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Stwardnienie guzowate — opis przypadku

Tuberous sclerosis complex — case study

STRESZCZENIE

Stwardnienie guzowate (choroba Bourneville’a-Pringle’a, tuberous sclerosis complex [TSC])
jest chorobg nalezacg do grupy fakomatoz (choréb nerwowo-skornych). Charakteryzuje sig
wystepowaniem licznych, tagodnych guzow o charakterze hamartoma (skéra, mozg, serce,
ptuca, nerki, watroba), a takze sporadycznie nowotwordw ztosliwych. Dziedziczy sie w sposdob
autosomalny dominujacy lub moze by¢ skutkiem mutacji de novo. Stwardnienie guzowate moze
by¢ spowodowane mutacjg w jednym z dwach genéw — TSC1i TSC2. Gen TSC1 jest umigjsco-
wiony na dtugim ramieniu chromosomu 9 (9934), odpowiada za kodowanie hamartyny, biatka
0 cigzarze czasteczkowym 130 kDa. Gen TSC2 znajduje sig na dtugim ramieniu chromosomu
16 (16p13.3) i odpowiada za wytwarzanie tuberyny, biatka o ciezarze czasteczkowym 180 kDa.
Celem pracy jest przedstawienie przypadku klinicznego pacjenta ze stwardnieniem guzowatym.

(Forum Zaburzen Metabolicznych 2018, tom 9, nr 4, 160-167)

Stowa kluczowe: stwardnienie guzowate, fakomatoza, opis przypadku

ABSTRACT

Tuberous sclerosis complex (TSC, also known as Bournville-Pringle syndrome) is a phakoma-
tosis, which is characterized by lesions affecting the skin, the central nervous system, eyes and
internal organs. Itis inherited autosomally dominant or it can be the result of a de novo mutation.
TSC is caused by mutations of the TSC7 gene (on chromosome 9g34), which encodes hamartin,
or 7SC2 gene (on chromosome 16p13.3), which encodes tuberin. The main aim of the following
thesis is presenting a clinical case of a patient suffering from tuberous sclerosis complex.

(Forum Zaburzen Metabolicznych 2018, tom 9, nr 4, 160-167)

Key words: tuberous sclerosis complex, phakomatosis, case report

Stwardnienie guzowate (choroba
Bourneville’a-Pringle’a, tuberous sclero-
sis complex [TSC]) jest chorobg nalezaca
do grupy fakomatoz (choréb nerwowo-
skoérnych). Wystepuje z czgstoscia okoto
1:6000-1:10000[1, 2]. Dziedziczy si¢ w spo-

sob autosomalny dominujacy ze zmienna
ekspresja, co oznacza, ze mozliwo§¢ prze-
kazania choroby na potomstwo przez 0so-
be chorg wynosi 50%. Okoto 60-70% przy-
padkéw jest spowodowane przez mutacje de

novo, czyli dziecko jest pierwszym chorym
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w rodzinie. Okoto 30% stanowia przypadki
rodzinne.

Choroba charakteryzuje si¢ wystgpowa-
niem licznych, fagodnych guzéw o charak-
terze hamartoma (skéra, moézg, serce, ptuca,
nerki, watroba), a takze sporadycznie no-
wotwordéw zto§liwych [3].

Stwardnienie guzowate moze by¢ spowo-
dowane mutacja w jednym z dwéch genéw
— TSCI1iTSC2. Gen TSCI jest umiejsco-
wiony na dlugim ramieniu chromosomu 9
(9934), odpowiada za kodowanie hamarty-
ny, biatka o ci¢zarze czasteczkowym 130k
Da [4, 5]. Gen TSC2 znajduje si¢ na dtu-
gim ramieniu chromosomu 16 (16p13.3)
i odpowiada za wytwarzanie tuberyny,
biatka o cigzarze czasteczkowym 180 kDa
[5, 6]. Obecnie oba geny zalicza si¢ do ge-
néw supresorowych nowotworéw. Osoby
z mutacja TSC2 charakteryzuja si¢ cigz-
szym przebiegiem choroby: wezesniejszym
ujawnianiem oraz wiekszym stopniem za-
awansowania zmian [7]. Rokowanie jest
powazne, okoto 25% o0s6b umiera przed
ukoficzeniem 10. roku zycia, z kolei 75%
umiera przed 25. rokiem zycia [8].

Stwardnienie guzowate moze przebiegaé
pod postacia lekka, skapoobjawowa badz
ciezka. Jeszcze kilkanas$cie lat temu choro-
be Bourneville’a-Pringle’a rozpoznawano
na podstawie triady Vogta, w sktad ktore;j
wchodza: upoSledzenie umystowe, padacz-
ka oraz zmiany na twarzy okre§lane jako
znami¢ Pringle’a. Wyniki licznych badan
pokazuja jednak, ze te objawy wystepuja
tylko u 29% chorych, podczas gdy u 6% nie
wykrywa si¢ zadnego z nich [9, 10]. W 1998
roku opracowano kryteria diagnostycz-
ne rozpoznania stwardnienia guzowate-
go wedlug Roach [10], obejmujace okoto
20 réznych objawéw. Obowiazujace obecnie
zasady rozpoznawania stwardnienia guzo-
watego zawieraja jako osobne kryterium,
wystarczajace do postawienia rozpoznania,
wystgpowanie mutacji w genach 7SCI lub
TSC2[11] (tab. 1).

0BJAWY NEUROLOGICZNE

Wystepuja u okolo 85% chorych, najczes-
ciej pod postacia padaczki (60-90% pa-
cjentdow), uposledzenia umystowego (50%

pacjentow) czy tez zaburzen zachowania.

Kryteria genetyczne

Obecnos$é patogennej mutacji w genach TSC1 lub TSC2

Kryteria kliniczne

Kryteria duze

Kryteria mate

. Angiofibroma (> 3) lub ptaskie wiékniaki okolicy czota

. Plamy bezbarwne (> 3; > 5 mm $rednicy)

. Skéra szagrynowa

. Guzki korowe moézgu

. Guzki okotfokomorowe, podwyscidtkowe mozgu (SENs)

1
2
3
4. Mnogie hamartoma siatkbwki
5
6
7

. Gwiazdziak podwysciétkowy olbrzymiokomérkowy (SEGA,

astrocytoma gigantum)
8. Rhabdomyoma serca
9. Lymphangioleiomyomatoza ptuc
10. Angiolipoma nerek

. Zmiany skérne typu confetti
. Mnogie ubytki szkliwa (> 3)
. Wiékniaki jamy ustnej (> 2)

A 0O N =

. Zmiany achromatyczne
w siatkbwce

5. Mnogie torbiele nerek

6. Hamartoma w lokalizacji
pozanerkowej

Rozpoznanie pewne — dwa duze lub jedno duze i dwa mate kryteria diagnostyczne

Rozpoznanie prawdopodobne — jedno duze lub co najmniej 2 mate kryteria diagnostyczne

Forum Zaburzen Metabolicznych 2018, tom 9, nr 4, 95-167
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W badaniach obrazowych — tomografia
komputerowa (TK) czy rezonans magne-
tyczny (MR, magnetic resonance) mozna
zaobserwowacd: guzki korowe, podwys-
ciotkowe guzki okotokomorowe (SENs),
podwyScidtkowe gwiazdziaki olbrzymioko-
moérkowe (SEGA, subependymal giant cell
astrocytoma) czy nieprawidtowosci istoty
biatej [12].

Guzki korowe nie przeksztatcaja sie w no-
wotwory zlo§liwe; jednak ich umiejscowie-
nie i dynamika wzrostu moga prowadzi¢ do
wystapienia objawow neurologicznych [13].
Pojawienie si¢ guzkéw w okolicy ciemie-
niowo-potylicznej prowadzi do wystapienia
ciezszych postaci upoS§ledzenia umystowego
czy czestszych napadéw padaczkowych.
PodwyScidtkowe guzki okotokomorowe po-
wstaja w zyciu plodowym. Charakteryzuja
si¢ duza dynamika rozwojowa, moga prze-
ksztatcac si¢ w tagodne guzy typu SEGA.
Umiejscawiaja si¢ najcze¢sciej w okolicy ot-
woru Monroe’go, co prowadzi do zaburzef
w przeplywie plynu mézgowo-rdzeniowego,
wodogtowia i wzrostu ci$nienia sr6dmoz-
gowego.

Napady padaczkowe rozpoczynaja si¢
zazwyczaj w wieku kilku miesigcy i wy-
stepuja pod postacia napadow czgéciowo
ztozonych, uogélnionych toniczno-klo-
nicznych, mioklonicznych i zgieciowych.
Napady czesto sg liczne i oporne na le-
czenie.

UpoS$ledzenie umystowe waha si¢ od lek-
kiego do cig¢zkiego. Do rozwoju cigzkich
postaci uposledzenie umystowego predys-
ponuje wczesne wystapienie lekoopornej
padaczki, mutacja TSC2 oraz wigksza liczba
i lokalizacja guzkéw korowych [14]. Dzie-
ci z norma intelektualng stanowia grupe
ryzyka problemdéw z zachowaniem, nauka
czy wystapieniem deficytéw neuropsycho-
logicznych.

Rozpoznaje si¢ rowniez ograniczone zabu-
rzenia osobowosci, schizofrenig, autyzm,

trudnosci szkolne czy zyciowe.

OBJAWY SKORNE

Objawyskorne pojawiajasieu96% chorych[10].
Najczestszymi zmianami s znamiona bez-
barwne, zazwyczaj na koficzynach oraz na
tutowiu. Moga one wystgpowac fizjologicz-
nie u 0,4-0,8% noworodkéw [15]. Dzieki
lampie Wooda mozna lepiej uwidocznié
znamiona. W znamionach tych wystepu-
je mniejsza zawarto$¢ melaniny przy pra-
widtowej zawartoSci melanocytéw [16].
U pacjentdw ze stwardnieniem guzowatym
moga réwniez wystapi¢ znamiona bezbar-
wne typu ,,confetti”, wystepuja najczesciej
na wyprostnych powierzchniach przed-
ramion i podudzi pod postacia drobnych
plamek wielko$ci 2-3 mm.

Angiofibroma twarzy ujawniaja si¢ oko-
fo 2. roku zycia i staja si¢ widoczne wraz
zwiekiem, co moze z czasem by¢ przyczyna
niskiej samooceny [16]. Czerwone lub ré6-
zowe guzki sa zlokalizowane symetrycznie
na nosie i przySrodkowej czesci policzkow.
Ptaskie widkniaki okolicy czotowej wyste-
puja w starszych grupach wiekowych, u oko-
o 18,9-36%.

Guzki Koenena, czyli widkniaki okotopa-
znokciowe pojawiaja si¢ w starszym wieku,
stwierdza si¢ je u 88% chorych powyzej
30. roku zycia — cze¢$ciej na palcach stop
niz rak.

Skodra szagrynowa (Shagreen patches), czyli
bliznowato zmieniona, jest jednym z naj-
bardziej charakterystycznych objaw6w, naj-
czesciej umiejscowionym w okolicy ledzwio-
wej. Liczba i wielko$¢ tych zmian skérnych

rosng wraz z wiekiem.

Ohjawy kardiologiczne

Rhabdomyomasercajest najwczesniejwykry-
wanazmianaw stwardnieniu guzowatym [17].
Mozna je zdiagnozowac juz w zyciu ptodo-
wym (22. tydzien). Najczesciej sa bezobja-
wowe, jednak w niektérych przypadkach
prowadza do zaburzeh rytmu serca, obrzg-
ku ptodu czy obumarcia ptodu. U cze¢sci
plodéw, w ktérych stwierdza si¢ guzy serca,

www.fzm.viamedica.pl



wykonuje si¢ prenatalnie MR mézgu [18].
Po postawieniu diagnozy stwardnienia gu-
zowatego, kobiete w cigzy mozna skierowaé
do osrodka referencyjnego w celu odbycia
porodu. Az u 80-91% dzieci ponizej 2.
roku zycia stwierdza si¢ rhabdomyoma [16].
Opisywane w tej chorobie guzy serca wy-
kazuja tendencje¢ do zmniejszenia si¢ wraz
z wiekiem. Zaobserwowano wzrost guzow
u dziewczynek w okresie dojrzewania, co
moze Swiadczy¢ o wplywie estrogendéw na
zwiekszenie masy guzéw [19].

U 9-12,5% pacjentéw stwierdza si¢ zabu-
rzenia rytmu i przewodzenia, najczesciej
pod postacia zespotu Wolffa-Parkinsona-
-White’a. Powiktania kardiologiczne sa
najczestsza przyczyna zgonow w pierwszych
latach zycia u 0s6b z chorobg Bourneville’a-

-Pringle’a.

0BJAWY NERKOWE

Angiomyolipoma (AML) oraz torbiele to
najczestsze zmiany w nerkach — wystepu-
ja z czestoscia 70-90% [20]. Powiktania
ze strony uktadu moczowego sa rzadkie
— najczeSciej bole brzucha, krwinkomocz
oraz krwiomocz. Najczestszym powikla-
niem nerkowym jest krwawienie z guza,
zwlaszcza gdy jego wielko$¢ przekracza 4
cm. Torbiele nerek pojawiaja si¢ wczesniej
niz AML. U 2-3% pacjentéw stwierdza si¢
wspolistnienie wielotorbielowatoSci nerek
(mutacja genu PKD1). Nasilone zmiany
moga prowadzi¢ do zniszczenia miazszu
nerek i rozwoju ich niewydolnosci. Rak
jasnokomorkowy nerki wystepuje z czestos-
cig 2,5-4% przypadkow [19]. Powiktania
nerkowe sa najczestsza przyczyng zgondéw

wsrdd pacjentéw powyzej 30. roku zycia.

O0BJAWY OKULISTYGZNE

Za pomoca angiografii fluoresceinowej
stwierdza si¢ najczeSciej gwiazdziaki siat-
koéwki [21]. W cigzkich przypadkach, kiedy
ma miejsce zniszczenie plamki zéltej czy

tez krwawienie do ciatka szklistego, docho-

Forum Zaburzen Metabolicznych 2018, tom 9, nr 4, 95-167

dzi do pogorszenia ostroSci widzenia lub

Slepoty.

0BJAWY PLUCNE
Lymphangioleiomyomatoza (LAM) wy-
stepuje najczesciej u kobiet. Dochodzi do
powstania torbieli w tkance ptucnej, co
prowadzi do wystapienia samoistnej odmy
oplucnowej, dusznosci, krwioplucia czy bolu
w klatce piersiowej [22]. Zaobserwowano,
ze kobiety z LAM czesciej pobieraty Srodki
antykoncepcyjne, co sugeruje wplyw hor-
monow zenskich na powyzsze zmiany [23].
W stwardnieniu guzowatym opisuje si¢
réwniez wystgpowanie wieloogniskowego
przerostu mikroguzkowego pneumocytow
(MPH, multifocal micronodular pneumocyte
hyperplasia).

Oba opisywane wyzej zjawiska (AML
i LAM) sa zaliczane do grupy choréb no-
wotworowych wywodzacych si¢ z okolona-
czyniowych komdrek nabtonkowych (PEC,
perivascular epithelioid cells) [24].

OPIS PRZYPADKU

Trzydziestoczteroletni me¢zczyzna zostat
przyjety do Kliniki Choréb Wewngtrznych,
Zaburzefn Metabolicznych i Nadci$nienia
Tetniczego w Poznaniu w celu diagnostyki
i leczenia zaburzef lipidowych oraz diag-
nostyki przyczyn podwyzszonej aktywnosci
transaminaz watrobowych.

W dziecifistwie nie stwierdzano istotnych
probleméw zdrowotnych. Pacjent byt ho-
spitalizowany w 2003 roku (w wieku 24
lat) w Instytucie Kardiologii w Poznaniu
z powodu zapalenia mig¢§nia sercowego.
W wykonanym kilkakrotnie ECHO sercana
poczatku hospitalizacji oceniono wymiary
jam i Scian serca: PK — 24 mm, LK — 45
mm, LP — 37 mm, PMK — 12 mm, tylna
Sciana LK — 12 mm, Ao — 32 mm; zastawki
morfologicznie i czynno$ciowo w normie;
hipokineza $ciany dolnej; EF — 60%, bez
plynu w worku osierdziowym. W bada-
niu koronarograficznym opisano tetnice
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»» Angiomyolipoma oraz
torbiele to najczestsze
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wieficowe angiograficznie bez zmian. Ko-
lejne badania ECHO serca wskazywaty
na popraw¢ — obraz w granicach normy.
W wykonanym wéwczas USG jamy brzusz-
nej — w prawym placie watroby uwidocz-
niono kilka rozsianych (zlokalizowanych
gtéwnie podprzeponowo) okraglych, hi-
perechogennych stref (najwigksza o §red-
nicy okoto 15 mm) — najprawdopodobnie;j
odpowiadajacych naczyniakom. Pecherzyk
z6lciowy ultrasonograficznie byl niepowiek-
szony, o prawidtowej §cianie, nie zawierat
ztogéw kamiczych, w jego Swietle byto wi-
docznych kilka (potozonych przysciennie)
hiperechogennych struktur (najwi¢ksza
o wymiarze 3-4 mm) — najprawdopodob-
niej odpowiadajacych polipom. W badaniu
USG opisano nerki prawidlowej wielkoSci
(obie o dtugosci okoto 11,5 cm), bez cech
zastojuiech ztogéw powyzej 3—-4 mm, w czg-
Sci Srodkowej prawej nerki byta widoczna
okragta, hipoechogenna strefa o Srednicy
okoto 15 mm — najprawdopodobniej od-
powiadajaca torbieli miazszu, w czesci dol-
nej §ledziony (przywngkowo) stwierdzono
owalng, hipoechogenna zmiang ogniskowa
o wymiarze maksymalnym okoto 35 mm.

W wieku 34 lat pacjent zglosil si¢ na szpi-
talny oddzial ratunkowy z powodu trwaja-
cego od trzech tygodni bélu glowy, z jed-
norazowym incydentem wymiotéw. W wy-
konanej tomografii komputerowej (KT)
gltowy wykonanej przy przyjeciu opisano:
, W komorze bocznej prawej w obregbie rogu
czotowego hiperdensyjny guzek o §rednicy
13 mm ulegajacy umiarkowanemu, niejed-
norodnemu wzmocnieniu kontrastowemu
zlicznymi drobnymi zwapnieniami. Podob-
ny guzek w komorze bocznej lewej w rogu
czolowym i czesci Srodkowej o Srednicy
15 mm catkowicie zwapnialy guzek o wy-
miarach 9 mm w rogu potylicznym komory
bocznej prawej. Guzki mogg odpowiadaé
wyscidtczakom (ewentualnie brodawcza-
kom — mniej prawdopodobne — brak wo-
dogtowia)”. Podczas diagnostyki na szpital-

nym oddziale ratunkowym w podstawowych

badaniach laboratoryjnych nie wykazano

istotnych odchylen. Pacjenta przekazano na
oddziat neurologii (hospitalizacja na prze-
lomie pazdziernika i listopada 2013 roku).

W ramach dalszej diagnostyki wykonano

u pacjenta nastepujace badania:

1. USG jamy brzusznej: ,,[...] watroba
umiarkowanie powiekszona, liczne
hiperechogenne ogniska o §rednicy
o maksymalnej §rednicy 13 mm, peche-
rzyk z6lciowy z drobnymi przySciennymi
polipami. Sledziona powigkszona o wy-
miarach 100 X 90 mm, z hipoechogen-
nym, litym guzem o §rednicy 70 mm.
Nerki prawidtowej wielkoSci, o zatar-
tych cechach zréznicowania korowo-
-podkorowego, z licznymi torbielami
o Srednicy do 20 mm, w lewej dolnej
czeSci echa centralnego guzek typu An-
giomyolipoma 13 mm”.

2. USG Doppler tetnic szyjnych i krego-
wych: bez istotnych odchylen.

3. MR glowy: ,,W obrebie obu rogéw czoto-
wych komér bocznych, podwySciétkowo
— do przodu od otworé6w Monroe’go
widoczne sa policykliczne zmiany
o niejednorodnym sygnale w obrazach
T2-zaleznych, ktére ulegaja istotnemu
wzmocnieniu kontrastowemu. Wymia-
ry zmian: 17 X 9 mm po stronie pra-
wej oraz 15 X 13 mm po stronie lewej
— cech obturacji otworéw Monroe’go
nie wykazano. Obraz zmian przemawia
za gwiazdziakiem podwysciétkowym
olbrzymiokomé6rkowym do rdznico-
wania z podwysciétkowym hamartoma.
Dwa guzki o podobnym charakterze
widoczne sa w trzonie prawej komory
bocznej — 6 mm oraz w rogu potylicz-
nym prawej komory bocznej 9 X 6 mm.
Ponadto nadnamiotowo w korze mézgo-
wej widocznych jest okoto 10 obszaréw
podwyzszonego sygnatu w obrazach T2
i FLAIR, ktére nie ulegaja wzmocnieniu

kontrastowemu — obraz MR moze od-
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powiadac ogniskowej dysplazji korowej
lub ogniskom niedokrwiennym (np. po
przebiegu angiopatii). W przystrzatko-
wych partiach ptata ciemieniowego le-
wego widoczna jamka opustoszeniowa
o §rednicy 7 mm otoczona strefa gliozy.
Calo$¢ obszaru budzi podejrzenie fako-
matozy (stwardnienia guzowatego) —

wskazane MR za 3-6 miesigcy”.

4. ECHO serca: ,,PK — 30 mm, LK — 46

mm, LP — 37 mm, PMK — 8 mm, tyl-
na $ciana — 10 mm, Ao pier§cien — 21
mm, opuszka — 35 mm, cze$¢ wstepuja-
ca— 30 mm. W PKwidoczna dodatkowa
struktura o wzmozonej echogeniczno-
§ci o wymiarach 19 X 15 mm, struktura
w PK nieprawidtowa — najprawdopo-

dobniej skrzeplina”.

Nastepnie pacjenta przekazano na oddziat

wewnetrzny w celu dalszej diagnostyki

Z

miany w prawej komorze serca. W chwili

przyjecia stan ogdélny oceniono jako dobry,

ostuchowo nad polami ptucnymi stwierdzo-

no szmer pgcherzykowy prawidtowy, rytm

serca miarowy, 90/min, brzuch migkki, nie-

bolesny, konczyny dolne bez obrzekéw.

W badaniach laboratoryjnych zwracata

uwage podwyzszona aktywno$¢ enzymow

watrobowych (tab. 2).

Oznaczono HBS-Ag i anty-HCV: ujemne.

W ramach diagnostyki wykonano u chorego:

1.

MR serca: ,PK — 28mm, PMK — 9
mm, LK —55mm, tylna §ciana— 9 mm,
LP — 40 mm, , Ao pierScieh — 23 mm,
opuszka — 34 mm, cz¢S§¢ wstepujaca
— 28 mm, LP — 28 cm?, PP — 26cm?,
EF — 60% (N: 56-78), EDV — 201 ml

(N:77-195), ESV — 80 ml (N: 19-72).
Kurczliwo$¢ §cian LK: prawidlowa.
Ocena perfuzji metoda First Pass: nie
stwierdzono zaburzen perfuzji w ob-
szarze mi¢Snia sercowego. Ocena zy-
wotno$ci metodg Late Enhancement:
nie stwierdzono péznego wzmocnie-
nia pokontrastowego. Inne: skrzeplin
w jamach serca nie uwidoczniono;
w sekwencji STIR (short TI inversion
recovery) — obrzeku mig$nia sercowe-
go nie uwidoczniono; wydatna beleczka
mig$niowa w prawej komorze. Wnioski:
patologicznych struktur w jamach serca
nie uwidoczniono, mig¢sief sercowy zy-
wotny, prawidtowa funkcja skurczowa

lewej i prawej komory”.

. TK jamy brzusznej: ,,Watroba umiar-

kowanie powigkszona w zakresie ptata
prawego, o prawidlowym wspdtczyn-
niku pochlaniania. W calym miazszu
rozsiane dos¢ liczne hipodensyjne og-
niska o ujemnym wspo6tczynniku po-
chlaniania o charakterze lipoma i an-
giomyolipoma, najwigkszy w segmencie
8 o wymiarze 14 mm. Pecherzyk z61-
ciowy prawidtowy. Drogi z6tciowe nie-
poszerzone. Trzustka niepowigkszona,
w okolicy wyrostka haczykowatego
obraczkowate, obwodowo uwapnione
ognisko o §rednicy 8 mm, poza tym
trzustka jednorodna, przew6d Wirsun-
ga nieposzerzony. Sledziona umiarko-
wanie powigkszona dlugosci 130 mm,
w pogrubialej czeSci przednio-dolnej
niejednorodny lity guz o wymiarach
78 x 87 mm na skanach opdZnionych

Data badania ALAT [U/L] ASPAT [U/L]
7.11.2013 211 81
17.11.2013 575 147
19.11.2013 451 107
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WYBRANE
PROBLEMY
KLINICZNE

»» Zuwagi na zajecie
roznych narzadow
ciata, chorych

nalezy objac opieka
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(neurologiczna,
nefrologiczna,
kardiologiczng czy

okulistyczng) 44
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Tabela 3. Wyniki badan laboratoryjnych po przyjeciu do Kliniki Choréb Wewnetrznych,
Zaburzen Metabolicznych i Nadcisnienia Tetniczego

Table 3. The laboratory findings after admission to the Department of Internal Diseases,
Metabolic Disorders and Arterial Hypertension

Badanie Norma 13.01.2014 20.01.2014
ALAT [U/L] <45 27 33
ASPAT [U/L] <35 17 15
GGTP [U/L] <55 73 64
Cholesterol catkowity [mmol/L] 3,6-5,2 8,54

Cholesterol frakcji LDL [mmol/L] < 3,6 6,64

Cholesterol frakcji HDL [mmol/L] >1,0 1,04

Triglicerydy [mmol/L] 0-1,7 1,76

Kinaza kreatyninowa [U/L] 26-308 59

ALAT — aminotransferaza alaninowa; ASPAT — aminotransferaza asparaginianowa; GGTP — gamma-glutamylo-
transpeptydaza; LDL — lipoproteina niskiej gestosci; HDL — lipoproteina wysokiej ggstosci

zlewa si¢ z pozostalym migzszem S§le-
dziony, najprawdopodobniej guz typu
hamartoma. Obie nerki prawidto-
wej wielkoSci bez cech zastoju moczu
i uwapnionych ztogéw. W obu nerkach
liczne drobne torbiele i ogniska typu an-
giomyolipoma i hamartoma. Najwigkszy
angiomyolipoma w dolnym biegunie ner-
ki prawej o wymiarach 30 mm. W nerce
lewejw dolnym biegunie dos¢ jednorod-
nie wzmacniajacy si¢ guzek o wymia-
rach 25 mm prawdopodobnie rowniez
angiomyolipoma z mniejsza zawartos-
cia tkanki thuszczowej. Opisywane guzki
wwatrobie, nerce i §ledzionie sa typowe
dla stwardnienia guzowatego”.
Chorego skierowano do poradni genetycznej,
w ktorej w grudniu 2013 roku postawiono roz-
poznanie choroby Bourneville’a-Pringle’a.
Przy przyjeciu do Kliniki Choréb We-
wnetrznych, Zaburzeh Metabolicznych
i Nadci$nienia Tetniczego stwierdzono:
stan ogllny dobry, rytm serca miarowy, tony
akcentowane prawidtowo, HR — 72/min,
BP — 150/100 mm Hg, nad polami ptuc-
nymi szmer pe¢cherzykowy prawidtowy,
brzuch migkki, niebolesny, perystaltyka
Zywa, objawy otrzewnowe ujemne, na sko-
rze twarzy widoczne zmiany skérne o typie

guzkdéw Pringle’a, na czole widoczny wtok-

niak ptaski, na tutowiu widocznych kilka
odbarwionych plam, dostrzegalne ubytki
szkliwa zebowego.

W wynikach laboratoryjnych stwierdzono
hiperlipidemi¢ mieszang oraz podwyzszona
aktywnos¢ gamma-glutamylotranspeptydazy
(GGTP). Wyniki przedstawiono w tabeli 3.
Z uwagi na podwyzszone parametry gospo-
darkilipidowej wiaczono u chorego leczenie
atorwastatyna 40 mg 1 X 1 tabl. wieczorem.
Dodatkowo u chorego zmodyfikowano le-
czenie hipotensyjne, dotaczajac telmisartan
40 mg 1 x 1 tabl. rano (pacjent wczesniej
pobierat tylko bisoprolol 2,5 mg 1 X 1 tabl.
rano). Chorego wyedukowano w zakresie za-
sad diety niskocholesterolowej i skierowano
do dalszego leczenia ambulatoryjnego.

KOMENTARZ

Stwardnienie guzowate jest chorobg na-
lezaca do grupy tak zwanych fakomatoz.
Choroba ma charakter wolno postgpujacy,
zwykle ujawnia si¢ w dziecifistwie. Z uwagi
na zajecie réznych narzadéw ciata, chorych
nalezy objac opieka wielospecjalistyczna
(neurologiczna, nefrologiczna, kardiolo-
giczna czy okulistyczna). Niezbedna jest
réwniez diagnostyka cztonkéw rodziny,
poniewaz ryzyko przekazania choroby na
potomstwo przez osobg chorg wynosi 50%.

www.fzm.viamedica.pl
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