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Informacja prasowa  
 
Warszawa, 2 listopada 2011 r. 

Nowe możliwości terapeutyczne w leczeniu 
stwardnienia guzowatego 
 

Stwardnienie guzowate (zespół Bourneville’a-Pringle'a) jest chorobą genetyczną o zróżnicowanym 

obrazie klinicznym. Do tej pory na chorobę nie było lekarstwa, a standardowa terapia opierała się 

wyłącznie na leczeniu jej objawów. „Wreszcie pojawiły się nowe możliwości zastosowania 

przyczynowego leczenia” – twierdzą wybitni eksperci z dziedziny onkologii i neurologii dziecięcej  

– prof. dr hab. med. Jerzy Kowalczyk oraz prof. dr hab. med. Sergiusz Jóźwiak. 

Częstotliwośd występowania choroby w ogólnej populacji jest szacowana na 1:6000. Oznacza to,  

że w Polsce na ten zespół cierpi kilka tysięcy osób, a na całym świecie jest około półtora miliona 

chorych. Stwardnienie guzowate charakteryzuje się występowaniem guzów rozsianych w różnych 

narządach. U dzieci objawami są najczęściej guzy serca lub drgawki, u dorosłych są to zazwyczaj 

zmiany skórne, nerkowe lub płucne. Bezpośrednie zagrożenia dla życia pacjenta stanowią zmiany  

w obrębie ośrodkowego układu nerwowego, czyli drobne guzki znajdujące się w okolicach kory 

mózgu. Szczególnie charakterystyczne zmiany w ośrodkowym układzie nerwowym typowe dla 

stwardnienia guzowatego to uwapnione podwyściółkowe guzki okołokomorowe (SEN) oraz 

podwyściółkowe gwiaździaki olbrzymiokomórkowe (SEGA). 

Standardowe leczenie stwardnienia guzowatego było dotychczas wyłącznie objawowe. W zależności 

od poszczególnych symptomów klinicznych postępowanie terapeutyczne obejmowało na przykład 

stosowanie leków przeciwpadaczkowych w przypadku padaczki, przeprowadzenie embolizacji naczyo 

nerkowych, stosowanie diety ketogennej lub resekcję chirurgiczną mózgu czy nerek. Zmiany skórne 

często leczy się za pomocą laseroterapii. Niestety wszystkie zabiegi chirurgiczne obarczone  

są wysokim ryzykiem powikłao, a nawet zgonu pacjenta. Natomiast osoby z guzami mózgu, które nie 

kwalifikowały się do leczenia chirurgicznego (niektóre zmiany pojawiają się w nietypowym 

położeniu), w ogóle nie miały szans na terapię systemową.  

„Do tej ǇƻǊȅ ƧŜŘȅƴŜΣ Ŏƻ Ƴƻȍƴŀ ōȅƱƻ ǳ ǘȅŎƘ ǇŀŎƧŜƴtƽǿ ȊǊƻōƛŏ ǘƻ ƻǇŜǊƻǿŀŏΣ ƴŀ ƛƭŜ ǿ ƻƎƽƭŜ ǘƻ ōȅƱƻ 

ƳƻȍƭƛǿŜΦ .ŀǊŘȊƻ ŎȊťǎǘƻ ȊŀōƛŜƎƛ ƴŜǳǊƻŎƘƛǊǳǊƎƛŎȊƴŜ ƴƛŜ ƳƻƎƱȅ ōȅŏ ǘŀƪ ǊŀŘȅƪŀƭƴŜΣ ŀ ǇƻȊƻǎǘŀƱƻǏŏ ǘŀƪƛŜƧ 

ȊƳƛŀƴȅ ǇƻǿƻŘƻǿŀƱŀΣ ȍŜ ǿ ǎǘƻǎǳƴƪƻǿƻ ƪǊƽǘƪƛƳ ŎȊŀǎƛŜ ƴŀǎǘťǇƻǿŀƱ ƻŘǊƻǎǘ ƎǳȊƪƽǿΦ ² ȊǿƛŊȊƪǳ Ȋ ǘȅƳ 

ǇŀŎƧŜƴŎƛ ǘŀƪ ƴŀǇǊŀǿŘť ȍȅƭƛ ŎƛŊƎƭŜ ǿ ǎǘŀƴƛŜ ȊŀƎǊƻȍŜƴƛŀ ȍȅŎƛŀ” – twierdzi prof. dr hab. med. Jerzy 

Kowalczyk, Konsultant Krajowy w dziedzinie onkologii i hematologii dziecięcej. 

Badania nad lekiem na stwardnienie guzowate prowadzone są od wielu lat. W ubiegłym roku 

opublikowano wyniki badao, które stanowiły przyczynę do rejestracji preparatu w Stanach 

Zjednoczonych, a od kilku dni lek ma także rejestrację w Polsce. „{ƪǳǘŜŎȊƴƻǏŏ ƴƻǿŜƎƻ ƭŜƪǳ ȊƻǎǘŀƱŀ 

potwierdzona. OkazaƱƻ ǎƛťΣ ȍŜ ǳ ор҈ ōŀŘŀƴȅŎƘ ƴŀǎǘŊǇƛƱƻ ȊƳƴƛŜƧǎȊŜƴƛŜ ƎǳȊƽǿ ƻ рл҈Φ tǊŜǇŀǊŀǘ ŘȊƛŀƱŀ 

ƴŀ ǿƛŜƭŜ ƻōƧŀǿƽǿΦ ½ŀǳǿŀȍŀ ǎƛť zmniejsȊŜƴƛŜ ƎǳȊŀ ƳƽȊƎǳ ƛ ƴŜǊƪƛΣ ȊƳƛŀƴ ǎƪƽǊƴȅŎƘ όȊǿƱŀǎȊŎȊŀ  

w pierwszyƳ ŜǘŀǇƛŜ ǎǘƻǎƻǿŀƴƛŀύ ƻǊŀȊ ƴŀǎƛƭŜƴƛŀ ƴŀǇŀŘƽǿ ǇŀŘŀŎȊƪƻǿȅŎƘέ – wyjaśnia prof. dr hab. 

med. Sergiusz Jóźwiak, Konsultant Krajowy w dziedzinie neurologii dziecięcej. 
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Poznanie mechanizmów działania produktów genów i ich wpływ na szlak przekazywania sygnałów 

mTOR stworzyło możliwości postępowania przyczynowego. Szlak przekazywania sygnałów mTOR 

reguluje wzrost komórek oraz ich metabolizm i angiogenezę. W prawidłowych warunkach kompleks 

białek TSC1 i TSC2 działa jako naturalny inhibitor i w ten sposób zapobiega nadmiernemu 

niekontrolowanemu wzrostowi komórek. „tƻȊƴŀƴƛŜ ǎȊƭŀƪƽǿ ǎȅƎƴŀƱƻǿȅŎƘ Ȋŀ ǇƻƳƻŎŊ ǘŜŎƘƴƛƪ 

ƎŜƴŜǘȅŎȊƴȅŎƘ ƛ ƳƻƭŜƪǳƭŀǊƴȅŎƘ ƧŜǎǘ ƻƎǊƻƳƴȅƳ ǇƻǎǘťǇŜƳΦ tƻǘǊŀŦƛƳȅ ǎƪƻƴǎǘǊǳƻǿŀŏ ƻŘǇƻǿƛŜŘƴƛŊ 

molŜƪǳƱťΣ ƪǘƽǊŀ ōťŘȊƛŜ ōƭƻƪƻǿŀƱŀ ǎȊƭŀƪƛ ǎȅƎƴŀƱƻǿŜέ dodaje prof. dr hab. Sergiusz Jóźwiak.  

Jak twierdzi prof. dr hab. med. Jerzy Kowalczyk: „Nowe ƳƻȍƭƛǿƻǏŎƛ terapeutyczne ȊƴŀƧŘŊ 

zastosowanie w nowoczesnym nurcie onkologii i hematologii. Jest to tzw. terapia celowanaΣ ƪǘƽǊŀ 

daje szanse na ōŀǊŘȊƻ ǇǊŜŎȅȊȅƧƴŜ ǳŘŜǊȊŜƴƛŜ ǿ ǎȊƭŀƪƛ ǎȅƎƴŀƱƻǿŜ ƛ ǘȅƳ ǎŀƳȅƳ ȊŀƘŀƳƻǿŀƴƛŜ ǇŜǿƴȅŎƘ 

ƻōƧŀǿƽǿ ŎƘƻǊƻōƻǿȅŎƘΦ ¢ŀƪ Ƨŀƪ ǿ ǇǊȊȅǇŀŘƪǳ ǇǊȊŜǿƭŜƪƱŜƧ ōƛŀƱŀŎȊƪƛ ǎȊǇƛƪƻǿŜƧΣ ǘŜǊŀǇƛŀ ǘŀ ŘŀƧŜ 

ƳƻȍƭƛǿƻǏŏ ȊǳǇŜƱƴƛŜ ƴƻǊƳŀƭƴŜƎƻ ȍȅŎƛŀ ǇǊȊȅ ǇŜƱƴŜƧ ƪƻƴǘǊƻƭƛ ƻōǊŀȊǳ ŎƘƻǊƻōƻǿŜƎƻΦ ² ȊǿƛŊȊƪǳ z tym 

ǘŜǊŀǇƛŀ ŎŜƭƻǿŀƴŀ ƧŜǎǘ ǿ ƻōǎȊŀǊȊŜ ȊŀƛƴǘŜǊŜǎƻǿŀƴƛŀ ōŀǊŘȊƻ ǿƛŜƭǳ ƭŀōƻǊŀǘƻǊƛƽǿ ƴŀǳƪƻǿȅŎƘ ƛ ȊŜǎǇƻƱƽǿ 

ƪƭƛƴƛŎȊƴȅŎƘΦ aŀƳȅ ƴŀŘȊƛŜƧťΣ ȍŜ ǇǊȊȅǎȊƱƻǏŏ ōťŘȊƛŜ ƴŀƭŜȍŀƱŀ ǿ ŘǳȍŜƧ ƳƛŜǊȊŜ Řƻ ǘŜǊŀǇƛƛ ŎŜƭƻǿŀƴŜƧ”. 

Nowym metodom leczenia stwardnienia guzowatego poświęcono całą sesję satelitarną,  

która odbyła się 17 września podczas XXIV Zjazdu Polskiego Towarzystwa Hematologów  

i Transfuzjologów w Lublinie. Sesja jest początkiem nawiązania interdyscyplinarnej współpracy 

pomiędzy specjalistami z różnych dziedzin medycyny w zakresie stosowania nowych metod leczenia 

stwardnienia guzowatego. 
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