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Czym jest Stwardnienie Guzowate ?

� Choroba genetyczna
� Mutacja w genach TSC1 oraz TSC2

� TSC1 – przeniesione od rodziców
� 70% (łagodny) / 30% (złośliwy)

� TSC2 – nowa mutacja (rodzice są zdrowi)
� 30% (łagodny) / 70% (złośliwy)

� Zaburzenie rozwojowe
� Zmiany nowotworowe w różnych narządach 

(mózg, nerki, wątroba, serce)
� Dotyczy także skóry, narządu wzroku

i ośrodkowego układu nerwowego
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Niepokojące objawy choroby�

Na co zwrócić szczególną uwagę?



www.stwardnienie-guzowate.eu

Rozpoznanie SG

� Padaczka
� Ataki padaczki u około 70% osób z SG

� Dowolny wiek, często w dzieciństwie (1 rok)

� Napady zgięciowe

� Guzy korowe przyczyną ataków padaczki

� Padaczka lekooporna

� Opóźnienia rozwoju
� Około 40-50% ludzi z SG posiada normalną

inteligencję

� Większość chorych ma trudność z uczeniem się
i rozwojem
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Rozpoznanie SG

� Zachowanie
� Około 25% osób z SG cierpi na autyzm

� Następne 25% przejawia zaburzenia 
autystyczne (autyzm wyższych funkcji)

� U dzieci często niedobór uwagi i nadmierna 
ruchliwość

� U dorosłych występuje paranoja, depresja
i niepokój

� Zaburzenia snu
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Rozpoznanie SG

� Skóra
� Białe plamki (odbarwienia) – zwłaszcza

na kończynach i korpusie

Fot. 1 / Fot. 2 Bezbarwne znamiona na kończynach



www.stwardnienie-guzowate.eu

Rozpoznanie SG

� Skóra
� Wysypka na twarzy lub policzkach tzw. 

„motyl” (angiofibroma - naczyniakowłókniak)

Fot. 3 / Fot. 4 Charakterystyczna wysypka w kształcie „motyla” Fot. 5 Naczyniakowłókniak

Zaawansowane zmiany na twarzy
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Rozpoznanie SG

� Skóra
� Czerwone lub brązowe „znamiona 

wrodzone” – nieraz na twarzy lub na czole

Fot. 6 / Fot. 7 Błędna ocena twarzy chłopca jako trądzik Fot. 8 / Fot. 9 „Płaskie” znamię może 

wyrastać ponad powierzchnię skóry
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Rozpoznanie SG

� Skóra
� Szagrynowa plama (skóra rekina)

u dołu pleców

Fot. 10 / Fot. 11 Przykłady szagrynowej plamy u dołu pleców
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Rozpoznanie SG

� Skóra
� Włókniaki lub guzki wokół paznokci palców 

u rąk i nóg

Fot. 12 Włókniak na lewym kciuku Fot. 13 Włókniak okołopaznokciowy – deformacja palca 

stopy i destrukcja paznokcia
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Rozpoznanie SG

� Serce
� Łagodne guzy serca tzw. sercowe mięśniaki 

prążkowanokomórkowe

� Pojawiają się u płodu i można je wykryć
przed urodzeniem

� Często zanikają po narodzinach

Fot. 14 Echo serca – dwa guzy w świetle prawej komory Fot. 15 Serce niemowlęcia
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Rozpoznanie SG

� Guzki siatkówki
� Płaskie, półprzezroczyste, słabo 

odgraniczone od otoczenia

� Guzki zwapniałe, przypominające owoc 
morwy

� Guzki „mieszane”

Fot. 16 Guz półprzezroczysty Fot. 17 Guz półprzezroczysty (środek)

i drugi większy typu „owocu morwy”

Fot. 18 Duże, zwapniałe ognisko, 

częściowo przezroczyste
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Rozpoznanie SG

� Guzki korowe mózgu
� Wykrywane za pomocą obrazowania 

rezonansu magnetycznego (MRI)

� Większa liczba guzków wiąże się
z cięższym przebiegiem padaczki
i opóźnieniem rozwoju umysłowego

Fot. 19 Duży guz korowy w prawej okolicy ciemieniowej

(ciemniejszy po lewej i jasno świecący po prawej)
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Rozpoznanie SG

� Inne kryteria diagnostyczne
� Zmiany w wątrobie, trzustce i śledzionie

� Torbiele kości i nerek

� Mnogie ubytki szkliwa

� Włókniaki dziąseł

� Polipy odbytu

� Plamy na skórze typu „confetti”
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Rozpoznanie SG

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

jeszcze nie ma lekarstwa!
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Jakie badania kontrolne?

dzieci i młodzież co 1-3 lataprzy rozpoznaniuTK lub MRI mózgu

jeśli występują dolegliwości ze 
strony układu oddechowego

u dorosłych kobietTK klatki piersiowej

co 1-3 lataprzy rozpoznaniuUSG nerek

w przypadku guzów serca co 2-3 
lata lub zawsze jeśli występują
objawy kardiologiczne

przy rozpoznaniuECHO serca

jeśli istnieją wskazaniaprzy rozpoznaniuEKG

jeśli istnieją wskazania przy 
leczeniu przeciwpadaczkowym

jeśli są drgawkiEEG

jeśli istnieją wskazaniaprzy rozpoznaniuBadanie okulistyczne

jeśli istnieją wskazaniaprzy rozpoznaniuOcena neurorozwojowa

Kolejne badaniaPierwsze badanieRodzaj badania

Tabela 1 Zalecane badania kontrolne

Według zaleceń Tuberous Sclerosis Consensus Conference (1998)
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Metody leczenia

� Ważne jest wczesne rozpoznanie 
choroby

� Niektóre objawy choroby (padaczka
i zmiany skórne) można złagodzić
i leczyć, a nawet usunąć guza 
operacyjnie

� Należy regularnie monitorować chorego 
(badania kontrolne, Tabela 1)
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(�) i nie bać się rozmawiać

o Stwardnieniu Guzowatym

z lekarzem i rodzicami

innych chorych dzieci.
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Genetyka a choroba�
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Genetyka a chorobaK

� SG jest chorobą genetyczną
� Należy zbadać najbliższych krewnych, 

aby ustalić czy jest to pierwszy 
przypadek w rodzinie (choroba mogła 
wystąpić bez wyraźnych objawów SG)

� Występuje prawdopodobieństwo 
przekazania dziecku uszkodzonego 
genu - 50%

� Niestety badania genetyczne rodzin 
dotkniętych SG nie są refundowane
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Różne oblicza choroby�
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Różne oblicza chorobyK

� Paulina, 18 lat
� 10 punktów według skali Apgar – stan dobry

� W wieku 8 miesięcy pierwszy napad padaczkowy

� Do 2 roku życia rozwój fizyczny prawidłowy

� W wieku 2 lat zdiagnozowana w Instytucie Matki
i Dziecka – rozpoznano SG

� Przez 12 lat leczona na padaczkę bez badania 
innych narządów wewnętrznych

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

� Liczne zwapnienia mózgu (nieoperacyjne)
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Różne oblicza chorobyK

� Ewa, 20 lat
� W dniu urodzenia otrzymała 10 punktów
� Pierwsze objawy w wieku 7-8 miesięcy –

płaczliwość po przebudzeniu, później krzyki 
nocne bez powodu

� 7-9 lat – drgania prawego oka, wykręcanie 
policzka oraz kącika ust

� W CZD badanie TK i MRI wykazało guz 
mózgu (zwapnienia) oraz torbiele w nerkach

� Po udanej operacji usunięcia guza w CZD 
nadal leczona pod kątem częstych napadów 
padaczkowych

� Aktywna w szkole i codziennym życiu
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Rapamycyna jako lek na SG ?
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Rapamycyna

� Antybiotyk, który ma właściwości 
przeciwgrzybiczne

� Skuteczna w leczeniu nowotworów 
odpornych na chemioterapię

� Zastosowanie w transplantologii -
hamowanie wytwarzania przeciwciał
i komórek odpornościowych w stanach, 
w których reakcje immunologiczne 
organizmu są dla niego szkodliwe
(np. odrzucanie przeszczepu)
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Rapamycyna

� W styczniu 2005 roku rozpoczęto 
badania kliniczne: „Skuteczność
rapamycyny w leczeniu SG”

� Po 4 latach rozpoczęto próby kliniczne 
na chorych z rozpoznaniem SG

� W USA wyniki były optymistyczne

� W Polsce potwierdzono korzystne 
działanie leku – zmniejszenie guzów 
mózgu i guzów nerek
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Rapamycyna

� Od września 2009 trwają badania
z zastosowaniem pochodnej rapamycyny
(Everolimus [RAD-001]) u chorych na 
SG – kontynuacja badań w USA i Anglii

� Badano dwie grupy pacjentów
� Guz mózgu typu SEGA (gwiaździak

olbrzymiokomórkowy) o średnicy pow. 1cm

� Guz nerek (angiomyolipoma) o średnicy 
pow. 3cm (powyżej 18 roku życia)
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Jak przebiegało badanie?
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Przebieg badania

� Badani dostają tabletki (paczkę leków)
� 1 tabletka – 1mg

� Efekt placebo (podmiana leków)

� Dawkowanie odpowiednie do choroby

� Ciągła obserwacja zmiany zachowania

� Badanie krwi - 6 razy co 2 tygodnie, później 
kolejne pobrania co 6 tygodni

� Po 3 miesiącach brania leku - MRI

� 3 miesiące później MRI i 24h Video EEG

� Po roku ponowne badanie MRI
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Jaki jest efekt stosowania rapamycyny?
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Nieoficjalne wyniki badań

� Brak napadów padaczkowych

� Pozytywne zmiany zachowania u dzieci

� Plamki i przebarwienia zmniejszają
swoją objętość

� Guzki na oku i twarzy znikają

� Guzki na nerkach i w mózgu 
pomniejszyły się znacząco

Powyższe informacje nie są jeszcze potwierdzone

przez lekarzy i naukowców w Polsce i za granicą.
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Nieoficjalne wyniki badań

� Skutki uboczne
� Afty na błonie śluzowej

jamy ustnej, warg, a
nawet języka

� Podwyższony cholesterol

� Zmęczenie, nudności,
wymioty i wysypka skórna

Fot. 21 Afta na wardze

Powyższe informacje nie są jeszcze potwierdzone

przez lekarzy i naukowców w Polsce i za granicą.
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W poszukiwaniu pomocyK
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W poszukiwaniu pomocyK

� W 1992 roku założono Polskie 
Towarzystwo Stwardnienia Guzowatego

� W 2005 roku utworzono Stowarzyszenie 
Chorych na Stwardnienie Guzowate

� Stowarzyszenie powstało z uwagi na 
fakt, iż choroba jest bardzo mało znana 
przez lekarzy i pacjentów

� W 2010 roku przygotowałem stronę
internetową Stowarzyszenia ChorychK
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Strona internetowa

� Zalety nowej strony internetowej
� Przygotowana dla osób niepełnosprawnych, 

w tym dla ludzi niedowidzących (opcja 
wysokiego kontrastu)

� Zmiana wielkości czcionki
� Wprowadzenie klawiszy skrótów 

ułatwiających poruszanie się po stronie
� Uporządkowanie i pogrupowanie treści
� Panel zarządzania treścią (CMS)
� Linki SEO oraz widoczność

w wyszukiwarkach internetowych
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Strona internetowa
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Strona internetowa
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Strona internetowa
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Strona internetowa
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Jaki jest cel tworzenia strony internetowej?
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Cel tworzenia strony WWW

� Kontakt lekarzy z opiekunami chorych

� Pozyskanie środków finansowych na leczenie

� Informowanie o nowych metodach leczenia, 
lekach, rodzajach badań i innych ważnych 
wydarzeniach

� Wymiana doświadczeń o chorobie

� Tworzenie społeczności, która będzie się
wspierać i pomagać sobie wzajemnie

� Informowanie innych ludzi o chorobach oraz 
problemach z tym związanych
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Jaki to ma związek z�

Inżynierią Biomedyczną?
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Inżynieria biomedyczna

� Wiedza na pograniczu nauk technicznych, 
medycznych i biologicznych

� Główne zagadnienia
� Telemedycyna

� Bioinformatyka

� Informatyka medyczna

� Obrazowanie medyczne

� Przetwarzanie obrazów

� Procesowanie sygnałów fizjologicznych
� Biomechanika
� Biomateriały
� Modelowanie 3D
� Optyka medyczna
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Inżynieria biomedyczna

� Projekt realizowany w ramach zajęć
na Inżynierii Biomedycznej
� Telemedycyna - medycyna na odległość

� „Żywy” projekt dla konkretnego Odbiorcy

� Szybki i łatwy dostęp do informacji
o chorobie

Tworzymy dla ludzi,

a nie tylko na zaliczenie�
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Pytania?

Więcej informacji na temat choroby

można uzyskać na stronie internetowej

Stowarzyszenia Chorych na Stwardnienie Guzowate

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

W razie ewentualnych pytań
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Więcej informacji o SG

� Literatura zagraniczna
� „Usefulness of diagnostic criteria of tuberous sclerosis complex in pediatric patients”

� Józwiak S, Schwartz RA, Janniger CK, Bielicka-Cymerman J.
� Department of Pediatric Neurology, Children's Memorial Hospital, Warsaw, Poland

� „Autism in tuberous sclerosis”
� Calderón González R, Treviño Welsh J, Calderón Sepúlveda A.
� Departamento de Neurología, Instituto de Estudios Neuropediátricos, A.C. Monterrey, N.L.

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

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

� „Clinical presentation and diagnosis of tuberous sclerosis complex in infancy”
� Datta AN, Hahn CD, Sahin M.
� Department of Neurology, Children's Hospital and Harvard Medical School, 300 Longwood Avenue, Boston, MA 

02115, USA

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

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


