PUVODNI PRACE | E1
Erdheimova-Chesterova choroba diagnostikovana a lécend na Hematologické a onkologické klinice FN Brno v poslednich 26 letech
https://doi.org/10.36290/vnl.2026.058

Erdheimova-Chesterova choroba diagnostikovana
alecena na Hematologicke a onkologickeé klinice
FN Brno v poslednich 26 letech. Popis 6 pripadu
a prehled symptomu alécby této nemoci
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Erdheimova-Chesterova choroba (ECD) je maligni histiocytarni nemoc, kterd je obvykle provazena systémovou zanétli-
vou reakci, ktera mize byt zhodnocena jako horec¢ka nejasného puvodu (fever of unknown origin). Charakteristické jsou
osteosklerotické kostni zmény. Typickym znakem je zvysena akumulace osteotropnich radiofarmak v okoli kolennich
kloubU (hot knees) a tvorba retroperitonedlnich infiltratd. ECD m{ze postihnout prakticky kterykoli organ. Jeji incidence
v dospélé populaci byla stanovena v Evropé i v USA na 3 pfipady/10 miliont dospélych. Pocet diagnostikovanych pfipadu
v poslednich letech narlsta z diivodu lepsi informovanosti [ékar.

Na hematonkologické klinice v Brné jsme za poslednich 26 let diagnostikovali a é¢ili Sest pfipadd ECD. Ke stanoveni dia-
gndzy vedly: bolesti v dolnich koncetinach s atypickou strukturou skeletu (dva pfipady), diabetes insipidus (dva pfipady),
B-symptomy, febrilie a Unava (dva pfipady), retroperitonealni fibréza (dva ptipady), typicky obraz pro ECD na scintigrafii
skeletu provedené z jiné indikace (jeden pfipad), oboustranny exoftalmus (jeden pfipad). VSechny pacienty jsme lécili
kladribinem ¢asto doplnénym o infuze cyklofosfamidu. Lé¢bu mlizeme hodnotit jen u 4 pacient(, dva z nich jsou v kom-
pletni a dva v parciélni remisi, délka sledovani téchto pacient(l je 208, 196, 83 a 30 mésicU. Paty pacient Zije, ale pfestal
dochazet do nasi ambulance a u Sestého pacienta v dobé hodnoceni probiha lécba.

Cilem textu je upozornit na pfiznaky, které mohou ECD ohlasovat, a na jeji [é¢bu. Diagndzu mohou stanovit ortopedové cilenou
biopsii kosti, urologové odbérem histologie z retroperitonea, endokrinologové pfi hledani pficiny diabetu insipidu. Z dostup-
nych zobrazovacich metod nejlépe informuje FDG-PET/CT vysetifeni o rozsahu choroby. Pro odhaleni vsech osteosklerotickych
loZisek je vhodné zobrazeni pomoci radiofarmak, ktera detekuji novotvorbu kosti (scintigrafie skeletu anebo NaF-PET/CT).

Kli¢ova slova: Erdheimova-Chesterova choroba, diabetes insipidus, retroperitonedlni fibréza, osteoskleréza.

Erdheim-Chester disease diagnosed and treated at the Hematology and Oncology Clinic
of the Brno University Hospital in the last 26 years. Description of 6 cases and an overview
of the symptoms and treatment of this disease

Erdheim-Chester disease (ECD) is a malignant histiocytic disease that is usually accompanied by a systemic inflammatory
reaction (fever of uknown origin). Osteosclerotic bone changes are characteristic. A typical feature is increased accumulation
of osteotropic radiopharmaceuticals around the knee joints (hot knees) and the formation of retroperitoneal infiltrates. ECD
can affect virtually any organ. Its incidence in the adult population has been estimated in Europe and the USA at 3 cases/10
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million adults. The number of diagnosed cases has been increasing in recent years due to better awareness among physicians.
At the Hematology Clinic in Brno, we have diagnosed and treated six cases of ECD over the past 26 years. The diagnosis
was made due to: pain in the lower extremities with atypical skeletal structure (two cases), diabetes insipidus (two cases),
B-symptoms, fever and fatigue (two cases), retroperitoneal fibrosis (two cases), typical picture for ECD on skeletal scintigra-
phy performed for another indication (one case), bilateral exophthalmos (one case). We treated all patients with cladribine
often supplemented with cyclophosphamide infusions. We can only evaluate the treatment in 4 patients, two of whom are
in complete and two in partial remission, the duration of follow-up of these patients is 208, 196, 83 and 30 months. The fifth
patient is alive, but is not being followed up by us, and the sixth patient is undergoing treatment at the time of evaluation
and is after the 4th cycle.

The aim of the text is to draw attention to the symptoms that may indicate ECD and its treatment. The diagnosis can be made
by orthopedists by targeted bone biopsy, urologists by histological sampling from the retroperitoneum, endocrinologists in
search of the cause of diabetes insipidus. FDG-PET/CT examination provides information about the extent of the disease and
it is advisable to supplement the imaging with radiopharmaceuticals that detect new bone formation (skeletal scintigraphy

or NaF-PET/CT) and better illustrate the osteosclerotic foci typical of the disease.

Key words: Erdheim-Chester disease, diabetes insipidus, retroperitoneal fibrosis, osteosclerosis.

Uvod

Erdheimova-Chesterova choroba (Erdheim-Chester disease — ECD)
je systémové xantogranulomatdzni onemocnéni. Je charakterizovano
proliferaci a akumulaci histiocytl v pojivové tkani v riznych orgénech.
S proliferaci nddorovych bunék je spfazena tvorba zanétlivého nadoro-
vého stromatu, které je podkladem vzdy pfitomné systémové zanétlivé
reakce (B-symptomd).

Pacienti s ECD jsou zpocatku casto vedeni pod diagnézou horecky
nejasného pdvodu (fever of unknown origin), ECD obvykle postihuje
kosti, retroperitoneum, srdce, plice, mozek, orbity a také kdzi. Infiltraty
utlacuji okolInf struktury a zpUsobujf tak symptomy, které s pfitomnou
zanétlivou reakci mohou byt mylné povazovény za infekeni zanétlivé
onemocnéni (1, 2). Pfiznaky nemoci jsou velmi pestré a mohou pfivést
pacienty snad ke viem |ékafskym odbornostem. Domnivéme se, Ze
nejcastéji privedou zdravotni problémy pacienty za internisty, a proto
chceme nemoc pfipomenout a pfispét tak ke zkracenf intervalu mezi
prvnimi pfiznaky a stanovenim diagnozy.

Erdheimova-Chesterova choroba patfi mezi velmi vzacné nemodi,
jeji vyskyt byl az do roku 2023 charakterizovan pouze poctem popsa-
nych pfipadd. V roce 2023 byla zvefejnéna epidemiologické data ze
spole¢né studie italskych a francouzskych center. Autofi této studie
konstatovali, ze vyskyt nemoci mé v obou zemich stoupajici trend, coz
vysvétlujf lepsi informovanosti [ékard. Popsali viak také regiony s vyssi
ekonomického rozvoje téchto regiond. Priimérna incidence ECD v Italii
a Francii v letech 2018-2020 byla 3,5 pfipadC / 10 miliond dospélych
obyvatel. Autofi této analyzy pfipominaji, ze v roce 2006 byly zvefejnény
popisy asi 260 piipadd, zatimco v roce 2023 jiz byl pocet popsanych
pfipadd pres 1500 (3).

V roce 2025 byla zvefejnéna dalsi epidemiologickd studie, ten-
tokrate z USA, kterd stanovila celkovou incidenci ECD na 1,3 pfi-
padd na 10 miliond obyvatel v¢etné déti. Median véku stanovenf
diagndzy byl 57 let. Ve vékovém rozmezi 55-59 let byla incidence
4,2 ptipady / 10 mil. obyvatel, ve vékovém rozmezi 45-74 let 3,0 /
10 mil obyvatel (4).
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Informace o rozsahu nemoci dfive pfinaselo CT a MR zobrazen.
Funkeni zobrazeni pomoci radiofarmaka fluorodeoxyglukézy (FDG)
podstatné zlepsilo a zpfesnilo informovanost o rozsahu této choroby ve
srovnani s anatomickym zobrazenim pomoci CT i MR (5, 6). FDG-PET/CT
umoznuje pfesné vyhodnocovat aktivitu nemodi, a tedy Ucinnost [é¢by.
Proto jsme do naseho souboru pacientd s ECD zaradili jen pacienty
s nemocf diagnostikovanou po roce 2000, kdy bylo jiz dostupné zob-
razeni FDG-PET/CT, jak pfi stanoveni diagnozy, tak pfi hodnocent [é¢by
a sledovani nemocnych po ukoncené terapii.

Soubor pacientii
V letech 2000 az 2026 bylo na nasem pracovisti diagnostikovano,

léceno a sledovéno celkem Sest pacientl, pét muzd a jedna Zena.

Median veéku souboru je 55,5 roku (rozptyl 28-71). Osteosklerotické

zmeény skeletu byly pfitomny u viech nasich pacientU. Retroperitonealnf

infiltrace byla prokézéna u Ctyf pacientl. Dominujici hlavni pfiznaky,
které pacienty pfivedly k ékattm a které vedly k zahdjenf diagnostic-
kého procesu, byly:

m  bolesti v dolnich koncetindch s atypickou strukturou skeletu (dva
pfipady),
diabetes insipidus (dva pfipady),

B-symptomy (zvysené teploty a Unava) (nejméné ve dvou pfipa-
dech),

m typicky obraz pro ECD, ndlez zvysené akumulace v kostech souse-
dicich s kolennim kloubem zvany ,hot knees" na scintigrafii skeletu
provedené z jiné indikace (jeden pfipad),

m oboustranny exoftalmus (jeden piipad).

Pro lé¢bu nasich pacientl jsme pouZivali vzdy 2-chlordeoxyadenosin
synonymem kladribin (preparéat Litak). Lék jsme podavali podkozné v dav-
ce 5mg/m?den 1 az 5 ve 28dennich cyklech. Pfi cytopenii jsme intervaly
mezi cykly prodluzovali. Po 3 az 4 cyklech jsme provadéli kontrolu 1écebné
odpovedi pomoci FDG-PET/CT vysetfeni.V pfipadé nedostatecné léceb-
né odpovédijsme v dalsich cyklech pfidavali ke kladribinu cyklofosfamid.
V prvnim pfipadé jsme podali cyklofosfamid (CFA) v davce 300 mgi. v. 1.
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Tab. 1. Prvni piiznaky vedouci ke stanoveni diagnézy ECD, misto odbéru histologie a rozsah nemoci stanoveny s pomoci FDG-PET/CT zobrazeni

retrobulbarnich infiltratl pfi diplopii
a retroperitonedlnich infiltratd
komprimujicich uretery s naslednou
implantacf stent(

infiltratu a retrobulbarniho
infiltratu, coz s dalsimi
nalezy odpovidalo ECD

Pacient Datum stanoveni | Prvni pfiznaky a nélezy Misto odbéru Mutace Rozsah nemoci
Rok diagnozy a vék vedouci ke stanoveni Histologie BRAFV600E
narozeni | pacienta diagnoézy ECD
Muz Dg. stanovena v roce | Vroce 2005 diabetes insipidus, 20.10. 2009 Nevysetfeny Vroce 2005 zvysend
nar. 1953 | 2009 ve véku 52 let | postizeni stopky hypofyzy, febrilie Cilend biopsie femuru, akumulace FDG
a zvysené CRP.V roce 2025 mél vyssi Histologie prokazala v dlouhych kostech
akumulaci FDG ve femuru, ale vys. xantogranulom, s osteosklerotickymi loZisky,
lékaf to neumél interpretovat. coz s dalsimi ndlezy zesileni stény bfisni aorty
Od roku 2009 zacalo vys. v nasi odpovidalo ECD a jen minimalni fibréznf
ambulanci, ortopedové provedli zmeény perirenalné vpravo.
cilenou biopsii femuru a stanovili Jind mékkotkanova loziska
diagnozu neprokdzana
Muz Dg. stanovena v roce |V roce 2004 diabetes insipidus + 20.11.2008 Nevysetieny Mnohocetna
nar. 1965 | 2008 ve véku 43 let | zanétlivé projevy. Trepanobiopsie lopaty osteosklerotickd loziska
2006 biopsie hypofyzy vedouci panevni. Histologie s akumulaci FDG. Infiltrace
k panhypopituarismu. prokazala loZisko CNS, paranazalnich dutin,
Dg. stanovena az v roce 2008 xantogranulomu, ocnich vicek, retroperitonea
coz s dalsimi ndlezy
odpovidalo ECD.
Zena, Dg. stanovena v roce |V roce 2018 bolesti kolene a zmény 12.3.2019 Prokdzana mutace | Mnohocetna
nar. 1960 | 2019 ve véku 59 let struktury kosti na rtg a CT kolene. Biopsie kolene. Histologie | BRAFV600E osteosklerotickd loziska
V roce 2020 diabetes insipidus prokazala lozisko dlouhych kosti. Infiltrat
fibroinflamatorniho v retroperitoneu a podél
xantogranulomu, ilickych cév. Suspektni
coz s dalsimi ndlezy infiltrdt v hilu jaternim
odpovidalo ECD s akumulaci FDG
Muz, Dg. stanovena v roce |V roce 2022 a 2023 bolesti dolnich 30. 8. 2023 Biopsie tibie, Mutace BRAF Mnohocetna
nar. 1960 | 2023, ve véku 63 let | koncetin, Ubytek svalstva a zanétliva nalez fibroinflamatorniho | vysetreny osteoskleroticka loziska
reakce. Na rtg skvrnitd struktura tibif loZiska xantogranulomu, a neprokdzany s abnormalni akumulacf
a femura. coz s dalsimi nélezy FDG, mékkotkanova loZiska
odpovidalo ECD neprokazana
Muz, Dg. stanovena v roce |V roce 2025 Unava, vysetfovan pro 8.4.2025 Mutace BRAFV600E | Mnohocetna
nar. 1954 | 2025 ve véku 71 let karcinom prostaty, na moznost ECD Biopsie loziska v ledviné. prokézana osteoskleroticka loziska
upozornil typicky nédlez na scintigrafii | xantogranulomovy infiltrat v dlouhych kostech. Zesileni
skeletu a fibroinflamatorni zmény stény aorty, abdomindlni
coz s dalsimi ndlezy retroperitonealni
odpovidalo ECD a perirenalni infiltraty
s akumulaci FDG,
oboustrannd infiltrace
ledvin
Muz, Dg. stanovena v roce | Jaro 2025 exoftalmus, otok Biopsie Mutace BRAF Mnohocetna
nar. 1997 | 2025, ve véku 28 let | genitélu a dysurie. Nalez retroperitoneéiniho vysetieny ale osteoskleroticka loziska.

neprokazany.
Prokézana patol.
exprese cyklinu D1,
charakteristicka pro
tuto malignitu

Retrobulbarni infiltraty,
infiltraty paranazélnich
dutin, perikardidlni vypotek,
infiltrace misnich kofend,
retroperitonedlni infiltraty

a infiltrat jater a pankreatu.
Patol. akumulace FDG

v oblasti hypofyzy, diabetes
mellitus k datu Unor 2026
neprokazan

az 5.den, u dalsich pacientt jsme podavani cyklofosfamidu redukovalina
den 1aden 3 cyklu. U dvou pacientl jsme pfistoupili k podavani anakinry
(Kineret). V jednom pfipadé to bylo az po zjisténi nedostatecné lécebné
odpovedi na kladribin a v druhém pfipadé, ktery se vyznacuje zna¢nou
agresivitou nemoci, podavame Kineret od po¢atku nemoci. Kineret ma
potencidl potlacit systémovou zanétlivou reakci. Posledni pacient mél
perikardidIni vypotek, ktery vyzadoval drendz perikardu. Sekreci z drendze
utlumily az vysoké davky metylprednisolonu 250 mg/den, které nelze
dlouhodobé podavat. Proto jsme u tohoto pacienta ihned presli na
poddavani anakinry. To vedlo k zastaveni sekrece z perikardidlniho drénu

a jeho naslednému odstranént.
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Lécba byla planovité ukoncena u 4 ze 6 pacientd, z toho u dvou

pacientld dosahla kompletni remise a u dvou hodnotime Ié¢ebnou

odpoveéd jako parcidlni remisi. Jeden pacient nechtél pokracovat v [é¢bé

a prestal dochdzet na nasiambulanci, takze Ié¢ebny efekt nelze hodno-

tit. U posledniho pacienta probiha Ié¢ba. Vsichni pacienti z uvedeného

souboru jsou k datu Unor 2026 nazivu. Lé¢bu mizeme hodnotit jen

u 4 pacientd, dva z nich jsou v kompletni a dva v parcidlni remisi, délka

sledovani téchto pacientd je 208, 196, 83 a 30 mésicl. Pouze u jedné

pacientky pozorujeme anemizaci s morfologickymi znédmkami myelo-

uvadéjf tabulka 1 a 2.
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Tab. 2. Lécba jednotlivych pacientd a jeji vysledky

Pacient Datum stanoveni Lécba a jeji posledni podani Délka sledovani od stanoveni dia- | Lé¢ebnda odpovéd (PET/CT + kli-
Rok diagnozy a vék gnozy. Posledni kontrola pacientti | nické hodnoceni)
narozeni pacienta byla v inoru 2026
Muz, Dg. stanovena v roce | Litak 10 mg den 1-5 Zije, délka sledovani 196 mésicli Bez lozisek nemoci na PET
nar. 1953 2009 ve véku 52 let | CFA 300 mg den 1-5 vysetfeni pretrvava diabetes
Celkem 7 cykll této kombinace, poslednf insipidus.
|é¢ba v cervenu 2010 Hodnotime jako CR
Muz, Dg. stanovena v roce | Litak 3 cykly monoterapie den 1-5 Zije, délka sledovani 208 mésict Na PET jen parcidlni regrese.
nar. 1965 2008 ve véku 43 let | 4.-6. cyklus Progreduijici ataxie a dysartrie.
Litakden 1az5 Hodnotime jako PR
CFA300mgden1az5
Posledni podani ¢ervenec 2009
Kineret pro zanétlivé symptomy od roku
2011 trvale
Zena, Dg. stanovena v roce | 6 cykld Litak v monoterapii den 1-5 Zije, délka sledovani 83 mésicl Na PET jen drobny paraaortalni
nar. 1960 2019 ve véku 59 let 7.a 8. cyklus Litak s CFA 600 mg den 1 infiltrat v retroperitoneu
cyklu. Posledni lé¢ba v Fijnu 2020 s nesignifikantni akumulaci FDG,
ale anémie morfologické zmény
kostni dfené odpovidajici MDS.
Hodnotime jako CR, ale s MDS po
léché
Muz, Dg. stanovena v roce | Litak monoterapie cyklus 1 az5 Zije, délka sledovani 30 mésic(. Bez zvyseni akumulace FDG a bez
nar. 1960 2023, ve véku 63 let |V 6.az8.cyklu klin. symptomU. Hodnotime jako
Litak den 1-5 CR
CFA300mgdenta3
Poslednfi1écba v z&fi 2024
Muz, Dg. stanovena v roce | Prvni cyklus Litak v monoterapii Telefonicky ovéfeno k datu unor Nelze hodnotit
nar. 1954 2025 ve véku 71 let Pak k ndm pacient prestal chodit 2026 Zije
Muz, Dg. stanovena v roce | 2 cykly Litak v monoterapii den 1 az 5 V roce 2026 probihd lé¢ba Snizeni akumulace FDG po 4. cyklu
nar. 1997 2025, ve véku 28 let | 2 cykly Litak v kombinaci s CFA lécby
Litakden 1az5
CFA 300 mgden 1a 3 cyklu
+ Kineret 1 amp. denné

Hodnoceni lécebnych odpovédi jsme provddeli na zdklade kombinace klinickych a zobrazovacich kritérii, v nasem pripadé PET/CT zobrazeni, tak jak je popsal Goyal (34).

Diskuze

Histopatologie a etiopatogeneze
Charakteristickym znakem ECD je xantomatdzni ¢i xantogranulo-
matozni infiltrace orgdnd. Patologické infiltraty jsou tvoreny pénitymi
histiocyty (histiocyty s bohatymi tukovymi inkluzemi — foamy cells),
déle histiocyty s eozinofilni cytoplazmou a s pfimési malych reaktivnich
lymfocytd, plazmocytd a neutrofild. Jsou i pfipady, kdy dominuje fibréza.
Nalez pfipomina zanét nebo reparativnizmeény. Diagnosticky cenné jsou
vicejaderné bunky Toutonova typu s véneckem jader kolem eozinofilniho
stfedu a lemem pénité cytoplazmy na periferii. Histiocyty vykazujf poziti-
vitu CD68, CD163 a faktoru Xllla. Jsou CD1a—, CD207— a jen vzacné (asijen
ve 20 %) v nich byl prokazan protein S100. Langerin byva obvykle nega-
tivni (1, 2). ECD morfologicky patii do Sirsi skupiny xantogranulomovych
onemocnénti, ktera se zasadné lisi klinicky, ale ne morfologicky. Patfi sem:
B xantoma planum, ktery se vyskytuje nej¢astéji v souvislosti s ga-
mapatif,
m loZiskovy xantogranulom, ktery Castéji postihuje déti a nékdy spon-
tdnné mizi,
m nekrobioticky xantogranulom, ktery je asociovan s monoklondln{
gamapatif (7),
B asociace xantogranulomu s onemocnénim IgG4-related disease
(lgG4-asociované onemocneni) (8),
m  systémové ECD onemocnéni, které byva asi v 10 % asociovano
s nékterou z myeloidnich neoplazif (1, 2, 9).
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Xantogranulom, ktery je morfologickym podkladem ECD, je po-
vazovan za maligni onemocnéni, u néhoz jsou casto, ale ne vzdy,
prokazovany charakteristické mutace. Z nich nejdfive dokumentova-
na byla mutace BRAF, pojmenovand BRAFVE0OE. Nasledné popsany
abnormality v drdze MAPK, mutace RAS, PIK3CA a NRAS. Ty zpUsobuiji
aberantni aktivaci této signaini drahy (10). Nové byla k typickym znakdm
nemoci pfifazena aberantni exprese cyklinu D1, kterd byla prokdzana
i u popsaného pacienta (11).

Klinické projevy

ECD je systémové onemocnéni, v dalsim textu stru¢né pfipomene-
me mozné projevy ECD (7). Symptomy nemoci v nejvétsim evropském
souboru uvadf tabulka 3.

Kombinované osteosklerotické a osteolytické zmény

Kostni postiZzeni je pfitomno u viech pacientl s touto nemoci.
Nejcastéjsim a dobre viditelnym znakem je symetricka skleréza metafyz
a diafyz dlouhych kosti doInich koncetin, obvykle ¢asti priléhajicich ke
kolennim kloub&m. Od toho byl odvozen termin ,hot knees — horka
kolena“, protoze pfi zobrazeni skeletu osteotropnim radiofarmakem
Tc-difosfonatem vykazovala kolena a jejich okoli nejvyssi aktivitu.

Nejcastéji postizené kosti jsou femur, tibia a fibula a v mensi mite
byvaji postizeny dlouhé kosti horni koncetiny. Déle byva popisovano
postizeni obratlQ, zeber, klavikuly, kostf lebky, panve. Postizeni kraniofa-
cidlniho skeletu mize byt spojené s infiltraci paranazélnich sinC a infil-
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Tab. 3. Charakteristika ECD v souborech pacientd z ltdlie a z Francie (3)

Pacienti z Italie Pacienti z Francie

(n=118) (n=238)
Vék stanoveni diagnézy 56,5 (19-81) 62 (21-86)
Muzi 88 (74,6 %) 168 (70,6 %)
Organové poskozeni
Kosti 105 (89,0 %) 192 (80,7 %)
Perirenalni infiltraty 81 (68,6 %) 156 (65,5 %)
Centralni nervovy systém 60 (50,8 %) 86 (36,1 %)
Hypofyza 42 (35,6 %) 58 (24,4 %)
Srdce a perikard 53 (44,9 %) 105 (44,1 %)
Velké cévy 51 (43,2 %) 143 (60,1 %)
Kize 50 (42,4 %) 61 (25,6 %)
Kraniofacialni infiltraty 33 (28,0 %) 78 (32,8 %)
Plice 35(29,7 %) 79 (33,2 %)

traci lebni baze. Patologicka loZiska v kostech mivajf smiseny charakter
osteolyticko-osteoskleroticky. Onemocnéni pfedstavuje dobry cfl pro
zobrazovéni prostou a jednoduchou scintigrafif skeletu s 99mTc-difos-
fonaty a je moznost PET/CT zobrazeni s osteotropnim radiofarmakem
NaF (natrium fluorid) s velmi vysokou senzitivitou (12-16).

Infiltrace retroperitonea a poskozeni ledvin

RetroperitonedIni fibrotické zmeény jsou sice castéji zplsobeny
retroperitonedlni fibrézou pfi nemoci asociované s 1gG4 (IgG4-related
disease — IgG4-RD). Ale ECD mize zpUsobit podobny obraz i potize
jako 1gG4-RD, tedy zpomalit pritok ureterem ¢&i jej zcela zablokovat,
a tedy zpUsobit hydronefrozu. Infiltraty ECD v retroperitoneu a v panvi
mohou komprimovat zilnf kmeny, zpomalit navrat krve z dolnf koncetiny
a zpUsobit tak otok jedné ¢i obou dolnich koncetin (17).

Zpocatku byvé postizeni retroperitonea asymptomatické a mize
byt odhaleno pfi zobrazovacim vysetfeni, provedeném z jiné indikace.

Obr. 1. Typické zobrazovaci ndlezy u ECD

Teprve az vyrazna komprese ureter ¢i Zilnich kment vyvolava klinické
pfiznaky. Infiltrace retroperitonea je po kostech druhou nej¢astéjsi lo-
kalizaci ECD. RetroperitoneéIni infiltrace vSak nemusi postihovat pouze
retroperitonedini vazivo, mdze dojit k infiltraci ureterd a renélnich sind.
Vysledkem je poskozeni funkce ledvin a je nemozné odlisit, zda prici-
nou poskozené funkce ledvin je narusent jejich drendze s vytvorenim
hydronefrézy, anebo zda jde i o pfimé poskozeni parenchymu ledvin
a ureter ECD.

CT zobrazeni bficha v téchto pfipadech popisuje ,hairy kid-
ney”, neboli vlasaté ledviny, protoze infiltrace perirenalniho tuku
se paprscité sifi do okolniho tuku a tvofi tak dojem ,vlast ledviny”.
V pfipadech zdvazné retroperitonedini formy ECD vedouci ke kom-
presi ureterl je implantace stentd jedinym vychodiskem (18, 19),
viz obrazek 1.

Nejvetsi analyzovany soubor s uvedenym typem poskozenf obsa-
hoval 195 pacientd, a z nich mélo 147 perirendlni, rendIni poskozent.
Celkem 70 pacientd mélo hydronefrézu, kterd byla u 47 bilaterdini.
Atrofie ledvin byla detekovéna u 16 pacient(, z toho ve 14 pripadech
byla unilateraini. Infiltrace cévni stopky ledviny byla nalezena u 60
a stendza arterie renalis u 31 pacientl. Rendlnf filtrace byla v této sku-
piné pacientl snizena oproti filtraci u nemocnych s ECD bez tohoto
typu poskozeni. Zavedeni ureterdinich stentll ¢asto nevedlo ke zlepSenf
filtrace. Postizeni funkce ledvin je u pacientl s ECD casté a obvykle pfi

|éCbé nedochazi ke zlepseni (20).

Plice

Postizeni plic mUze Casto unikat pozornosti diky minimalnim pfi-
znakdm. U nékterych pfipadd byla popséna histiocytarnf infiltrace
subpleurdlng, septadlné a peribronchidlné. Pro odhaleni téchto nalezd
je tfeba provést high-resolution CT (HRCT). Postizeni plic mUze zlstévat

Erdheimova-Chesterova choroba se typicky projevuje hyperostézou, nejcastéji postihujici femury a tibie v blizkosti kolennich kloubd (hot knees), ale i jinde, jak ilustruje

zobrazeni pomoci scintigrafie skeletu.

Dalsim typickym projevem je fibréza v okolf ledvin (viasaté ledviny) a zesileni stény aorty pripadné dalsich velkych cév, jak ilustruje CT zobrazeni dutiny brisni, v némz pis-

meno F je vloZeno do oblasti s fibrotickymi zménami.
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dlouho oligosyptomatické a vysetfeni plicnich funkci u postizenych
osob prokdze mirnou az stfedni hypoxii, snizenou difuzni kapacitu
a restriktivni zmény (21).

Srdce

Histiocytarni maligni burky mohou infiltrovat perikard, myokard,
ale i koronarni tepny. Nej¢astéji je ale postihovan perikard, coz se
projevi zesilenim perikardu a vytvofenim vypotku. Progrese vypotku
mUze nemocného ohrozit srde¢ni tamponadou. Vzacnéjsi je myokar-
didIni hypertrofie az tvorba pseudotumoru, nejc¢astéji v pravé sini. Tyto
pseudotumory Ize detekovat pomoci MR zobrazeni, ale Ize je zachytit
i pomoci FDG-PET/CT zobrazen!.

KardiaIni infiltrace méa své funkeni disledky: hypertenzi, arytmie,
chlopennivady, trombembolismus a kongestivni srde¢ni selhani. Okluze
korondrnich tepen pii ECD mUze zpUsobit infarkt myokardu. V souboru
40 pacientl s nékterou z forem poskozenf srdce pii ECD byl nej¢astéjsi
perikardidIni vypotek (73 %) a infiltrace pravé siné (70 %) (22).

Postizeni srdce signalizuje nepfiznivou progndézu, diseminovanou

chorobu a Spatnou lé¢ebnou odpoved (22).

Zmény cév

Nemoc infiltruje nej¢astéji aortu, coz vede k zesileni aortalni stény
s anglickym ndzvem ,coated aorta”. Tento obraz je vysledkem infiltrace
cévnfadventicie histiocytarnimi burikami. Jak je uvedeno vyse, choroba
nékdy infiltruje také koronarni tepny a jsou zpravy i o infiltraci interko-
stalnich arterii. Infiltrace cévni stény z{istava ¢asto asymptomatickd a jen
ve vyjimecnych pfipadech ma za nésledek infarkt myokardu pripadné
renovaskuldrni hypertenzi anebo ischemické poskozeni cévou vyZivova-

0br. 2. FDG-PET/CT vysetieni pred zahdjenim lécby kladribinem

ného organu. V literatufe Ize nalézt popisy pfipadd s nasledky arterialnf
okluze, napfiklad popis okluze arterii vyzivujicich michu, coz zpGsobilo
spinalniischemii, nebo infiltrace vertebralnich arterif ¢i infiltrace dolnf
duté Zily. Nejzndméjsim obrazem je v3ak coated aorta (23). Obrazek 2
ilustruje mnohocetna loziska u naseho posledniho pacienta.

Postizeni ocnic a kraniofacialni oblasti

Histiocytarnf infiltrace retroorbitalniho prostoru je velmi castym
klinickym projevem, ma za nasledek unilateraini ¢i bilaterdInf exoftalmus
a diplopii &ijiné zrakové problémy. V nékterych pfipadech byl pozorovéan
edém papily zrakového nervu. Pi CT zobrazeni Ize detekovat orbitaIni
pseudotumor. V pfipadech rezistentnich na |é¢bu je tfeba provést
operacni zmenseni pseudotumoru (24).

Postizeni o¢nice mize byt soucasti Sirsiho kraniofacidlniho postizent
s infiltraci paranazalnich sing, infiltraci lebni baze. Infiltrace zevniho
zvukovodu chorobou ECD miize imitovat zanét podobné jako infiltrace
zvukovou histiocytézou z Langerhansovych bunék (LCH) (25).

Neurologické projevy

V literature je popsanych hodné pripadu s infiltraty v oblasti nervo-
vého systému: v parenchymu mozku, infiltraty tvrdé pleny, Zilnich sinus.
Literatura popisuje také infiltraty v oblasti spinalnf, presnéji infiltraty
v oblasti nervovych kofen(. Tento typ postizeni byl pfitomen u naseho
posledniho pacienta, ktery mél rovnéz patrné postizeni odstupt nékte-
rych hlavovych nervi (n. trigeminus a n. vestibulocochlearis vpravo).
Po delsim pribéhu nemoci byla popséna atrofie mozkového kmene
a cerebella podobné jako u pacientd s histiocytézou z Langerhansovych
bunék (26).

Vlevo MIP (projekce maximdini intenzity) v cernobilé skdle a detaily ve fuzi PET v barevné skdle HotBody.

LoZiskove vysokd akumulace FDG v hypofyze, sfenoid. dutiné, v odstupech hlavovych nervi (N. trigeminus a vestibulocochlearis vpravo), v obalech misnich kofent v neu-
roforaminech v C, Th, Li S Useku (jde o méné obvykly, ale extrémni ndlez), v srdci (perikardu, aort. odstupu, naopak akumulace v LK je fyziologickd), perirendiné (hairy kid-
neys — typicky ndlez), v postizenych mistech skeletu (nejaktivnéjsi mista jsou dolni raménka stydkych kosti, ne v okoli kolennich kloubd), dalsi aktivni mista patrnd v obrdz-
ku — mediastindIni a mezenteridini lymfadenopatie, loZiska v jdtrech a slinivce (neobvyklé ndlezy). Arteficidlné aktivita v hadicce i.v. kanyly v rovni levého lokte.
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Infiltraty v oblasti CNS maji za nasledek rlizné neurologické problé-
my, ale i psychické zmény typu poruch osobnosti, depresivitu, anxietu,
emocdni poruchy a poruchy paméti. V souvislosti s touto nemoci byla
popséna i fokdIni demyelinizace (27).

Predstavu o symptomech, které mUze infiltrace CNS zpUsobit, Ize
ziskat z prehledu z roku 2025. Autori této studie identifikovali 28 pacientd
s postizenim CNS a popsali frekvenci vyskytu jednotlivych symptomd.
Nejcastéjsim projevem byla ataxie, byla pfitomna u 72 % osob, bolesti
v oblasti $ije u 16 %, bolesti hlavy u 38,8 % osob s ECD postihujicim CNS.
Z dalsich poruch byly popsany: poruchy kognitivnich funkci u 55,5 %,
svalovd slabost u 61 %, poruchy zraku u 44 %, dysartrie u 44,4 %, zavraté
u 33,3 %, dysfagie u 11,1 % nemocnych této skupiny (28).

Endokrinni systém

ECD casto infiltruje hypothalamus, stopku hypofyzy a hypofyzu
podobné jako histiocytdza z Langerhansovych bunék. To zpUsobf deficit
hypotalamicko-hypofyzarnich hormon(. Diabetes insipidus byva prvni
klinicky zjevnou poruchou. V zavésu za témito nejcastéjsimi problémy
je snizeni gonadotropind, nedostatek somatotropinu a kortikotropinu,
ale i tyreotropinu.

Postizeni hypofyzy je vidét na MR zobrazenf jako rozsifenf stopky
hypofyzy. Je zplsobeno histiocytarni infiltraci. Endokrinnf systém je
postizen v 50 % az 60 % vsech pfipadl ECD, tedy podstatné castéji
nez u histiocytdézy z Langerhansovych bunék. Proto endokrinologicka
ambulance mUZe byt tedy prvni specializovanou ambulanci, kam se
pacienti se zatim nerozpoznanou ECD dostanou. A tak endokrinolog
mUze byt prvnim |ékafem, ktery vyslovi podezfeni na histiocytarni
onemocnéni (29).

Dalsi organy

Testikularniinfiltrace byla také popsana, ale je spise vyjimecna, po-
dobné jako infiltrace ovarii. Nemoc je pfekvapivé jen malokdy pricinou
lymfadenopatie (1, 2).

Infiltrace travici trubice, jater a pankreatu se v literatufe popisuje jako
spise vyjimecnd, ale vstupni FDG-PET/CT naseho posledniho pacienta
dokazuje, Ze se Ize setkat i s infiltraci pankreatu. Postizenf traviciho traktu
se mUZe projevit obstrukénimi symptomy, extrahepatalni cholestazovu,
hepatomegalii, hypoalbuminemii (1, 2).

Kozni postiZzen{ byva pfitomno asi u 20 % nemocnych. ECD na kizi
tvoif xantomové kozni loziska, nej¢astéji na vickach jako mnohocetna
xantelesmata. Ale jsou popisovany i kozni xantomy mimo oblicej.
Popsané jsou také morfy tvorici panniculitidu. Biopsie koznich lozisek
viak neumoznuje diagnostiku ECD, protoze stejné kozni morfy mohou
patfit jinym xantogranulomovym chorobam vcetné nekrobiotického
xantogranulomu, ktery souvisi s monoklonalni gamapatii. Nalez koz-
niho xantogranulomového loZiska je nutno brat jako dlvod k dalsimu
vysetteni's cilem zjistit, zda jde o izolovanou kozni morfu, anebo projev

systémové nemodi (1, 2).

Stanoveni diagndzy

Diagnodzu Ize stanovit histomorfologickym vysetfenim odebrané
tkdné. K vysetfeni dnes jiz patfi i molekuldrné biologické vysettent, viz
tabulka 4. Vzhledem k rlznorodosti pfiznakl navstivi pacienti s ECD
internisty pro horecku nejasného plvodu (fever of unknown origin),
endokrinologa pro diabetes insipidus, ortopeda pro bolesti dolnich
koncetin, urologa pro retroperitondlni expanzi s kompresi ureterd.
Stanoven( diagndzy mize urychlit, pokud jsou tito pacienti s ECD vy-
Setfeni metodou FDG-PET/CT pfipadné scintigrafii skeletu, nebot ECD
ma na téchto vysetfenich charakteristicky obraz. Provedeni FDG-PET/CT
vysetfeni je povazovano za vhodné pro pacienty s nejasnymi pficinami
febrilif anebo subfebrilii se zvysenimi markery zanétu.

Lécba ECD

Nemoc je velmi vzédcna a nadzory na optimalni 1é¢bu jsou zis-
kdvany na podkladé informaci plynoucich z popist jednotlivych
pfipadd & malych sérii pacientl. Zde jen ve stru¢nosti shrneme
zakladnf principy.

Lécha ECD maze cilit jednak na zanétlivou reakci probihajici ve stro-
matu tohoto nddoru, a jednak na samotné malignf histiocytarni bunky.

Tlumeni zanétlivé reakce vyvolané ECD

Kortikoidy ve vy3sich davkach majf potencidl tlumit zanétlivou
reakci stromdlnich bunék ECD, nicméné nutné jsou vysoké davky kor-
tikoid, které neni mozné dlouhodobé tolerovat. A proto jsou hledany
a testovany dalsi Iéky, které tlumi zanétlivou reakci s touto nemoci
spfazenou (30-32).

Tab. &. Kritéria Erdheimovy-Chesterovy choroby. Pro stanoveni diagnézy je tieba naplnit klinické a histologické charakteristiky (1)

Klinické nalezy

exoftalmus; osteosklerdza kosti obliceje

a) Symetricka diafyzalni a metafyzalnf osteoskleréza kosti dolnich koncetin a/nebo
b) dalsi typické projevy: perirenalnfinfiltrace a fibroza (hairy kidney), zesileni stény abdominéIni aorty (coated aorta), pseudotumor v pravé sini, xantelasma;

Histopatologické nalezy

Typické jsou pénité buriky neboli histiocyty obsahuijici inkluze lipid(, fibrotické zmény a také Toutonovy obrovské buriky

Imunohistochemicky priikaz CD68 nebo CD163 a negativita CD1a

Molekularni nalezy

Prliikaz nasledujicich zmén v histiocytarnich burkach:
a) mutace BRAFV600E

) genova fuze vedouci k aktivaci signdlni drahy MAPK
d) aktivujici mutace CSFIR

b) aktivujici mutace genu BRAF jiné nez BRAFV600E anebo mutace MAPK, jako je KRAS, NRAS, MAP2K1, ARAF, MAP3K1
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Nejvice zkusenosti je s anakinrou (antagonista receptoru pro in-
terleukin-1 (IL-1), jehoz hlavni indikaci jsou autoinflamatorni choroby
a dalsf revmatologické nemoci.

Prvni popis Uspésné lécby tf pacientld s ECD zvefejnili autofi
z Francie v roce 2010. Tato zprava podnitila dalsi testovani anakinry
v této indikaci. K dispozici je vice popist pfipadd a jedna retrospektivni
klinicka studie se 12 pacienty Ié¢enymi anakinrou. U tf pacientd bylo
v této studii podavani anakinry preruseno pro netoleranci, takze dlou-
hodobou lé¢bu podstoupilo 9 pacientl. Aktivita nemoci se vyrazné
zmirnila u péti z deviti 1é¢enych a tito pacienti popisovali také vyrazné
subjektivni zlepsent.

Anakinra se u ECD stdle tésf velké oblibé, protoze cilend biologicka
|é¢ba indukuje nezadouci Ucinky, které anakinra mlze utlumit.

Z novejsich postupl inhibice interleukinu-1, a tim celé zanétlivé
reakce u ECD, je pouziti kanakinumabu, humanni protildtky typu IgGk
proti IL-1 (23).

Systémovou zanétlivou reakci tlumf také sirolimus. Jeho podani
u ECD bylo popséno v jedné studii s 10 pacienty. U osmi pacientt z dese-
tiléCenych bylo popsano dlouhodobé zlepSenia nemoc progredovala
pouze u dvou z deseti lé¢enych sirolimem. Lécebny Ucinek sirolimu je
také dokumentovan v nékolika popisech pripadu.

A pouzity byly také léky blokujici tumor nekrotizujici faktor (@nti-TNF
preparaty, které se bézné pouzivaji u revmatickych chorob). Lé¢ba anti-
-TNF preparaty vedla ke zmensenfintenzity klinickych piiznakd ECD (1, 2).

U ECD existuje tedy vice 1ék0, které Ize pouZit k tlumenf zanétlivé
reakce. Na nasem pracovisti v této indikaci pouzivdme jiz léta ana-
kinru, s kterou mame zkusenost z Cetnych jinych diagnéz (syndrom
Schnitzlerové, Stillova nemoc dospélych, SAPHO syndrom).

Interferon alfa

Ze starsich 1ékd, které cili na malignf histiocyty, je nutno zminit
interferon alfa, ktery zminuji souc¢asna guidelines (1, 2). S nezaddoucimi
Ucinky interferonu alfa jsme velmi dobte sezndmili u nasich pacientd
s mnohocetnym myelomem v letech, kdy se u nich podaval v rdmci
udrzovaci lé¢by. U mnohocetného myelomu byla Ié¢ba interferonem
alfa opusténa pro maly pfinos pfi zna¢nych nezadoucich dGcincich.
Vzhledem k tomu, Ze jsme se v pfedchozich letech velmi dobte se-
zndmili s nezddoucimi Ucinky interferonu alfa, tak jsme jej nepouzili
u pacientd s ECD.

Kladribin

Dalsim uc¢innym Iékem je 2-chlordeoxyadenosin neboli kladribin.
Tento lék je nejvice ucinny v burikéch s rychlou aktivaci (fosforylaci)
2-chlordeoxyadenosinu a jeho pomalou deaktivaci (defosforylacf) cyto-
plazmatickou 5-nukleotidézou, coz jsou lymfocyty a monocyty. A vzhle-
dem k tomu, Zze ECD, podobné jako histiocytéza z Langerhansovych
bunék (Langerhans cell histiocytosis - LCH), se odvozuje od monocytarni
linie, tak 2-chlordeoxyadenosin ma dobry léCebny potencidl u téchto
dvou chorob (LCH a ECD). Kladribin jiz roky pouzivdme na nasem
pracovisti pro 1é¢bu LCH a také pro lé¢bu ECD. Lé¢ba kladribinem
v monoterapii obvykle nevedla u pacientl s ECD k zavazné cytopenii,
jak jsme vidavali u pacientl s lymfoproliferacemi, které infiltrovaly

VNITRNI LEKARSTV( / Vnitf Lék. 2026;72(5):E1-E10 /

kostni dren. Pridani cyklofosfamidu vyrazné zvysuje Ucinek kladribinu,
ale pfi kombinované lé¢bé jsme se setkdvali s ndslednou cytopeni.
PYi pouziti kladribinu v kombinaci s cyklofosfamidem je tfeba pocitat
s myelosupresi (33, 34).

Cilena lécba

Déle se u ECD pouziva cilend lécba. U pacientl s mutaci
BRAFV600E Ize pouzit vemurafenib anebo dabrafenib. Tato 1é¢ba
je sice Ucinna, ale je spojena s Cetnéjsimi nezadoucimi Ucinky. Goyal
popsal v souboru 64 pacientl sice 85 % lécebnych odpovédi, ale
u 61 % takto lé¢enych pacientl bylo nutné Iécbu prerusit pro ne-
z&douci Ucinky 1é¢by (35).

U pacientll bez uvedené mutace neboli u osob s wild type BRAF
mutaci nebo u variantnich BRAF mutaci Ize pouzit inhibitory MEK
kindz, trametinib nebo cobimetinib. Empiricka |é¢ba MEK-inhibitory
je povaZovéana na rozumny pfistup pro pacienty bez prikazu mutace
BRAFV600E a bez detekce mutace MAPK drahy, pokud maji zadvazné
organové poskozeni (1, 2). U nds je preparat cobimetinibu dostupny
pod nazvem ,Cotellic” po schvalenf platcem zdravotni péce.

Francouzsti autofi popsali dobry efekt MEK inhibitor( bez zavislosti
na vysledku vysetfeni mutace MAPK drdhy (36). Pfipadnou zénétlivou
reakci vyvolanou cobimetinibem tlumi anakinrou (37, 38, 39).

Skupina z Mayo Clinic a Alabamy vsak tvrdi, ze mutacni status MAPK-
ERK signdlni drédhy zasadné ovliviuje vysledek |é¢by trametinibem
anebo cobimetinibem (40). Jejich soubor pacientd byl véak mensi nez
soubor popsany francouzskymi autory.

S cilenou Ié¢bou vemurafenibem, dabrafenibem a cobimetinibem
nemame vlastni zkusenosti.

Problém této cilené Ié¢by predstavuji recidivy po jejim prerusent,
neboli nutnost dlouhodobé |écby alespor redukovanymi davkami
cobimetinibu, pokud neméa dojit k ndvratu nemoci (41, 42). Takze
pokud je Gc¢innd ¢asové omezena lé¢ba kladribinem, je to pro paci-
enty vyhodou.

Hodnoceni lécebné odpovédi

ECD je vzécné nemocnéni a na rozdil od mnohocetného myelomu
nemame mezinarodni skupinou definovana lé¢ebna kritéria. Pii nasem
hodnoceni jsme se pfidrzeli kritérii, které zverejnil Goyal (34).

Goal popisuje klinicka a radiologicka kritéria. Klinicka kritéria lécebné
odpovédi u ECD charakterizuje nasledovné:
® Uplnd odpovéd (kompletni remise — CR): Uplné vymizeni pfiznakd

prisuzovanych ECD, ¢éstec¢na odpovéd (parcidlni remise — PR):

¢aste¢né vymizeni ptiznakd pfisuzovanych ECD),

m stabilni onemocnéni (stable disease — SD): zddna zména pfiznak
prisuzovanych ECD)

B progresivni onemocnénf (progresive diesease — PD): zhorseni pfi-
znakl pfisuzovanych ECD)

ZlepSeni muselo trvat minimalné tfi médice, aby bylo povaZzovano
za lé¢ebno odpoved. Radiologickd odpovéd na terapii byla hodnocena
pomoci dostupnych zobrazovacich studii. Za optimaIni zobrazenf se
povazuje PET/CT vysetfeni, ale méné pfesné Ize radiologickou léCebnou
odpovéd postavit na jinych vysetfenich, nez je PET/CT.
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Radiologickd odpoved je kategorizovana nasledovné na zakladé
zmeény velikosti nebo vzhledu 1ézi, u kterych se prfedpokladéd nebo bylo
prokazano, ze jsou zpUsobeny ECD:

m  CR: Uplné vymizeni prokdzaného nebo pfedpokladaného loZiska

v dUsledku ECD)

m  PR:&astecné vymizeni prokdzaného nebo predpoklddaného loziska

v dlsledku ECD (3),

m  SD:zadnd vyznamnd zmeéna prokazaného nebo predpoklddaného
loziska v dlsledku ECD po dobu > 3 mésicd,
m  PD:progrese nebo zhorseni prokdzaného nebo predpoklddaného

loziska v dtsledku ECD (34).

Sledovani po lécbé

Nemoc nema svdj typicky laboratorni marker. Hodnota CRP sice
signalizuje intenzitu systémové zénétlivé reakce indukované touto
nemoci. Zanétliva reakce mdze mit i ¢etné dalsi pficiny. Naopak pokud
pouzijeme anakinru, tak dojde ke snizeni hodnoty CRP, i kdyz patolo-
gické histiocyty jsou stéle pfitomny. Urcitou orientaci o aktivité nemoci
poskytuje absolutni poc¢et monocytd (43). A nejpresnéjsi informaci
0 aktivité nemoci pfindsi FDG-PET/CT zobrazen.

Po ukoncenf l1é¢by by pacienti méli zdstat v pravidelném sledo-
vani, protoze u této skupiny nemocnych je vyssi frekvence dalsich
malignit. Mezi 515 pacienty sledovanymi ve Francii a v Italii se objevily
dalsi neoplazie u 146 (28 %) osob s ECD. Hematologické malignity
byly diagnostikovany u 73 (14 %) pacientd, nej¢asteji MDS, chronicka
myelomonocytarni leukemie a myeloproliferativni syndrom (u 60 pa-
cientd). Solidni karcinomy byly diagnostikovany u 87 (17 %) pacientd

a byly zna¢né heterogenni. U 14 (3 %) byly zjistény jak hematologické
malignity, tak solidnf tumory. Nejcastéji byly tyto druhotné tumory
diagnostikovéany dva roky po stanoveni diagnézy ECD (44).

Zaver

Incidence ECD je nizka a Iékar mUze tuto diagndzu stanovit pouze,
kdyZ vi, Ze existuje a ma zékladni pfedstavu o projevech ECD. Je to
jednaz mnoha nemoci, které se projevuji systémovou zanétlivou reakci
nejasné priciny (fever of unknown origin, FUO). Jednim z dllezitych
vysetfeni u horecky nejasného plvodu je FDG-PET/CT vy3etfeni. Obraz
ECD je natomto vysetreni natolik charakteristicky, ze Ize z ného stanovit
diagnézu tohoto onemocnéni (45-47).

Cilem textu je ilustrovat na nasich Sesti pacientech symptomy této
nemocia ve stru¢nosti informovat o nasich i publikovanych zkusenos-
tech s 1é¢bou. Zlatym standardem pro sledovanf aktivity nemoci je
zobrazeni pomoci fluorodeoxyglukdzy. FDG nékdy nezobrazi dobre
loZiska hyperostdzy tak, jak tyto obrazy zndme ze scintigrafie skeletu
nebo z NaF-PET/CT zobrazeni. Pfi rozpacich, zda obraz na FDG-PET/CT
odpovidd ECD, je vhodné doplnit zobrazenf loZisek novotvorby skeletu
jednim z téchto dvou vy3etfeni (scintigrafie skeletu anebo NaF-PET/CT).
Lécbu na naSem pracovisti za¢indme kladribinem, pfipadné anakinrou.
P¥i netspéchu bychom z3dali o schvaleni cilené 1é¢by, jejiZz nevyhoda
je v nutnosti dlouhodobého podévani lékd. Doufdme, ze v budoucnu
néjaka farmaceuticka firma vyvine pro pacienty s ECD podobné Gcinné
a dobfe tolerované |éky, jako je daratumumab pro pacienty s mnoho-
Cetnym myelomem a anti-CD20 monoklonalni protilatky (rituximab
a obinutuzumab) pro pacienty s B-lymfomy.
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