A SCLEROSIS TUBEROSA és a SZiV

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis dominans 6rokl6désli neurocutan szindroma,
amely jéindulatu daganatok képz&désére hajlamosit a test kiilonb6z8 szerveiben. Kialakulasat
egy génmutacié eredményezi a TSC1 vagy a TSC2 géneken, melyek hibas miikodés esetén nem
tudjdk az mTOR jeldtviteli Ut szabalyozdsat megfelel6en ellatni. El6forduldsi gyakorisdga
megkozelitéleg 1:6000, Magyarorszagon évente korilbelll 15 Ujszilottet érint.

A klinikai tliinetek a szervek érintettségi fokanak és sulyossaganak fliggvényében tobbrétliek. Némely
manifesztacidé életveszélyes allapothoz vezethet, ezért a megfelel6 gondozds és kezelés kritikus
fontossagu.

A szivizomban el6forduléd rhabdomyoma az esetek megkozelitéleg felénél észlelhetd, sokszor mar a
magzati ultrahangvizsgalat soran. llyenkor a sziiléskori kardiolégiai kockazatok minimalizalasa érdekében
javasolt magzati EKG vizsgalatot is végezni. A sclerosis tuberosa diagndzisanak felallitasakor
mindenképpen sziikséges kardioldgiai kivizsgalds akkor is, ha a magzati ultrahangvizsgdlatkor nem
allapitottak meg eltéréseket.

A rhabdomyomak dltaldban nem okoznak egészségligyi problémat. Tobbségiik csokken vagy teljesen
eltlinik az els6 6 évben. A daganatok kedvezétlen elhelyezkedése szivritmuszavart (arrhythmia),
szivizombetegséget (cardiomyopathia), szivzérejt okozhatnak. Errendszeri betegségeket is okozhatnak,
amelyek magas vérnyomadashoz vezethetnek, de a betegségre jellemz6 magas vérnyomas elsGsorban a
vesék elvaltozasaibdl adodik.

Azokat a rhabdomyomadkat, amelyek nem zavarjak a vérkeringést és nem okoznak szivritmuszavart,
elegend6 rendszeres kardioldgiai kivizsgalas keretein belll szemmel tartani, amely a kovetkezdket
foglalja magaban: sziv-ultrahangvizsgalat 1-3 évente, ameddig a rhabdomyomdk regresszidja
egyértelmlen meghatarozhatd, valamint 3-5 évente 12 elvezetéses EKG vizsgalat.

Szimptdmas, magas kockdazati csoportba tartozd vagy a rutin vizsgalatok soran jelentds elvaltozast
mutatd betegeknél a fenti vizsgalatokat gyakrabban javasolt elvégezni, kiegészitve tovabbi kardiolégiai
diagnosztikai moddszerekkel, pl. Holter. A sudlyosabb szivritmuszavarok gydgyszeres kezelést
igényelhetnek. Azokat a rhabdomyomakat, amelyek elhelyezkedésiiknél vagy méretiiknél fogva
életveszélyes szivritmuszavart vagy szivm(ikodést veszélyeztet6 akadalyt jelentenek, sziikséges lehet
m(tétileg részben vagy teljesen eltavolitani.
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