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JAK WCZE SNIE ROZPOZNA ¢ STWARDNIENIE GUZOWATE?

Dlaczego wczesne rozpoznanie jest tak wae?

Stwardnienie guzowate jest genetycznie uwarunk@whoroly o wczesnym pocku i
powoli postpujacym charakterze. Wczesne rozpoznanie choroby dajese na wczesne
zastosowanie bad&ontrolnych i niedopuszczenie do rozwojuzgich powiktan choroby —
m.in. padaczki i opgnienia rozwoju dziecka. Padaczka rozwijatsiokoto 70% chorych w
pierwszych dwdch latackycia prowadzc u wigkszaci chorych z padacak do r&nych form
upasledzenia rozwoju psychoruchowego.

Jak rozpoznat pierwsze objawy u ptodu?

Pierwszym objawem choroby mphy¢ guzy serca stwierdzane za pomtSG sercajuz u
ptodu od okoto 20 tygodniagziy. Na podstawie dwviadczenia Kliniki Neurologii IPCZD
mnogie guzy serca bylty w 100% zwane z rozpoznaniem SG. W przypadku guzow
pojedynczych stwardnienie guzowate rozpoznano took@% chorych.

Dodatkowym badaniem potwierdzaeym rozpoznanie nmi@ by badanie rezonansu
magnetycznego (MRI) m6zgu ptoduwykonane pod koniecgiy. Badanie takie ma
przewag nad badaniem wykonanym po urodzeniu,zgaie wymagazadnego przygotowania
ptodu ani c¢zarnej. Jest to rowniebadanie catkowicie bezpieczne, gayparte na indukcji
magnetycznej, a nie promieniowaniu rentgenowskitwie3dzenie zmian w MRI u dziecka z
guzami serca jest rbwnoznaczne z rozpoznaniem SG.

Badanie MRI wykonane u ptodu potwierdza rozpoznéyile u okoto 60-70% chorych
ptodow. Dzieje sj tak dlategoze badanie wykonane jest w ruchu (ptéd porus@a aitake
oceniane axci mozgu g jeszcze bardzo niedojrzate (nieznielinizowane).

Jak rozpoznat stwardnienie guzowate u noworodka i matego niemowedia?

Je&ili nie byto bada prenatalnych lub nie doprowadzity one do potwierda choroby, po
urodzeniu dziecka natg doktadnie zbadazabarwienie skéry noworodka. W pierwszych
mieshcachzycia u niektérych dzieci pojawi@gie jasne plamki na skorze. Zalecane jestéak
powtorzenie badania MRI mézgu. U nielicznych dzigdym wieku pomocne nie by
badanie USG nerek niemala, ktére mae wykazé obecndéc torbieli nerek.

Rozstrzygajce o rozpoznaniu nie by takze badanie genetyczne (poszukiwanie mutacji
genuTSCl1 lub TSC2), pod warunkiemze jest to petne sekwencjonowanie obu genow.

Jakie jest postpowanie w przypadku rozpoznania SG u matego niemowdia?

Wedtug Europejskich rekomendacji w przypadku ronaoea SG u dzieci w pierwszych 3
miesgcachzycia zaleca siregularne wykonywanie batl@ideoEEG co 4 tygodnie w celu
ewentualnego wykrycia zmian w zapisie videoEEGre&ibog zwiastow& pojawienie sj
padaczki. Wykrycie “padaczkowych” zmian w EEG utiwia wtaczenie leczenia i
niedopuszczenie do rozwoju petnych objawow padaczki

Badania takiegswykonywane w ramach projektu EPISTOP w Klinice Me¢ogii IPCZD
(tel. do sekretariatu 022-8157404) w Warszawie @l 24 miesjcazycia (w drugim
potroczu co 6 tygodni, a w drugim rokyicia co 8 tygodni).

Opracowat
Prof. Sergiusz Jdviak



