A SCLEROSIS TUBEROSA Es A VESE

A sclerosis tuberosa (BNO Q8510) autoszomalis dominans oroklédésld neurocutan szindroma,
amely jéindulaty daganatok képzGdésére hajlamosit a test kiilonb6z6 szerveiben. Kialakuldsat egy
génmutdcioé eredményezi a TSC1 vagy a TSC2 géneken, melyek hibas mikodés esetén nem tudjdk az
MTOR jelatviteli ut szabdlyozadsat megfelelGen ellatni. El6forduldsi gyakorisdga megkdzelitdleg
1:6000, Magyarorszagon évente korlbelll 15 Gjszilottet érint.

A klinikai tiinetek a szervek érintettségi fokdnak és sulyossdganak fliggvényében tobbrétliek. Némely
manifesztacid életveszélyes allapothoz vezethet, ezért a megfelel6 gondozas és kezelés kritikus
fontossagu.

Bar a sclerosis tuberosa némely, mar gyermekkorban is jelentkez6 tlinete nem okoz a késGbbiekben
panaszokat, a vesét érint6 elvaltozasokat szorosan figyelemmel kell kisérni, mert az angiomyolipomak és
cisztdk barmely életkorban megjelenhetnek, illetve ndvekedhetnek. Tovabbi nehézséget jelent, ha a
sclerosis tuberosa mellé policisztds vesebetegség tarsul vagy vesesejtes karcindma alakul ki. A
vesebetegségek koziil leggyakrabban az angiomyolipomak fordulnak el6, azok esetleges vérzése,
méretlik és elhelyezkedésiik altal kivaltott fajdalom okozhat problémat.

Sclerosis tuberosa diagndzis esetén hasi képalkoto vizsgalattal kell felmérni a vesék allapotat és nyomon
kovetni az esetleges valtozasokat. A zsirszegény angiomyolipomdk észlelése CT és ultrahang vizsgalattal
kétes, ezért a preferdlt képalkotd technika az MRI vizsgdlat, melynek tovabbi elénye, hogy mas aortas
aneurizmakat vagy vesén kivili hamartomakat is feltarhat pl. a majon vagy a hasnyalmirigyen. A hasi
MRI készilhet a koponya MRI-vel egyid6ben, egy fekvésben. Javasolt gyakorisdga 1-3 évente a teljes
élethosszon keresztiil.

A vesefunkcidk értékelésére legaldbb évente a GFR meghatarozadsa sziikséges. A vesecisztak 3altal
kialakuléd magas vérnyomas rizikdja miatt legalabb évente vérnyomasmeérés javasolt.

Az akut vérzé angiomyolipomak els6vonalas kezelése corticosteroid adasaval kovetett embolizacio. A
vese mutéti eltavolitdsat lehetbleg keriilni kell a komplikdcidk magas szdma és a jovGbeli esetleges
veseelégtelenség novekv6 rizikdja miatt. A klinikai tineteket nem produkald, am novekvd
angiomyolipomdak esetén 3 cm méret felett beavatkozas sziikséges. A jelenleg leghatékonyabbnak
tekintett els6évonalas kezelés az mTOR gatld készitmények adasa, mely a klinikai vizsgalatok szerint
sokkal jobban toleralt, mint az angiomyolipoma névekedése altal okozott vesekarosodas vagy a
sebészeti, embolizacids vagy ablacids terapiadk, valamint szisztémds jellege miatt a tobbi szervrendszer
elvaltozasaira is jotékony hatdssal van. Masodsorban szdoba johet corticosteroid addasaval kovetett
szelektiv embolizacio, ablacids kezelés vagy vese takarékos reszekcio.

A magas vérnyomas kezelésénél keriilni kell az angiotenzin-konvertalé enzimet blokkolé (ACE gatld)
gyogyszerek adasat azoknal a pacienseknél, akiket mTOR gatléval kezelnek.
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