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Czym jest Stwardnienie Guzowate,

e Choroba genetyczna

e Mutacja w genach TSC1 oraz TSC2

TSC1 — przeniesione od rodzicow
o 70% (tagodny) / 30% (ztosliwy)
TSC2 — nowa mutacja (rodzice sg zdrowi)
e 30% (tagodny) / 70% (ztosliwy)
e Zaburzenie rozwojowe

e Zmiany nowotworowe w roznych narzgdach
(mozg, nerki, watroba, serce)

e Dotyczy takze skory, narzgdu wzroku
| osrodkowego uktadu nerwowego
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Niepokojgce objawy choroby...

Na co zwroécic szczegolng uwage?
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Rozpoznanie SG

e Padaczka

Ataki padaczki u okoto 70% osob z SG
Dowolny wiek, czesto w dziecinstwie (1 rok)
Napady zgieciowe
Guzy korowe przyczyng atakow padaczki
Padaczka lekooporna

e Opoznienia rozwoju

Okoto 40-50% ludzi z SG posiada normalng
inteligencje

Wiekszosc¢ chorych ma trudnosc¢ z uczeniem sie
| rozwojem
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Rozpoznanie SG

e Zachowanie
Okoto 25% osob z SG cierpi na autyzm

Nastepne 25% przejawia zaburzenia
autystyczne (autyzm wyzszych funkcji)

U dzieci czesto niedobor uwagi | nadmierna
ruchliwos¢

U dorostych wystepuje paranoja, depresja
| niepoko;
Zaburzenia snu
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Rozpoznanie SG

e Skora

Biate plamki (odbarwienia) — zwtaszcza
na konczynach i korpusie

Fot. 1/ Fot. 2 Bezbarwne znamiona na kornczynach
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Rozpoznanie SG

e Skora

Wysypka na twarzy lub policzkach tzw.
,motyl” (angiofiboroma - naczyniakowtokniak)

Fot. 3/ Fot. 4 Charakterystyczna wysypka w ksztatcie ,motyla” Fot. 5 Naczyniakowtokniak
Zaawansowane zmiany na twarzy
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Rozpoznanie SG

e Skora

Czerwone lub brgzowe ,,znamiona
wrodzone” — nieraz na twarzy lub na czole

Fot. 6/ Fot. 7 Bfedna ocena twarzy chfopca jako tradzik Fot. 8/ Fot. 9 ,,Ptaskie” znamie moze
wyrastac¢ ponad powierzchnie skory

P o™
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Rozpoznanie SG

e Skora

Szagrynowa plama (skora rekina)
u dotu plecow

Fot. 10/ Fot. 11 Przyktady szagrynowej plamy u dotu plecow
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Rozpoznanie SG

e Skora

Wibkniaki lub guzki wokot paznokci palcow
u rgk i nog

8 'I..-I gt e - - -
P ey T e
‘1 l-‘. — 1-‘ — -

Fot. 12 Wtbkniak na lewym kciuku Fot. 13 Wtdkniak okotopaznokciowy — deformacja palca
stopy i destrukcja paznokcia
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Rozpoznanie SG

® Serce

t agodne guzy serca tzw. sercowe miesniaki
prgzkowanokomorkowe

Pojawiajg sie u ptodu i mozna je wykrycC
przed urodzeniem

Czesto zanikajg po narodzinach

B/ 5-5
4 FEB 34

Fot. 14 Echo serca — dwa guzy w $wietle prawej komory Fot. 15 Serce niemowlecia
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Rozpoznanie SG

e Guzki siatkowki

Ptaskie, potprzezroczyste, stabo
odgraniczone od otoczenia

Guzki zwapniate, przypominajgce owoc
morwy

Guzki ,mieszane’

Fot. 16 Guz potprzezroczysty  Fot. 17 Guz potprzezroczysty (Srodek)  Fot. 18 Duze, zwapniate ognisko,
i drugi wigkszy typu ,owocu morwy” czesciowo przezroczyste
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Rozpoznanie SG

>

e Guzki korowe mozgu

Wykrywane za pomocg obrazowania
rezonansu magnetycznego (MRI)

Wieksza liczba guzkow wigze sie
Z clezszym przebiegiem padaczki
| opdznieniem rozwoju umystowego

Fot. 19 Duzy guz korowy w prawej okolicy ciemieniowej
(ciemniejszy po lewej i jasno $wiecgcy po prawej)
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Rozpoznanie SG

e Inne kryteria diagnostyczne
Zmiany w watrobie, trzustce i Sledzionie
Torbiele kosci | nerek
Mnogie ubytki szkliwa
Wibkniaki dzigset
Polipy odbytu
Plamy na skorze typu ,confetti’
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Rozpoznanie SG

Plamy hipomelanotyczne

FPadaczka

Podwysciolkowe guzki
okolokomorowe

AML nerek

Maczyniakowtdkniaki twarzy

Hamartoma siatkdwki

Flamy szagrynowe

Widkniaki czola

AML watroby

Wiokniaki okotopaznokciowe

Fot. 20 Choroby Stwardnienia Guzowatego a wiek chorego
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Niestety, na Stwardnienie Guzowate

Jeszcze nie ma lekarstwa!

www.stwardnienie-guzowate.eu



Jakie badania kontrolne??

Tabela 1 Zalecane badania kontrolne

Rodzaj badania

Pierwsze badanie

Kolejne badania

Ocena neurorozwojowa

przy rozpoznaniu

jesli istniejg wskazania

Badanie okulistyczne

przy rozpoznaniu

jesli istniejg wskazania

EEG

jesli sg drgawki

jesli istniejg wskazania przy
leczeniu przeciwpadaczkowym

EKG przy rozpoznaniu jesli istniejg wskazania

ECHO serca przy rozpoznaniu w przypadku guzow serca co 2-3
lata lub zawsze jesli wystepujg
objawy kardiologiczne

USG nerek przy rozpoznaniu co 1-3 lata

TK klatki piersiowej

u dorostych kobiet

jesli wystepujg dolegliwosci ze
strony uktadu oddechowego

TK lub MRI moézgu

przy rozpoznaniu

dzieci i mtodziez co 1-3 lata

Wedtug zalecen Tuberous Sclerosis Consensus Conference (1998)
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Metody leczenia

e WWazne jest wczesne rozpoznanie
choroby

e Niektore objawy choroby (padaczka
| zmiany skorne) mozna ztagodzic

| leczyC, a nawet usungcC guza
operacyjnie

e Nalezy regularnie monitorowac chorego
(badania kontrolne, Tabela 1)

www.stwardnienie-guzowate.eu



(...) I nie bac sie rozmawiac
o Stwardnieniu Guzowatym

Z lekarzem i rodzicami
innych chorych dzieci.

www.stwardnienie-guzowate.eu



Genelyka a choroba...

www.stwardnienie-guzowate.eu



——

7 =
e SG jest chorobg genetyczng

e Nalezy zbadac najblizszych krewnych,
aby ustaliCc czy jest to pierwszy
przypadek w rodzinie (choroba mogta
wystgpi¢ bez wyraznych objawow SG)

e Wystepuje prawdopodobienstwo
przekazania dziecku uszkodzonego
genu - 50%

e Niestety badania genetyczne rodzin
dotknietych SG nie sg refundowane

Genetyka a choroba...
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Rozne oblicza choroby...

www.stwardnienie-guzowate.eu



Rozne oblicza choroby...

e Paulina, 18 lat
10 punktow wedtug skali Apgar — stan dobry
W wieku 8 miesiecy pierwszy napad padaczkowy
Do 2 roku zycia rozwoj fizyczny prawidtowy

W wieku 2 lat zdiagnozowana w Instytucie Matki
| Dziecka — rozpoznano SG

Przez 12 lat leczona na padaczke bez badania
iInnych narzgddéw wewnetrznych

Dopiero w Centrum Zdrowia Dziecka lekarze
wykryli guzy w nerce (co pot roku USG nerek)

Liczne zwapnienia mozgu (nieoperacyjne)

www.stwardnienie-guzowate.eu



Rozne oblicza choroby...

e Ewa, 20 lat

——

g =

W dniu urodzenia otrzymata 10 punktow

Pierwsze objawy w wieku 7-8 miesigcy —
ptaczliwosc¢ po przebudzeniu, pozniej krzyki
nocne bez powodu

/-9 lat — drgania prawego oka, wykrecanie
policzka oraz kgcika ust

W CZD badanie TK i MRI wykazato guz
mozgu (zwapnienia) oraz torbiele w nerkach

Po udanej operacji usuniecia guza w CZD
nadal leczona pod katem czestych napadow
padaczkowych

Aktywna w szkole | codziennym zyciu

www.stwardnienie-guzowate.eu



Rapamycyna jako lek na SG ?

www.stwardnienie-guzowate.eu



Rapamycyna — I

e Antybiotyk, ktory ma wtasciwosci
przeciwgrzybiczne

e Skuteczna w leczeniu nowotworow
odpornych na chemioterapie

e Zastosowanie w transplantologii -
hamowanie wytwarzania przeciwciat
| komorek odpornosciowych w stanach,
w ktorych reakcje immunologiczne
organizmu sg dla niego szkodliwe
(np. odrzucanie przeszczepu)

www.stwardnienie-guzowate.eu



Rapamycyna

e W styczniu 2005 roku rozpoczeto
badania kliniczne: ,Skutecznosc¢
rapamycyny w leczeniu SG”

e Po 4 |latach rozpoczeto proby kliniczne
na chorych z rozpoznaniem SG

e W USA wyniki byty optymistyczne

e \W Polsce potwierdzono korzystne
dziatanie leku — zmniejszenie guzow
mozgu | guzow nerek

www.stwardnienie-guzowate.eu



Rapamycyna

e Od wrzesnia 2009 trwajg badania

z zastosowaniem pochodnej rapamycyny
(Everolimus [RAD-001]) u chorych na
SG — kontynuacja badan w USA | Anglil

e Badano dwie grupy pacjentow

Guz mozgu typu SEGA (gwiazdziak
olbrzymiokomorkowy) o srednicy pow. 1cm

Guz nerek (angiomyolipoma) o srednicy
pow. 3cm (powyzej 18 roku zycia)

www.stwardnienie-guzowate.eu



Jak przebiegato badanie?

www.stwardnienie-guzowate.eu



Przebieg badania

e Badani dostajg tabletki (paczke lekow)
1 tabletka — 1mg
Efekt placebo (podmiana lekow)
Dawkowanie odpowiednie do choroby

e Ciggta obserwacja zmiany zachowania

e Badanie krwi - 6 razy co 2 tygodnie, pozniej
kolejne pobrania co 6 tygodni

e Po 3 miesigcach brania leku - MRI
e 3 miesigce pozniej MRI i 24h Video EEG
e Po roku ponowne badanie MRI

www.stwardnienie-guzowate.eu



Jaki jest efekt stosowania rapamycyny?

www.stwardnienie-guzowate.eu



Nieoficjalne wyniki badan

e Brak napadow padaczkowych
e Pozytywne zmiany zachowania u dzieci

e Plamki | przebarwienia zmniejszajg
SWo0jg objetosc

e Guzki na oku i twarzy znikajg

e Guzki na nerkach i w mozgu
pomniejszyty sie znaczgco

Powyzsze informacje nie sg jeszcze potwierdzone
przez lekarzy i naukowcow w Polsce i za granica.

www.stwardnienie-guzowate.eu



Nieoficjalne wyniki badan

e Skutki uboczne
Afty na btonie sluzowe;
jamy ustnej, warg, a
nawet jezyka
Podwyzszony cholesterol

Zmeczenie, nudnosci,
wymioty | wysypka skorna

Fot. 21 Afta na wardze

Powyzsze informacje nie sg jeszcze potwierdzone
przez lekarzy i naukowcow w Polsce i za granica.

www.stwardnienie-guzowate.eu



W poszukiwaniu pomocy...

www.stwardnienie-guzowate.eu
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e W 1992 roku zatozono Polskie
Towarzystwo Stwardnienia Guzowatego

e W 2005 roku utworzono Stowarzyszenie
Chorych na Stwardnienie Guzowate

e Stowarzyszenie powstato z uwagi na
fakt, iz choroba jest bardzo mato znana
przez lekarzy i pacjentow

e W 2010 roku przygotowatem strone
internetowg Stowarzyszenia Chorych...

W poszukiwaniu pomocy.. )

www.stwardnienie-guzowate.eu



Strona internetowa

e Zalety nowej strony internetowe]

Przygotowana dla 0sob niepetnosprawnych,
w tym dla ludzi niedowidzgcych (opcja
wysokiego kontrastu)

Zmiana wielkosci czcionki

Wprowadzenie klawiszy skrotow
utatwiajgcych poruszanie sie po stronie

Uporzgdkowanie | pogrupowanie tresci
Panel zarzgdzania trescig (CMS)

_inki SEO oraz widocznosc¢
w wyszukiwarkach internetowych

www.stwardnienie-guzowate.eu



Strona internetowa

styl: domysiny | wysoki kontrast : Wielkosé czcionki: a|A|A| A
% X 2 « ¥

tel 058 661 40 91 ™ ; ) d ‘ ’ vl,; |
kom. 06 715 L 3 § A Vi
stowarzyszenie.sbw

Mordea Bank Polska S.A. | Oddziat Gdynia
nr rachunku: PL21 1440 1026 0000 0000 0384 0166

Kwestionariusz
Deklaracja cztonkowska

Informacie kontaktowe

Stwardnienie Guzowate Aktualnosci

Informacie o chorobie

Konferencja OKIBEdu w Krakowie

2010-03-26 16:1

Andrzej Chaberka - Prezes Stowarzyszenis

W ramach konferencii OKIBEdu (11 Qgdlnopolska Konferencia Inzyniena Biomedyczna - Edukacia), kbora
odbedzie sie w dmiach 27-28.05.2010r., pan Jakub Konefat (tworca nasze) nowe] strony internstowe])
przygotowat artykut o Stwardnieniu Guzowatym.

Streszczenie artykulu:

W artykule zostata przedstawiona choroba genetyczna - Stwardnienie Guzowate, Opisano sposoby jej

rozpoznania oraz metody leczenia w tym zastosowsnie nowege leku — rapamycyny. Wiele infarmacyi mozna
Forum dyskusyjne teraz uzyskac na nowej stronie internstowsj Stowarzyszenia pod adresem http:/ fwww.stwardnienie-

e guzowate.eu

Ksiega gosci

Linki polskojezyczne

Nowosci na stronie Stowarzyszenia

Informator dia niepetnosprawnych

Andrzej Chaberka - Prezes Stowarzyszenia

www.stwardnienie-guzowate.eu



Strona internetowa

kom. 0604

stowarzyszeni

stowarzyszenie Ch-::rych
Aktualnosc
Informacie podstawowe
Statut Stowarzyszenia
Kwestionariusz
Deklaracja cztonkowska

Informacje kontaktowe

Stwardnienie Guzowate Aktualnosci

f i horobi
e e e  Konferencja OKIBEdu w Krakowie

Roizne oblicza choroby o e

Rada Naukowo-Medyczna

Medycyna o 5G Biomedyczna - Eduk;
Eme Sig W J1or. Jak ) ( aszej nowej strony internetowej

Zdjecia choroby L rany internetowe])

Ciekawe linki

Forum dyskusyjne
Linki polskojezyczne

Linki niemieckojezyczne

Informator dla niepetnosprawnych

www.stwardnienie-guzowate.eu



 STOWARZYSZENIE CHORYCH NA STWARDNIENIE GUZOWATE

Styl: domysiny | wysoki kontrast | Swigteczny Wielkos¢ czcionki: a|A|A|A

nr rachunku: PL2

—| hasze dzleci

Stowarzyszenie Chorych

Aktualnosci

Informacje podstawowe

Statut Stowarzyszenia

Kwestionariusz

Deklaracia cztonkowska

Informacie kontaktowe

Stwardnienie Guzowate  Aktuainosci
Informacje o chorobie . i
Konferer:c_]a OKIBEd uwKra kOWle
Rozne oblicza choroby S

Rada Naukowo-Medyczna Andrzej Chaberka - Prezes Stowarzyszenia

Medycyna o 5G W ramach konferencii OKIBEdu (11 Cadlnopolska Konferencia Inzyniena Biomedyczna - Edukacia), ktdra
o e = mm ~  odbedzie sie w dniach 27-28.05.2010r., pan Jakub Konefal (tworca nasze] nowej strony internstows])
przygotowat artykut o Stwardnieniu Guzowatym.

Idjecia choroby
Streszczenie artykubu:
W artykule zostals przedstawions chorobs genstyvczna - Stwardnisnie Guzowats, Opisanc sposoby
rorpoznania oraz metody leczenia w tym zastosowsnis nowego leku — rapamycyny. sle infarmacji mozna
teraz uzyskad na nowej stronie internetowsj Stowarzyszenia pod adresem hittp: [ fwww. stwardnienie-
guzowate.eu

Nowosci na stronie Stowarzyszenia

= - ST, R And i Chc'le k - Pre; Stow; y snia
Informator dla niepelnosprawnych ~"°™% Fa T resas Stanary==em

www.stwardnienie-guzowate.eu



Strona internetowa

- Y )

Wz B R]hﬁl’kﬂtfﬂ ‘e|k|ej orklgt ry

L4

Aktualnc»:.cu

Informacje podstawowe

KW’Eb ionariusz

Deklaracja cz%onkow:.ka

Informacje kontaktowe

Stwardnienie Guzowate Aktualnosci

Informacie o chorobie

e Aeas Konferenqa OKIBEdu w Krakowie

Rada Naukowo-Medyczna

lledvcvna 0 SG

__Id ___EI?EFCP_Y__.__._____, at artykut o Stwardnieniu Guzowatym.

Clel\awe linki Streszczenie artykub

guzowate.eu

Nowosu na stronie Stowarzyszenia
Lm i niemieckojezyczne

Informator dla niepelnosprawnych HWEEE Y

www.stwardnienie-guzowate.eu



Jaki jest cel tworzenia strony internetowej?

www.stwardnienie-guzowate.eu



’., :
e Kontakt lekarzy z opiekunami chorych

e Pozyskanie srodkow finansowych na leczenie

e Informowanie o nowych metodach leczenia,
lekach, rodzajach badan i innych waznych
wydarzeniach

e \WWymiana doswiadczen o chorobie

e Tworzenie spotecznosci, ktora bedzie sie
wspierac | pomagac sobie wzajemnie

e Informowanie innych ludzi o chorobach oraz
problemach z tym zwigzanych

Cel tworzenia strony WWW

www.stwardnienie-guzowate.eu



Jaki to ma zwigzek z...

Inzynierig Biomedyczng?

www.stwardnienie-guzowate.eu



Inzynieria biomedyczna

e Wiedza na pograniczu nauk technicznych,
medycznych i biologicznych
e Gtowne zagadnienia
Telemedycyna
Bioinformatyka
Informatyka medyczna
Obrazowanie medyczne
Przetwarzanie obrazow
Procesowanie sygnatow fizjologicznych
Biomechanika
Biomateriaty
Modelowanie 3D
Optyka medyczna

www.stwardnienie-guzowate.eu



Inzynieria biomedyczna

® Projekt realizowany w ramach zajec
na Inzynierii Biomedycznej
Telemedycyna - medycyna na odlegtosc
e ,Zywy” projekt dla konkretnego Odbiorcy

e Szybki | tatwy dostep do informacji
o chorobie

Tworzymy dla ludzi,
a nie tylko na zaliczenie. ..

www.stwardnienie-guzowate.eu



Wiecej informacji na temat choroby
mozna uzyskac na stronie internetowej

Stowarzyszenia Chorych na Stwardnienie Guzowate

http://www.stwardnienie-guzowate.eu
Serdecznie zapraszam

W razie ewentualnych pytan
Jakub@studio85.pl

www.stwardnienie-guzowate.eu



Wiecej informacji o SG

e Literatura zagraniczna

»,Usefulness of diagnostic criteria of tuberous sclerosis complex in pediatric patients”
e Jbzwiak S, Schwartz RA, Janniger CK, Bielicka-Cymerman J.
o Department of Pediatric Neurology, Children's Memorial Hospital, Warsaw, Poland

,»Autism in tuberous sclerosis”
e Calderén Gonzalez R, Trevifio Welsh J, Calderén Sepulveda A.
o Departamento de Neurologia, Instituto de Estudios Neuropediatricos, A.C. Monterrey, N.L.

»Tuberous sclerosis complex”
e Sparagana SP, Roach ES.
e Texas Scottish Rite Hospital for Children and University of Texas Southwestern Medical School, Dallas 75219, USA

»Diagnosis of tuberous sclerosis complex”
e Roach ES, Sparagana SP.
o Department of Neurology, Wake Forest University School of Medicine, Winston-Salem, NC 27157, USA

,»Clinical presentation and diagnosis of tuberous sclerosis complex in infancy”
e Datta AN, Hahn CD, Sahin M.

° D;1p1artmesnt of Neurology, Children's Hospital and Harvard Medical School, 300 Longwood Avenue, Boston, MA
02115, USA

» Tuberous sclerosis complex: renal imaging findings”
e Casper KA, Donnelly LF, Chen B, Bissler JJ.
o Department of Radiology, Children's Hospital Medical Center, 3333 Burnet Ave, Cincinnati, OH 45229-3039, USA

Strony internetowe

http://lwww.stwardnienie-guzowate.eu
http://pl.wikipedia.org/wiki/Stwardnienie_guzowate
http://www.neurologiczne.pl/stwardnienie_guzowate.htm
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