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Streszczenie

W artykule zostata przedstawiona choroba genetyczna - Stwardnienie Guzowate. Opisano sposoby jej rozpoznania
oraz metody leczenia w tym zastosowanie nowego leku — rapamycyny. Wiele informacji mozna teraz uzyska¢ na nowej
stronie internetowej Stowarzyszenia pod adresem http://www.stwardnienie-guzowate.eu
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Abstract

This article presents a genetic disorder - tuberous sclerosis. Methods of diagnosis and treatment methods including
the use of a new drug - rapamycin. You can find out even more information on the new website at
http://www.stwardnienie-guzowate.cu
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Wstep

Stwardnienie guzowate (choroba Bourneville'a) cechuje si¢ wystepowaniem zaburzen rozwojowych, natomiast
objawy dotycza gldwnie skory, narzadu wzroku i oSrodkowego uktadu nerwowego. U chorych rozwijaja si¢ tagodne
zmiany nowotworowe w roznych narzadach (nerki, watroba, mozg, serce), a cze$¢ z tych guzow moze wykazywac
tendencje do ztosliwienia.

Czgstos¢ wystgpowania stwardnienia guzowatego w populacji ogdlnej oceniana jest na okoto 1:10000, a w
populacji dzieci ponizej 5. roku zycia jest jeszcze wyzsza i dochodzi do 1:4300.

Stwardnienie guzowate dziedziczone jest jako cecha autosomalna dominujaca z wysoka penetracjg i zmienng
ekspresywnoscig genu. Oznacza to, ze u poszczegolnych chorych moga wystepowac rézne objawy chorobowe. Dotyczy
to nawet osobnikéw z tej samej rodziny. Dodatkowa trudno$¢ diagnostyczna sprawia fakt, ze objawy chorobowe
ujawniaja sie wraz ze wzrostem pacjenta i dlatego u najmniejszych dzieci, w pierwszym roku zycia, rozpoznanie SG
moze by¢ szczegdlnie trudne. Okoto 30% zachorowan stanowiag przypadki rodzinne. W tych przypadkach doktadne
zebranie wywiadu i zbadanie rodzicéw moze pozwoli¢ na postawienie rozpoznania u dziecka.

Za wystgpowanie objawéw chorobowych odpowiedzialne sa mutacje dwoch genéw: TSC1 (chromosom 9) lub
TSC2 (chromosom 16). Produktami biatkowymi tych genow sa odpowiednio hamartyna i tuberyna. Oba geny SG naleza
do tzw. genéw hamujacych rozwdj nowotwordw (tumor suppressor genes) i zaburzenia ich funkcji prowadza do
"odhamowania" wzrostu guzéw. Pomimo odmiennej lokalizacji chromosomowej mutacje tych genow powoduja
wystapienie podobnych objawdéw chorobowych. Roznice w obrazie klinicznym dotycza glownie stopnia zaawansowania
zmian narzadowych. Jak wykazuja ostatnie badania, mutacje genu TSC2 zwigzane sa z cigzszym przebiegiem choroby.
Nalezy podkresli¢, ze padaczka wystepuje u 70-90% chorych, a prawidtowy rozwdj umystowy stwierdza si¢ u 40-50%.

Podczas Konferencji w Annapolis w 1998 roku ustalone zostaty kryteria diagnostyczne SG. Do rozpoznania SG
konieczne jest stwierdzenie co najmniej dwoch objawow duzych lub jednego duzego i dwoch matych.



Rozpoznanie choroby

Stan SG mozna zdiagnozowa¢ w dowolnym wieku, od noworodka do dorostego, w zaleznos$ci od charakteru i

wagi symptomow u pacjenta. Istnieje wiele objawow SG i cho¢ nie wszystkie sg potrzebne dla zdiagnozowania, to ich
kombinacje niektorych z nich moga by¢ niezbedne. S3 to:
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Skora

Najwczesniejszym objawem moga by¢ biate plamki (odbarwienia), zwlaszcza na konczynach i korpusie, czasem
widoczne od urodzenia. Nie sprawiaja klopotow i czesto pdzniej znikaja. Poza tym, czerwone lub brgzowe
»Zhamiona wrodzone” — nieraz na twarzy lub czerwonawe, woskowate zmiany na czole. U dziecka, z wiekiem
objawy skorne moga sie rozwijaé, np. w charakterystyczng wysypke na twarzy (angiofibroma), na policzkach i
nosie, jak ,,motyl”. Zaczyna si¢ od matych, czerwonych plamek, ktore nastepnie stajg si¢ guzkami, a czerwien
zanika. W okresie dojrzewania lub p6zniej, wokot paznokcei palcow rak i ndg moga si¢ tworzy¢ niewielkie widkniaki
lub guzki. Innym objawem skérnym moze by¢ szagrynowa (skora rekina) plama u dotu plecow. Ma barwe cielista i
wyglada jak skora pomaranczy.

Serce

Sercowe migsniaki pragzkowanokomoérkowe (lagodne guzy serca) to jeszcze inny objaw SG. Moga si¢ pojawiaé u
ptodu i mozna je wykry¢ przed urodzeniem. Rzadko stanowig problem i czgsto cofajag si¢, a nawet zanikaja po
urodzeniu.

Padaczka

Ataki majg miejsce u ok. 70% osob z SG. Moga si¢ pojawi¢ w dowolnym wieku, ale czgsto w dziecinstwie, czgsto w
pierwszym roku zycia. Zaczynaja si¢ czgsto jako napady zgicciowe, ktore powinny by¢ leczone natychmiast. Z
czasem ataki te moga si¢ zmieniaé, a nieraz zupeknie znikajg. Prawdopodobnie w przypadkach SG przyczyna tych
atakow sa guzy korowe.

Opoznienia rozwoju

Ok. 40-50% ludzi z SG posiada normalng inteligencj¢, natomiast reszta ma trudnos$ci z uczeniem si¢ i rozwojem, od
przypadkow tagodnych do powaznego kalectwa u 20%. Zalecana jest wczesna interwencja.

Zachowanie

Okoto 25% o0s6b z SG cierpi na autyzm, a nastgpne 25% przejawia zaburzenia autystyczne, w tym autyzm wyzszych
funkcji. U dzieci wystgpuje czesto niedobor uwagi, nadmierna ruchliwo$é¢, natomiast u dorostych czesciej wystepuja
paranoja, depresja i niepokoj. Zaburzenia snu sg dokuczliwe i zwykle kojarzone z padaczka.

Nerki

Nieraz u noworodka wystgpuje wielotorbielowato$¢ nerek, nabywana przed narodzenie lub wkrétce po, a dalsze
badania prowadza do diagnozy SG.

U okoto 70—80% o0s6éb z TS nerki rozwijaja si¢ nienormalnie, lecz czgsto nie daje to zadnych objawow, zwlaszcza w
dziecinstwie.

Pluca

Objawy choroby ptuc pojawiajg si¢ niezwykle rzadko u 0s6b z SG.
Duze kryteria diagnostyczne

Angiofibroma twarzy lub plaskie wlokniaki czola

Guzki angiofibroma (dawniej niewlasciwie okreslane jako adenoma sebaceum) sa bardzo charakterystycznym
objawem SG. Rozmieszczone sg na grzbiecie nosa, policzkach oraz podbrodku, z zaoszczedzeniem fatdu nosowo-
wargowego. Ujawniaja si¢ w 3.-5. roku zycia. Po 5. roku zycia stwierdzane sg u 70-80% chorych.
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Fot. 1 Guzki angiofibroma na Fot. 2 Zmiany angiofibroma na  Fot. 3 Drobne guzki angiofibroma,
twarzy 17-letniej dziewczynki twarzy 11-letniego chlopca blednie traktowane jako trqdzik

2.2. Atraumatyczne wldékniaki okolopaznokciowe

Wildkniaki okotopaznokciowe (guzki Koenena) uwazane sg za bardzo charakterystyczne zmiany dla SG. Pojedyncze
wlokniaki mogg by¢ wynikiem urazu, jednak stwierdzenie dwoch wtokniakow okotopaznokciowych zdaniem wielu
autorow jest juz patognomonicznym objawem SG. Wiokniaki wystepuja na palcach rak i stop. Pojawiajg si¢ w
wieku mtodzienczym oraz u osob dorostych (30-50%).
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Fot. 4 Pojedynczy widkniak na Fot. 5 Deformacja palca stopy i destrukcja
lewym kciuku 14-letniej dziewczynki Paznokcia w wyniku rozwoju wiokniaka

2.3. Znamiona bezbarwne (co najmniej trzy)

Znamiona bezbarwne sg zazwyczaj pierwszym objawem choroby. Pojawiaja si¢ zwykle u noworodkow i niemowlat
przed wystgpieniem innych objawow. Nalezy jednak podkresli¢, ze pojedyncze znamiona bezbarwne wystepuja dos¢
czesto w populacji ogolnej (2-3%) i1 z tego powodu dopiero stwierdzenie co najmniej trzech znamion traktowane jest
jako kryterium diagnostyczne SG. Sg niezwykle pomocne w rozpoznawaniu SG ze wzgledu na fakt, ze wystepuja u
ponad 95% chorych.
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Fot. 6 Bezbarwne znamiona na konczynie  Fot. 7 Bezbarwne znamig na konczynie
Jjednorocznego dziecka u 14-letniego chiopca (takze na tutowiu)

2.4. Ogniska skory szagrynowej

Ogniska skory szagrynowej pojawiajg si¢ u chorych na SG zazwyczaj pod koniec pierwszej dekady zycia, gtownie
w okolicy ledzwiowej. Wystepuja u 40-50% chorych w wieku mtodzienczym lub dorostych.



Fot. 8 Skupisko ognisk skory Fot. 9 Duze ognisko skory szgryn
szagrynowej u 16-letniej pacjentki u 12-letniego chiopca

2.5. Mnogie hamartoma siatkowki

Guzki siatkowki o typie hamartoma mozna stwierdzi¢ w kazdym wieku, nawet u noworodkow. Wystepuja one u 30-
40% chorych. Mnogie guzki siatkowki sg uwazane przez niektorych autorow za patognomoniczne dla stwardnienia
guzowatego. Wyroznia si¢ trzy rodzaje guzkow:

- ptaskie, péiprzezroczyste, stabo odgraniczone od otoczenia,

- guzki zwapniale, przypominajace owoc morwy,

- guzki ,,mieszane”.
Guzki siatkowki zazwyczaj przebiegaja bezobjawowo.

Fot. 10 Polprzezroczysty guz Fot. 11 Dwa guzki na dnie oczu
u 5-letniego pacjenta u 12-letniej dziewczynki

2.6. Guzki korowe mozgu

Guzki korowo-podkorowe wykrywane zazwyczaj za pomocg badania MR moézgu u 80-90% pacjentow. Uwaza sig,
ze wigksza liczba guzkéw korowo-podkorowych wiaze si¢ z cigzszym przebiegiem padaczki i opdznieniem rozwoju
umystowego. U chorych z mutacjami genu TSC2 wystepuje wigksza liczba guzkdéw niz u pacjentdéw z mutacjami
TSCI.

2.7. Guzki podwysciotkowe mézgu

Zwapniate podwysciotkowe guzki okotokomorowe sa stwierdzane w
badaniu TK moézgu u zdecydowanej wigkszosci chorych (ponad 90%).
Jedynie u dzieci ponizej 2. roku zycia, ze wzgledu na brak uwapnienia, ich
wykrywalno§¢ jest nizsza 1 wynosi okoto 80%. Mnogie guzki
podwyscidtkowe o typowej lokalizacji uwazane sa przez niektérych autorow
za patognomoniczne dla SG. Guzki podwysciotkowe zwykle przez dlugi
okres obserwacji nie powoduja istotnych objawdw klinicznych. Nie
stwierdzono takze istotnej korelacji pomiedzy liczbg zwapnien
podwysciotkowych, a czgstoscia padaczki lub opdznienia rozwoju
umystowego.

obrzezu komor bocznych mozgu

2.8. Gwiazdziak olbrzymiokomoérkowy

U 3-6% chorych z okolic okolokomorowych guzkow podwyscidtkowych rozwijaja si¢ guzy mozgu o utkaniu
podwyscidtkowego gwiazdziaka olbrzymiokomorkowego (SGCA, subependymal giant cell astrocytoma). Guzy te
wpuklajg si¢ do komdr bocznych mézgu w okolicy otworu Monro i utrudniaja przeptyw ptynu moézgowo-
rdzeniowego, co prowadzi do powstania wodogtowia. Czesciej wystepuja u chorych z mutacjami genu TSC2.
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Fot. 13 TK mo’zgu pacjenta wykonane w CZD Fot. 14 TK ngu (2 lata pozniej)
Wyrazne narastanie wielkosci guzow
oraz spowodowane nimi wodogtowia

Rhabdomyoma serca (pojedyncze lub mnogie)

Guzy mig$nia sercowego o typie rhabdomyoma sg najwczes$niejsza zmiang narzagdowa w przebiegu SG. Moga by¢
rozpoznawane w badaniu echokardiograficznym juz u ptodéw. Niekiedy sa przyczyna nagtych zgonow, przede
wszystkim u noworodkéw i niemowlat. Wiekszo$¢ guzow nie powoduje jednak objawdéw niewydolnosci krazenia
ani nie stwierdza si¢ styszalnych nad sercem szmerow.

Lymphangiomatosis pluc
Tego typu zmiany stwierdza si¢ wytacznie u mtodych kobiet. Cechuja sie one samoistnymi odmami optucne;.
Angiomyolipoma nerek

Mnogie guzy angiomyolipoma nerek naleza do najczestszych zmian narzagdowych w stwardnieniu guzowatym.
Stwierdza si¢ je za pomoca badania USG u okoto 90% dorostych pacjentéw. Bardziej zaawansowane zmiany w
nerkach obserwuje si¢ u chorych z mutacjami TSC2. Zazwyczaj zmiany w nerkach nie dajg dolegliwosci u dzieci.
Wraz ze wzrostem guzdw, po przekroczeniu srednicy 4-5 cm moga wystgpowac bole i krwawienia z drog
moczowych.

Male kryteria diagnostyczne

Mnogie ubytki szkliwa

Podaje si¢, ze u 30-50% pacjentéow ze SG stwierdza si¢ punktowe ubytki szkliwa. Warto§¢ diagnostyczna tego
objawu nie jest powszechnie akceptowana.

Polipy odbytu

Polipy odbytu zostaty stwierdzone u okoto 50% chorych na SG w dwdch matych grupach badanych. Nieokreslona
swoisto$¢ objawu oraz klopotliwe wykonywanie rektoskopii sprawia, Zze objaw ten nie jest w praktyce
wykorzystywany w diagnostyce SG.

Torbiele kosci

Zmiany w rtg kosci dtoni 1 stop pod postacig drobnych torbieli byly opisywane u chorych na SG. Ze wzgledu na
niecokreslong swoisto$¢ oraz konieczno$¢ dodatkowego napromieniania pacjenta, zwykle rezygnuje si¢ z
wykorzystywania tego kryterium diagnostycznego.

Ogniska migracji istoty bialej moézgu

To kryterium diagnostyczne zostato umieszczone na licie po wprowadzeniu aparatéw MR o wysokim natezeniu
pola magnetycznego (co najmniej 1,5 T), ktore lepiej uwidaczniajg szlaki migracji w OUN. Czesto$¢ wystepowania
tego kryterium u chorych na SG nie zostala jeszcze okreslona.

Widkniaki dziasel
Wibkniak dzigset czgsciowo przykrywajacy gorne siekacze. Zmiany te wystepuja u okoto 20% chorych na SG.
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Hamartoma o pozanerkowej lokalizacji
Kryterium diagnostyczne dotyczy zmian w watrobie, trzustce, §ledzionie.
Zmiany w siatkéwce oka

U kilku procent chorych obserwuje si¢ w badaniu dna oka obszary pozbawione barwnika. Natomiast zmiany o
charakterze zwyrodnienia barwnikowego wystepuja czes$ciej. Nie maja one jednak wiekszego znaczenia
diagnostycznego ze wzgledu na kwestionowang swoisto$¢.

Plamy na skérze typu ,,confetti”
Zmiany o typie ,,confetti” stwierdza si¢ u okoto 20% dorostych chorych na SG.
Mnogie torbiele nerek

U 1-2% chorych stwierdza si¢ obecno$¢ olbrzymich, obustronnych i mnogich torbieli nerek. Zazwyczaj zmiany te
wystepuja juz w wieku noworodkowym u chorych z delecja (typem) genu TSC2, obejmujacy takze sgsiadujacy z
genem TSC2 gen wielotorbielowatosci nerek (PKD1). Objawy kliniczne u tych chorych moga wystapi¢ w kazdym
wieku, nawet w okresie noworodkowym. Moga one przybiera¢ burzliwy charakter, co prowadzi do niewydolnosci
nerek wymagajgcej pilnej transplantacji narzadu.

O wiele cze$ciej mamy do czynienia z pojedynczymi drobnymi torbielkami nerek o $rednicy nie przekraczajacej
2cm. Zmiany te towarzysza zazwyczaj guzkom angiomyolipoma. Nie powoduja one istotnych dolegliwosci
klinicznych. Ich czesto$¢ wzrasta wraz z wiekiem badanych, osiggajac 30% w grupie chorych w wieku 14-18 lat.

Metody leczenia

Niestety, na SG nie ma lekarstwa, ale sa sposoby leczenia niektorych objawdéw choroby a pacjenci powinni by¢

regularnie monitorowani, aby objawy byly wychwytywane i odpowiednio leczone:
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Skéra

Istnieje wiele metod leczenia (w tym z uzyciem lasera) wysypki na twarzy i kiedy jest to dla pacjenta ktopotliwe,
nalezy zasiggna¢ porady dermatologa.

Serce
W razie wystgpienia nieregularnego pulsu, nalezy czasami korzystac z lekow nasercowych. Jeszcze rzadziej

wystepuje konieczno$¢ interwencji chirurgicznej w celu usunigcia niedroznosci naczyn spowodowanej migsniakiem
prazkowano-komorkowym (rhabdomyoma).

Padaczka

Jest wazne, aby uzyska¢ fachowa porade, jakie leki stosowaé przeciw padaczce, aby uzyskiwaé najlepsze wyniki bez
nadmiernego efektu uspokajajacego.

Opoznienia rozwoju

Wiele 0s6b z SG rozwija si¢ normalnie, ale u niektorych dzieci zaczynaja si¢ pojawia¢ objawy opdznienia w
rozwoju, kiedy zaczynaja si¢ ataki, a w miare uptywu lat moze si¢ okazac¢, ze w pewnych obszarach rozwoju nie sa
w stanie dorownac¢ rowiesnikom. Przypadki takie powinny by¢ prawidlowo oceniane i stosowane odpowiednie
traktowanie. Zwlaszcza mowa i kontakt z otoczeniem powinny by¢ pod szczegdlna troska, i to jak najwczesnie;.

Zachowanie

Problemy z zachowaniem najlepiej jest rozwigzywaé wczesnie, przez specjalistow z wielu dyscyplin. W W. Brytanii
bierze w tym czesto udzial zdumiewajaco szeroka gama instytucji — placowki pediatryczne, leczenia zaburzen w
uczeniu si¢, psychiatrii dzieci¢cej, psychologii edukacyjnej i klinicznej, terapii mowy, opiekunowie zdrowotni,
szkoty specjalne i specjalne stuzby edukacyjne w szkolnictwie gldownym, a takze stuzby spoteczne i sektor
ochotniczy (wolontariat). Warto pomysle¢ o tym w Polsce.

Nerki

Istnieje wiele metod leczenia nerek i nalezy sie z tym zwroci¢ do jednej ze specjalistycznych klinik SG — tak jest w
Wielkiej Brytanii, u nas pozostaje kontakt z klinika nefrologiczna.



Dzieci z objawami autyzmu powinny by¢ objete specjalnymi programami nauczania lokalnych wiadz szkolnych. Byto
by najlepiej, aby rodzice/opiekunowie oraz szkoty wspolpracowali w rozwiazywaniu probleméw z autyzmem. Bardzo
wazna jest prawidtowa ocena dziecka z zaburzeniami uczenia si¢ i zachowania.

Z.alecane badania kontrolne

Wytyczne co do zalecanych badan okresowych, zmierzajacych do wczesnego wykrycia zmian zagrazajacych
zdrowiu 1 zyciu chorych na SG wg zalecen Tuberous Sclerosis Consensus Conference (1998), uaktualnione i
zmodyfikowane na podstawie do§wiadczenia Instytutu ,,Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka”.

Tabela 1 Zalecane badania kontrolne
Rodzaj badania Pierwsze badanie | Kolejne badania

Ocena neurorozwojowa | przy rozpoznaniu | jesli istniejg wskazania

Badanie okulistyczne przy rozpoznaniu | jesli istnieja wskazania
EEG jesli sa drgawki jesli istnieja wskazania przy leczeniu przeciwpadaczkowym
EKG przy rozpoznaniu | jesli istnieja wskazania
) w przypadku guzow serca co 2-3 lata lub zawsze jesli
ECHO serca przy rozpoznaniu - ) ;
wystepuja objawy kardiologiczne
USG nerek przy rozpoznaniu | co 1-3 lata*

TK klatki piersiowej u dorostych kobiet | jesli wystepuja dolegliwosci ze strony uktadu oddechowego

TK lub MR moézgu przy rozpoznaniu | dzieci i mtodziez co 1-3 lata*

* U chorych z mutacjg TSC2 badania te powinny by¢ wykonywane czgsciej.

Genetyka a choroba

SG jest choroba genetyczna, dlatego po wykryciu u kogos tej choroby nalezy zbada¢ najblizszych krewnych, aby
ustali¢ czy to jest to pierwszy przypadek SG w danej rodzinie. W ok. 70% przypadkéw SG jest ,,gromem z jasnego
nieba” (pierwszym w rodzinie). Czgsto jest jednak tak, ze ludzie moga mie¢ SG bez wyraznych objawow, wigc jest
wazne aby sprawdzi¢, czy rodzice lub rodzenstwo nie noszg zmutowanego genu, gdyz prawdopodobienstwo przekazania
dziecku tego uszkodzonego genu wynosi 50%.

Nie kazdy chory na SG lub majacy SG w rodzinie wymaga badania genetycznego, ale takie badania moga pomadc
w przypadku watpliwosci co do stanu genetycznego pacjenta lub cztonka rodziny, lub kiedy nalezatoby wykonaé
badanie ptodu podczas planowanej cigzy.

Rodzina pragnaca podda¢ si¢ badaniom genetycznym powinna si¢ zwréci¢ do swego lekarza, ktory skieruje do
kliniki genetycznej i dalej dla pobrania krwi do badan. Obecnie nie jest zwykle mozliwe wykonanie diagnozy
przedurodzeniowej na SG, z wyjatkiem przypadkoéw, kiedy w danej rodzinie wykryto wezesniej t¢ konkretng mutacje.
To oznacza, ze bada si¢ krew czlonka rodziny chorego na SG. Nastgpnie mozna pobra¢ probki krwi innych cztonkow
rodziny 1 porowna¢ wyniki. Niestety, w niektorych przypadkach uszkodzenie genetyczne (,,mutacja’) moze nie zostaé
stwierdzone.

Nienarodzone dziecko mozna zbada¢ na SG (tzw. proba chorionic villus-cvs w 12-tym tygodniu ciazy), po
warunkiem, ze mutacj¢ wykryto u chorego na SG rodzica.

Niestety w Polsce nadal nie ma mozliwo$ci refundacji badan genetycznych rodzin dotknigtych SG.

Rapamycyna

Rapamycyna nalezy do grupy antybiotykow makrolidowych, ma silne wlasciwosci przeciwgrzybicze i
immunosupresyjne. Ma zastosowanie w transplantologii. Ostatnio wykazano jej skuteczno$¢ w leczeniu nowotworow
odpornych na chemioterapi¢. Dziata podobnie jak cyclosporyna wigzac biatka zaangazowane w regulacje
funkcjonowania kanatléw wapniowych, co wyklucza stosowanie jej jako typowego antybiotyku.



W styczniu 2005 roku prowadzone byly badania kliniczne, ktore miaty potwierdzi¢ skuteczno$é rapamycyny w
leczeniu SG. Badania byly juz prowadzone w USA. Wyniki na zwierzetach i potem na pojedynczych ludziach byty
optymistyczne, dajace po raz pierwszy szanse prawie przyczynowego leczenia choroby. Przez dwa lata prof. Sergiusz
Jozwiak probowal zainteresowac firme produkujaca rapamycyng, aby zechciata si¢ zaangazowaé takze w Polsce.
Niestety nie udato si¢ nawigza¢ wspotpracy. Prowadzone badania byly bardzo pracochlonne (nalezato stworzy¢
rozsadny protokoét, zarejestrowaé w komisjach etycznych oraz komisjach centralnych nadzorujacych badania) i drogie
(ze wzgledu na koszty leku, wymagane badania kontrolne oraz koszty ubezpieczenia). Bez pomocy firmy nie mozna
byloby rozpoczaé takich badan.

Po czterech latach rozpoczgto rekrutacje chorych z rozpoznaniem SG do proby klinicznej z rapamycyna. Wyniki
badan $wiadcza o korzystnym dziataniu leku, polegajacym na zmniejszeniu wielko$ci guzéw modzgu
(podwysciotkowych gwiazdziakow olbrzymiokomoérkowych, pkt. 2.8) oraz guzoéw nerek (angiomyolipoma, pkt. 2.11).

Rapamycyna jest stosowana od lat w Polsce, ale oficjalnie zarejestrowana jest tylko do stosowania u chorych po
przeszczepach, np. nerek. Gtéwnym celem prowadzonych badan jest potwierdzenie korzystnego efektu tego leku w SG.

Rada Naukowo-Medyczna

Stwardnienie Guzowate jest to choroba mato znana - ciggle dowiadujemy si¢ nowych rzeczy. Dlatego tez zostata
powotana do zycia Rada Naukowo-Medyczna, ktora zajmuje si¢ poglebianiem wiedzy pod katem nauki na temat SG.
Cztonkowie tej Rady prowadza badania nad choroba, stuza fachowa rada, posiadaja ogromne do$wiadczenie zawodowe
i caly czas poszukuja odpowiedzi na pytanie: ,,Jak skutecznie leczy¢ chorych na Stwardnienie Guzowate?”.

Prof. dr hab. n.med. Sergiusz Jézwiak - specjalno$¢ neurologia
Kierownik Kliniki Neurologii i Epileptologi Centrum Zdowia Dziecka
INSTYTUT "POMNIK - CENTRUM ZDROWIA DZIECKA"
04-730 Warszawa Al. Dzieci Polskich 20
Tel.: 022 815-74-04
Fax: 022 815-74-02
E-mail: neurologia@czd.pl

Prof. dr. hab. Andrzej Zdzistaw Borowka - specjalnos$¢ urologia
Kierownik Kliniki CMKP, Prezes Polskiego Towarzystwa Urologicznego
04-749 Warszawa, ul. Bursztynowa 2
Tel.: (0-22) 473-51-71, (0-22) 584-11-42
Tel./Fax: (0-22) 621-71-78, (0-22) 815-68-61
E-mail: kl.urologii@szpital-orlowskiego.pl

W poszukiwaniu pomocy

W 1992 roku, z inicjatywy profesora Sergiusza Jozwiaka, powstalo Polskie Towarzystwo Stwardnienie
Guzowatego. Kilka lat p6zniej rozpadto si¢. W dniach 17-18 czerwca 2005 odbylo si¢ w Warszawie I Walne Zebranie
Stowarzyszenia Chorych Na Stwardnienie Guzowate. Stowarzyszenie powstato z uwagi na fakt, ze choroba jest bardzo
mato znana przez lekarzy i stad problemy z ustaleniem wlasciwego rozpoznania.

Wigkszo$¢ poradni neurologicznych w kraju ograniczata si¢ u chorych na Stwardnienie Guzowate do leczenia
padaczki, a ze wzgledu na nieznajomo$¢ problematyki choroby nie poddato si¢ chorych kompleksowej diagnostyce.
Koszty badan sa bardzo wysokie i powinny by¢ powtarzane co rok lub co 3 lata.

W dniu 5 wrzesnia 2009 roku odbylo si¢ Walne Zgromadzenie Sprawozdawczo-Wyborcze Stowarzyszenia
Chorych na Stwardnienie Guzowate. Zostal wybrany nowy sktad zarzadu, ale prezesem caly czas pozostat p. Andrzej
Chaberka (ojciec Pauliny, chorej na SG).

Pod koniec roku 2010 powstata nowa strona internetowa ( http://www.stwardnienie-guzowate.eu ), ktora zawiera
mnostwo pomocnych informacji. Strona WWW jest przygotowana w jaki sposob, aby mogly korzysta¢ z niej osoby
niedowidzace oraz osoby starsze. Wprowadzono szereg udogodnien, tj. zmiana wielko$ci czcionki oraz zmiana wygladu
strony na wysoki kontrast (pomocne dla oséb niedowidzacych).




Od momentu pojawienia si¢ strony internetowej Stowarzyszenia rodzicom chorych dzieci zyje si¢ zdecydowanie
latwiej — wymieniaja si¢ podgladami, informacjami na temat metod leczenia, a takze pocieszaja si¢ i wspieraja
wzajemnie. Po raz kolejny zostalo udowodnione, ze Internet jest waznym medium informacyjnym.

Na stronie Stowarzyszenia mozna takze przeczytac kilka przypadkéw zachorowan u dzieci. Opisane jest tam w
jaki sposob zostato wykryte u nich SG, przez co przechodzili ich rodzice, a takze jak si¢ potoczyty ich dalsze losy. W
Internecie pojawita si¢ takze strona internetowa, prowadzona przez Pania Gabriele, poswigcona Agnieszce
(http://www.dzieci.bci.pl/strony/stwardnienieguzowate/agula.html). Przedstawiona zostala tam historia choroby,
problemy kliniczne oraz wszelkie paradoksy i bariery medyczne. Opisane sg takze mite chwile z zycia Agnieszki,
wspaniale wspomnienia oraz gorace podzickowania dla ludzi, ktérzy pomagali i leczyli.
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