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Abstrakt

Keratitis - ichthyosis - defness (KID) syndrém je zriedkavé
vrodené multisystémové ochorenie s prevalenciou menej ako
1:1 000 000, charakterizované typickymi koznymi prejavmi,
ako su hyperkeratozy, dystrofie nechtov, alopecia, poruchy
sluchu a zmeny na ocnej rohovke. Aktualne vo svetovej litera-
tire bolo zaznamenanych priblizne 100 pacientov s tymto
ochorenim. Starostlivost je v rukach dermatolégom a o moz-
nostiach a dspesnosti chirurgického debridementu u tychto
pacientov existuje len minimum publikacii. Posledné tri roky
je v starostlivosti nasej chirurgickej kliniky pacient s KID syn-
drémom pre rany dolnych koncatin traumatickej etiologie. V
Uvode jeho liecby sme hladali literarne tGdaje o podobnom
pripade ¢i odporucania na chirurgicki liecbu ran u pacientov
s KID syndrémom, no nelspesne. Verime, ze komplexnd pre-
zentdcia naSich skidsenosti bude napomocna pre kolegov,
ktorf sa v buddcnosti s takymto raritnym pripadom stretnd.
Prezentujeme kazuistiku 35-ro¢ného pacienta s KID syndré-
mom, ktory bol odoslany na nasu chirurgickd ambulanciu
dermatolégom pre defekty oboch predkoleni traumatickej
etiologie, ktoré v zmenenom hyperkeratotickom teréne nere-
agovali na ziadnu standardni konzervativnu liecbu. Po 3 me-
siacoch ambulantnej starostlivosti, v ktorej sme kombinovali
ostry chirurgicky debridement v lokdlnej anestézii s topickou
aplikaciou keratolytického gélu a krému s obsahom sulfadia-
zinanu strieborného a hyalurénovej kyseliny sme zaznamena-
li len minimdlny efekt liecby. Rozhodli sme sa pokracovat
v manazmente formou hospitalizacie, s planom kompletnej
excizie patologického tkaniva, a tym vytvorenim rozsiahleho
ulkusu na predkoleni za sicasnej systémove] antibiotickej,
antipsoriatickej a lokalne topickej liecby s obsahom kyseliny
hyalurénovej a jodu. Nova terapeutickd stratégia vyrazne
prispela nielen k zlepseniu hojenia lokalne, ako aj k stabilizacii
stavu pacienta celkovo (tab. 1, obr. 1, lit. 11). Text v PDF www.
lekarskyobzor.sk.
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Abstract

Keratitis - ichthyosis - deafness (KID) syndrome is a rare con-
genital multisystem disorder with a prevalence of less than 1
per 1,000,000, characterized by typical dermatological mani-
festations such as hyperkeratosis, nail dystrophy, alopecia,
hearing impairment, and corneal abnormalities. Approximately
100 patients with this condition have been reported in the
current literature worldwide. Clinical management is primarily
in the hands of dermatologists, and only a minimal number of
publications address the feasibility and outcomes of surgical
debridement in these patients. Over the past three years, our
surgical department has been managing a patient with KID
syndrome presenting with lower-limb wounds of traumatic
origin. At the beginning of treatment, we attempted to identi-
fy published case reports or recommendations regarding sur-
gical wound management in patients with KID syndrome;
however, we were unsuccessful. We believe that a compre-
hensive presentation of our experience may be useful for
colleagues who encounter such a rare case in the future.
Case report. We present the case of a 35-year-old patient
with KID syndrome who was referred to our surgical outpa-
tient clinic by a dermatologist due to defects on both shins of
traumatic etiology, which, in the setting of altered hyperke-
ratotic tissue, did not respond to any standard conservative
treatment. After three months of outpatient care, during which
we combined sharp surgical debridement under local anesthe-
sia with the topical application of a keratolytic gel and a cream
containing silver sulfadiazine and hyaluronic acid, only mini-
mal therapeutic effect was observed. We therefore proceeded
with inpatient management, with a plan for complete excision
of the pathological tissue, intentionally creating an extensive
ulcer on the shin, accompanied by systemic antibiotic and
antipsoriatic therapy and topical treatment with sodium hya-
luronate and iodine-based preparations (Tab. 1, Fig. 1, Ref.
11). Text in PDF www.lekarskyobzor.sk.

KEY WORDS: KID syndrome, surgical debridement, hyaluro-
nic acid with iodine, rare genodermathosis.
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Uvod do problematiky

Keratitis - ichthyosis - deafness (KID) syndrom je
velmi zriedkavd geneticka porucha, ktorej prevalencia
sa odhaduje na menej nez 1 : 1 000 000, pricom vo
svetovej literatire je zdokumentovanych priblizne sto
pacientov (1). Ochorenie vznikda dosledkom heterozy-
gotnych mutdcii v géne GJB2, ktory kéduje protein con-
nexin 26 (Cx26), sucast medzibunkovych ,gap junction”

kandlov zodpovednych za iénovi a metabolicki inter-
celuldarnu komunikdciu (2). Patogénne mutdcie vedud
k poruche funkcie hemikandlov a ndslednému defektu
diferenciacie keratinocytov, ¢o sa klinicky prejavuje hy-
perkerat6zami, poruchou bariérovej funkcie koze, zdpa-
lovymi a infekénymi komplikdciami. Klinicka triada zahr-
na vrodenud senzorineurdlnu poruchu sluchu, ichtyézu
a progresivnu keratitidu, pricom kozné zmeny dominujd
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fenotypu vacsiny pacientov (3). Typické je difdzne ery-
témové zhrubnutie koZe s vyraznou hyperkeratézou,
najmd na dlaniach, chodidlach a predkoleniach, suché
Supiny, hyperkeratotické plakové lézie a papilomat6zne
nanosy. Casté st aj dystrofické zmeny nechtov, paro-
nychid, alopecia a strata obocia ¢i rias. V oftalmologic-
kom obraze sa vyskytuje fotofébia, recidivujice keratiti-
dy a vaskularizdcia rohovky, ktord méze progredovat az
k staZeniu videnia a potrebe keratoplastiky (4).
Porucha bariérovej funkcie koze, hyperkeratéza
a Casté fistry vytvdraju predispoziciu k chronickym bak-
teridlnym a mykotickym infekciam. U pacientov s KID
syndrémom boli opakovane identifikované najma
Staphylococcus aureus, Streptococcus spp., Proteus mira-
bilis, Pseudomonas aeruginosa, Escherichia coli, Klebsiella
pneumoniae a Candida albicans (1) . Infekcie moézu pre-
biehat striktne lokalne, ale u rizikovych pacientov su
opisané aj zdvazné systémové komplikdcie vrdtane
sepsy a septickych stavov rezistentnych voci intenzivnej
liecbe (2). Hojenie chronickych ulceracii je komplikova-
né najmd pritomnostou hrubych keratotickych vrstiev,
ktoré tvoria mechanickd bariéru pre spontannu epiteli-
zaciu, aj pre penetraciu lokdlne aplikovanych lieciv.
Lokalna terapia vyuZiva kombinaciu emoliencii, keratoly-
tik, antiseptik, pripadne topickych antibiotik a antimyko-
bornych publikdcii venovanych KID syndrému sa
zaoberd moznostou liecby z pohladu dermatoléga.
V databdze Pubmed mozno k tejto diagnéze vyhladat
celkovo 299 prac za obdobie rokov 1981 - 2025, pri-
¢om ide hlavne o raritné kazuistiky. Prace opisuji moz-
nosti liecby jednotlivych prejavov KID syndrému, ako
progresivnu vaskuldrnu keratopatiu (5, 6), dentdlne ano-
malie (7, 8) ¢i komplexnid multidisciplindrnu starostlivost
dermatolégom, oftalmolégom a otorinolaringol6gom
u detskych pacientov (9, 10). Zmienky o chirurgickych
vykonoch v oblasti koze a makkych tkaniv pacientov
s KID syndrémom su vsak minimdlne. Montanari et al.
(1) v nedavnej publikdcii opisali pripad 7-ro¢ného
chlapca s dyskeratotickymi neoformaciami, ktoré boli
indikované na chirurgické odstranenie. Autori uvadzaju
komplikacie po chirurgickej liecbe, dehiscenciu operac-
nej rany, jej infekciu, nevyhnutnost vyuZitia liecby nega-
tivnym tlakom (NPWT) a lokalnej liecby s obsahom
medu. Kapila et al. (11) opisuji rovnako kazuistiku det-
ského pacienta, u ktorého bola pre rozsiahle purulent-
no-papilomatézne hyperkeratézy nevyhnutna hospitali-
zacia a opakovany chirurgicky debridement. Uz po
prvom hydrochirurgickom debridemente zaznamenali
velké straty krvi, ktoré si vyziadali krvné transfizie
a presun pacienta na jednotku intenzivnej starostlivosti.
Autori zdo6razriuji, Ze opakovany debridement, odstra-
nenie nekrotickych a keratotickych vrstiev a adekvatne
krytie rany su Casto jedinou cestou k lokalnej stabilizacii
procesu hojenia. Tieto dve prace poukazuji na fakt, ze
chirurgicka lie¢ba u pacientov s KID syndrémom je
moznd, no vysokondro¢nd, s potrebou multidisciplinar-
neho pristupu, agresivnej antimikrobialnej profylaxie
a pokrocilej lokalnej starostlivosti. S vynimkou tychto

dvoch kazuistik odporicania na chirurgickd liecbu ran
u pacientov s KID syndrémom prakticky neexistuja.

Kazuistika

Prezentujeme 35-rocného muza s geneticky potvrde-
nym KID syndrémom (mutdcia GJB2 - D50N), podla
dostupnych informdcii jediného s touto mutdciou na
Slovensku, u ktorého sa dlhodobo vyskytovali kozné pre-
javy typické pre ochorenie - difiizna hyperkeratéza, ke-
ratotické nanosy, fisiry a opakované infekéné zmeny
prakticky na celom tele. Pacienta pravidelne sledoval der-
matolég, ktory ho v decembri 2022 odoslal na konzulté-
ciu na nase pracovisko pre chronické defekty oboch
predkoleni traumatickej etiolégie, ktoré v zmenenom hy-
perkeratotickom teréne nereagovali na Standardnid kon-
zervativnu liecbu. Povodne defekty vznikli padom z bi-
cykla. Pacient bol pred Urazom pracujlici a samostatne
zvladal vsetky bezné kazdodenné cinnosti. Od urazu bol
takmer vylu¢ne doma, praceneschopny, pre vyrazné bo-
lesti defektov predkoleni sa pohyboval len limitovane,
prdca a sport boli prefiho nemozné. Pocas prvych troch
mesiacov nasej ambulantnej starostlivosti bola realizova-
na kombindcia ostrych debridementov mensich ploch de-
fektov v lokalnej anestézii, aplikacie keratolytik a lokdlnej
terapie sulfadiazinom striebornym s hyalurénovou kyseli-
nou, no bez uspokojivého efektu. Pre progresiu ulceracii,
pretrvdvanie zdpalovych prejavov, vyraznd bolestivost pri
debridemente a obmedzent moznost ambulantného ma-
nazmentu bol pacient prijaty na hospitalizaciu.

Pri prijati v marci 2023 bol pacient afebrilny, hemo-
dynamicky stabilny, bez znakov systémovej infekcie. Koza
koncatin bola difizne zhrubnutd, s vyraznou hyperkera-
tézou a keratotickymi vrstvami. Na oboch predkoleniach
boli pritomné rozsiahle ulcerdcie kryté hrubymi keratotic-
kymi ndnosmi s purulentnou sekréciou. Bolest bola pri-
tomnd najma pri pohybe a tlaku, bez klinického obrazu
akdtnej ischémie koncatin. Laboratdrne testy pri prijati
nepreukazali zdvaznd systémovl odpoved - bez leuko-
cytézy, CRP bolo elevované do 22 mg/l, hemokultiry
v opakovanych odberoch ostali negativne.

Chirurgicka liecha

Pocas hospitalizdcie boli v spindlnej anestézii realizo-
vané tri rozsiahle nekrektémie, so vzajomnym casovym
odstupom 7 dni. Zvolili sme ostry chirurgicky debride-
ment tangencidlnou exciziou Humbyho noZom. Pri
prvom vykone debridement v oblasti pravého predkole-
nia, pri druhom vykone v oblasti lavého a pri trefom
operacnom vykone debridement zvyskovych mensich hy-
perkeratotickych oblasti na oboch predkoleniach.
Bezprostredne po nekrektémii sme aplikovali lokdlnu te-
rapiu podla principov liecby hlbokych popadlenin, ktorym
sa pacientove defekty makroskopicky najviac podobali.
Po irigdcii operovanych ploch antiseptickym roztokom
sme aplikovali mastny tyl a sterilné gazové krytie impreg-
nované roztokom 1 % octovej kyseliny a krémom s ob-
sahom sulfadiazinanu strieborného a hyalurondtu sodné-
ho. Medzi vykonmi sme realizovali prevdzy na dennej
baze v sterilnych podmienkach s déslednou dokumenta-
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ciou lokdlneho ndlezu. Po odstrdneni avaskularneho ke-
ratinu a nekrotického tkaniva bolo mozné zabezpecit
priamy kontakt lokalnej terapie s ranou a obnovit proces
epitelizdcie. Po tretej operdcii sme sa rozhodli pre zmenu
lokdlnej terapie so zamerom ponechat hyalurénovi kyse-
linu a eliminovat striebro, preto sme zacali aplikovat vy-
lu¢ne gél s obsahom kyseliny hyalurénovej 1,5 % a kom-
plexu jodu 0,25 % (Hyiodine). Pravidelne sme odoberali
vzorky na mikrobiologické a histologické vysetrenie.
V steroch z rdn boli opakovane pritomné kmene Proteus
mirabilis, Pseudomonas aeruginosa, Staphylococcus aureus
(MSSA), Corynebacterium striatum a Enterococcus avium
a Candida albicans. Histologické vysetrenie verifikovalo
povrchovy mykoticky proces s pritomnostou hyf a zme-
nami kompatibilnymi s dyskeratotickymi prejavmi pri KID
syndréme. Suhrn vysledkov mikrobiologickych vysetreni
uvadzame v tabulke 1.

Tabul’ka 1. Vysledky mikrobiologickych vysetreni - stery z defektov.

Bakterialny kmen | Charakteristika

Proteus mirabilis masivne; citlivy na meropeném, cefotaxim,

cefepim a ampicilin-sulbaktam

Pseudomonas aeru- | ojedinele az stredne masivne; s citlivostou na

ginosa meropenem, ceftazidim, kolistin a aminoglyko-
zidy

Staphylococcus stredne masivne; citlivy na oxacilin, cefazolin,

aureus (MSSA) vankomycin, linezolid a tigecyklin

Corynebacterium stredné az masivne nalezy

striatum

Enterococcus avium

Candida albicans

stredné az masivne ndlezy

citlivd na Siroké spektrum antimykotik

Farmakologicka liecha

V komplexnom manazmente ndsho pacient bola
kli¢ova tzka spoluprdca s klinickym farmakol6gom a na
zaklade prvej konzultacie sa zacala cielend antimikrobi-
alna terapia: inicidlne ciprofloxacin, ndsledne zmena na
doxycyklin v kombindcii s itrakonazolom pre dokaz my-
kotickej infekcie. Stcastou liecby bola dlhodobd systé-
mova terapia acitretinom, antacidd, analgetikd podla po-
treby a Specializovand lokdlna terapia, ktorej taziskom
bol pripravok s obsahom hyalurénovej kyseliny.

Klinicky priebeh

V silade s upozornenim z kazuistiky autorov Kapila
et al. bola aj v pripade nasho pacienta po prvom aj dru-
hom opera¢nom vykone nevyhnutnd hemosubstitticia,
no bez potreby prekladu pacienta na jednotku intenziv-
nej starostlivosti. Celkovy stav bol stabilizovany, pacient
kardiopulmondlne kompenzovany. Kratko pred prepuste-
nim sme zaznamenali u pacienta febrility. Po vylGceni
infek¢ného pévodu sme zistili, Ze ide o ndasledok ne-
funkcnej termoreguldcie pri zakladnom ochoreni. Pacient
velmi citlivo reagoval na zmeny okolitej teploty a aj sub-
jektivne negativne vnimal dni prirodzeného oteplenia.
Po debridemente sa zlepsilo oddelovanie patologickych
vrstiev keratinu, znizil sa zdpal a zacala sa granulacia.
Sekrécia bola postupne minimdlna a rany boli bez zapa-
chu. Ako bolo uvedené vyssie, aplikovali sme u pacien-

ta gél s obsahom kyseliny hyalurénovej 1,5 % a komple-
xu jédu 0,25 % (Hyiodine). Pacient toleroval terapiu bez
neziaducich udcinkov. Laboratérne parametre ostali
v norme, po zdverecnej konzultacii s klinickym farmako-
[6gom a naplanovani dalsich ambulantnych kontrol bol
pacient prepusteny. Pravidelne chodieval na ambulantné
kontroly, ktoré sme z frekvencie raz tyZdenne postupne
znizili na raz mesacne. Pacient po edukdacii zvladal pre-
vdzy v domdcich podmienkach prakticky samostatne.
Pocas prvého mesiaca od operdcie doslo k vyraznému
zlepseniu, bolesti koncatin ustipili, zvysila sa pacientova
dennd pohybova aktivita. Po 4 mesiacoch absolvoval pa-
cient druhi hospitalizdciu za dcelom realizcie debride-
mentu mensieho defektu s minimdlnou purulentnou se-
cerndciou v oblasti lavého predkolenia. Vykon, ako aj
kratky nemocni¢ny pobyt boli bez komplikdcii, ndsledne
pokracovala lokdlna liecba gélom s obsahom kyseliny
hyalurénovej 1,5 % a komplexu jédu 0,25 %. Délezité
je zdoraznit vyznamnu ulohu interdisciplindrneho pristu-
pu a vybornd spoluprdcu medzi chirurgami, klinickymi
farmakolégmi a pacientovym dermatolégom a v nepo-
slednom rade aj pacientovu trpezlivost a bezhrani¢nu
podporu jeho rodiny. Po vySe dvoch rokoch od drazu
sa podarilo optimalizovat pacientov stav natolko, Ze sa
mohol nielen vratit do prdce, ale aj k Sportu, no na-
miesto bicyklovania ddva prednost behu. Jednotlivé ob-
dobia lie¢by sd na obrazku 1.

Zhrnutie

KID syndrém predstavuje zriedkavé genetické ocho-
renie s vyraznou poruchou koznej bariéry, predispozi-
ciou k hyperkeratéze, ulceraciam a polymikrobidlnym
infekcidm. Rany u tychto pacientov maju Specifickid pa-
tofyziologiu - keratotické vrstvy vytvdraji mechanickd
prekdzku hojenia, podporuji tvorbu biofilmu a brdnia
Gcinku lokalnych terapeutik. Standardnd konzervativna
liecba byva cCasto neefektivna, ¢o vedie k dlhodobym
nehojacim sa defektom.

Opisany pripad ukazuje, ze chirurgicky debridement
mdze byt klticovym terapeutickym krokom. Odstranenie
avaskuldrnych a infikovanych keratotickych vrstiev umoz-
nilo obnovit proces granuldcie a epitelizacie, zniZit in-
fekéné komplikdcie a zabezpedit dostatocny ucinok lo-
kalnej a systémovej terapie. Napriek tomu ide o naroc¢ny
manazment vyZzadujlci kombinaciu chirurgického pristu-
pu, cielenej antimikrobidlnej liecby, retinoidovej terapie
a dlhodobej dispenzarizdcie dermatolégom.

Kazuistika potvrdzuje, Ze aj pri extrémne zriedka-
vych genodermatézach mozno dosiahnut zlepsenie, po-
kial' sa pouzije multidisciplindrny pristup s dérazom na
radikdlny debridement, kontrolu infekcie a individualizo-
vanu lokalnu starostlivost. Nevyhnutnostou je vsak po-
¢itat s dlhodobou liecbou, netcinnostou lokdlnych
anestetik, vyraznou krvdcavostou osetrovanych ploch pri
vyuziti metéd ostrého debridementu, nevyhnutnostou
hemosubstittcie a pri sledovani celkového stavu pacien-
ta s prejavmi nefunkcnej termoreguldcie. V lokalnej sta-
rostlivosti odpordcame riadit sa standardnymi moderny-
mi principmi vlhkej terapie a vyuzivat prostriedky
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Obrazok 1. Lokdlny ndlez v jednotlivych obdobiach liecby traumatickych defektov u pacienta s raritnym KID syndrémom. a) stav po uraze;
b) lokalny nélez pred chirurgickym debridementom; c) lokélny ndlez na 2. pooperacny den; d) kontrola 20 mesiacov po operacii a tUspesnej lokal-

nej liecbe gélom s kyselinou hyalurénovou a jodom.

Figure 1. Local findings at different stages of treatment of traumatic defects in a patient with rare KID syndrome. a) post-traumatic presen-
tation; b) local findings prior to surgical debridement; ¢) local findings on postoperative day 2; d) follow-up 20 months after surgery and suc-

cessful topical treatment with hyaluronic acid and iodine gel.

s obsahom hyalurénovej kyseliny (napr. Hyiodine).
Tento pripad zdroven upozornuje na absenciu Standar-
dizovanych klinickych odportcani pre chirurgickd liecbu
ran pri KID syndréme, ktora vychdadza prirodzene z ra-
ritného vyskytu tohto ochorenia. Klinické skidsenosti si
tak mézeme odovzdavat len formou kazuistik, ktoré pri
nedostupnosti inych zdrojov mézu byt cennou odbor-
nou pomocou.*

*Vyhlasenie o ludskych pravach: Autori vyhlasuji, Ze vietky pouzité
postupy boli v sdlade s etickymi normami prislusnej etickej komi-
sie pre klinickd prdcu s ludmi a prdca bola realizovand v silade
s Helsinskou deklardciou.

Informovany siihlas: Autori publikdcie vyhlasujd, Ze od pacienta pre-
zentovaného v kazuistike bol ziskany informovany sthlas.

Konflikt zaujmov: Autori prace vyhlasuji, Ze nemaji Ziaden konflikt
zaujmov.
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