A SCLEROSIS TUBEROSA £s A BOR

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis domindns o6rdkl6désd neurocutan
szindroma, amely jdindulati daganatok képz&désére hajlamosit a test kiilonb6z6
szerveiben. Kialakuldsat egy génmutdcido eredményezi a TSC1 vagy a TSC2 géneken,
melyek hibas mikoédés esetén nem tudjak az mTOR jelatviteli Ut szabalyozdsat
megfelel6en ellatni. El6forduldsi gyakorisaga megkozelitéleg 1:6000, Magyarorszagon
évente korulbell 15 Ujszllottet érint.

A klinikai tlinetek a szervek érintettségi fokdnak és sulyossdganak fliggvényében tobbrétliek. Bar a
betegség dermatoldgiai vetiletei nem okoznak sulyos, életveszélyes allapotokat, a sclerosis tuberosas
betegeknél mar kora gyermekkorban kifejléds, a késGbbiekben igen gyakran az arcot ill. egyéb
bérfellleteket eltorzitd, vérzékeny, néha fajdalommal is jaré bdrlézidk onértékelési zavarokhoz, az
allapottal egyébként is egyltt jard stresszre rakddd érzelmi megterhelést jelentenek, ezért a
gyermekgydgydszoknak és dermatoldgusoknak a korai kezelési stratégidk katalizatorainak kell lennitk.

Evente sziikséges olyan dermatoldgiai vizsgdlatot végezni, amely elsédlegesen a gyorsan véltozd vagy
szimptomas (fajdalmas, kényelmetlenséget okozd vagy funkcionalis hatdssal bird) lézidkra koncentral.
Vérzés, klinikai tliinetek jelentkezése vagy sulyos esztétikai romldst okozd bérlézidk esetén a kezelést
minél el6bb érdemes elkezdeni. Mind a sebészi Uton torténd, mind a lézeres eltavolitas, valamint az
MTOR gatlé készitmény ken6cs formadjaban torténd alkalmazasdra vannak sikeres esettanulmanyok.
Sajnalatos mdédon a szamos pozitiv tanulmany ellenére jelenleg még nincs torzskdényvezve mTOR gatlo
ken6cs Eurdpaban, ezért kizardlag indikacidon tuli gyogyszerrendelés formajaban lehet elSallittatni. Az
arcon jelentkez6 angiofibromdkra az mTOR gatlé kendcs jo kiegészitd terdpiadja lehet a lézerterapia. Az
erythemas lézidk altaldban jol reagdlnak a pulzald festéklézeres kezelésre, amelynek hatasa javithaté 5-
aminolevulinsav alkalmazdsaval. Fibrézus lézidk kezelésére lézeres ablacid johet még szdba. Nagy
kiterjedés(i, szimptomas léziok m(itéti kimetszése javasolt. Az angiofibromdk sebészeti uton toérténd
kezelésére kiprébalt médszer a dermabrazid, kriosebészet, kirettdlas, kémiai hdmlasztas és a felilet
lemetszése.

A sclerosis tuberosa kezelésében bizonyos tiinetek (agyi SEGA, vese AML, tiidé LAM) jelentkezésekor
MTOR gatld készitmény adhatd. Ez a szisztémds hatdanyag azonban noveli a sebgydgyuldsi zavarok
kockazatat, amelyet a sebészeti beavatkozasok tervezésekor figyelembe venni sziikséges.

A nagy kiterjedésil vagy szimptomatikus korémkornyéki fiboromak lézeres ablacioval vagy kimetszéssel
tavolithatoak el, am nagy eséllyel ujranének. Akiknél mdtéti eltavolitds nem johet széba, CO, lézeres
vagy egyéb l|ézeres ablacids kezelés tlinik hatékonynak. Ugyancsak opcid a felilet lemetszése majd
fenollal torténd kezelése.

A tipikusan deréktajon megjelené narancshéjszerli, rostos kot6szoveti megnagyobbodas (shagreen
foltok) felszinének kiegyenlité lemetszése célszerl kozmetikai kezelés.

A bért er6sen eltorzitd vagy gyorsan névekvé fibrozus plakkokat sebészeti Uton ajanlott eltavolitani.
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