zkušeností můžeme 
konstatovat, že kladribin je v  některých případech účin-
ným lékem, který může navodit dloudobou remisi nemoci, 
ale není účinný u všech nemocných [63–68]. Proč u našeho 
popisovaného pacienta navodil kladribin jen mírné do-
časné zlepšení, nikoli však kompletní remisi, zatímco náš 
druhý pacient s ECD je již 5 let po léčbě kladribinem v kom-
pletní remisi, neumíme vysvětlit [69].

Interferon α2a 
Jedním z nejčastěji zmiňovaných léčebných postupů je 
léčba interferonem α. Nejdříve byl používán klasický in-
terferon α (INFα), později pegylovaný interferon α (PEG-
-IFNα). INFα byl testován od dávky 3 mil. jednotek denně 
či 3krát týdně do dávky 9 mil. jednotek denně. Někteří 
autoři uváděli, že navýšení dávky z 3 mil. jednotek na 
9 mil. jednotek výrazně zvýšilo efekt této léčby. PEG-IFNα 
byl použit v dávce 180 µg/týdně a tyto dávky v souboru 
24 pacientů stabilizovalo či zlepšilo 64 % pacientů s posti-
žením CNS a 79 % pacientů s postižením srdce [24,70–74].

Nicméně jak víme z  našich dřívějších bohatých zku-
šeností s  udržovací léčbou IFNα podávanou pacientům 
s mnohočetným myelomem, ale i z vlastní zkušenosti pa-
cienta s jeho aplikací, podávání IFNα je spojeno často s in-
tenzivními nežádoucími účinky a tolerance této léčby se 
u mnoha pacientů v čase snižuje. Takže léčba IFNα je sice 
podpořena četnými publikacemi s pozitivními závěry, ale 
protože víme, že aplikace IFNα je spojena s nezanedba-
telnými nežádoucími účinky, IFNα jsme v tomto případě 
nepoužili.
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Anakinra – antagonista receptoru IL1 
Jeden z důležitých účinků IFNα je stimulace tvorby anta-
gonisty receptoru pro interleukin 1 (IL1), a tedy potlačení 
účinku interleukinu 1. Proto Aouba testoval léčbu pomocí 
rekombinantního antagonisty receptoru IL1, jménem ana-
kinra. Léčil anakinrou 2  pacienty a  pozoroval vymizení 
teploty a dalších B symptomů a také vymizení bolestí kostí 
a vymizení i xantelazmat na víčku. Aouba popsal parciální 
regresi retroperitoneální fibrózy. Laboratorními důsledky 
léčby bylo snížení hladiny CRP a IL6 [75].

V  roce 2010  to byla první publikace popisující efekt 
této léčby. Následovaly další publikace o této léčbě. Re-
dukce nádorové populace a  snížení hladin proinflama-
torních cytokinů bylo pozorováno u pacientů léčených 
anakinrou v  dávce 1–2  mg/kg/den. Léčba byla velmi 
dobře tolerována a byla účinná ve stejném rozsahu, jak 
popsal Aouba. Vymizely bolesti kostí a B symptomy. Bylo 
popsáno také zlepšení kardiální formy této nemoci. Zlep-
šení mozkového postižení však v průběhu léčby anakin-
rou zaznamenáno nebylo [76–81]. Z  citované literatury 
je zřejmé, že tato léčba se velmi rychle rozšířila a získala 
oblibu v klinické praxi, a to dokonce i u pediatrických pa-
cientů [82], a stala se tak na čas zlatým standardem léčby.

Dle současných znalostí lze jednoznačně upřednostnit 
anakinru před INFα u pacientů bez postižení CNS , protože 
anakinra je podstatně lépe tolerována. Nicméně přínos 
anakinry není v cytotoxickém působení na maligní histio-
cytární buňky, ale v blokádě důsledků nadměrné aktivity 
IL1. Proto při analýze relativně velkého souboru 12 paci-
entů s ECD s mediánem aplikace 22 měsíců bylo konstato-
váno, že pozitivní účinek léčby anakinrou se projevuje do-
minantně zmírněním či odstraněním symptomů nemoci, 
které jsou způsobeny zřejmě IL1, zatímco vliv anakinry na 
maligní infiltraci je velmi variabilní a obvykle nedochází 
vlivem léčby k  vymizení aktivity ložisek při FDG-PET/CT 
zobrazení. Proto Cohen v  roce 2016  v  případě infiltrace 
srdce či CNS infiltrace doporučuje zahájit léčbu INFα nebo 
BRAF inhibitory [83]. A jak je vidět z popisu našeho paci-
enta, v průběhu léčby anakinrou skutečně ustupují fibro-
tické změny, vymizely B symptomy, dle opakovaných FDG-
-PET/CT kontrol zůstávaly osteosklerotické změny skeletu, 
hlavně v dolních končetinách, ale v průběbu 5leté léčby se 
i signifikantně snížila míra akumulace FDG. Anakinra tedy 
inhibuje projevy nemoci, které jsou způsobené nadpro-
dukcí prozánětlivých cytokinů, ale v našem případě vedla 
také ke snížení akumulace FDG v patologických ložiscích.

Ústup retroperitonálních fibrotických změn u našeho 
pacienta dokumentují obr. 6  a  7. Snížení akumulace 
FDG v patologických ložiscích ilustruje obr. 8 a 9. 

Infliximab 
Celkem 4 pacienti s kardiální formou ECD byli léčeni in-
fliximabem, anti-TNF protilátkou, a byl popsán pozitivní 
efekt. Zatím je s touto léčbou málo zkušeností [84,85].

Imatinib 
Imatinib-mesylát byl použit s úspěchem u jiných histio
cytóz, a tak byl testován i u ECD. První publikace na toto 

téma popsala příznivý účinek imatinibu, ale pozitivní 
účinek nebyl potvrzen v  dalších publikacích. Proto se 
domníváme, že imatinib lze otestovat v léčbě další linie, 
pokud předchozí léčba selže [86–89].

Vemurafenib 
První zkušenosti s  léčbou 3 pacientů s ECD vemurafe-
nibem, inhibitorem BRAFV600E, prokázalo dramatické 
zlepšení [90]. Dle současných znalostí je léčba vemurafe-
nibem považována za léčbu první volby pro všechny ne-
mocné s ECD, kteří mají mutaci BRAFV600E. Tato léčba ale 
není bez nežádoucích účinků, popisují se artralgie, bolesti 
hlavy, kožní komplikace a patologická únava. Zatím není 
jasné, jak dlouho by měla být aplikována [91–96].

Sledování a délka léčby
Základní informaci o aktivitě nemoci přináší FDG-PET/
CT vyšetření, proto se zpočátku doporučuje jeho pro-
vádění v  3–6měsíčních intervalech a  podle výsledků 
v léčbě buď pokračovat či změnit léčebný postup. Toto 
základní vyšetření se pak doplňuje zobrazením cíleným 
na nejvíce postižené orgány, ložiska v myokardu odhalí 
speciální MR vyšetření myokardu [97]. FDG-PET/CT 
zobrazovací vyšetření je zcela zásadní, protože nemoc 
nemá žádný laboratorní marker aktivity, vyjma zvýšené 
hodnoty CRP, která se při úspěšné léčbě normalizuje. 
Vývoj fibrózy v oblasti retroperinea a velkých cév doku-
mentuje klasické CT zobrazení.

Dálka léčby – pokud se považuje za udržovací, je dlou-
hodobá. Pokud se podaří nemoc eradikovat několika 
cykly 2-chlorodeoxyadenozinu, jak se podařilo u našeho 
druhého pacienta, je léčba jen krátkodobá.

Informací o  prognóze moc není, většina popisů pří-
padů se věnuje diagnostice, klinické manifestaci či lé-
čebné odpovědi. Našli jsme pouze jednu publikaci, která 
uvádí 43% přežití při mediánu sledování 32 měsíců [98]. 
Z toho lze usoudit, že prognóza je velmi individuální a je 
dána mírou poškození vitálně důležitých orgánů.

Závěry pro praxi
Dle naší limitované zkušenosti doporučujeme jako 
léčbu první volby u  Erdheimovy-Chesterovy choroby 
otestovat kladribin, protože tato léčba v některých pří-
padech navodí dlouhodobou kompletní remisi nemoci.

Pokud není léčba kladribinem úspěšná, je vhodné 
použít anakinru – rekombinantní inhibitor receptoru 
pro IL1. Tento lék spolehlivě odstraní známky systé-
mové zánětlivé reakce a s ní spojené B symptomy způ-
sobené Erdheimovou-Chesterovou nemocí. Léčba ana-
kinrou vede k regresi fibrotických projevů nemoci, které 
jinak výrazně zhoršují kvalitu života vznikem hydronef-
rózy a renální insuficience. Léčba anakinrou je pro paci-
enty přínosem, i když nemusí vždy vést k regresi ložisek 
viditelných při FDG-PET/CT zobrazení. V popsaném pří-
padně však došlo i k ústupu akumulace FDG v ložiscích 
choroby v průběhu 5leté léčby.

Výraznou léčebnou odpověď přináší vemurafenib 
v  případě průkazu mutace BRAF v  patologických his-
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tiocytech. V  případě pacientů s  patologickými ložisky 
v  CNS doporučují někteří autoři INFα. V  našem pří-
padně jsme již dříve popsali zmenšování ložisek v CNS 
při léčbě kladribinem a lenalidomidem.

Za vstřícnou a  bezproblémovou spolupráci bych rád po-
děkoval revizním lékařům ZP MV ČR včetně MUDr. Jarmily 
Hruškové.

Práce byla vytvořena na podporu následujících gran-
tových aktivit: AZV 15–29508A – MZ ČR – RVO (FNBr, 
65269705) a  23/14/NAP MZ ČR – RVO (MOÚ, 00209805) 
a projektem LO 1413. 
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