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Adenoma sebaceum
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Tuberdzna skleréza patri do heterogénnej
skupiny neurokutannych ochorent. Vznikd na-
sledkom mutdcii génu TSC 1 a TSC 2 na 9, resp.
16. chromozome. Jej incidencia je asi 1/10 000.
Ide o ochorenie s autozomdlne dominantnou
dedi¢nostou, ale az 75 % pripadov ochorenia je
sposobenych de novo mutéciou. Je mozna aj ge-
neticka diagnostika ochorenia, najma v pripadoch
s familidrnym vyskytom.

Aka je Vasa diagnoza? Odpovede

Vysledky dvojfazového koncentra¢ného tes-
tu svedcia o diagndze Diabetes insipidus cen-
tralis. Chybanie koncentrovania mocu pocas
smadového koncentra¢ného testu (prvé faza
dvojfazového testu) vylucilo primérnu polydipsiu
(novsou terminolégiou dipsogénny diabetes
insipidus), kym vyrazny vzostup mocovej osmo-
lality pocas desmopresinového koncentra¢ného
testu svedcil proti rendlnej genéze polyurie.

Pre urCenie priciny centrdlneho diabetes
insipidus je indikované znazornovanie mozgu
(pozri obrazok). Na MRl sa zistila seldrne-suprase-
ldrne ohrani¢ena expanzia o velkosti 1,5 x 3,4 cm.
Tkanivo hypofyzy sa nedd jednoznacne diferenco-
vat. Zaver: Seldrna-supraseldrna expanzia, v.s. kra-
niofaryngedm, bez prekézky cirkulacie likvoru.

Na zaklade vysledkov sa indikoval neu-
rochirurgicky zakrok. Po nom dieta dostéava
hormonalnu substitu¢nu lie¢bu. (k)

Pediatria pre prax | 2011; 12(6) | www.solen.sk

Klinické prejavy su velmi rozmanité, aj stu-
pen ich zavaZnosti je rézny. Typickym prejavom je
vyskyt ruzovo-Cervenych uzlikov na tvéri (na obréz-
ku), najviac na licach. Tieto Utvary sa nazyvaju ade-
noma sebaceum alebo angiofibromy (podla svojej
histologickej struktury). Postupom veku tychto
koznych prejavov pribuda aj na inych astiach tva-
re. Casto dochadza k rastu nezhubnych nadorov aj
vV Mozgu a prave tieto nddory spdsobuju telesné
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a mentélne postihnutie. Epileptické zachvaty su
vcasnym a zavaznym prejavom ochorenia, obvyk-
le sa objavia do
pacientov sa vyskytuju uzliky v srdcovom svale

1. roku Zivota. AZ u troch Stvrtin

(rabdomydmy) a u polovice pacientov su pritomné
uzliky v oblickovom parenchyme (angiolipédmy).
Liecba. Tuberdzna sklerdza nema sSpecifickd
lie¢bu, doteraz bolo mozné ovplyvnit len jednot-
livé prejavy ochorenia. Aplikuje sa antiepilepticka
liecba, podla charakteru zachvatov, Zial, obvyk-
le je velmi tazko dosiahnut bezzachvatovy stav.
Novsie sa ukdzalo, Ze everolimus dokéze inhibiciou
komplexu mTOR korigovat $pecificky molekulovy
defekt a zmensit nddory na mozgu u deti s tube-
réznou sklerézou. Tym rastie $anca udrzat pacienta
v ¢o najlepsom fyzickom a mentalnom zdravi (1).
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