A SCLEROSIS TUBEROSA Es Az AGY

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis dominans 6roklédési neurocutan szindroma, amely
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A klinikai tlinetek a szervek érintettségi fokanak és sulyossdganak fliggvényében tobbrétliek. Némely
manifesztacid életveszélyes dllapothoz vezethet, ezért a megfelel§ gondozas és kezelés kritikus fontossagu.

Bar a sclerosis tuberosa némely, mar gyermekkorban is jelentkez6 tiinete nem okoz a kés6bbiekben panaszokat,
az epilepszia és a subependymalis dridssejtes asztrocitdma (SEGA) felismerése, valamint megfelelé idében és
madon vald kezelése |étfontossdgu a késGbbiekben potencialisan jelentkez6 neuropszichiatriai rendellenességek
minimalizalasa, esetlegesen megelG6zése érdekében.

A nemzetkozi kezelési javaslat szerint 25 éves kor alatt 1-3 évente koponya MRI vizsgalatot kell végezni Uj SEGA-k
megjelenését kutatva. A nagy- ill. ndvekvé méretli SEGA esetén, valamint akkor, ha a SEGA az agykamrak
tagulasat okozza, ennél gyakoribb MRI vizsgdlat sziikséges. Felnéttkorban is érdemes id6rél-id6re MRI vizsgalatot
végezni a mar ismert SEGA-k esetleges novekedésének figyelemmel kisérése érdekében.

Az akut tlineteket okozd SEGA miitétileg tavolitandd el. A novekvé méretd, am klinikai tiineteket nem produkalé
SEGA kezelése elsGsorban mTOR gatlé gydgyszerrel torténjen, melynek hatdsossagat az EXIST-1 vizsgdlat
eredményei egyértelmdlen igazoljdk, valamint szisztémds jellege miatt a tobbi szervrendszer elvaltozasaira is
jotékony hatassal van. A SEGA novekedésének tlinetei nem meriilnek ki a fejfajasban, ajuldsban. Egyértelmd
kapcsolatot taldltak a megvaltozott személyiséggel, viselkedéssel, étvaggyal és epilepszias rohamokkal.

A sclerosis tuberosa leggyakoribb és legnagyobb kihivast jelenté manifesztacidja az epilepszia, amely az érintettek
83,5%-anal alakul ki, és kétharmad részben az els6 életévben jelentkezik. Csecsemd&korban jellemzéen epilepszias
spazmusok formajaban jelentkezik, amelybdl rovid id6 alatt West-szindréma alakulhat ki. Az epilepszias
spazmusok és a West-szindroma elsGvonalas terdpidja a vigabatrin, masodsorban ACTH adhatd. Fokalis
rohamokra a javasolt terapia 1 éves kor alatt szintén a vigabatrin. A sziil6k alapos tajékoztatasa és tamogatdsa a
csecsemdbkori epilepszids spazmusok felismerése érdekében elengedhetetlen. Korai és korszerl terapiaval
megel6zhet6 az egyébként magas aranyd terdpiarezisztens epilepszia kialakuldsa, amelynek sulyos

kovetkezményei lehetnek a csecsem&k neurokognitiv fejlédésére.

Azoknak a sclerosis tuberosaval diagnosztizalt csecsem&knek, akiknél még nem jelent meg az epilepszia, javasolt 2
éves korig 4-8 hetente EEG vizsgalatot késziteni. Amennyiben az EEG-n epilepszidra utald eltérések lathatdak, a
kezelést meg kell kezdeni flggetleniil attdl, hogy a klinikai tlinetek még nem jelentek meg. A komplikaltabb
eseteknél ill. alvasi, viselkedési, kognitiv vagy neuroldgiai zavarok jelentkezésekor az okok pontos azonositasara
ajanlott a 24 6ras vided-EEG vizsgalat elvégzése.

A gydgyszerrezisztens epilepszia sebészi Uton torténé kezelése is opcid lehet, dm a kockdzatok miatt elsésorban a
sclerosis tuberosaban jaratos epilepszia-sebészetek végezzék.

forrasok:  Tuberous Sclerosis Complex Surveillance and Management: Recommendations of the 2012 International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Conference -
Darcy A. Krueger MD PhD, Hope Northrup MD, on behalf of the International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Group (Pediatr Neurol 2013; 49: 255-265)

Antiepileptic treatment before the onset of seizures reduces epilepsy severity and risk of mental retardation in infants with tuberous sclerosis complex
Curatole et al EurJ Paediatr Neurology 2012, 16(6): 582-589

The Utility of Surveillance Electroencephalography to Guide Early Antiepileptic Drug Therapy in Infants With Tuberous Sclerosis C., Ped. Neurology 72 (2017) 76-80
Clinical Electroencephalographic Biomarker for Impending Epilepsy in Asymptomatic Tuberous Sclerosis Complex Infants Pediatric Neurology 54 (2016) 29-34
TuberOus SClerosis registry to increase disease Awareness (TOSCA) — baseline data on 2093 patients, Kingswood et al, Orphanet Journal of Rare Diseases201712:2

The natural history of epilepsy in tuberous sclerosis complex, Catherine J. Chu-Shore et al, Epilepsia Volume51, Issue7, July 2010, Pages 1236-1241
Jozwiak S et al: Biology of seizure suspectibility in developing brain. Montourage, France: John Libbey, EuroText Ltd.; 2008:221-31

Management of epilepsy associated with tuberous sclerosis complex: Updated clinical recommendations - Curatole et al Eur J Paediatr Neurology

September 2018 Volume 22, Issue 5, Pages 738-748

Tuberous Sclerosis Alliance
Magyar Sclerosis Tuberosa
Alapitvany



