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Summary Keywords

Tuberous sclerosis is a rare genetic disease caused by inappropriate differentiation
and proliferation of the stem cells, which results in the growth of the hamartomatic
tumors in various locations in human body. These may include tumors of the brain,
kidneys, heart, skin or eyes, but no pathognomonic sign have yet been found and what
is more individual patients may present different combinations of the signs men-
tioned above. Moreover, these signs may develop in patients at any age, yet some of
them, like the rhabdomyomas observed in young children, show strong tendencies to
develop on certain stages of the patient’s life. Authors present two clinical cases of the
newborns diagnosed with the tuberous sclerosis based on the presence of multiple
tumors in their hearts in the cardiac echo and multiple subependymal nodules and
subcortical tubers in the magnetic resonance imaging of the central nervous system.
In the 24 hours of the Holter monitoring both of the presented newborns presented
cardiac arrhythmias, which were successfully treated. Based on the cases described
in this article, authors pay attention to the diversity of the symptoms, depending on
the organ affected and the age of the final diagnosis, and in turn on the interdisciplin-
ary character of the disease.

tuberous sclerosis complex,
tumors in heart,

neonatology, arrhythmia, central
nervous system lesions

WSTEP

i TSC2, powodujace utrate kontroli nad wzrostem i podziatem

Stwardnienie guzowate, inaczej choroba Bourneville‘a-
Pringlea (ang. tuberous sclerosis complex—TSC), jest to rzad-
ka, wielonarzadowa choroba wynikajaca z nieprawidtowego
roznicowania i proliferacji komdrek macierzystych, powigzana
z wielonarzgdowymi guzami nienowotworowymi typu ha-
martoma, nalezaca do grupy fakomatoz. Jest uwarunkowana
genetycznie, a u jej podtoza leza mutacje w genach TSCz
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komorek, co predysponuje do rozwoju guzéw. Nie istnieje
jeden patognomoniczny objaw stwardnienia guzowatego.
Choroba moze byc¢ rozpoznawana na podstawie charakte-
rystycznych zmian hamartomatycznych w wielu narzadach,
takich jak: mozg, skora, ptuca, nerki, oczy czy serce. Zmiany
pojawiaja sie na réznych etapach rozwoju osobniczego, po-
nadto u poszczegolnych chorych okreslone zmiany moga nie
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wystapi¢ wcale. Jedna z najwczesniej pojawiajgcych sie moz-
liwych zmian, bo obserwowalna w badaniu USG juz w zyciu
ptodowym, sg miesniaki prazkowanokomdrkowe serca, mo-
gace powodowac niewydolnosc serca i arytmie u noworodka,
a ustepujace zwykle samoistnie do 2. roku zycia dziecka (2).
Ich czestos¢ u noworodkdw ze stwardnieniem guzowatym
moze wynosi¢ nawet do 9o% (2). U kazdego noworodka pre-
zentujacego tego typu zmiany, w uzupetnieniu diagnostyki
réznicowej nalezy przeprowadzi¢ obrazowanie centralnego
uktadu nerwowego celem poszukiwania réowniez wczesnie
pojawiajacych sie guzéw podkorowych mozgu. Stwardnienie
guzowate jest jednostky wymagajaca interdyscyplinarnej
opieki i kontroli zaréwno guzdw juz istniejgcych, jak i pojawia-
jacych sie w miare rozwoju, przez lekarzy specjalistow wielu
dziedzin medycyny.

OPISY PRZYPADKOW
Przypadek 1

Pierwsze dziecko, noworodek ptci zenskiej, z cigzy
pierwszej porodu pierwszego, urodzony w 38. tygodniu
ciazy droga ciecia cesarskiego z powodu podejrzenia wady
serca u ptodu i zaburzen rytmu serca. Przebieg cigzy nie-
powiktany. Po urodzeniu w badaniu ECHO w Klinice Neo-
natologii wykluczono wrodzong wade serca, natomiast
stwierdzono liczne guzy w sercu. U dziecka od urodzenia
obserwowano zaburzenia rytmu serca pod postacia przed-
wczesnych pobudzen nadkomorowych. Przekazane w 3. ty-
godniu zycia z Kliniki Neonatologii do Kliniki Kardiologii
Dzieciecej.

Przy przyjeciu noworodek w stanie ogélnym wyréwna-
nym, bez cech jawnej niewydolnosci serca. Czynnos¢ serca
niemiarowa 130-150/min, liczne pojedyncze przedwczesne
skurcze dodatkowe. Watroba niepowiekszona, obrzekdw
obwodowych nie stwierdzono. W wykonanym badaniu echo-
kardiograficznym serca przeprowadzonym w Klinice po-
twierdzono obecnos¢ licznych guzéw w sercu (wolna $ciana
RV 2 guzy o wymiarach: 0,38 x0,31cmio,5x0,4 cm, w dolnej
Scianie IVS guz o wymiarach: 0,31 x 0,4 cm, w tylnej Scianie
LV 3 guzy o wymiarach: 0,3 x 0,37 ¢m; 0,33 X 0,33 CM; 0,22 X
027 cm, w gdrnej czesci IVS guz o wymiarach: 0,2 x 0,27 cm),
bez zaburzen przeptywu krwi przez serce, niewymagajacych
leczenia kardiochirurgicznego. W pierwszym 24-godzinnym
badaniu EKG metoda Holtera srednia czynnosc serca wyno-
sita 150/min. Stwierdzono pojedyncza ekstrasystolie nad-
komorowa (7%) i 1/24 h pare pobudzen nadkomorowych
o czestosci osrodka 232/min. Do leczenia wtaczono propra-
nolol. W kontrolnym 24-godzinnym badaniu EKG metoda
Holtera wykazano nasilenie arytmii — 23% pojedynczych
przedwczesnych pobudzen nadkomorowych, 5/24 h par
oraz jeden epizod 3 kolejnych pobudzen nadkomorowych
z czestoscia rytmu 196/min.

Wobec powyzszego zdecydowano sie na zmiane leczenia
antyarytmicznego z propranololu na amiodaron, nie obser-
wujac skutkow ubocznych leczenia. W kolejnym kontrolnym
24-godzinnym badaniu EKG metoda Holtera stwierdzono
zmniejszenie nasilenia arytmii do 13%, przedwczesnych po-
jedynczych pobudzen nadkomorowych, bez par i epizodow
czestoskurczu.

W przeprowadzonym badaniu rezonansu magnetycznego
gtowy w znieczuleniu ogélnym uktad komorowy nieprze-
mieszczony, poszerzony nieco w zakresie trojkatdw komor
bocznych. PKB 9 mm, LKB 11 mm, stwierdzono: liczne guzki
podwyscidtkowe (3-4 mm) w obu pétkulach mdzgu oraz
guzki podkorowe (najwieksze 6 x 5 mm i 5x 4 mm w prawym
ptacie czotowym). Po podaniu kontrastu pojedynczy guzek
w LKB (poziom trzonu) ulega dyskretnemu wzmocnieniu
kontrastowemu. Pozostate parametry oceniane w badaniu
w granicach normy.

Catosciowo obraz odpowiadajacy stwardnieniu guzowa-
temu (ryc. 1-3).

Dodatkowo w obrebie osrodka potowalnego lewego ptata
czotowego uwidoczniono rozwojowa malformacje zylng (DVA
— z objawem gtowy Meduzy poszerzonych zyt rdzeniowych,
taczacych sie w zyte zbiorcza przechodzaca przez kore mozgu)
niewymagajaca leczenia operacyjnego w ocenie konsultuja-
cego neurochirurga.

Ryc. 1. Osiowy obraz MR w sekwencji FLAIR ukazuje guzy
podkorowe w postaci hipertensyjnych obszaréw zlokalizowa-
nych ponizej zakretéw

Ryc. 2. Osiowy obraz MR w sekwencji FLAIR ukazuje guzy
podwyscidtkowe w komorach bocznych mézgu
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Ryc. 3. Osiowy obraz MR T1-zalezny C+ ukazuje guzy podwy-
$ciotkowe w komorach bocznych mézgu

W wykonanym badaniu EEG zapis czynnosci bioelek-
trycznej moézgu w granicach normy wiekowej. W trakcie po-
bytu u dziecka nie obserwowano zaburzen neurologicznych.
Dziewczynke zwolniono do domu w stanie ogolnym stabilnym
z zaleceniem kontroli w Klinice Neurologii Instytutu Centrum
Zdrowia Dziecka w Warszawie.

Przypadek 2

Drugie dziecko, noworodek ptci zenskiej, z ciazy pierw-
szej porodu pierwszego, urodzony w 39. tygodniu cigzy
droga ciecia cesarskiego z powodu zaburzen rytmu serca
ptodu. W prenatalnym badaniu ECHO stwierdzono liczne
guzy serca oraz zaburzenia rytmu serca ptodu. Po urodzeniu
w badaniu ECHO serca w Klinice Neonatologii wykluczono
wade serca oraz potwierdzono obecnos¢ licznych guzéow
w sercu. Od urodzenia obserwowano u noworodka zabu-
rzenia rytmu serca pod postacia licznych pojedynczych
przedwczesnych pobudzen nadkomorowych, okresowo
z aberracja przewodzenia srodkomorowego, okresowo
uktadajacych sie w rytm bigeminii i trigeminii nadkomo-
rowej. Przekazany w 3. dobie zycia z Kliniki Neonatologii
do Kliniki Kardiologii Dzieciecej celem dalszej diagnostyki
kardiologicznej i leczenia.

Przy przyjeciu noworodek w stanie ogdlnym dobrym,
bez cech jawnej niewydolnosci serca, czynnos¢ serca nie-
miarowa 65-140/min, liczne przedwczesne skurcze dodat-
kowe okresowo zablokowane. Na skérze widoczne zmiany
o charakterze plam szagrynowych. W wykonanym w Klinice
badaniu ECHO serca potwierdzono obecnos¢ licznych gu-
z6w w sercu (w LV przy koniuszku: 0,9 x 0,55 cm, przy IVS
0,35 X 0,3 M, 3 guzy o wymiarach 0,3 x 0,2 cm, w RV przy
koniuszku 3 guzy o wymiarach 0,2 x 0,2 cm, przy IVS 0,2 x
0,2 cm, podnasierdziowo w wolnej Scianie LV: 1,3 x 0,6 cm)
bez zaburzen przeptywu krwi w sercu, niewymagajacych
leczenia kardiochirurgicznego.
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W pierwszym 24-godzinnym badaniu EKG metoda Holtera
stwierdzono srednig czynnos¢ serca 88/min oraz bardzo liczne
pojedyncze przedwczesne pobudzenia nadkomorowe okreso-
wo uktadajace sie w bigeminie zablokowang, ktdra dominuje
w zapisie, okresowo przewiedzione z abberacjg przewodzenia
srodkomorowego. Dodatkowo zarejestrowano réwniez pary
pobudzen i jeden epizod trzech kolejnych pobudzen nadko-
morowych o czestosci osrodka 232/min. Wigczono do leczenia
amiodaron, stwierdzajac stopniowe zmniejszenie sie nasilenia
stopnia arytmii.

W kontrolnym 24-godzinnym badaniu EKG metodg Holtera
zarejestrowano okoto 10% pojedynczych przedwczesnych po-
budzen nadkomorowych okresowo zablokowanych, okresowo
z abberacja przewodzenia srodkomorowego, oraz kilkanascie
par pobudzen nadkomorowych o czestosci osrodka 197/min.
Nie rejestrowano epizoddw czestoskurczu, utrzymano lecze-
nie amiodaronem.

W badaniach laboratoryjnych podwyzszone stezenie bili-
rubiny catkowitej oraz nieznaczne podwyzszenie wskaznika
BNP. Obserwowano normalizacje stezenia BNP.

W przeprowadzonym badaniu rezonansu magnetycznego
gtowy w znieczuleniu ogélnym uktad komorowy nieprze-
mieszczony, poszerzony nieco w zakresie trojkatow komar
bocznych, PKB 9 mm, LKB 7 mm, stwierdzono: liczne guzki
podwysciotkowe (3 x 5 mm) w obu komorach bocznych oraz
podkorowe, najwiekszy w lewej pdtkuli mozgu (15 x 12 mm
i 9 x 9 mm w lewym ptacie ciemieniowym) oraz drobne w le-
wym i prawym pfacie czotowym. Po podaniu kontrastu bez
cech wzmocnienia.

Pozostate parametry oceniane w badaniu w granicach
normy. CatoSciowo obraz odpowiadajacy stwardnieniu guzo-
watemu (ryc. 4-6).

W trakcie pobytu u dziecka nie obserwowano zaburzen
neurologicznych. Dziewczynke zwolniono do domu w stanie
0golnym stabilnym z zaleceniem kontroli w Klinice Neurologii
Instytutu ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka” w Warszawie.

Ryc. 4. Osiowy obraz MR w sekwencji FLAIR ukazuje guzy
podkorowe w postaci hipertensyjnych obszaréw zlokalizowa-
nych ponizej zakretéw
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Ryc. 5. Osiowy obraz w sekwencji FLAIR ukazuje guzy podwy-
$ciétkowe w komorach bocznych mézgu

Ryc. 6. Osiowy obraz MR T1-zalezny C+ ukazuje guzy podwy-
$ciétkowe w komorach bocznych mézgu

OMOWIENIE

Stwardnienie guzowate wystepuje z czestoscig 1:6000
zywych urodzen, réwna u obu pfci (3). Choroba dziedziczona
jest w sposdb autosomalny dominujacy z wysoka penetracja
i réznorodng ekspresja. W okoto 2/3 przypadkdéw zwigzana
z mutacjami de novo (3). Zidentyfikowano dwa geny odpo-
wiedzialne za powstanie choroby: TSCz (9q34) kodujacy biatko
hamartyne i TSC2 (16p13.3) kodujacy biatko tuberyne (1, 4).
Oba te biatka wspotdziatajg ze soba na poziomie komorko-
wym, taczac sie, requlujg dziatanie Rheb-GTPazy, hamujac
tym samym szlak mTOR i regulujac synteze biatek i wzrost
komorek (3, 4). Dziatajg wiec jako kompleks zapobiegajacy
powstawaniu nowotwordw (hamartom). Kompleks ten wy-
maga prawidtowo dziatajgcych obu jego sktadowych, dlatego
mutacja nawet w jednym z tych gendw powoduje aktywacje
biatka mTOR, a przez to wzrost syntezy biatkowej i prolife-
racji komorkowej — rozwdj hamartom w wielu narzadach,
m.in. w mozgu, skorze, ptucach, nerkach, oczach, sercu.
Stwardnienie guzowate charakteryzuje przede wszystkim

zréznicowanie obrazu klinicznego, nawet u spokrewnionych
ze sobg chorych.

W osrodkowym uktadzie nerwowym, bedacym jedna
z czestszych lokalizacji zmian, dominuja podwyscidtkowe guz-
ki (SENs), lokalizujace sie najczesciej w scianach komor bocz-
nych, a zwfaszcza w okolicach otworu Monro (4). Wystepuja
u przeszto 9o% chorych zTSC (1), maja tendencje do wapnie-
nia, ponadto moga u ok. 5-10% chorych ulegac transformacji
ztosliwej do podwyscidtkowego gwiazdziaka olbrzymioko-
morkowego (SEGA), ktéry ze wzgledu na swojg lokalizacje
czesto utrudnia przeptyw ptynu moézgowo-rdzeniowego i daje
objawy wodogtowia (3). Rdwnie czesto jak SENs, wystepuja
guzy korowo-podkorowe, najczesciej zlokalizowane w ptatach
czotowych i ciemieniowych, ale obecne tez i w pozostatych (4).
Powstaja one juz w zyciu ptodowym, moga by¢ wykrywane za
pomoca ultrafast MRI od 20. tygodnia cigzy i odpowiadaja he-
terotropowemu glejowi, jako skutek nieprawidtowej migracji
neuronow do kory w trakcie rozwoju mozgowia (5). Guzy te
nie ulegaja transformacji nowotworowej, ale istnieje zwigzek
miedzy iloscig guzow a ciezkoscig objawdw neurologicznych,
takich jak uposledzenie umystowe, obecnos¢ drgawek lub
padaczka.

Bardzo urozmaicone sg zmiany skorne w przebiegu TSC,
sposrod ktorych warto zwroci¢ uwage (ze wzgledu na poja-
wianie sie juz od pierwszych miesiecy zycia) na znamiona
bezbarwne typu liscia jesionu, wystepujace u ok. 95% cho-
rych (1). Zmiany obejmuja najczesciej tutdw i koriczyny (3).
Zmianom wystepujacym na skdrze owtosionej gtowy towa-
rzyszy miejscowe odbarwienie wtoséw. Do czestych zmian
naleza takze guzki Pringle’a, histologicznie nalezace do
naczyniakowtdkniakow. Zaczynaja sie one pojawia¢ od
3. roku zycia, a u dzieci 5-letnich z TSC obserwowane sa
w ok. 90% przypadkow (1).

Do innych zmian, o mniejszej czestosci wystepowania,
naleza: plamy szagrynowe, wtokniaki ptaskie okolicy czotowej
i wiokniaki okotopaznokciowe.

Do cech charakterystycznych TSC w miesniu sercowym
naleza miesniaki prazkowanokomarkowe obserwowane u no-
worodkow zTSC z czestoscig powyzej 9o% (2), rzadkie jednak
u starszych chorych ze wzgledu na ich tendencje do samoist-
nego ustepowania do 2. roku zycia (1).

W nerkach zmiany przybierajg postac naczyniakomiesnia-
kottuszczakow (fac. angiomyolipoma). Stwierdza sie je u prze-
szto 70% chorych po 14. roku zycia (1). U wiekszosci przebie-
gaja bezobjawowo, moga by¢ jednak przyczyng krwawien.
Stanowig takze 2-3% ryzyko raka jasnokomdrkowego nerki
w skali zycia, podobnie jak w populacji ogdlnej, ale u pacjen-
tow z TSC diagnozowanego w mtodszym wieku (6).

Ponadto u ok. 40-50% dzieci powyzej 10. roku zycia wy-
stepuja angiomyolipoma watroby (1). Ze zmian w pozostatych
narzadach warto jeszcze wspomnie¢ hamartoma astrocytarne
siatkowki czy zwykle bezobjawowe zmiany torbielowate
w kosciach oraz hipoplazje szkliwa.

Rozpoznanie TSC byto dawniej warunkowane spetnieniem
tzw. triady Voigta, na ktora sktadaty sie: uposledzenie umysto-
we, padaczka i obecnos¢ na twarzy znamienia Pringle’a. Po
przeprowadzonych badaniach wiadomo jednak, ze wszystkie
trzy sktadniki triady wystepuja tylko u 29% chorych, tak wiec
stracita ona swoje znaczenie diagnostyczne (7).
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Ze wzgledu na mnogos¢ i réznorodnos¢ zmian wystepu-
jacych w tej jednostce chorobowej, postawienie rozpoznania
wymaga spetnienia okreslonych kryteridow, podzielonych
odpowiednio na duze i mate (tab. 1) (7).

Pewne rozpoznanie jest mozliwe po spetnieniu przynaj-
mniej 2 duzych lub 1 duzego i 2 matych kryteridw.

Rozpoznanie TSC, zwtaszcza u dorostych, stawiano
dopiero po stwierdzeniu zmian skornych i defektow neu-
rologicznych, obecnie jednak dzieki postepowi technik
obrazowych moze do niego dojs¢ juz w okresie prenatalnym
lub noworodkowym, jak miato to miejsce w przypadku
naszych pacjentek.

Jednymi z najwczesniej prezentujacych sie zmian w TSC sg
miesniaki prgzkowanokomadrkowe serca, obserwowane u pto-
dow zTSCjuz w prenatalnym badaniu echokardiograficznym
od 20.-30. tygodnia cigzy, z najwczesniejsza diagnozg doko-
nang w 15. tygodniu ciazy (8). Jak wynika z opublikowanych
badan, ich obecnos¢ nasuwa silne podejrzenie stwardnienia
guzowatego z ryzykiem wykrycia choroby na poziomie 75-
80% (8). Miesniaki te moga by¢ pojedyncze lub jak w naszych
przypadkach mnogie, typowo zlokalizowane w komorach,
rzadziej w przedsionkach (9). Moga one przebiegac bezob-
jawowo, ale mogg réwniez przyczyniac sie do powstania
niewydolnosci serca lub arytmii, bedac niekiedy przyczyna
nagtych zgondw w tej grupie wiekowej. Prezentowane po-
wyzej noworodki miaty zaburzenia rytmu serca i wymagaty
leczenia antyarytmicznego.

Tab. 1. Kryteria diagnostyczne stwardnienia guzowatego (7)

Kryteria duze Kryteria mate

Naczyniakowtdkniak twarzy

lub ptaskie widkniaki czota Mnogie ubytki szkliwa

Atraumatyczne widkniaki

paznokci Polipy odbytu

Znamiona bezbarwne (> 3) Torbiele ko$ci

Ogniska migracji istoty biatej

Ogniska skory szagrynowej mézgn

Mnogie hamartomy siatkdwki Widkniaki dzigset

Hamartoma o pozanerkowej

Guzki korowe mézgu lokalizacji

Guzki okotokomorowe, podwy-

P , Zmiany w siatkéwce oka
$ciétkowe mozgu

Gwiazdziak

olbrzymiokomérkowy Zmiany skérne typu confetti

Mieéniaki serca

Lymphangioleiomyomatoza

Mnogie torbiele nerek
ptuc

Naczyniakottuszczaki nerek
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Takie podejrzenie wymaga weryfikacji, ktorej mozna do-
kona¢, poszukujac innych zmian spetniajacych wyzej wymie-
nione kryteria, biorgc pod uwage statystyczne ich pojawianie
sie w zaleznosci od wieku pacjenta.

Ze wzgledu na wczesne, bo jeszcze prenatalne pojawia-
nie sie zmian w oSrodkowym uktadzie nerwowy, celowe jest
w tym wieku obrazowanie centralnego uktadu nerwowego za
pomocg rezonansu magnetycznego, w poszukiwaniu charak-
terystycznych dla TSC guzéw korowo-podkorowych i SENs
— tak wtasnie postgpiono w przypadku naszych pacjentek.
W obu przypadkach zostaty one wykryte, co w potaczeniu
z opisywanymi wczesniej zmianami w sercu pozwala na roz-
poznanie choroby.

U kazdego dziecka z podejrzeniem TSC zalecane jest row-
niez wykonanie badania EEG gtowy w celu wykrycia nieprawi-
dtowosci sugerujacych mozliwosc wystapienia w przysztosci
napadow padaczkowych.

Wobec chorych na stwardnienie guzowate konieczne
jest wielodyscyplinarne podejscie zaréwno ze wzgledu na
kontrolowanie zmian juz istniejacych i powodowanych przez
nie objawow, jak i wykrywanie nowo powstajacych w miare
rozwoju.

WNIOSKI

Stwardnienie guzowate z uwagi na zréznicowane objawy
jest chorobga, ktdra moze zostac wykryta przez wielu lekarzy
roznych specjalizacji.

Badanie prenatalne powinno by¢ przeprowadzone bardzo
skrupulatnie w poszukiwaniu wad réznych narzadow. Jesli ta-
kie zostang wykryte, powinny podlegac dalszym konsultacjom
u odpowiednich specjalistow.

W przypadku wczesnego wykrycia TSC szczegdlna role
nalezatoby przypisa¢ doktadnemu wykonania badania ECHO
serca. Podejrzenie jakiejkolwiek wady serca powinno zawsze
podlegac pogtebionej diagnostyce i konsultacji kardiologicz-
nej nastawionej zaréwno na diagnostyke izolowanych wad
serca (np. ubytki w przegrodach, wady zastawek), jak i wad
obejmujacych sktadowa wiekszych zespotow, ktérych przy-
ktadem jest TSC.

Ginekolog juz w okresie prenatalnym na podstawie
wykrytych w ECHO serca ptodu guzéw powinien podej-
rzewac te jednostke chorobowa. Szybko wykryte zmiany
patologiczne zmuszaja lekarza do czestszej kontroli ptodu;
takie dziatanie umozliwia wczesniejsze przewidywanie po-
wiktan i mozliwa ich eliminacje przez odpowiednia opieke
medyczna.

Neonatolodzy, pediatrzy badajacy noworodki powinni
zwroci¢ szczegdlng uwage na zmiany skorne, ktére moge
by¢ obecne od urodzenia: znamiona bezbarwne, skére sza-
grynowa czy ptaskie witdkniaki czota (10). Doktadne badanie
przedmiotowe noworodka jest jednym z bardzo istotnych
elementow, dostarczajacym czesto informacji niezbednych
do postawienia odpowiedniego rozpoznania.

Neurolodzy prowadzg diagnostyke poprzez odpowied-
nie badania (m.in. EEG, MR mdzgu) i ustalajg profilaktyke
lub odpowiednie leczenie takich powiktan jak napady pa-
daczkowe.

Wraz z wiekiem pacjenta ze stwardnieniem guzowatym,
wymaga on kontroli u specjalistow coraz to innych dziedzin
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medycyny: nefrologow, okulistéw, pulmonologdw, der-
matologdw, a niekiedy nawet chirurgéw. W tabeli 2 przed-
stawiono zalecane badania kontrolne na podstawie Yate-
sa (11).

Niezwykle istotny jest fakt, ze na kazdym etapie rozwoju
i wzrostu pacjentow pojawiajg sie charakterystyczne, rézno-

Tab. 2. Zalecane badania kontrolne (11)

rodne objawy umozliwiajace rozpoznanie — jednak by dobrze
zdiagnozowac takiego chorego, nalezy spojrze¢ na niego
holistycznie, bioragc pod uwage wszystkie schorzenia, jakie
prezentuje.

Stwardnienie guzowate bez watpienia jest interdyscypli-
narng jednostka chorobowa.

Narzad lub objawy kliniczne Badanie diagnostyczne

Wskazania

Zmiany wewnatrzczaszkowe KT lub MR mézgu

Potwierdzenie diagnozy

Podejrzenie SEGA

Zalecane co 1-3 lata u dzieci, rzadziej u dorostych, nadzoér
dla SEGA, ale nieprzyjete powszechnie

Padaczka EEG

Stopien ewaluacji napadéw padaczkowych. Moze by¢ wy-
magane przedtuzone monitorowanie za pomoca teleme-
trii lub wideo

Rozwdj psychoruchowy

Ocena rozwoju odpowiednia do wieku

Przy diagnozie

Powtdrna ocena u dzieci prezentujacych cechy opdznienia
w okresie przedszkolnym i przetoméw rozwojowych

Skoéra Doktadne badanie z uzyciem lampy Wooda | Wstepna ocena diagnostyczna
Oczy Badanie dna oka Potwierdzenie diagnozy
Potwierdzenie diagnozy u dzieci
Echokardiograficzne badanie serca
Objawy sugerujace obecno$¢ miesniakow
Serce Przy diagnozowaniu jako badanie podstawowe
EKG Arytmia
Przed operacja
U bezobjawowych dorostych kobiet - jednorazowo w dia-
KT klatki piersiowej gnostyce
Ptuca . . e . -
U kobiet z objawami klinicznymi LAM - co 6-12 miesiecy
Badania czynno$ciowe ptuc U kobiet z objawami klinicznymi LAM - co 6-12 miesiecy
U wszystkich nowo zdiagnozowanych dzieci
UsG
U dzieci starszych i dorostych co 1-3 lata
Nerki

Ocena funkcji nerek

U dzieci z wielotorbielowato$cig nerek

U dorostych ze znacznie uszkodzonymi nerkami

EKG - elektrokardiografia; EEG - elektroencefalografia; KT - tomografia komputerowa; LAM - lymphangioleiomyomatoza;
MRI - rezonans magnetyczny; SEGA - podwysciétkowy gwiazdziak olbrzymiokomérkowy
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