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Obrdzek 1. Adenoma sebaceum
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Obrdzek 2. CT korondrni rekonstrukce — v oblasti dolniho pélu pravé ledviny

Jednou z chorob fazenych do skupiny neu-
rokutannich onemocnént je tuberdzni skleréza
(TS). V soucasné dobé je misto pojmu TS pre-
ferovano oznacenf komplex tuberdzni sklerdzy
(TSC), a to proto, Ze s délkou trvani nemoci do-
chazi u nemocnych k postizenti vice orgdnovych
systémd. TSC mé autosomalné dominantni typ
dédicnosti, je dlsledkem mutace genu TSC 1
(chromozom 9g34) nebo TSC 2 (chromozom
16p 13.3), pfitom vice nez 75 % pfipadd je zpd-
sobenych mutaci de novo. Za normdlni situace
TSC 1 kéduje tvorbu hamartinu, 7SC 2 tuberinu
a oba tyto proteiny se uplatnuji v delikatnich
procesech proliferace a rdstu bunék, soucasné
maji i funkci tumor-supresorovou. Incidence TSC
je asi 1 na 6000 Zivé narozenych.

Klinickd symptomatologie TSC je vari-
abilnf a stuperi zavaznosti velmi rozdilny.
Patognomonickym projevem choroby jsou rd-
Zovo-Cervené uzliky obliceje, zejména tvafi. Tyto
koZnf morfy se nazyvaji adenoma sebaceum
nebo angiofibromy. Mohou zpocéatku snadno
uniknout pozornosti, resp. byt zaménény za jiné
koznf 1éze. Dalsimi typickymi koznimi nalezy
jsou unguélni/periungudlni fibromy, hypome-
lanotické makuly nebo névy z pojivové tkané
(tzv. Sagrénova skvrna). Zejména pro pediatry

a détské neurology je vyznamna informace,
Ze u TSC byva prvnim, a pfitom zavaznym pro-
jevem choroby epilepticky paroxyzmus (ma-
nifestujici se nékdy jiz v pribéhu 1. r. Zivota)
nebo postupny rozvoj télesného a dusevniho
postizen{ ditéte. Neurologickd symptomatolo-
gie je disledkem rlstu nezhoubnych nadord
v mozku (napf. subependymalni uzly, kortikalnf
hamartomy, obrovskobunécné astrocytomy).
U nemocnych TSC je nezbytné vhodnymi
zobrazovacimi technikami také aktivné patrat
po rabdomyomech myokardu, plicni lymfagio-
leiomyomatdze a rendlnich angiomyolipomech.
Variabilita renalnich abnormit je zna¢nd — s dél-
kou trvani nemoci Ize u stejného nemocného
prokazovat nejprve ledvinné mikrocysty, pozdéji
makrocystézu podobnou polycystické choro-
bé ledvin a posléze typické angiomyolipomy.
Komplikacemi poskozeni ledvin byva spontanni
a Casto zévazné perirendlni krvacent, ale také roz-
voj chronického selhdni ledvin. Specifickd [é¢ba
TSC neexistuje a terapie je zaméfena na ovlivné-
ni jednotlivych projevd nemoci, zejména pak
epilepsie; nezbytna je multioborové spolupra-
ce (dermatolog, nefrolog, kardiolog, neurolog,
pulmolog, psycholog). Nejnovéji jsou i u détf
s TSC uvadény povzbudivé lécebné vysledky
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(Sipka) prominuje angiomyolipom pfes okraj ledviny, v levé ledviné (Sipka)
jsou ¢etnd hypodenzni loziska angiomylipomi

s pouzitim everolimu, ktery dokéze inhibicf ki-
nazy mTOR v kone¢ném dusledku zmensovat
tumordzni Utvary v postizenych orgénech a pfi-
spivat tak ke zlepsenf fyzického a dusevniho
zdravi nemocnych. Déti s podezfenim na TSC
je vzdy vhodné konzultovat s genetikem, ktery

rozhodne o nasledné upfesnujici analyze.

Z naseho klinického materidlu uvadime 15le-
tého chlapce s adenoma sebaceum (obréazek 1)
a s angiomyolipomy v ledvinach (obrazek 2).
U hocha byla TSC diagnostikovana ve véku dvou
let na zékladé koznich zmén. V osmi letech Zivota
byly poprvé zachyceny rabdomyomy v mezi-
komorové srdecni prepazce, ve 12 letech rendl-
ni angiomyolipomy a teprve v 15. roce Zivota
se manifestovaly prvni neurologické pfiznaky
(cefalea, diplopie) a bylo prokdzéno postizeni
mozku (hamartomy, astrocytom).
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