Pacjent 1.

Wywiad I badanie:
# 12-letnia dziewczynka przyszta z matkg na
konsultacje neurologiczng z powodu

Kilkukrotnych omdlen w szkole , bez drgawek,
oraz bolow brzucha

~ W szkole uczy sie przecietnie

~ W ogolnym wygladzie zwracato uwage
zaczerwienienie policzkow

~ W wykonanym z powodu bolow brzucha USG
bez odchylen procz niejednolitej echogenicznosci
W nerkach

» Badanie neurologiczne byto prawidtowe



Pacjent 1.

# Jaka diagnoza wstepna?

~ O co nalezy rozszerzyc badanie?



Pacjent 1.

# Jaka diagnoza wstepna?
# Stwardnienie guzowate? Dlaczego?

» O co nalezy rozszerzyc badanie?
~ Badanie skory



Pacjent 1.

» Pacjentka miata kilka odbarwien na tutowiu.
Nie miata TK gtowy.




Pacjent 1.

# O Cco jeszcze mozna rozszerzyc badanie ?



Pacjent 1.

# O COo jeszcze mozna rozszerzyc badanie
podmiotowe?
# Badanie rodzica — matki, wywiad i gtownie skora.

# U matki stwierdzono: plamy odbarwieniowe, oraz
guzki Koenena, ktore potwierdzity SG u dzieckalll

# Takze zwapnienia okotokomorowe w pozniejszym
TK mozgu




Pacjent 1.
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Pacjent 1.

# O co Jeszcze mozna rozszerzyc badanie podmiotowe?

# Slostra pacjentki tez miata odbarwienia, nie miata padaczki, dobrze
Sie uczyta

\WWykonane w pozniejszym okresie TK mozgu potwierdzity SG u
matki, siostry I babki



Pacjent 1.

Wywiad:
# Jak leczyc padaczke w SG:

#\Wczesne leczenie, najlepiej przed rozwojem
padaczki

# Napady zgieciowe- wigabatryna



STWARDNIENIE GUZOWATE

> czestosc: 1:6000

# dziedziczenie autosomalne
dominujgce

~ dwa geny:
# TSC1 (chremosom 9)
# TSC2 (chramosom 1.6)

# wielonarzadowy charakter (skora,
OUN, oko, nerki, watroba, serce)



Stwardnienie guzowate a padaczka

Napady padaczkowe wystepujq u 70-
90% chorych

U chorych z napadami wystepujq one
w 60% w pierwszym potroczu zycia,
a u 85% w ciqgu pierwszych 2 lat.

Wczesne wystagpienie drgawek wigze
sie z uposledzeniem umystowym



1
Verhandlungen der Gescllschaft fur Geburtshulfo

Brerlim

PRSI vess e Mam Inig

Hery v, Heoklinghawsen logl der Gesdischatt
v Were vyou o

vor, welilies mehenrs

Halilw vewde Tunvron (Micswen) trug
e grinm ook b e Wond adev Voudokel s
seanebben o Doken S eutnkel Detandied . Batte e Dvuonsiueg
cuws Pasdcnesrn Se waren son e Musheladontans s all
vl woboel dagenctel, o e elwas grleser s
Lonsislrny lwanswrn  als Hewsllewrds,  dbach Eeldin  sune
beswindere alibagesedimle Nel LD RS T T T O

sl Paslee, s o aber ®

B by wmhrashopincdon Untersochung oobetens sk ane

e lerwe bou ibaton sk bebebt platte  lenibs spasalolfwmige 1haeile

verastedie vat smein geossen ebhgeiseten Kesno/uad glanoomben

i ovrewedwene Zellen . e lagrn w0 I weben

Dustenbobonr nar i dber gomsen Ausidehnuaing

worweg, dvan wul odap evnton MDA s

roreubogen sohien Jeoch B s

Lo oone g ohmassige Avondusng klvioer Kocochen

o pealieen Lo e sl foe swrstoedung, frugen N

< 4ie b et by Fopmien dor Sowkopdanfio

wekihe W Vi mederens Watelihesien  enchoeies

LI T B T BT TL DO (FIPE R (LR Wer Varamsre  qanl ey Fabl
‘

- . N I TR

Stwardnienie guzowate, 1862

Monatssehrint

GEBURTSKUNDE

Frauenkrankheiten.

I Yorewn ma dey
Gesollachaft fur Goburtabtilfe i Herlin

ecasagageiem boo

Pr. . 8. I'. Oreda,

Walrath . e Prel i Dmesier see Balbiedencs Ancal be Lalpale e

Dr. O Hacker,

b Bt wed Bhrecter S Betvie dengt - Satien tn MEearen Bhi o

M dret Talehn Abbildusgen, sest Hokeshedtions wad shuer Tobetie

| —

Berlin, 1802,

L L, By e Bt S—n—







Kryteria diagnostyczne
stwardnienia guzowatego

Triada Vogta (1908)

~ adenoma sebaceum
(angiofibroma)

»~ padaczka

£ opoznienie rozwoju




Stwardnienie guzowate-kryteria
wicksze

Angiofibroma twarzy lub ptaskie wiokniaki czota
atraumatyczne wiokniaki okotopaznokciowe
znamiona bezbarwne (>3)

ogniska skory szagrynowej

mnogie hamartoma siatkowki
guzki korowe mozgu

guzki podwysciotkowe mozgu
guzy rhabdomyoma serca
angiomyolipoma nerek



Stwardnienie guzowate-kryteria
mniejsze

mnogie ubytki szkliwa

polipy odbytu

torbiele kosci

ogniska migracji istoty biatej mozgu
wiokniaki dzigset

hamartoma o pozanerkowej lokalizacji
zmiany w siatkowce oka

plamy na skorze typu , confetti”
mnogie torbiele nerek












Narastanie SEGA w odstepie 2 lat
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Guzy serca W SG




Prenatalne USG-
rhabdomyoma
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Torbiele nerek

wielotorbielowatos¢ nerek wystepuje u 2-
3% chorych, czesto juz u noworodkow




Badania kontrolne w SG

Badanie

Po raz pierwszy

Kontrole

EEG

Przy rozpoznaniu

Jesli wymaga epi

Echokardiografia

Jesli obj.
Kardiologiczne

Jesli obj.
Kardiologiczne

USG nerek

Przy rozpoznaniu

Co 1-3 lata

TK mozgu

Przy rozpoznaniu

Co 1-3 lata

J.Child Neurol. 1999,

14, 401-407.




Nerwiakowlokniakowatosc typu 1

# Czestosc: 1:2500-4000 " 4
" Autosomalny dominujacy tryb L e |
dziedziczenia

~ Lokalizacja genu: chromesom 1.7
(17011.2)

~ Padaczka wybitnie objawowa u 10-
15% chorych







Nerwiakowlokniakowatos¢ typu 1

= Glejaki nn.
wzrokowych
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Dziekuje za uwage!




