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Streszczenie |

Stwardnienie guzowate (tuberous sclerosis complex, TSC), nazywane choroba Bourneville’a-Pringle’a to wielo-
narzadowa choroba uwarunkowana genetycznie, zwigzana z uposledzeniem umystowym i padaczka. Spoty-
kane jest we wszystkich grupach etnicznych i rasowych, jednakowo czesto u obojga pici. Szacuije si¢, ze wyste-
puje u okofo 2 milionéw osob na Swiecie. ZmiennosS¢ obrazu Klinicznego w stwardnieniu guzowatym jest
bardzo duza. Wiele objawow pojawia sie wraz z rozwojem dziecka. Zmiany dotycza giownie skory oraz uktadu
nerwowego, a takze gatek ocznych, serca, nerek, watroby i jelit. Moga przyjmowac postac torbieli i guzow wy-
kazujacych nierzadko tendencj¢ do transformacji w nowotwory ztosliwe. Pod wzgledem histopatologicznym sg
to wiokniaki, thuszczaki, migSniaki, naczyniakottuszczakomieSniaki. Poszczeg6lne zmiany narzadowe z reguly
nie wymagaja potwierdzenia histopatologicznego. Diagnoza TSC standardowo stawiana jest na podstawie
zmienionych kryteriow Gomeza ustalonych na TSC Consensus Conference w Annapolis w 1998 roku. Roz-
poznanie TSC uwaza si¢ za ostateczne, gdy spetnione sg dwa wicksze kryteria albo jedno wigksze i dwa mniejsze.
Nie ma patognomonicznych dla TSC objawdw, co oznacza, ze diagnoza musi uwzgledniac liczne objawy,
czesto nieuchwytne w niespecjalistycznym badaniu lekarskim. W rozpoznaniu konieczne sg wspotpraca wielu
specjalistow oraz wykonanie badafi wielokierunkowych (badanie dermatologiczne, neurologiczne, okulistyczne,
kardiologiczne, badania endoskopowe, badania obrazowe — USG, TK, MRI, PET-CT). Kluczowe jest doktad-
ne zebranie wywiadu rodzinnego i nierzadko przebadanie pozostatych cztonkéw rodziny. Leczenie cho-
rych ze stwardnieniem guzowatym jest objawowe i polega na chirurgicznym usuwaniu guzéw ztosliwych
i podawaniu lekow przeciwpadaczkowych. Zalecenia terapeutyczne dla poszczegolnych zmian narzadowych
wymagaja indywidualnego rozpatrzenia. W pracy omowiono przypadek chorej kobiety, u ktorej stwierdzono
zmiany ogniskowe watroby. Chociaz istniato podejrzenie ich zioSliwego charakteru, nie zostato ono zweryfiko-
wane histopatologicznie z powodu wysokiego ryzyka powiktan krwotocznych. U pacjentki zaplanowano bada-
nia kontrolne z wykorzystaniem badan obrazowych. Omawiany przypadek pokazuje, ze czasami w podejmo-
waniu decyzji trzeba uwzglednic ryzyko stosowanych metod diagnostycznych.

Stowa kluczowe: stwardnienie guzowate, choroba Bourneville’a-Pringle’a, tomografia komputerowa, pozy-
tronowa tomografia emisyjna, endoskopia

Summary |

Tuberous sclerosis complex (TSC), known as Bourneville-Pringle syndrome, is a genetically conditioned mul-
tiple organ disease associated with mental retardation and epilepsy. It could be found in any ethnic groups
and races in both sexes. It is estimated that about 2 million people suffer from the disease in the world. Clin-
ical manifestations in the disease could be various. Many signs appear along with the natural development
of a child. Lesions that could be found in the disease are associated with skin, nervous system, eye bulbs,
heart, kidneys, liver and intestines. These could take form of cysts as well as tumours that could become
malignant. Histologically these are fibromas, lipomas, myomas or vasolipomyomas. Specific organ lesions
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do not require histological confirmation. TSC diagnosis could be established on Gomez criteria established
on TSC Consensus in Annapolis in 1998. TSC diagnosis could be assumed as final, when two major criteria
are met or one major and two minor. There are no pathognomonic signs of TSC. That means many signs
should be taken into account, sometimes hard to find in not highly specialized assessment. Many specialists
and specific tests should take part in diagnosis establishment (dermatologic, neurologic, oculistic, cardiolog-
ic, endoscopic and imaging procedures — USG, CT, MRI, PET-CT). Family background and often assessment
of family members is essential for diagnosis establishment. Therapeutic indications for specific organ lesions
need individual approach. Treatment of the illness could be only palliative. It is based on surgical procedures
of malignant tumours resection and antiepileptic treatment. In the paper authors discuss case of woman with
liver lesions. Those weren’t assessed histologically because of the high risk of hemorrhagic complications.
Follow-up was planned with use of imaging procedures. Discussed case shows that during decision making
process risk assessment of imaging procedures should be taken into account.

Key words: tuberous sclerosis complex, Bourneville-Pringle syndrome, computer tomography, positron emis-

sion tomography, endoscopy

Bourneville’a-Pringle’a od nazwisk lekarzy, kto-

rzy jg opisali (choroba Bourneville’a-Pringle’a,
tac. sclerosis tuberosa, morbus Bourneville-Pringle, epiloia,
dysplasia neurocutanea — dysplazja nerwowo-skorna, ang,
tuberous sclerosis, TS, tuberous sclerosis complex, TSC).
Wystepuje u 5-7/100 tysiecy osob z populaciji ogolnej™.
Choroba ta nalezy do fakomatoz, czyli dysplazji neuro-
ektomezodermalnych. Ta grupa schorzen dziedzicznych
charakteryzuje si¢ zaburzeniami rozwojowymi w tkan-
kach pochodzacych z trzech listkow zarodkowych. Przyj-
muje si¢, ze choroby te powstaja w wyniku mutacji geno-
wej, co w pierwszych 3-4 tygodniach cigzy doprowadza
do zaburzen w budowie tworzacych si¢ w tym okresie
rozwoju zarodka narzadéw. Poniewaz zmiany dotycza
glownie skory oraz uktadu nerwowego, okreSlane sg jako
choroby ,,skorno-nerwowe”. Zaburzenia te oprocz zmian
skorno-nerwowych mogg réwniez dotyczy¢ innych na-
rzadow — gatek ocznych, serca, nerek, watroby. Moga
przyjmowac postac torbieli i guzow wykazujacych nie-
rzadko tendencj¢ do transformacji w nowotwory ztosliwe.

OPIS PRZYPADKU

S twardnienie guzowate nazywane jest chorobg

Czterdziestojednoletnia kobieta zostata przyjeta do Kli-
niki z powodu bolow brzucha, nudnosci i wymiotow. Przy
przyjeciu przytomna, kontakt stowno-logiczny prawi-
diowy. W badaniu fizykalnym czynnos¢ serca miarowa
o czestosci 80/min, cisnienie t¢tnicze 130/80 mm Hg,
nad polami ptucnymi szmer oddechowy pecherzykowy
prawidfowy, brzuch wzdety, bolesnos¢ uciskowa nad-
brzusza. Na skorze twarzy gruczolak fojowy w ksztaicie
motyla. Na szyi i karku guzki (naczyniakowtokniaki) oraz
liczne widkniaki okofopaznokciowe uszyputowane na
stopach. Na skorze brzucha dwie blizny pooperacyjne.
W badaniach laboratoryjnych istotny klinicznie wzrost
aktywnosci amylazy w surowicy i moczu, hipokaliemia,
podwyzszone markery stanu zapalnego (leukocytoza,

190 OB, CRP). W wykonanych badaniach obrazowych (ul-

trasonografia — USG i tomografia komputerowa — TK
jamy brzusznej) stwierdzono zatarcie zarysdw oraz po-
grubienie trzonu i ogona trzustki z obrzekiem tkanki thusz-
czowej (obraz obrzekowego zapalenia trzustki). Monito-
rowano chorg i zastosowano leczenie zachowawcze, po
ktoérym obserwowano stopniowg poprawe stanu klinicz-
nego oraz normalizacj¢ parametrow biochemicznych.

Pacjentka od pierwszych miesiecy zycia do chwili obec-
nej znajduje si¢ pod specjalistyczng opieka lekarska.
W trakcie pobytu w Instytucie Pediatrii rozpoznano cho-
rob¢ Bourneville’a-Pringle’a. Od wczesnych lat dziecii-
stwa stwierdzono upoSledzenie umystowe w stopniu
umiarkowanym, na twarzy gruczolak fojowy w ksztatcie
motyla, liczne plamy bielacze i barwnikowe na skorze
catego ciafa. Od 4. miesigca zycia padaczka, poczatko-
wo W postaci napadéw skfondw, od 5. roku zycia prze-
ksztatconych w napady z miokloniami z wstrzgsami ca-
tego ciata. Od 12. roku zycia w zwigzku z okresem
dojrzewania dodatkowo pojawily si¢ napady tonicz-
no-kloniczne pierwotnie i wtdrnie uogodlnione z utrata-
mi przytomnosci oraz napady ogniskowe lewostronne
drgawkowe. Od 23. roku zycia doszto do zaostrzenia
objawow choroby zasadniczej pod postacig tworzenia
si¢ zmian ogniskowych w macicy. W wyniku nasilajgcych
si¢ krwawiei z drog rodnych usuni¢to macice z przy-
datkami. W trybie ostrego dyzuru pacjentka dwukrot-
nie operowana w odste¢pie roku z powodu niedroznosci
przewodu pokarmowego. Wykonano odcinkowg resekcje
jelita cienkiego podyktowang licznymi zmianami guzo-
watymi. W badaniach histopatologicznych stwierdzono
naczyniakowtdkniaka. W wieku 40 lat u chorej doszio
do zaostrzenia objawow neurologicznych pod postacig
stanu padaczkowego, napaddw czesSciowych prostych
i ztozonych z drzeniem koficzyn, bolu gtowy oraz krét-
kotrwatych zaburzef przytomnosci. Z powodu ww. ob-
jawow chora byta hospitalizowana w Klinice Neurologii,
gdzie wykonano badania obrazowe glowy i jamy brzusz-
nej. W badaniu rezonansu magnetycznego — MRI glo-
wy stwierdzono mnogie strefy podwyzszonego sygnatu
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w obrazach T2-zaleznych oraz zlokalizowane w korze
i istocie biafej potkul mozgu. Uwidoczniono kilka drob-
nych guzkéw potozonych podwyscidtkowo w obu komo-
rach bocznych, ulegajacych wzmocnieniu kontrastowe-
mu. Ukfad komorowy nieposzerzony. Zaniki korowe
mozgu. Po zastosowaniu leczenia fenytoing we wlewie
dozylnym wszystkie ww. objawy neurologiczne ustgpi-
ty. W kolejnych dniach hospitalizacji nie obserwowano
napadow padaczkowych. W trakcie hospitalizacji w wy-
konanym badaniu TK jamy brzusznej stwierdzono po-
wigkszong w zakresie lewego plata watrobe, w tylnym
biegunie segmentu 3. podtorebkowo po dozylnym po-
daniu kontrastu w fazie zylnej uwidocznito si¢ ognisko
hipodensyjne wielkosci 16x 15 mm. Ognisko o nieostrych
zarysach zewngtrznych, nie jest charakterystyczne, nie
ma cech zmian o charakterze ,,meta” czy naczyniaka.
Nerki powigkszone i znieksztafcone, z licznymi ogni-
skami w migzszu o wzmozonej densyjnosci, odpo-
wiadajgce naczyniakomig¢$niakottuszczakowi. Zaleco-
no wykonanie kontrolnych badan obrazowych oraz
statg opieke neurologiczna.

Po roku pacjentka byta hospitalizowana w Klinice Ga-
stroenterologii z powodu ostrego zapalenia trzustki.
W wykonanym badaniu obrazowym TK jamy brzusz-
nej, poza zatarciem zaryséw oraz pogrubieniem trzonu
i ogona trzustki otoczonych obrzeknigty tkankg ttusz-
czowg stwierdzono w segmencie 3. lewego plata watroby
hipodensyjng zmiang ogniskowa o wielkosci 2221 mm,

Axiald Volime 2 A250 Euromedic Wikl Warszzwa
Ex 162

Se: 4
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DFOV 50.0¢m

33/

3.3mm 33sp

01:36:49 PM ROI 1:max=6.4 av=3.3 std=1.1 1220.0mm2
- =6.42

Rys. 1. PET-CT - zmiana okowa watroby w segmencie 2.
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ulegajaca obrgczkowatemu wzmocnieniu kontrastowe-
mu. Wielko$¢ nie zmienita si¢ istotnie w poréwnaniu
z badaniem sprzed roku. Izodensyjne ognisko o Sredni-
cy 11 mm ulegajace jednorodnemu wzmocnieniu kon-
trastowemu w segmencie 2. lewego plata. Zmiana nie
byta widoczna w badaniu poprzednim. Pozostate na-
rzady jak w badaniu sprzed roku. Wstepnie pacjentke
zakwalifikowano do biopsji aspiracyjnej cienkoigtowej
zmian ogniskowych watroby ze wzgledu na zalecenie
radiologa dotyczace weryfikacji histopatologicznej. Po
konsultacji z neurologiem, patomorfologiem, chirur-
giem oraz biorgc pod uwagg histopatologi¢ poprzed-
nich zmian ogniskowym (naczyniakowtokniak, naczy-
niakomie$niakottuszczak), odstgpiono od biops;ji ze
wzgledu na duze ryzyko krwawienia ze zmian w watro-
bie. Rozszerzono diagnostyke przewodu pokarmowego
o badania endoskopowe oraz badanie pozytronowej
tomografii emisyjnej (PET-CT). W gastroskopii uwi-
doczniono w dolnej cz¢sci trzonu, antrum, opuszce dwu-
nastnicy oraz w cz¢sci zstepujacej dwunastnicy liczne
drobne polipy. Pobrano wycinki do badania histopato-
logicznego. W kolonoskopii wykryto kilka drobnych
polipéw w odbytnicy i esicy, ktore usuni¢to szczypcami
biopsyjnymi i przestano do badania histopatologiczne-
go. W badanym materiale stwierdzono utkanie widknia-
ka, tluszczaka, a takze polipy hiperplastyczne. W pasazu
jelita cienkiego petle jelita czczego i kretego bez zmian.
W badaniu pozytronowej tomografii emisyjnej w zakre-
sie glowy liczne ogniska zaburzonego wychwytu w ko-
rze platow skroniowych, ciemieniowych i potylicznych,
wigksze po stronie lewej. W prawym placie tarczycy
czeSciowo uwapniony guzek o Srednicy 10 mm. W za-
kresie jamy brzusznej, w watrobie w segmencie 2. izoden-
syjna zmiana ogniskowa o podwyzszonym metabolizmie
glukozy (rys. 1). Sledziona powickszona, o dlugosci
127 mm, o prawidiowym wychwycie. Nerki powigkszone,
zmienione guzowato, z zastojem wydzielanego znacz-
nika. Trzustka o prawidiowym wychwycie. We wnioskach
podano, iz wynik badania wskazuje na obecnos¢ ak-
tywnej metabolicznie zmiany w lewym placie watroby,
wobec powyzszego wskazana jest weryfikacja histopa-
tologiczna. Biorgc pod uwage histopatologi¢ poprzed-
nich zmian ogniskowych, wielospecjalistyczne konsul-
tacje, odstapiono od wykonania biopsji ze wzgledu na
ryzyko powiktan. Pacjentka nadal znajduje si¢ pod opie-
kg ambulatorium Kliniki Gastroenterologii i podlega
systematycznym badaniom obrazowym.

OMOWIENIE

Stwardnienie guzowate to rzadka, nalezaca do grupy
fakomatoz, wielonarzadowa choroba uwarunkowana ge-
netycznie, powodujaca zmiany w nerkach, sercu, gatkach
ocznych, mozgu, ptucach i skorze, cz¢sto zwigzana z upo-
Sledzeniem umystowym i padaczka. Stwardnienie guzo-
wate opisal jako nowg jednostke chorobowg w 1880 roku
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przez Désiré-Magloire Bourneville. Przez ostatnie dwa
dziesigciolecia dokonat si¢ znaczny postep w wiedzy
o tej chorobie, zwigzany z odkryciem jej genetyczne-
go podtoza. Stwardnienie guzowate spowodowane jest
mutacja z utratg funkcji w genach TSC! albo TSC2.
W 2/3 przypadkdw jest to sporadyczna mutacja, w po-
zostalych dziedziczona jest autosomalnie dominuja-
co®. Produkt biatkowy genu TSC/ zlokalizowanego na
9. chromosomie (9q34) to hamartyna, gen 7SC2 ma locus
na 16. chromosomie i koduje tuberyn¢. Hamartyna
i tuberyna funkcjonujg w komorce jako kompleks Rheb-
-GTPazy zaangazowany w regulacje podziatéw komor-
kowych, hamujacy szlak sygnalizacyjny mTOR®. Mu-
tacje w ktorymkolwiek z genow (7SCI albo TSC2)
powoduja, ze kompleks jest nieaktywny, a podziaty ko-
morek sg zaburzone, co z kolei sprzyja powstawaniu gu-
z6w nowotworowych. Somatyczne mutacje w genie 7SC/
odpowiadajg za sporadyczng limfangioleiomiomatozg¢
i powstawanie naczyniakomi¢$niakottuszczakow nerek.
Stwardnienie guzowate spotykane jest we wszystkich
grupach etnicznych i rasowych, jednakowo cz¢sto u obo-
jea pilci. Na t¢ chorobg na catym $wiecie choruje okoto
2 milionéw 0s6b®.

Zmiennos¢ obrazu klinicznego w stwardnieniu guzowa-
tym jest bardzo duza. Wiele objawdw pojawia si¢ wraz
z rozwojem dziecka. Zmiany narzagdowe maja charak-
ter zaburzen rozwojowych typu hamartoma, hamartia,
hamartoblastoma, a na podiozu niektdrych z nich roz-
wijaja si¢ nowotwory zfosliwe.

W badaniu TK gtowy widoczne sg stwardnienia kory
mozgu i guzki podwyscidtkowe. Obraz MRI czaszki wy-
kazuje nieprawidtowosci u 80-95% pacjentdw z TSC®.
W klasycznym obrazie choroby w mézgowiu obecne sg
nastepujgce rodzaje zmian:

1) podwysciotkowe guzki okotokomorowe;

2) guzy korowo-podkorowe;

3) gwiazdziak podwyscidtkowy olbrzymiokomorkowy;
4) heterotopie istoty bialej mozgu.

Zmianom narzagdowym towarzysza objawy neurologicz-
ne. U 70-90% pacjentow wystepuja napady padaczko-
we, z ktorych pierwsze pojawiajg si¢ zwykle w pierw-
szym roku zycia i majg charakter napadow zgi¢ciowych
(zespot Westa). U ponad polowy chorych stwierdza si¢
opdznienie rozwoju psychoruchowego lub umystowego.
Czeste sg zaburzenia neurobehawioralne, takie jak au-
tyzm czy ADHD®. W przypadku naszej pacjentki stwier-
dzono uposledzenie umystowe i padaczke. W badaniach
obrazowych gfowy guzki potozone podwyscidtkowo
w obu komorach bocznych oraz zaniki korowe mozgu.
Od 75 do 85% pacjentdw z TSC posiada tagodne ha-
martomatyczne guzy nerek — naczyniakomie$niakottusz-
czaki®. Wielko$¢ guzoéw powyzej 3 cm wigze si¢ z duzym
ryzykiem potencjalnie groZznego dla zycia samoistnego
krwotoku. Od 20 do 30% chorych na TSC ma torbiele
nerek, a u 2-3% rozwija si¢ wielotorbielowatos¢ nerek.

192 Obecnosé naczyniakomieSniakottuszczakdéw nerek wig-

7e si¢ z nieco zwigkszonym (2-3%) ryzykiem raka jasno-
komorkowego nerki. Ponadto cz¢Sciej niz w populaciji
og0lnej wystepujg inne typy raka nerki — brodawkowaty
(carcinoma papillare), chromofobny (carcinoma chromo-
phobicum) 1 oncocytoma”. Naczyniakomig¢§niakottusz-
czaki charakteryzujg si¢ zwigkszong sktonnoscig do
krwawief, dlatego kazdy zabieg i biopsja guza muszg
odbywac si¢ przy zachowaniu odpowiednich srodkow
ostroznosci. W badaniach obrazowych jamy brzusznej
chorego na stwardnienie guzowate obie nerki sa po-
wickszone, a ich migzsz jest prawie catkowicie zastg-
piony przez naczyniakomie$Sniakottuszczaki, co obser-
wowano w przypadku opisywanej pacjentki®.

W watrobie réwniez wystepuja naczyniakomig$niako-

ttuszczaki, ktorych czgstosé u osob powyzej 10. roku

zycia wynosi okolo 40-50%. Zazwyczaj przebiegaja
bezobjawowo®. Ze wzgledu na obecnos¢ ww. zmian

w opisywanym przypadku pacjentki prowadzona byfa

szeroka diagnostyka obrazowa oraz zastosowany jest

staly nadz6ér ambulatoryjny.

Zmiany skorne w stwardnieniu guzowatym sg bardzo

réznorodne. Na skorze twarzy wystepujq tzw. guzki Prin-

gle’a, ktorych liczba wzrasta z wiekiem. Zmiany te, okre-

Slane kiedys jako gruczolaki tojowe, histologicznie s ra-

czej naczyniakowlokniakami. Sg to male, z6tto-rézowe

grudki r6znej wielkosci, na ogdt niezlewajgce si¢ ze soba,
zajmujgce symetrycznie okolice fojotokowe: nos i przy-

Srodkowe czgsci policzkdw. W okolicy czotowej obecne sg

widkniaki piaskie. Histologicznie rowniez sg to naczynia-

kowtdkniaki. Poza tym na skdrze mogg wystgpowac:

1) uszyputowane wiokniaki okolicy karkowej i szyjnej;

2) plamy barwnikowe koloru kawy z mlekiem — poje-
dyncze, ptaskie i dobrze odgraniczone plamy, zlo-
kalizowane gtéwnie na tutowiu i koficzynach;

3) plamy odbarwione w ksztalcie liScia, znamiona bez-
barwne — obecne sg u ponad 90% chorych; plamy
zlokalizowane w obrebie owlosionej skory gtowy
albo powiek powoduja odbarwienie pasma wiosow
badz rzgs;

4) wiokniaki okofopaznokciowe palcow dtoni i stop,
tzw. guzki Koenena — sg to r6zowe lub czerwonawe
guzki, czesto mnogie, pojawiajg si¢ dopiero w okre-
sie pokwitania albo u 0s6b dorostych;

5) na dzigstach spotykane sa brodawkowate wyrosla,
réwniez bedgce widkniakami.

W badaniu przedmiotowym opisywanej pacjentki stwier-

dzono na skorze twarzy gruczolak tojowy w ksztatcie

motyla, liczne uszyputowane widkniaki na skorze szyi,
karku, na stopach wokdt paznokci oraz plamy bielacze

i barwnikowe na skorze cafego ciata.

W zakresie narzgdu wzroku w siatkdwce zaobserwowano

guzki hamartomatyczne, okreslane dawniej jako phaco-

mata albo neurocytophacomata. Histologicznie sg to
hamartomata. Zazwyczaj sa bezobjawowe. W badaniu
oftalmoskopowym majg obraz szaro-biatych guzkow;
moga wystgpi¢ w kazdym wieku, takze u noworodkow.
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Mnogie guzki siatkdwki sg uwazane przez niektdrych
autordw za patognomoniczne dla stwardnienia guzowa-
tego. Inne zmiany narzadu wzroku spotykane u chorych
7 TSC to krétkowzrocznosé, dalekowzrocznosé, astyg-
matyzm, zez, naczyniakowl6kniaki powiek i, jako powi-
ktanie wodogltowia, obrzgk tarczy nerwu wzrokowego.
U pacjentdéw z TSC moga wystgpi zmiany w migzszu
pluca, polegajace na rozplemie komdrek zblizonych
do mieSniowych wokot oskrzeli, naczyfi krwionosnych
i chfonnych, prowadzace do obturacji drog oddecho-
wych i torbielowatej destrukcji ptuc, co okreSla si¢ jako
limfangioleiomiomatoz¢ (lymphangioleiomyomatosis,
LAM). Limfangioleiomiomatoza moze by¢ zwigzana
7 TSC (TS-LAM) albo sporadyczna, spowodowana so-
matycznymi mutacjami genu 7SC/ w tkankach uktadu
oddechowego. Choroba wystepuje niemal wylacznie
u kobiet i zwykle jest diagnozowana u mtodych doro-
stych. Na podstawie badaf radiologicznych okreslono
czestos¢ limfangioleiomiomatozy u pacjentek ze stward-
nieniem guzowatym na 26-39%"“. Objawami choroby
mogg by¢ odma oplucnowa, narastajaca dusznos¢ wy-
sitkowa, kaszel, krwioplucie. W RTG stwierdza si¢ za-
zwyczaj rozdecie pluc, zmiany siateczkowate, siateczko-
wato-guzkowe i mate torbiele. Cz¢sto proces chorobowy
przebiega jednak bezobjawowo. Wynik badania TK albo
MRI wykazuje obecnos¢ cienkoSciennych, okragtawych
torbielek w obu ptucach. Niekiedy choroba ptuc jest
na tyle powazna, ze moze wymagac przeszczepu pluc.
Poza limfangioleiomiomatozg w miazszu ptuc pacjen-
tow z TSC stwierdza si¢ czasem wicloogniskowg mi-
kroguzkowa hiperplazj¢ pneumocytdéw. Jest to rodzaj
tagodnego rozrostu pneumocytéw typu 2, ktdre tworzg
matle guzki widoczne radiologicznie, bezobjawowe.

W migsniu sercowym u okofo 50% dzieci z TSC obser-
wuje sie mi¢Sniaki prazkowanokomorkowe (rhabdomyo-
mata). U noworodkow ich czestos¢ moze byc jeszcze
wieksza i siega¢ 70-90%. Guzy te czgsto sa bezobjawo-
we, ale mogg tez dawac objawy w postaci zaburzefi ryt-
mu serca. Niezwyklg cecha tych guzdw jest ich samo-
istne ustgpowanie zwykle po 2. roku zycia.

U pacjentdw ze stwardnieniem guzowatym stwierdzono
duzg czestos¢ polipdw jelita grubego. Szacuje si¢ jg na
70-75% wsrdd dorostych chorych"”. Donoszono row-
niez o kazuistycznych przypadkach polipowatosci zo-
tadka u chorych z TSC. Zmiany w jelicie grubym sg
bezobjawowe i nie sg obarczone ryzykiem zeziosliwie-
nia, stad ich rozpoznanie w badaniu kolonoskopowym
ma jedynie znaczenie w diagnostyce stwardnienia gu-
zowatego. W przypadku opisywanej pacjentki wykona-
no polipektomi¢ polipdw jelita grubego. W badanym
materiale histopatologicznym stwierdzono utkanie wiok-
niaka, ttuszczaka, a takze polipy hiperplastyczne.

Obok naczyniakomi¢sniakottuszczakow w zakresie trzust-
ki donoszono o ztosliwych zmianach nowotworowych,
zwlaszcza typu guza insulinowego, w migzszu trzustki
chorych z TSC.
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Pod wzglgdem histopatologicznym poza gwiazdziakiem
podwysciotkowym olbrzymiokomorkowym pozostate
zmiany, takie jak naczyniakomi¢$niakottuszczaki, guzy
siatkowki, migsniaki prazkowanokomorkowe serca, zmia-
ny skorne, nie sg w zasadzie nowotworami, ale zabu-
rzeniami rozwojowymi. Jest przedmiotem kontrowersji,
jaki doktadnie majg charakter. Zmiany te okresla si¢ ja-
ko hamartoma, hamartia, hamartoblastoma.
Poszczegdlne zmiany narzadowe z reguly nie wymaga-
ja potwierdzenia histopatologicznego. Najnowsze kry-
teria zalecajg potwierdzenie w przypadku podejrzenia
hamartoma watroby, Sledziony albo trzustki.
Diagnoza TSC standardowo stawiana jest na podsta-
wie zmienionych kryteriow Gomeza, ustalonych na TSC
Consensus Conference w Annapolis w 1998 roku. Roz-
poznanie stwardnienia guzowatego uwaza si¢ za defi-
nitywne, gdy spetnione sg dwa wigksze kryteria albo
jedno wigksze i dwa mniejsze.
Nie ma patognomonicznych objawdéw dla TSC, co
oznacza, ze rozpoznanie musi uwzglednia¢ liczne ob-
jawy, czesto nieuchwytne w niespecjalistycznym ba-
daniu lekarskim. W ustalaniu diagnozy konieczne sg
wspotpraca wielu specjalistow oraz wykonanie badan
wielokierunkowych:

- dermatologicznego;

— neurologicznego;

— okulistycznego (badanie dna oka);

- kardiologicznego (echokardiografia);

— obrazowych — tomografia komputerowa moézgu, to-
mografia albo USG narzadéw jamy brzusznej, to-
mografia klatki piersiowej; takze badanie EEG"".

Kluczowe jest doktadne zebranie wywiadu rodzinnego

i nierzadko przebadanie pozostatych cztonkéw rodziny.

Obecnie nie ustala si¢ rozpoznania na podstawie wy-

nikoéw testow genetycznych. Przyczyng jest ich duza

zawodnos¢ spowodowana mnogoscig polimorfizmow
gendw TSCI/TSC2™.

Leczenie chorych ze stwardnieniem guzowatym jest

objawowe i polega na chirurgicznym usuwaniu guzow

ztoSliwych i podawaniu lekdw przeciwpadaczkowych.

Postgpowanie terapeutyczne dla poszczegdlnych zmian

narzagdowych wymaga indywidualnego rozpatrzenia.

Zaleca si¢ rowniez usuwanie zmian skdrnych na twarzy,

ktore nie sg obarczone ryzykiem zeztoSliwienia, ale wy-

wierajg niekorzystny wplyw na psychike. Metodg z wy-
boru jest laseroterapia.

Rokowanie u chorych z TSC zalezy od cig¢zkosci choro-

by i czasu jej rozpoznania. Zmiany narzgdowe zwigk-

szajg Smiertelnos¢, jednak staranna opieka nad pacjen-
tem i regularne badania obrazowe znacznie wydtuzyly
przezycie chorych. Nierzadko pacjenci dozywaja poz-
nej starosci. W przypadku omawianej pacjentki zmiany
ogniskowe watroby, chociaz podejrzane o charakter
ztosliwy, nie zostaty zweryfikowane histopatologicznie

(biopsja cienkoigiowa) z powodu wysokiego ryzyka po-

wiktafi krwotocznych. W przypadku zaburzen gene-
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tycznych przebiegajacych pod postacia schorzefi wielo-
uktadowych niezbedne jest podejmowanie wiasciwych
decyzji w procesie diagnostyczno-terapeutycznym.
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AKADEMIA CHOROB ODKLESZCZOWYCH
28 marca 2009 r., Millennium Plaza, Warszawa

Szanowni Pafistwo,

przypominajac o zblizajacym si¢ wiosennym sezonie aktywnosci kleszczy, zapraszamy do udziatu w sympozjum: AKADE-
MIA CHOROB ODKLESZCZOWYCH, kt6re odbedzie si¢ 28 marca 2009 r. w Millennium Plaza w Warszawie. Celem
Akademii jest przekazanie gruntownej wiedzy na temat chordb przenoszonych przez te powszechnie wystepujace, krwio-
pijne pajeczaki. Zobowiazujemy si¢ przekaza¢ Pafistwu wiedzg opartg na dobrze udokumentowanych badaniach nauko-
wych, przytoczy¢ opinie najwickszych autorytetow swiatowych, umozliwi¢ spotkanie i dyskusje z najlepszymi polskimi spe-
cjalistami. Opowiemy o kleszczach i przenoszonych przez nie patogenach, prawdach i mitach z tym zwiazanych oraz
o realnych zagrozeniach epidemiologicznych. Wreszcie to, co najistotniejsze dla lekarzy praktykéw — mozliwosci profilak-
tyki, diagnostyki i skutecznego leczenia chorob odkleszczowych wystepujacych w Polsce. Mam ogromng nadziejg, ze
zechcg Pafistwo uczestniczyé w naszym sympozjum. Do zobaczenia Warszawie.

dr Tomasz Bykowski
Prezes Zarzqdu
Centrum Edukacji Medycznej CEMED

Zapraszamy: lekarzy rodzinnych i POZ, lekarzy pediatrow, lekarzy medycyny pracy, lekarzy innych specjalizacii, kierowni-

kow i pracownikdw laboratoriow diagnostycznych, stacji epidemiologicznych oraz inne osoby zainteresowane tematem.

Koszt udziatu jednej osoby (obejmuje: materialy drukowane, catering, dyplom uczestnictwa):

* 150 zt brutto (w tym 22% VAT) - dla przedstawicieli stuzby zdrowia, ktorzy przeslg swoje zgtoszenie do 7 marca 2009 r.

* 200 zt brutto (w tym 22% VAT) — dla przedstawicieli stuzby zdrowia, ktdrzy przesla swoje zgioszenie po 7 marca 2009 r.,
oraz jesli ptatnikiem jest firma farmaceutyczna lub firma bedgca dostawcg sprzetu medycznego.

Uwaga: Pigciu pierwszych Czytelnikow naszego pisma, ktorzy skontaktuja si¢ z redakcja, dzwonige pod numer telefonu:

0501 235 577, otrzyma bezplatne zaproszenia na sympozjum AKADEMIA CHOROB ODKLESZCZOWYCH!!!

Wigcej informacji o spotkaniu (w tym program i formularz zgloszeniowy) mozna znaleZ¢ na stronie:
http://www.cemed.pl/spotkania/2009/acod/index.php

Biuro Organizacyjne:
Centrum Edukacji Medycznej CEMED Sp. z 0.0., ul. fucka 15, 00-842 Warszawa,
tel.: 022 257 00 38, faks: 022 890 01 02, e-mail: cemed@cemed.pl
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