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Skleroza tuberoze kompleks

MKB Q 85.1/ Tuberous sclerosis complex

TUBEROUS SCLEROSIS COMPLEX
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Skleroza tuberoze (tuberous sclerosis complex) éshté njé sémundje e rrallé gjenetike gé
shkakton tumore beninjé gé rriten né sisteme té ndryshme organike, duke pérfshiré kétu edhe
trurin, veshkat, zemrén, mushkérité, syté, mélciné, pankreasin dhe lékurén. Kéto tumore mund
té sjellin deri né zhvillimin e vonuar, konvulsione, sémundje tek veshkat e shumé té tjera.
Gjithsesi, prognoza né linjén finale varet nga shkalla e diseminancés ose pérhapjes sé tumorit.

Skleroza tuberoze éshté sémundje gjenetike me incidencé nga 1 rast né 5.000 - 10.000 lindje.
Shkaktohet nga mutacioni i gjenit TSC1 ose TSC2. Shkaku i sakté pér kéto mutacione ende nuk
dihet. Skleroza tuberoze mund té trashégohet autosome dominante. Tek sémundjet autosome
dominonte vetém njéri prind duhet té keté kopje té gjenit mutant, gé ta transmetojé sémundjen
tek i biri ose e bija.

Pjesa mé e madhe e pacientéve jané té prekur nga mutacione té reja tek familjet g&¢ mé paré
nuk kané pasur skleroza tuberoze. Kur shfaget mutacioni sémundje transmetohet pérmes
trashégimisé autosome dominante. Pasi qé skleroza tuberoze éshté relativisht e rrallg, éshté e
véshtiré té konfirmohet prevalenca e saj e vérteté. Vlerésohet se kjo sémundje prek nga 1 dhe 2
milioné njeréz né mbaré botén.

Simptomat dhe shenjat

Fémijét me Sklerozé tuberoze mund té preken nga epilepsia, retardimi mental, autizmi,
véshtirési né mésim ose né sjellje. Sémundja mund té manifestohet me forma konvulsionesh, té
quajtura ngérce infantile. Pjesa mé e madhe e fémijéve kané tumore né veshka, zakonisht
angiomiolipome, gé mund té shkaktojné hipertension dhe sémundje cistike veshkash. Mund té
zhvillohet edhe karcinom né veshka.
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Foshnjat e lindura me sklerozé tuberoze shpesh kané prezencé té tumoreve né zemér, té
quajtura radbomiomi. Tek pjesa mé e madhe e foshnjave kéto tumore nuk shkaktojné asnjé lloj
problemi dhe reduktohen me rritten e moshés sé tyre. Megjithaté, nése tumoret jané
mjaftueshém té médhenj, ato mundet gé té bllokojné garkullimin e gjakut.

Simptomat dermatologjike :
- njolla hipopigmentike né lékuré ,
- angiofibroma,
- zgjatime kolagjeni né lékuré, zakonisht né pjesén e poshtme té kurrizit,
- njolla ngjyré kafe fibroze né ballé .

TSK éshté gjendje kronike, g& zgjat gjithé jetén. Gjaté tranzicionit té pacientéve nga
adoleshenté né té rritur, sulmet mund té vazhdojné; problemet renale dhe / ose pulmonale
mund té béhen mé serioze dhe té provokojné rrezige pér morbiditet domethénés dhe mortalitet
té pérkohshém, si edhe mund té shfagen, té vijojné ose té pérkegésohen problemet psikologjike
dhe problemet me sjelljen.

Diagnostika

Ndryshimet né zemér dhe tru mund té vérehen nga ultratingulli prenatal. Kontrolli i fundusit té
syve mund té zbulojé njolla rrjete. MNR ose ultratingulli i organeve té prekura éshté i
domosdoshém gé té konfirmohet diagnoza.

Prognoza dhe trajtimi

Prognoza varet nga serioziteti i simptomave. Fémijét me simptoma mé té lehta zakonisht jané
né gjendje té miré shéndetésore dhe jetojné gjaté, jeté produktive, ndérsa fémijét me simptoma
serioze mund té manifestojné véshtirési té rénda. Pa marré parasysh seriozitetin e sémundjes,
pjesa mé e madhe e fémijéve manifestojné njé avancim té vazhdueshém né zhvillim.
Ndonjéheré mund té keté degjeneracion neurologjik, qé duhet té analizohet.

Trajtimi éshté simptomatik dhe mund té pérfshijé antikonvulsione ose edhe operimin e trurit.
Ndryshimet né |Ekuré mund té eliminohen me dermabrazion ose laser. Ndryshimet né sjellje si
edhe hipertensioni, té shkaktuara nga ndryshimet né veshka, mund té zgjidhen me
farmakoterapi dhe tumoret e krijuara té eliminohen me operacion. Adoleshentéve dhe té rriturve
né periudhén reproduktive iu sugjerohet té drejtohen tek késhillimi gjenetik.
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