A SCLEROSIS TUBEROSA Es ATUDO

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis dominans 6roklédésld neurocutan szindroma, amely
joindulatd daganatok képz6désére hajlamosit a test kiilonb6z6 szerveiben. Kialakulasat egy
génmutacié eredményezi a TSC1 vagy a TSC2 géneken, melyek hibds mikodés esetén nem tudjak az
it6leg 1:6000,

mTOR jelatviteli Ut szabalyozasat megfeleléen ellatni. El6forduldsi gyakorisdga megkoze
Magyarorszagon évente korulbell 15 djszilottet érint.

Bar a betegség némely, mar gyermekkorban is jelentkezd tlinete nem okoz a kés6bbiekben panaszokat, a
tipikusan néknél el6fordulé lymphangioleiomyomatosis (LAM) rizikéja mar a pubertaskortél kezdve figyelmet
igényel. A sclerosis tuberosahoz kapcsolédd LAM el6forduldsi gyakorisdga még az 1:250 000-nél is kisebb. LAM
megjelenése esetén deformalddik a tlid6 belsé felszine, cisztak alakulnak ki a tiidében, Iégutakban, vér- és
nyirokerekben. Kialakuldsuk ronthatja a légzésfunkciét, kifakadasuk légmellet, véres kohdgést okozhat. A tlinetek
sulyossaga és a betegség progresszidja egyénenként eltér, az enyhe foku tiidékapacitas-csokkenéstél a komoly
légzési elégtelenségig terjed.

18 év felett légzésfunkcid vizsgdlattal, 6 perces sétateszttel és alacsonyddzisu nagyfelbontdsu mellkasi CT (HRCT)
vizsgalattal javasolt a kiindulasi allapotot felvenni, ezen feliil a klinikai gyakorlatban a véroxigénszint mérése is
megszokott. Ezutan a HRCT vizsgdlatot 5-10 évente kell ismételni, amennyiben cisztak nem kimutathatok és
klinikai tiinetek nem jelentkeznek. Ellenkez6 esetben (cisztak) a HRCT 2-3 évente, a légzésfunkcid vizsgalat és a 6
perces sétateszt évente végzends a betegség progresszidjanak nyomon kovetésére, am sulyos esetben akar 3-6
havonta is sziikség lehet ra. Minden orvosi vizsgalat alkalmaval ra kell kérdezni a nehézlégzésre, légszomjra. A
LAM-mal veszélyeztetett betegeknek ellenjavallt a dohdnyzas (passziv dohanyzas is!). A vérbdl kimutathatd
szérum VEGF-D szintje 6sszefliggésben van a LAM progresszidjaval. A LAM diagnosztizaldsahoz nincs szlikség
tidé6biopsziara, ha a pacienst egyértelmuien diagnosztizaltak sclerosis tuberosaval.

A LAM kezelésében klinikai vizsgdlattal igazoltan elvitathatatlan szerepe van a testmozgasnak. A pulmonoldgiai
rehabilitdcid hatasara csokken a légszomj, javul az erénlét és az daltaldnos életminGség. A klinikai vizsgalatok
alapjan a LAM progresszidjanak lassitasara az mTOR gatld gydgyszerek ajanlottak. A jelenlegi tapasztalatok szerint
hormonalis, illetve doxiciklinnel torténé kezelés nem javasolt, valamint ellenjavallt az Osztrogéntartalmu
fogamzasgatld készitmények hasznalata. Az asztmaszer( tinetekkel (zihalas, olykor légszomj) rendelkezé LAM
pacienseknek az inhaldtorok is segitségil lehetnek. Az dllapot ill. a Iégzésfunkcidk romlasaval sziikség lehet
oxigénterapiara is. A tlidGtranszplantacié legutolsd sorban javasolt, és mindenképpen figyelembe kell venni a
kilok6désgatlo gyogyszerek és az esetlegesen szedett antiepileptikumok kdlcsénhatdsat.

A betegség lefolydsa nem megjosolhaté a hormondlis érintettség alapjan, de az el6fordulasi gyakorisag a
fogamzoképes kord ndéknél a legmagasabb. Vdaranddssag alatt hozzavetblegesen az esetek harmadaban
sulyosbodik rohamosan az allapot, megnévekszik a légmell, a vetélés és a korasziilés kockazata, és tartds
életminéségromlds kovetkezhet be. A LAM progresszidja altalaban a menopauza idején lelassul.

Akiknél pneumothorax lépett fel, az elsé el6fordulds utan VATS pleura abrasio javasolt, amely az ujrakialakulds
kockazatat a felére csokkenti.

A sclerosis tuberosaban multifokalis mikronodularis pneumocyta hyperplasia is el6fordulhat, amely altaldban
veszélytelen és nem produkal klinikai tlineteket, am a kezel6orvosnak mindenképpen szikséges tudnia rdla az
esetleges téves diagndzisok és sziikségtelen vizsgalatok, beavatkozasok elkeriilése végett.
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