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Streszczenie
Stward nie nie gu zo wa te (tu be ro us scle ro sis com plex, TSC), na zy wa ne cho ro bą Bo ur ne vil le’a -Prin gle’a to wie lo -
na rzą do wa cho ro ba uwa run ko wa na ge ne tycz nie, zwią za na z upo śle dze niem umy sło wym i pa dacz ką. Spo ty -
ka ne jest we wszyst kich gru pach et nicz nych i ra so wych, jed na ko wo czę sto u oboj ga płci. Sza cu je się, że wy stę -
pu je u oko ło 2 mi lio nów osób na świe cie. Zmien ność ob ra zu kli nicz ne go w stward nie niu gu zo wa tym jest
bar dzo du ża. Wie le ob ja wów po ja wia się wraz z roz wo jem dziec ka. Zmia ny do ty czą głów nie skó ry oraz ukła du
ner wo we go, a tak że ga łek ocznych, ser ca, ne rek, wą tro by i je lit. Mo gą przyj mo wać po stać tor bie li i gu zów wy -
ka zu ją cych nie rzad ko ten den cję do trans for ma cji w no wo two ry zło śli we. Pod wzglę dem hi sto pa to lo gicz nym są
to włók nia ki, tłusz cza ki, mię śnia ki, na czy nia ko tłusz cza ko mię śnia ki. Po szcze gól ne zmia ny na rzą do we z re gu ły
nie wy ma ga ją po twier dze nia hi sto pa to lo gicz ne go. Dia gno za TSC stan dar do wo sta wia na jest na pod sta wie
zmie nio nych kry te riów Go me za usta lo nych na TSC Con sen sus Con fe ren ce w An na po lis w 1998 ro ku. Roz -
po zna nie TSC uwa ża się za osta tecz ne, gdy speł nio ne są dwa więk sze kry te ria al bo jed no więk sze i dwa mniej sze.
Nie ma pa to gno mo nicz nych dla TSC ob ja wów, co ozna cza, że dia gno za mu si uwzględ niać licz ne ob ja wy,
czę sto nie uchwyt ne w nie spe cja li stycz nym ba da niu le kar skim. W roz po zna niu ko niecz ne są współ pra ca wie lu
spe cja li stów oraz wy ko na nie ba dań wie lo kie run ko wych (ba da nie der ma to lo gicz ne, neu ro lo gicz ne, oku li stycz ne,
kar dio lo gicz ne, ba da nia en do sko po we, ba da nia ob ra zo we – USG, TK, MRI, PET-CT). Klu czo we jest do kład -
ne ze bra nie wy wia du ro dzin ne go i nie rzad ko prze ba da nie po zo sta łych człon ków ro dzi ny. Le cze nie cho -
rych ze stward nie niem gu zo wa tym jest ob ja wo we i po le ga na chi rur gicz nym usu wa niu gu zów zło śli wych
i po da wa niu le ków prze ciw pa dacz ko wych. Za le ce nia te ra peu tycz ne dla po szcze gól nych zmian na rzą do wych
wy ma ga ją in dy wi du al ne go roz pa trze nia. W pra cy omó wio no przy pa dek cho rej ko bie ty, u któ rej stwier dzo no
zmia ny ogni sko we wą tro by. Cho ciaż ist nia ło po dej rze nie ich zło śli we go cha rak te ru, nie zo sta ło ono zwe ry fi ko -
wa ne hi sto pa to lo gicz nie z po wo du wy so kie go ry zy ka po wi kłań krwo tocz nych. U pa cjent ki za pla no wa no ba da -
nia kon tro l ne z wy ko rzy sta niem ba dań ob ra zo wych. Oma wia ny przy pa dek po ka zu je, że cza sa mi w po dej mo -
wa niu de cy zji trze ba uwzględ nić ry zy ko sto so wa nych me tod dia gno stycz nych.

Słowa kluczowe: stward nie nie gu zo wa te, cho ro ba Bo ur ne vil le’a -Prin gle’a, to mo gra fia kom pu te ro wa, po zy -
tro no wa to mo gra fia emi syj na, en do sko pia

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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tra so no gra fia – USG i to mo gra fia kom pu te ro wa – TK
ja my brzusz nej) stwier dzo no za tar cie za ry sów oraz po -
gru bie nie trzo nu i ogo na trzust ki z obrzę kiem tkan ki tłusz -
czo wej (ob raz obrzę ko we go za pa le nia trzust ki). Mo ni to -
ro wa no cho rą i za sto so wa no le cze nie za cho waw cze, po
któ rym ob ser wo wa no stop nio wą po pra wę sta nu kli nicz -
ne go oraz nor ma li za cję pa ra me trów bio che micz nych.
Pa cjent ka od pierw szych mie się cy ży cia do chwi li obec -
nej znaj du je się pod spe cja li stycz ną opie ką le kar ską.
W trak cie po by tu w In sty tu cie Pe dia trii roz po zna no cho -
ro bę Bo ur ne vil le’a -Prin gle’a. Od wcze snych lat dzie ciń -
stwa stwier dzo no upo śle dze nie umy sło we w stop niu
umiar ko wa nym, na twa rzy gru czo lak ło jo wy w kształ cie
mo ty la, licz ne pla my bie la cze i barw ni ko we na skó rze
ca łe go cia ła. Od 4. mie sią ca ży cia pa dacz ka, po cząt ko -
wo w po sta ci na pa dów skło nów, od 5. ro ku ży cia prze -
kształ co nych w na pa dy z mio klo nia mi z wstrzą sa mi ca -
łe go cia ła. Od 12. ro ku ży cia w związ ku z okre sem
doj rze wa nia do dat ko wo po ja wi ły się na pa dy to nicz -
no-klo nicz ne pier wot nie i wtór nie uogól nio ne z utra ta -
mi przy tom no ści oraz na pa dy ogni sko we le wo stron ne
drgaw ko we. Od 23. ro ku ży cia do szło do za ostrze nia
ob ja wów cho ro by za sad ni czej pod po sta cią two rze nia
się zmian ogni sko wych w ma ci cy. W wy ni ku na si la ją cych
się krwa wień z dróg rod nych usu nię to ma ci cę z przy -
dat ka mi. W try bie ostre go dy żu ru pa cjent ka dwu krot -
nie ope ro wa na w od stę pie ro ku z po wo du nie droż no ści
prze wo du po kar mo we go. Wy ko na no od cin ko wą re sek cję
je li ta cien kie go po dyk to wa ną licz ny mi zmia na mi gu zo -
wa ty mi. W ba da niach hi sto pa to lo gicz nych stwier dzo no
na czy nia kow łók nia ka. W wie ku 40 lat u cho rej do szło
do za ostrze nia ob ja wów neu ro lo gicz nych pod po sta cią
sta nu pa dacz ko we go, na pa dów czę ścio wych pro stych
i zło żo nych z drże niem koń czyn, bó lu gło wy oraz krót -
ko trwa łych za bu rzeń przy tom no ści. Z po wo du ww. ob -
ja wów cho ra by ła ho spi ta li zo wa na w Kli ni ce Neu ro lo gii,
gdzie wy ko na no ba da nia ob ra zo we gło wy i ja my brzusz-
nej. W ba da niu re zo nan su ma gne tycz ne go – MRI gło -
wy stwier dzo no mno gie stre fy pod wyż szo ne go sy gna łu

Stward nie nie gu zo wa te na zy wa ne jest cho ro bą
Bo ur ne vil le’a -Prin gle’a od na zwi sk le ka rzy, któ -
rzy ją opi sa li (cho ro ba Bo ur ne vil le’a-Prin gle’a,

łac. scle ro sis tu be ro sa, mor bus Bo ur ne vil le -Prin gle, epi lo ia,
dys pla sia neu ro cu ta nea – dys pla zja ner wo wo -skór na, ang.
tu be ro us scle ro sis, TS, tu be ro us scle ro sis com plex, TSC).
Wy stę pu je u 5-7/100 ty się cy osób z po pu la cji ogól nej(1).
Cho ro ba ta na le ży do fa ko ma toz, czy li dys pla zji neu ro -
ek to me zo der mal nych. Ta gru pa scho rzeń dzie dzicz nych
cha rak te ry zu je się za bu rze nia mi roz wo jo wy mi w tkan -
kach po cho dzą cych z trzech list ków za rod ko wych. Przyj -
mu je się, że cho ro by te po wsta ją w wy ni ku mu ta cji ge no -
wej, co w pierw szych 3-4 ty go dniach cią ży do pro wa dza
do za bu rzeń w bu do wie two rzą cych się w tym okre sie
roz wo ju za rod ka na rzą dów. Po nie waż zmia ny do ty czą
głów nie skó ry oraz ukła du ner wo we go, okre śla ne są ja ko
cho ro by „skór no -ner wo we”. Za bu rze nia te oprócz zmian
skór no-ner wo wych mo gą rów nież do ty czyć in nych na -
rzą dów – ga łek ocznych, ser ca, ne rek, wą tro by. Mo gą
przyj mo wać po stać tor bie li i gu zów wy ka zu ją cych nie -
rzad ko ten den cję do trans for ma cji w no wo two ry zło śli we.

OPIS PRZy PAD KU 

Czter dzie sto jed no let nia ko bie ta zo sta ła przy ję ta do Kli -
ni ki z po wo du bó lów brzu cha, nud no ści i wy mio tów. Przy
przy ję ciu przy tom na, kon takt słow no -lo gicz ny pra wi -
dło wy. W ba da niu fi zy kal nym czyn ność ser ca mia ro wa
o czę sto ści 80/min, ci śnie nie tęt ni cze 130/80 mm Hg,
nad po la mi płuc ny mi szmer od de cho wy pę che rzy ko wy
pra wi dło wy, brzuch wzdę ty, bo le sność uci sko wa nad -
brzu sza. Na skó rze twa rzy gru czo lak ło jo wy w kształ cie
mo ty la. Na szyi i kar ku guz ki (na czy nia kow łók nia ki) oraz
licz ne włók nia ki oko ło pa znok cio we uszy pu ło wa ne na
sto pach. Na skó rze brzu cha dwie bli zny po ope ra cyj ne.
W ba da niach la bo ra to ryj nych istot ny kli nicz nie wzrost
ak tyw no ści amy la zy w su ro wi cy i mo czu, hi po ka lie mia,
pod wyż szo ne mar ke ry sta nu za pal ne go (leu ko cy to za,
OB, CRP). W wy ko na nych ba da niach ob ra zo wych (ul -

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
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w ob ra zach T2 -za leż nych oraz zlo ka li zo wa ne w ko rze
i isto cie bia łej pół kul mó zgu. Uwi docz nio no kil ka drob -
nych guz ków po ło żo nych pod wy ściół ko wo w obu ko mo-
rach bocz nych, ule ga ją cych wzmoc nie niu kon tra sto we -
mu. Układ ko mo ro wy nie po sze rzo ny. Za ni ki ko ro we
mó zgu. Po za sto so wa niu le cze nia fe ny to iną we wle wie
do żyl nym wszyst kie ww. ob ja wy neu ro lo gicz ne ustą pi -
ły. W ko lej nych dniach ho spi ta li za cji nie ob ser wo wa no
na pa dów pa dacz ko wych. W trak cie ho spi ta li za cji w wy -
ko na nym ba da niu TK ja my brzusz nej stwier dzo no po -
więk szo ną w za kre sie le we go pła ta wą tro bę, w tyl nym
bie gu nie seg men tu 3. pod to reb ko wo po do żyl nym po -
da niu kon tra stu w fa zie żyl nej uwi docz ni ło się ogni sko
hi po den syj ne wiel ko ści 16×15 mm. Ogni sko o nie ostrych
za ry sach ze wnętrz nych, nie jest cha rak te ry stycz ne, nie
ma cech zmian o cha rak te rze „me ta” czy na czy nia ka.
Ner ki po więk szo ne i znie kształ co ne, z licz ny mi ogni -
ska mi w miąż szu o wzmo żo nej den syj no ści, od po -
wia da ją ce na czy nia ko mię śnia ko tłusz cza ko wi. Za le co -
no wy ko na nie kon tro l nych ba dań ob ra zo wych oraz
sta łą opie kę neu ro lo gicz ną.
Po ro ku pa cjent ka by ła ho spi ta li zo wa na w Kli ni ce Ga -
stro en te ro lo gii z po wo du ostre go za pa le nia trzust ki.
W wy ko na nym ba da niu ob ra zo wym TK ja my brzusz -
nej, po za za tar ciem za ry sów oraz po gru bie niem trzo nu
i ogo na trzust ki oto czo nych obrzęk nię tą tkan ką tłusz -
czo wą stwier dzo no w seg men cie 3. le we go pła ta wą tro by
hi po den syj ną zmia nę ogni sko wą o wiel ko ści 22×21 mm,

ule ga ją cą ob rącz ko wa te mu wzmoc nie niu kon tra sto we -
mu. Wiel kość nie zmie ni ła się istot nie w po rów na niu
z ba da niem sprzed ro ku. Izo den syj ne ogni sko o śred ni -
cy 11 mm ule ga ją ce jed no rod ne mu wzmoc nie niu kon -
tra sto we mu w seg men cie 2. le we go pła ta. Zmia na nie
by ła wi docz na w ba da niu po przed nim. Po zo sta łe na -
rzą dy jak w ba da niu sprzed ro ku. Wstęp nie pa cjent kę
za kwa li fi ko wa no do biop sji aspi ra cyj nej cien ko igło wej
zmian ogni sko wych wą tro by ze wzglę du na za le ce nie
ra dio lo ga do ty czą ce we ry fi ka cji hi sto pa to lo gicz nej. Po
kon sul ta cji z neu ro lo giem, pa to mor fo lo giem, chi rur -
giem oraz bio rąc pod uwa gę hi sto pa to lo gię po przed -
nich zmian ogni sko wym (na czy nia kow łók niak, na czy -
nia ko mię śnia ko tłusz czak), od stą pio no od biop sji ze
wzglę du na du że ry zy ko krwa wie nia ze zmian w wą tro -
bie. Roz sze rzo no dia gno sty kę prze wo du po kar mo we go
o ba da nia en do sko po we oraz ba da nie po zy tro no wej
to mo gra fii emi syj nej (PET-CT). W ga stro sko pii uwi -
docz nio no w dol nej czę ści trzo nu, an trum, opusz ce dwu -
nast ni cy oraz w czę ści zstę pu ją cej dwu nast ni cy licz ne
drob ne po li py. Po bra no wy cin ki do ba da nia hi sto pa to -
lo gicz ne go. W ko lo no sko pii wy kry to kil ka drob nych
po li pów w od byt ni cy i esi cy, któ re usu nię to szczyp ca mi
biop syj ny mi i prze sła no do ba da nia hi sto pa to lo gicz ne -
go. W ba da nym ma te ria le stwier dzo no utka nie włók nia -
ka, tłusz cza ka, a tak że po li py hi per pla stycz ne. W pa sa żu
je li ta cien kie go pę tle je li ta czcze go i krę te go bez zmian.
W ba da niu po zy tro no wej to mo gra fii emi syj nej w za kre -
sie gło wy licz ne ogni ska za bu rzo ne go wy chwy tu w ko -
rze pła tów skro nio wych, cie mie nio wych i po ty licz nych,
więk sze po stro nie le wej. W pra wym pła cie tar czy cy
czę ścio wo uwap nio ny gu zek o śred ni cy 10 mm. W za -
kre sie ja my brzusz nej, w wą tro bie w seg men cie 2. izo den -
syj na zmia na ogni sko wa o pod wyż szo nym me ta bo li zmie
glu ko zy (rys. 1). Śle dzio na po więk szo na, o dłu go ści
127 mm, o pra wi dło wym wy chwy cie. Ner ki po więk szo ne,
zmie nio ne gu zo wa to, z za sto jem wy dzie la ne go znacz -
ni ka. Trzust ka o pra wi dło wym wy chwy cie. We wnio skach
po da no, iż wy nik ba da nia wska zu je na obec ność ak -
tyw nej me ta bo licz nie zmia ny w le wym pła cie wą tro by,
wo bec po wyż sze go wska za na jest we ry fi ka cja hi sto pa -
to lo gicz na. Bio rąc pod uwa gę hi sto pa to lo gię po przed -
nich zmian ogni sko wych, wie lo spe cja li stycz ne kon sul -
ta cje, od stą pio no od wy ko na nia biop sji ze wzglę du na
ry zy ko po wi kłań. Pa cjent ka na dal znaj du je się pod opie -
ką am bu la to rium Kli ni ki Ga stro en te ro lo gii i pod le ga
sys te ma tycz nym ba da niom ob ra zo wym.

OMó WIE NIE

Stward nie nie gu zo wa te to rzad ka, na le żą ca do gru py
fa ko ma toz, wie lo na rzą do wa cho ro ba uwa run ko wa na ge -
ne tycz nie, po wo du ją ca zmia ny w ner kach, ser cu, gał kach
ocznych, mó zgu, płu cach i skó rze, czę sto zwią za na z upo -
śle dze niem umy sło wym i pa dacz ką. Stward nie nie gu zo -
wa te opi sał ja ko no wą jed nost kę cho ro bo wą w 1880 ro kuRys. 1. PET-CT – zmia na ogni sko wa wą tro by w seg men cie 2.
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przez Désiré-Ma glo ire Bo ur ne vil le. Przez ostat nie dwa
dzie się cio le cia do ko nał się znacz ny po stęp w wie dzy
o tej cho ro bie, zwią za ny z od kry ciem jej ge ne tycz ne -
go pod ło ża. Stward nie nie gu zo wa te spo wo do wa ne jest
mu ta cją z utra tą funk cji w ge nach TSC1 al bo TSC2.
W 2/3 przy pad ków jest to spo ra dycz na mu ta cja, w po -
zo sta łych dzie dzi czo na jest au to so mal nie do mi nu ją -
co(1). Pro dukt biał ko wy ge nu TSC1 zlo ka li zo wa ne go na
9. chro mo so mie (9q34) to ha mar ty na, gen TSC2 ma lo cus
na 16. chro mo so mie i ko du je tu be ry nę. Ha mar ty na
i tu be ry na funk cjo nu ją w ko mór ce ja ko kom pleks Rheb -
-GTPa zy za an ga żo wa ny w re gu la cję po dzia łów ko mór -
ko wych, ha mu ją cy szlak sy gna li za cyj ny mTOR(2). Mu -
ta cje w któ rym kol wiek z ge nów (TSC1 al bo TSC2)
po wo du ją, że kom pleks jest nie ak tyw ny, a po dzia ły ko -
mó rek są za bu rzo ne, co z ko lei sprzy ja po wsta wa niu gu-
zów no wo two ro wych. So ma tycz ne mu ta cje w ge nie TSC1
od po wia da ją za spo ra dycz ną lim fan gio le io mio ma to zę
i po wsta wa nie na czy nia ko mię śnia ko tłusz cza ków ne rek. 
Stward nie nie gu zo wa te spo ty ka ne jest we wszyst kich
gru pach et nicz nych i ra so wych, jed na ko wo czę sto u obo-
j ga płci. Na tę cho ro bę na ca łym świe cie cho ru je oko ło
2 mi lio nów osób(3).
Zmien ność ob ra zu kli nicz ne go w stward nie niu gu zo wa -
tym jest bar dzo du ża. Wie le ob ja wów po ja wia się wraz
z roz wo jem dziec ka. Zmia ny na rzą do we ma ją cha rak -
ter za bu rzeń roz wo jo wych ty pu ha mar to ma, ha mar tia,
ha mar to bla sto ma, a na pod ło żu nie któ rych z nich roz -
wi ja ją się no wo two ry zło śli we.
W ba da niu TK gło wy wi docz ne są stward nie nia ko ry
mó zgu i guz ki pod wy ściół ko we. Ob raz MRI czasz ki wy -
ka zu je nie pra wi dło wo ści u 80-95% pa cjen tów z TSC(4).
W kla sycz nym ob ra zie cho ro by w mó zgo wiu obec ne są
na stę pu ją ce ro dza je zmian:
1) pod wy ściół ko we guz ki oko ło ko mo ro we;
2) gu zy ko ro wo -pod ko ro we;
3) gwiaź dziak pod wy ściół ko wy ol brzy mio ko mór ko wy; 
4) he te ro to pie isto ty bia łej mó zgu.
Zmia nom na rzą do wym to wa rzy szą ob ja wy neu ro lo gicz -
ne. U 70-90% pa cjen tów wy stę pu ją na pa dy pa dacz ko -
we, z któ rych pierw sze po ja wia ją się zwy kle w pierw -
szym ro ku ży cia i ma ją cha rak ter na pa dów zgię cio wych
(ze spół We sta). U po nad po ło wy cho rych stwier dza się
opóź nie nie roz wo ju psy cho ru cho we go lub umy sło we go.
Czę ste są za bu rze nia neu ro be ha wio ral ne, ta kie jak au -
tyzm czy ADHD(5). W przy pad ku na szej pa cjent ki stwier -
dzo no upo śle dze nie umy sło we i pa dacz kę. W ba da niach
ob ra zo wych gło wy guz ki po ło żo ne pod wy ściół ko wo
w obu ko mo rach bocz nych oraz za ni ki ko ro we mó zgu.
Od 75 do 85% pa cjen tów z TSC po sia da ła god ne ha -
mar to ma tycz ne gu zy ne rek – na czy nia ko mię śnia ko tłusz-
cza ki(6). Wiel kość gu zów po wy żej 3 cm wią że się z du żym
ry zy kiem po ten cjal nie groź ne go dla ży cia sa mo ist ne go
krwo to ku. Od 20 do 30% cho rych na TSC ma tor bie le
ne rek, a u 2-3% roz wi ja się wie lo tor bie lo wa tość ne rek.
Obec ność na czy nia ko mię śnia ko tłusz cza ków ne rek wią -

że się z nie co zwięk szo nym (2-3%) ry zy kiem ra ka ja sno -
ko mór ko we go ner ki. Po nad to czę ściej niż w po pu la cji
ogól nej wy stę pu ją in ne ty py ra ka ner ki – bro daw ko wa ty
(car ci no ma pa pil la re), chro mo fob ny (car ci no ma chro mo-
pho bi cum) i on co cy to ma(7). Na czy nia ko mię śnia ko tłusz -
cza ki cha rak te ry zu ją się zwięk szo ną skłon no ścią do
krwa wień, dla te go każ dy za bieg i biop sja gu za mu szą
od by wać się przy za cho wa niu od po wied nich środ ków
ostroż no ści. W ba da niach ob ra zo wych ja my brzusz nej
cho re go na stward nie nie gu zo wa te obie ner ki są po -
więk szo ne, a ich miąższ jest pra wie cał ko wi cie za stą -
pio ny przez na czy nia ko mię śnia ko tłusz cza ki, co ob ser -
wo wa no w przy pad ku opi sy wa nej pa cjent ki(6).
W wą tro bie rów nież wy stę pu ją na czy nia ko mię śnia ko -
tłusz cza ki, któ rych czę stość u osób po wy żej 10. ro ku
ży cia wy no si oko ło 40-50%. Za zwy czaj prze bie ga ją
bez ob ja wo wo(8). Ze wzglę du na obec ność ww. zmian
w opi sy wa nym przy pad ku pa cjent ki pro wa dzo na by ła
sze ro ka dia gno sty ka ob ra zo wa oraz za sto so wa ny jest
sta ły nad zór am bu la to ryj ny.
Zmia ny skór ne w stward nie niu gu zo wa tym są bar dzo
róż no rod ne. Na skó rze twa rzy wy stę pu ją tzw. guz ki Prin -
gle’a, któ rych licz ba wzra sta z wie kiem. Zmia ny te, okre -
śla ne kie dyś ja ko gru czo la ki ło jo we, hi sto lo gicz nie są ra -
czej na czy nia kow łók nia ka mi. Są to ma łe, żół to -ró żo we
grud ki róż nej wiel ko ści, na ogół nie zle wa ją ce się ze so bą,
zaj mu ją ce sy me trycz nie oko li ce ło jo to ko we: nos i przy -
środ ko we czę ści po licz ków. W oko li cy czo ło wej obec ne są
włók nia ki pła skie. Hi sto lo gicz nie rów nież są to na czy nia -
kow łók nia ki. Po za tym na skó rze mo gą wy stę po wać:
1) uszy pu ło wa ne włók nia ki oko li cy kar ko wej i szyj nej;
2) pla my barw ni ko we ko lo ru ka wy z mle kiem – po je -

dyn cze, pła skie i do brze od gra ni czo ne pla my, zlo -
ka li zo wa ne głów nie na tu ło wiu i koń czy nach;

3) pla my od bar wio ne w kształ cie li ścia, zna mio na bez -
barw ne – obec ne są u po nad 90% cho rych; pla my
zlo ka li zo wa ne w ob rę bie owło sio nej skó ry gło wy
al bo po wiek po wo du ją od bar wie nie pa sma wło sów
bądź rzęs;

4) włók nia ki oko ło pa znok cio we pal ców dło ni i stóp,
tzw. guz ki Ko ene na – są to ró żo we lub czer wo na we
guz ki, czę sto mno gie, po ja wia ją się do pie ro w okre -
sie po kwi ta nia al bo u osób do ro słych;

5) na dzią słach spo ty ka ne są bro daw ko wa te wy ro śla,
rów nież bę dą ce włók nia ka mi.

W ba da niu przed mio to wym opi sy wa nej pa cjent ki stwier -
dzo no na skó rze twa rzy gru czo lak ło jo wy w kształ cie
mo ty la, licz ne uszy pu ło wa ne włók nia ki na skó rze szyi,
kar ku, na sto pach wo kół pa znok ci oraz pla my bie la cze
i barw ni ko we na skó rze ca łe go cia ła.
W za kre sie na rzą du wzro ku w siat ków ce za ob ser wo wa no
guz ki ha mar to ma tycz ne, okre śla ne daw niej ja ko pha co -
ma ta al bo neu ro cy to pha co ma ta. Hi sto lo gicz nie są to
ha mar to ma ta. Za zwy czaj są bez ob ja wo we. W ba da niu
oftal mo sko po wym ma ją ob raz sza ro -bia łych guz ków;
mo gą wy stą pić w każ dym wie ku, tak że u no wo rod ków.
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Mno gie guz ki siat ków ki są uwa ża ne przez nie któ rych
au to rów za pa to gno mo nicz ne dla stward nie nia gu zo wa -
te go. In ne zmia ny na rzą du wzro ku spo ty ka ne u cho rych
z TSC to krót ko wzrocz ność, da le ko wzrocz ność, astyg -
ma tyzm, zez, na czy nia kow łók nia ki po wiek i, ja ko po wi -
kła nie wo do gło wia, obrzęk tar czy ner wu wzro ko we go.
U pa cjen tów z TSC mo gą wy stą pić zmia ny w miąż szu
płu ca, po le ga ją ce na roz ple mie ko mó rek zbli żo nych
do mię śnio wych wo kół oskrze li, na czyń krwio no śnych
i chłon nych, pro wa dzą ce do ob tu ra cji dróg od de cho -
wych i tor bie lo wa tej de struk cji płuc, co okre śla się ja ko
lim fan gio le io mio ma to zę (lym phan gio le io my oma to sis,
LAM). Lim fan gio le io mio ma to za mo że być zwią za na
z TSC (TS-LAM) al bo spo ra dycz na, spo wo do wa na so -
ma tycz ny mi mu ta cja mi ge nu TSC1 w tkan kach ukła du
od de cho we go. Cho ro ba wy stę pu je nie mal wy łącz nie
u ko biet i zwy kle jest dia gno zo wa na u mło dych do ro -
słych. Na pod sta wie ba dań ra dio lo gicz nych okre ślo no
czę stość lim fan gio le io mio ma to zy u pa cjen tek ze stward -
nie niem gu zo wa tym na 26-39%(9). Ob ja wa mi cho ro by
mo gą być od ma opłuc no wa, na ra sta ją ca dusz ność wy -
sił ko wa, ka szel, krwio plu cie. W RTG stwier dza się za -
zwy czaj roz dę cie płuc, zmia ny sia tecz ko wa te, sia tecz ko -
wa to -guz ko we i ma łe tor bie le. Czę sto pro ces cho ro bo wy
prze bie ga jed nak bez ob ja wo wo. Wy nik ba da nia TK al bo
MRI wy ka zu je obec ność cien ko ścien nych, okrą gła wych
tor bie lek w obu płu cach. Nie kie dy cho ro ba płuc jest
na ty le po waż na, że mo że wy ma gać prze szcze pu płuc.
Po za lim fan gio le io mio ma to zą w miąż szu płuc pa cjen -
tów z TSC stwier dza się cza sem wie lo ogni sko wą mi -
kro guz ko wą hi per pla zję pneu mo cy tów. Jest to ro dzaj
ła god ne go roz ro stu pneu mo cy tów ty pu 2, któ re two rzą
ma łe guz ki wi docz ne ra dio lo gicz nie, bez ob ja wo we.
W mię śniu ser co wym u oko ło 50% dzie ci z TSC ob ser -
wu je się mię śnia ki prąż ko wa no ko mór ko we (rhab do my o -
ma ta). U no wo rod ków ich czę stość mo że być jesz cze
więk sza i się gać 70-90%. Gu zy te czę sto są bez ob ja wo -
we, ale mo gą też da wać ob ja wy w po sta ci za bu rzeń ryt -
mu ser ca. Nie zwy kłą ce chą tych gu zów jest ich sa mo -
ist ne ustę po wa nie zwy kle po 2. ro ku ży cia. 
U pa cjen tów ze stward nie niem gu zo wa tym stwier dzo no
du żą czę stość po li pów je li ta gru be go. Sza cu je się ją na
70-75% wśród do ro słych cho rych(10). Do no szo no rów -
nież o ka zu istycz nych przy pad kach po li po wa to ści żo -
łąd ka u cho rych z TSC. Zmia ny w je li cie gru bym są
bez ob ja wo we i nie są obar czo ne ry zy kiem ze zło śli wie -
nia, stąd ich roz po zna nie w ba da niu ko lo no sko po wym
ma je dy nie zna cze nie w dia gno sty ce stward nie nia gu -
zo wa te go. W przy pad ku opi sy wa nej pa cjent ki wy ko na -
no po li pek to mię po li pów je li ta gru be go. W ba da nym
ma te ria le hi sto pa to lo gicz nym stwier dzo no utka nie włók -
nia ka, tłusz cza ka, a tak że po li py hi per pla stycz ne.
Obok na czy nia ko mię śnia ko tłusz cza ków w za kre sie trzust-
ki do no szo no o zło śli wych zmia nach no wo two ro wych,
zwłasz cza ty pu gu za in su li no we go, w miąż szu trzust ki
cho rych z TSC.

Pod wzglę dem hi sto pa to lo gicz nym po za gwiaź dzia kiem
pod wy ściół ko wym ol brzy mio ko mór ko wym po zo sta łe
zmia ny, ta kie jak na czy nia ko mię śnia ko tłusz cza ki, gu zy
siat ków ki, mię śnia ki prąż ko wa no ko mór ko we ser ca, zmia-
ny skór ne, nie są w za sa dzie no wo two ra mi, ale za bu -
rze nia mi roz wo jo wy mi. Jest przed mio tem kon tro wer sji,
ja ki do kład nie ma ją cha rak ter. Zmia ny te okre śla się ja -
ko ha mar to ma, ha mar tia, ha mar to bla sto ma.
Po szcze gól ne zmia ny na rzą do we z re gu ły nie wy ma ga -
ją po twier dze nia hi sto pa to lo gicz ne go. Naj now sze kry -
te ria za le ca ją po twier dze nie w przy pad ku po dej rze nia
ha mar to ma wą tro by, śle dzio ny al bo trzust ki.
Dia gno za TSC stan dar do wo sta wia na jest na pod sta -
wie zmie nio nych kry te riów Go me za, usta lo nych na TSC
Con sen sus Con fe ren ce w An na po lis w 1998 ro ku. Roz -
po zna nie stward nie nia gu zo wa te go uwa ża się za de fi -
ni tyw ne, gdy speł nio ne są dwa więk sze kry te ria al bo
jed no więk sze i dwa mniej sze.
Nie ma pa to gno mo nicz nych ob ja wów dla TSC, co
ozna cza, że roz po zna nie mu si uwzględ niać licz ne ob -
ja wy, czę sto nie uchwyt ne w nie spe cja li stycz nym ba -
da niu le kar skim. W usta la niu dia gno zy ko niecz ne są
współ pra ca wie lu spe cja li stów oraz wy ko na nie ba dań
wie lo kie run ko wych:
– der ma to lo gicz ne go; 
– neu ro lo gicz ne go;
– oku li stycz ne go (ba da nie dna oka);
– kar dio lo gicz ne go (echo kar dio gra fia);
– ob ra zo wych – to mo gra fia kom pu te ro wa mó zgu, to -

mo gra fia al bo USG na rzą dów ja my brzusz nej, to -
mo gra fia klat ki pier sio wej; tak że ba da nie EEG(11).

Klu czo we jest do kład ne ze bra nie wy wia du ro dzin ne go
i nie rzad ko prze ba da nie po zo sta łych człon ków ro dzi ny.
Obec nie nie usta la się roz po zna nia na pod sta wie wy -
ni ków te stów ge ne tycz nych. Przy czy ną jest ich du ża
za wod ność spo wo do wa na mno go ścią po li mor fi zmów
ge nów TSC1/TSC2(1). 
Le cze nie cho rych ze stward nie niem gu zo wa tym jest
ob ja wo we i po le ga na chi rur gicz nym usu wa niu gu zów
zło śli wych i po da wa niu le ków prze ciw pa dacz ko wych.
Po stę po wa nie te ra peu tycz ne dla po szcze gól nych zmian
na rzą do wych wy ma ga in dy wi du al ne go roz pa trze nia.
Za le ca się rów nież usu wa nie zmian skór nych na twa rzy,
któ re nie są obar czo ne ry zy kiem ze zło śli wie nia, ale wy -
wie ra ją nie ko rzyst ny wpływ na psy chi kę. Me to dą z wy -
bo ru jest la se ro te ra pia.
Ro ko wa nie u cho rych z TSC za le ży od cięż ko ści cho ro -
by i cza su jej roz po zna nia. Zmia ny na rzą do we zwięk -
sza ją śmier tel ność, jed nak sta ran na opie ka nad pa cjen -
tem i re gu lar ne ba da nia ob ra zo we znacz nie wy dłu ży ły
prze ży cie cho rych. Nie rzad ko pa cjen ci do ży wa ją póź -
nej sta ro ści. W przy pad ku oma wia nej pa cjent ki zmia ny
ogni sko we wą tro by, cho ciaż po dej rza ne o cha rak ter
zło śli wy, nie zo sta ły zwe ry fi ko wa ne hi sto pa to lo gicz nie
(biop sja cien ko igło wa) z po wo du wy so kie go ry zy ka po -
wi kłań krwo tocz nych. W przy pad ku za bu rzeń ge ne -
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tycz nych prze bie ga ją cych pod po sta cią scho rzeń wie lo -
ukła do wych nie zbęd ne jest po dej mo wa nie wła ści wych
de cy zji w pro ce sie dia gno stycz no -te ra peu tycz nym.
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AKADEMIA CHORóB ODKLESZCZOWyCH
28 marca 2009 r., Millennium Plaza, Warszawa

Szanowni Państwo,
przypominając o zbliżającym się wiosennym sezonie aktywności kleszczy, zapraszamy do udziału w sympozjum: AKADE-
MIA CHORóB ODKLESZCZOWyCH, które odbędzie się 28 marca 2009 r. w Millennium Plaza w Warszawie. Celem
Akademii jest przekazanie gruntownej wiedzy na temat chorób przenoszonych przez te powszechnie występujące, krwio-
pijne pajęczaki. Zobowiązujemy się przekazać Państwu wiedzę opartą na dobrze udokumentowanych badaniach nauko-
wych, przytoczyć opinie największych autorytetów światowych, umożliwić spotkanie i dyskusję z najlepszymi polskimi spe-
cjalistami. Opowiemy o kleszczach i przenoszonych przez nie patogenach, prawdach i mitach z tym związanych oraz 
o realnych zagrożeniach epidemiologicznych. Wreszcie to, co najistotniejsze dla lekarzy praktyków – możliwości profilak-
tyki, diagnostyki i skutecznego leczenia chorób odkleszczowych występujących w Polsce. Mam ogromną nadzieję, że
zechcą Państwo uczestniczyć w naszym sympozjum. Do zobaczenia Warszawie.

dr Tomasz Bykowski
Prezes Zarządu

Centrum Edukacji Medycznej CEMED

Zapraszamy: lekarzy rodzinnych i POZ, lekarzy pediatrów, lekarzy medycyny pracy, lekarzy innych specjalizacji, kierowni-
ków i pracowników laboratoriów diagnostycznych, stacji epidemiologicznych oraz inne osoby zainteresowane tematem.
Koszt udziału jednej osoby (obejmuje: materiały drukowane, catering, dyplom uczestnictwa):
• 150 zł brutto (w tym 22% VAT) – dla przedstawicieli służby zdrowia, którzy prześlą swoje zgłoszenie do 7 marca 2009 r.
• 200 zł brutto (w tym 22% VAT) – dla przedstawicieli służby zdrowia, którzy prześlą swoje zgłoszenie po 7 marca 2009 r.,

oraz jeśli płatnikiem jest firma farmaceutyczna lub firma będąca dostawcą sprzętu medycznego.
Uwaga: Pięciu pierwszych Czytelników naszego pisma, którzy skontaktują się z redakcją, dzwoniąc pod numer telefonu: 
0 501 235 577, otrzyma bezpłatne zaproszenia na sympozjum AKADEMIA CHORóB ODKLESZCZOWyCH!!!

Więcej informacji o spotkaniu (w tym program i formularz zgłoszeniowy) można znaleźć na stronie:
http://www.cemed.pl/spotkania/2009/acod/index.php

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


