A SCLEROSIS TUBEROSA és a SZEM

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis domindns 6rokl6désli neurocutan szindroma,
amely joindulatu daganatok képz&désére hajlamosit a test kiilonb6z6 szerveiben. Kialakulasat
egy génmutacid eredményezi a TSC1 vagy a TSC2 géneken, melyek hibds mikodés esetén nem
tudjdk az mTOR jelatviteli Gt szabalyozdsat megfelel6en ellatni. El6forduldsi gyakorisdga
megkozelitéleg 1:6000, Magyarorszagon évente korilbelll 15 Gjszilottet érint.

A klinikai tinetek a szervek érintettségi fokanak és sulyossaganak fliggvényében tobbrétiek.
Némely tlinet életveszélyes dallapothoz vezethet, dm a szemet érint6 elvaltozasok szerencsére
nem tartoznak a sulyos tiinetek kozé. Leggyakrabban (a sclerosis tuberosas paciensek felénél) az
astrocytds hamartoma fordul el6 a retinan vagy latdidegen, esetleg depigmentdlt foltok a
retindn. A hamartomak bar joindulatiak és nagyon ritkan igényelnek kezelést, a figyelemmel
kisérés mégis javasolt a megfelel6 kezelés id6beni alkalmazdsa érdekében.

A kiinduld allapot rogzitésére oftalmoszkdpiat is magdban foglald szemészeti vizsgalat végzendd,
amikor az esetleges hamartomdk és hypopigmentdlt retinalézidkat kiértékeljik. Azoknal a
betegeknél, akiknél a kiindulé allapot rogzitésekor szemészeti ill. a latast érinté elvaltozasokat
fedtek fel, éves szemészeti szlirést javasolt alkalmazni. Ennél gyakrabban végzett szemészeti
vizsgalat nem jar kézzelfoghato el6nyokkel még a korai vigabatrin-kezeléses eseteknél sem, és
nem is javasolt. A vigabatrin egy olyan hatdanyag, melyet a sclerosis tuberosdban gyakran
el6forduld egyik jellegzetes epilepszia kezelésére alkalmaznak, és amely akar permanens
latotérkiesést okozhat. Ha azonban nincsenek szemet érinté problémak, szemészeti vizsgdlatot
akkor javasolt végezni, ha Uj klinikai elvaltozas gyanuja merdil fel.
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