INFORMACIJA APIE TUBEROZINE SKLEROZE
Tuberoziné sklerozé — kas tai?

Tuberoziné sklerozé (dar vadinama tuberozinés sklerozés kompleksu, ankséiau vadinta Burnevilio
liga, toliau — TS) — tai reta genetiné liga, kuria sergant daugelyje organy - nervy sistemoje, odoje,
sirdyje, inkstuose, akyse, plauciuose — formuojasi gerybiniai augliai, vadinami hamartomomis.
Hamartomg sudaro ribota nesubrendusiy, savo organo audiniui budingy, bet labai greit
besidauginanciy lasteliy grupé arba darinys i$ kraujagysliy, lygiyjy raumeny ir riebalinio audinio; $iai
grupei didéjant, formuojasi gerybiniai riboti augliai, kurie gali biti ir besimptomiai. Lik¢ organo
audiniai daZniausiai i§lieka visai normalts. Labai retai hamartoma gali supiktybéti (hamartoblastoma).
Ligos simptomai priklauso nuo to, kur $ie augliukai susidaro. Dazniausiai jie formuojasi odoje (96
proc.), galvos smegenyse (90 proc.), inkstuose (60 proc.), akiy tinklainéje (50 proc.), Sirdyje, kauluose,
plauciuose, kepenyse, taciau gali buti pazeidziami ir kaulai, danty emalé, dantenos, nosies gleiviné,
jvairios kitos akies dalys, hipofizé, skydliauké, antinkséial, lytinés liaukos, kasa, bluznis, Zarnynas,
limfmazgiai, sanariy tepaliniai maiseliai, stambios arterijos; stuburo smegenys nukencia retai.

Néra tiksliy duomeny apie Sios ligos paplitimg. Manoma, kad TS serga apie 1 min. pasaulio gyventojy.
TS dazniausiai diagnozuojama kudikiams ir vaikams, ja serga 1 i§ 6000 naujagimiy. Liga gali buti
skirtingo sunkumo: nuo lengvy odos pazeidimy iki epilepsijos, sunkios protinés negalios, nevaldomy
traukuliy, inksty, kepeny ir plauc¢iy pazeidimo, jvairaus laipsnio mokymosi sunkumy. Daliai zmoniy
liga nepasireiskia jokiais akivaizdziais pozymiais, todél licka nediagnozuota daugelj mety ar net visg
gyvenima, gi daliai Zmoniy naujy simptomy atsiranda gyvenimo eigoje, todél ir diagnozé nustatoma
véliau. Asmenys, sergantys lengvomis TS formomis, dazniausiai nugyvena ilgg ir produktyvy
gyvenimag, neretai apie savo ligg net nezinodami. Ta¢iau zmoniy, sergan¢iy sunkiomis formomis,
gyvenimo kokybé gali nukentéti. Vis délto, taikant Siuolaikinj gydyma ir priezitirg dauguma asmeny
gali tikétis normalios gyvenimo trukmes ir kokybés.

Tuberozinés sklerozés priezastys: genetika.

Vaiko, sergancio TS, gali susilaukti tiek sveiki, tiek sergantys Sia liga tévai. Ar vaikas sirgs, priklauso
nuo to, ar tévy lytinése lgstelése (spermatozoide ar kiausSialgstéje) esanti DNR pries susiliejima
(apvaisinimg) buvo sveika, ar ,,sirgo®. Jei abu sveiki tévai susilauké vaiko, sergancio TS, vadinasi,
spermatozoido ar kiauSialastés DNR buvo paZzeista prie§ apvaisinimg. Jei bent vienas i$ tévy serga TS,
vadinasi, jo DNR yra pazeista, taigi egzistuoja net 50 proc. tikimybe, kad liga bus perduota vaikui.
Tokia pazeista DNR nebegali atlikti vienos 1§ daugybés savo funkcijy: audiniy ir Igsteliy dalijimosi
kontrolés funkcijos. Tuomet ima formuotis augliai. Tod¢l, diagnozavus TS, turéty biiti vertinama, ar
kiti Seimos nariai neturi ligos simptomy ar/ir genetinés mutacijos. Tai leidzia jvertinti ligos
pasireiskimo rizikas ir atitinkamai stebéti, siekiant iSvengti netikéty komplikacijy.

Kalbant moksliskai, TS yra genetiné liga, kuri pasireiskia jvykus geno mutacijai vienoje i§ 22 nelytiniy
chromosomy pory: 9-oje (TSC1 genas, koduojantis baltymg hamarting) arba 16-0je (TSC2 genas,
koduojantis baltyma tubering). Kaip minéjome, mutacija gali jvykti spontaniskai (atsitiktinai) arba buti
paveldéta i§ tévy. Geno mutacijos nulemia nevisaverte svarbiy baltymy — hamartino ir tuberino —
gamybg. Jprastai Sie baltymai, veikdami per vadinamgja mTOR sistema, kontroliuoja Igsteliy
dalijimasi. Jei hamartinas ir tuberinas tinkamai atlieka savo funkcija, jie neleidzia organizmo lasteléms
ir audiniams beatodairiskai veséti ir uzkerta kelig augliams. Taciau jvykus geno mutacijai ir sutrikus
Siy baltymy funkcijai niekas nebestabdo augliy susidarymo procesy, tad organizmui augant jvairiuose
organuose gali susidaryti nepageidaujamy dariniy.

Nustatyta, kad TS genai nesusij¢ su lytinémis (X ir Y) chromosomomis, taigi $ig liga abiejy lyCiy
vaikams gali perduoti tiek tévas, tieck motina. Taciau apie 65—75 proc. mazyjy ligoniuky tévy jauciasi



visiskai sveiki. Tai reiskia, kad normalaus geno mutacija lytinéje Iasteléje jvyko spontaniskai, pries
pat apvaisinimg. Antra vertus, tai gali reiksti, kad tévai paprasCiausiai nezino, jog yra TS geno
nesiotojai, nes jiems dar nepasireiSké né vienas akivaizdus ligos simptomas.

Tuberozinés sklerozés simptomai

Kokio nors vieno klinikinio simptomo, 100 proc. patvirtinancio liga, néra. Diagnozuojant vertinamas
simptomy derinys. Dauguma simptomy pasireiSkia ir sveikiems ar sergantiems kitomis ligomis
zmonéms. Be to, kaip jau buvo minéta, kai kuriems ligoniams gali pasireiksti tik palyginti nedidele TS
simptomy dalis, o sunkiais atvejais — beveik visi $iai ligai budingi simptomai. Negana to, skirtingo
amziaus pacientams budinga ir skirtingas ligos vaizdas, nes naujy simptomy atsiranda gyvenimo
eigoje.
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Tuberozinés sklerozés simptomai
(pagal ,,Tuberozinés sklerozés kompleksas. Nustatymas, neatidéliotina paciento sveikatos prieziara“. Novartis, Vilnius, 2013)

Oda

Tipiniai odos pazeidimai labai palengvinaTS diagnostika. Tai hipopigmentinés (,,baltos*) démés,
veido angiofibromos, Sagreninés odos zidiniai, apynagiy fibromos (aplink naga susiformavusios
ataugeleés). Vieni pazeidimai pastebimi jau naujagimystéje (pvz.: hipopigmentinés démes), kiti
atsiranda véliau.

Hipopigmentinés (,,baltos ) demés gali biti jvairiy formy ir bet kurioje kiino vietojeir stebimos jau
ankstyvoje vaikystéje. Todél odos apzitra plika akimi ar naudojant Wood lempga (ultravioletiniai
spinduliai iSryskina hipopigmentines démes) — paprastas, taciau svarbus tyrimas siekiant atmesti ar
patvirtinti TS diagnoze. Galima jtarti TS, jei randama ne maziau keturiy ir ne mazesniy kaip 1 cm
skersmens démeliy. Kartais mazy démeliy grupé primena konfeti, neretai jos primena alksnio lapg.
Pavienés hipopigmentinés démés nebiitinai yra TS pozymis, $ig ligg reikéty jtarti tik tada, kai yra ir
kity TS budingy simptomy.




Veido angiofibromos budingos beveik 50 proc. TS serganciy zmoniy. Dazniausiai jos atsiranda
ketvirtaisiais - penktaisiais gyvenimo metais. Tai Iétai augantys gerybiniai augliukai — mazos raudonos
démelés ar spuogelius primenantys mazgeliai skruosty ir nosies srityje.

Retesni odos pazeidimai — Sagrenés Zidiniai ir apynagiy fibromos. Vadinamieji $agrenés 0dos zidiniai
— tai sustor¢jusios odos iSaugos (fibromos), dazniausiai aptinkamos liemens, kaktos ar sprando srityse.
Apynagiy fibromos dazniausiai atsiranda paauglystéje. Tai gerybinés ataugélés aplink nagg. Jos
spaudzia nago plokstele ir gali kelti nuolatinj diskomfortg ir skausma. ISveséjus apynagiy fibromoms
neretai deformuojasi nagai.

Minéti odos pazeidimai néra pavojingi, taCiau nemaloniis kosmetiniu pozitriu. Todél veido
angiofibromos ir apynagiy fibromos Salinamos lazeriu. Dél to reikéty konsultuotis su dermatologais ar
plastinés chirurgijos specialistais. Veido angiofibromos gali sumazéti ir gydant tam tikrais vaistais.

Nervy sistema

Sergant TS, galvos smegenyse formuojasi gerybiniai augliai. Jy simptomai gali biiti jvairts: epilepsijos
priepuoliai, protiné negalia, elgesio sutrikimai, vandené. Neretai nustatomos galvos smegeny zieveés
tuberos, subependiminiai mazgeliai, astrocitomos, jgimti pakitusios smegeny zievés plotai.

Zievés tuberos — tai nenormaliai susiformave smegeny baltosios medZiagos (glijos) mazgai. Jos
nustatomos apytiksliai 80 proc. asmeny, serganciy TS, ir neretai biina daugybinés. Tuberos, kaip ir
1gimti pakitusios zievés plotai (displazijos), susiformuoja dar vaisiaus stadijoje ir véliau dazniausiai
neprogresuoja, tac¢iau neretai sukelia epilepsijos priepuolius.

Subependiminiai mazgeliai nustatomi beveik 80 proc. ligoniy. Dazniausiai jie aptinkami Soniniy
smegeny skilveliy priekiniy ragy sienelése. Pirmaisiais zmogaus gyvenimo meénesiais ar metais jie
kaupia kalcj, todél gerai matomi kompiuterinéje tomogramoje. Kol mazgeliai nedideli, pavojaus
dazniausiai nekelia, taCiau apie 6—12 gyvenimo metus kai kurie jy gali pradéti augti ir
virsti astrocitoma — gerybiniu progresuojanciu augliu. Ypac¢ pavojingi didéjantys mazgeliai, esantys
greta vadinamosios Monro angos, jungiancios smegeny skilvelius, nes augdami jie gali uzkimsti Sig
angg ir sutrikdyti smegeny skyscio tekéjimg. Tada smegeny skystis plecia smegeny skilvelius ir ima
vystytis hidrocefalija, pasireiskianti neurologiniais simptomais, galvos skausmais, pykinimu, vémimu,
elgesio sutrikimais, epilepsijos priepuoliy padaznéjimu. Sie pozymiai byloja apie amine skilveliy
sistemos obstrukcijg (uzsikims§img) arba kraujavima j augli. Tod¢l pastebéjus pakitusj vaiko elgesi,
apetita, nuotaika, taip pat jei Zmogus skundziasi galvos skausmais, pykinimu, vémimu, biitina
nedelsiant kreiptis j gydytoja — net ir tais atvejais, kai tarsi galite paaiskinti Siuos simptomus kitomis
priezastimis. Tada skubiai atliekami smegeny vaizdiniai tyrimai ir sprendziama, ar nereikia skubios
intervencijos siekiant i§vengti komplikacijy. Astrocitomos Salinamos chirurginiu biidu arba atliekant
smegeny skyscio taky Suntavimo operacijas nuotékiui pagerinti. Pastaruoju metu progresuojancios



astrocitomos gydomos specialiais biologiniais vaistais. Siekiant laiku pastebéti gresiancias
komplikacijas, net ir nesant minéty simptomy, sitiloma reguliariai kartoti galvos smegeny vaizdinius
tyrimus, ypa¢ mokyklinio amziaus vaikams. Dél to TS serganciuosius turi reguliariai konsultuoti nervy
ligy specialistai.

Epilepsijos priepuolius patiria apie 80 proc. sergan¢iyjy TS. Gyvenimo pradZioje dazniausiai stebimi
kudikiy spazmai bei toniniai-kloniniai priepuoliai. Vyresniame amziuje jie gali suretéti, iSnykti arba
keistis ] kitos riiSies, dazniausiai Zidininius priepuolius. Kiidikiy spazmai vercia nedelsiant ieskoti ir
kity TS budingy simptomy idant kuo anksciau buty paskirtas atitinkamas gydymas. Yra duomeny, kad
TS sukeltus priepuolius galima kontroliuoti vigabatrinu, taip pat biologiniu vaistu. Jei epilepsijos
priepuoliai Zidininiai ir jy nepavyksta kontroliuoti vaistais, galima skirti ketogening¢ dietg ar svarstyti
dél klajoklio nervo stimuliacijos arba Kkito chirurginio gydymo galimybés.

Apie 50 proc. serganciyjy TS pasireiskia raidos sutrikimas ar protiné negalia, kita dalis jy pasizymi
normaliu intelektu. Proting vaiko raidg neabejotinai trikdo ir ankstyvame amziuje prasidéje
nepakankamai kontroliuoti epilepsijos priepuoliai (vystosi epilepsiné encefalopatija), todél itin svarbu
efektyviai kontroliuoti epilepsijos priepuolius, net jei jie atrodo ,,silpni* ir vos pastebimi.

Ankstyvi ir nekontroliuojami epilepsijos priepuoliai dazniausiai siejasi su sunkesniu raidos sutrikimu,
o vaikai, kurie niekada nepatyré priepuoliy arba pastarieji buvo reti ir gerai kontroliuojami, gali
neturéti jokiy pazintiniy sutrikimy. Galimi elgesio sutrikimai, autizmas. Visais atvejais bitina
uztikrinti vaikui adekvaty ugdyma ir gydyma, kad biity optimaliai iSnaudotos visos jo smegeny
galimybés priimti informacijg ir lavintis. Vaikui praradus jgytus jgiidzius reikéty susiripinti, ar
nedidéja smegeny auglys, stebéti, ar nepadaznéjo epilepsijos priepuoliai, ar nepasireiské Salutinis
vartojamy vaisty poveikis.

Sirdis

Sirdies augliai, vadinami rabdomiomomis, nustatomi dviem tre¢daliams vaiky, serganéiy TS, ypaé
kudikystéje ir ankstyvojoje vaikystéje. Jei augliai yra dideli ar daugybiniai, jie gali blokuoti kraujotaka,
sukelti Sirdies ritmo sutrikimus ir iSprovokuoti kitas grésmingas situacijas. Laimé, per pirmuosius
trejus gyvenimo metus daugumai vaiky jie ima sparciai nykti. Todél jei Sirdies augliai nekélé riipesciy
naujagimiui, jie greifiausiai nevargins ir véliau. Rabdomiomas padeda diagnozuoti
elektrokardiograma (EKG) bei Sirdies ultragarsinis tyrimas. Rabdomiomos Salinamos, jei trikdo Sirdies
veiklg.

Inkstai

Gerybiniai augliai (angiomiolipomos) ir cistos inkstuose aptinkami apie 75 proc. TS atvejy (tarp jy —
tik 5 proc. jaunesniy kaip deSimties mety). Augliy ir cisty sukeltos komplikacijos (kraujavimas,
spaudimo reiskiniai, funkcijos sutrikimas) dazniausiai pasireiSkia antrajame ar tre¢iajame gyvenimo
desimtmetyje. Todél diagnozavus TS biitina nedelsiant atlikti inksty ultragarsinj tyrimg, o esant
reikalui — ir magnetinio rezonanso tomografija. Sie bei inksty funkcijos tyrimai turéty biti kartojami
kas 1-3 metus. Deréty nuolat matuoti arterinj kraujo spaudima, nes jo poky¢iai gali pranesti apie inksty
patologija. Reikéty nedelsiant kreiptis | gydytoja pasteb&jus krauja Slapime, prasidéjus pilvo ar
juosmens srities skausmams. Inksty angiomiolipomas galima operuoti, ta¢iau pastaruoju metu jos
gydomos kitais buidais: embolizacija ir biologiniais preparatais, stabdanciais su TS susijusiy augliy
augima. Dél minéty pakitimy inkstams nustojus funkcionuoti, gydoma dialize ar inksty transplantacija.

Akys

Akiy dugne formuojasi gerybiniai augliai hamartomos, hipopigmentinés démés (apie 50-75 proc.
atvejy), gali pasitaikyti ir retesniy akiy pazeidimy (pvz.: keratokonusas). Taciau $ie pakitimai
dazniausiai neturi jtakos regéjimui. Akiy gydytojas, medikamentais iSplétes akiy vyzdzius, detaliai
apzitrés akiy dugng ir jvertins pakitimus. Daugeliu atveju gydymas nereikalingas.



Kiti organai

Augliai gali formuotis kepenyse, kasoje, plauc¢iuose, kauluose ir kituose organuose. Apytikriai 1 proc.
suaugusiy jauny motery, sergan¢iy TS, nustatoma plauciy pazaida (limfangiolejomiomatozé).
Manoma, kad tai susij¢ su moteriSkais hormonais. Pacientés skundziasi dusuliu, kosuliu, kraujavimu
i$ plauciy. Joms gali jvykti savaiminis plauciy plySimas, vystosi kvépavimo nepakankamumas. Toks
plau¢iy pazeidimas gali buti mirtinas. Todél visoms vyresnéms nei $eSiolikos mety moterims,
serganc¢ioms TS, net ir neturinioms nusiskundimy, bitina atlikti kriitinés lgstos kompiuterine
tomograma. Plauciy patologija sergant TS gydoma progesteronu, itin sunkiais atvejais atlickama
plauciy transplantacija. Pastaruoju laikotarpiu mokslininkai sieja viltis su naujais biologiniais
preparatais, kurie, regis, taip pat gali sumazinti plau¢iy pazaidos simptomus.

Diagnozés nustatymas ir diagnostiniy tyrimy planas

Itarus TS, bitina kuo greiciau nustatyti tikslig diagnozg. Tam atlikti Siuos tyrimus:

kruopscia odos apziiirg naudojant Wood lempg (dermatologas, neurologas);

akiy ir akiy dugno tyrimg (oftalmologas);

galvos smegeny kompiutering ar magnetinio rezonanso tomografija (neurologui paskyrus atlicka
radiologas);

pilvo organy, inksty ultragarsinj tyrima (vidaus ligy gydytojas echoskopuotojas);

EKG, Sirdies ultragarsinj tyrimg (kardiologas);

EEG — jvykus ar jtarus epilepsijos priepuolj (neurologas);

genetinj tyrimg ir konsultacija (genetikas).

Gydytojai nustato, kokie TS pozymiai biidingi tiriamajam. Vertinama simptomy visuma. Visi budingi
TS simptomai skirstomi vadovaujantis didziaisiais ir mazaisiais kriterijais.

Tuberozinés sklerozés komplekso diagnostikos Kriterijai

“Didieji” klinikiniai poZymiai “Mazieji” klinikiniai poZymiai
Hipomelanotinés démés (>=3), bent 5 mm “Konfeti” odos depigmentacija
Angiofibroma (>=3) ar fibrozinés plokstelés Danty emalés defektai (>3)

Apynagiy fibroma (>=2) Burnos gleivinés fibroma (>=2)

Sagrenés oda Tinklainés achrominis plotas
Dauginés tinklainés hamartomos Dauginés inksty cistos
Zievés displazijos (tuberos, radialinés linijos) Hamartomos kituose organuose
Subependyminiai mazgeliai
Gigantiniy Iasteliy astrocitoma
Sirdies rabdomioma
Limfangioleiomatozé

Angiomiolipomos inkstuose (>=2)

Liga nustatoma pagal tai, kiek ir kokiy simptomy pasireiskia:

Neabejotina TS diagnozé: 2 “didieji” pozymiai arba 1didysis ir 2 maZieji,

Galima TS diagnozé: 1 didysis arba 2 ar daugiau mazyjy pozymiy,

Tikétina TS diagnozé: 1 didysis ir 1 mazasis kriterijus.

Patogeniné TSC1/TSC2 mutacija yra nepriklausomas diagnostinis kriterijus. Mutacijos neradimas
neatmeta klinikinés diagnozés (mozaicizmas, kt.).



Jei didieji ir mazieji kriterijai rodo, kad diagnozé tikétina arba galima, gydytojai skiria pakartotinius
tyrimus. Jeigu diagnozé patvirtinama, jvairiy sri¢iy gydytojy komanda sudaro ligonio stebéjimo ir
gydymo plang, kurio biitina grieztai laikytis norint uzkirsti kelig komplikacijoms ir pasiekti auksciausig
galimg gyvenimo kokybe. Diagnozavus TS, biitina reguliariai kartoti tyrimus, nes atskiry organy
augliai pradeda formuotis tik sulaukus tam tikro amzZiaus, todél dalis organy, kurie atrodo visai arba
beveik sveiki, organizmui brestant gali nepastebimai pakisti per kelerius metus ar net kelis ménesius.
Komplikacijos gali istikti staiga. Nustacius pakitimy viename ar kitame organe, pastarieji dazniau ir
atidziau tiriami pagal atskirai sudarytg individualy plana.

Ar reikia atlikti genetinius tyrimus?

TS diagnoz¢é dazniausiai nustatoma pagal pirmiau minétus klinikinius simptomus, o nustacius geno
mutacija abejonés galutinai iSsisklaido. Kaip skiriasi ligos simptomai jvykus vienos ar kitos
chromosomos mutacijai, tiksliai néra zinoma. Spéjama, kad TSC2 geno mutacija susijusi su kiek
sunkesne ligos eiga. Taigi tiksliai nustacius konkretaus geno mutacija, biity galima planuoti paciento
steb&jima ir iSvengti komplikacijy.

Genetinio tyrimo patikimumas yra 75-90 prc. Likusiems 10-25 proc. tiriamyjy mutacijy nepavyksta
nustatyti. Taip gali biiti dél to, kad nukentéjo tik dalis paciento organizmo lasteliy (vadinamasis
mozaicizmas), arba dél kity, mokslui dar nezinomy priezas¢iy. Jei serganc¢io vaiko tévams, kuriems
nepasireiskia jokie ligos simptomai, geny mutacijos nenustatomos, jiems negali biiti nustatyta ir TS
diagnozé. Taciau 1% spontaniniy mutacijy jvyksta dél lytiniy Igsteliy (germinalinio) mozaicizmo bent
vieno i§ tévy organizme, tad Siems tévams iSlieka rizika turéti dar vieng sergantj vaikg. Jei ligonio
broliams ar seserims, kuriems nepasireiské ligos simptomai, mutacijos nenustatomos, konstatuojama,
kad Sie yra sveiki ir nerizikuoja perduoti ligag savo palikuonims.

Diagnozavus TS, ligonio Seimos nariams taip pat rekomenduojama atlikti kai kuriuos tyrimus. Jais
siekiama nustatyti, ar neliko nepastebéta iai ligai budingy pozymiy. Sie tyrimai turéty parodyti, kurie
organai yra paliesti ligos. Juos bitina reguliariai tikrinti. Tam tikslui:

sudaromas Seimos genealoginis medis siekiant iSsiaisSkinti gimines, sergancius epilepsija ar turincius
kity TS pozymiy;

kruops¢iai apziiirima oda;

iStiriamos akys;

atlieckama galvos smegeny kompiuteriné ar magnetinio rezonanso tomografija,

atliekamas ultragarsinis pilvo organy ir inksty tyrimas,

atlickama krutinés lgstos rentgenograma — tai itin svarbu moterims,

EKG, Sirdies ultragarsinis tyrimas.

Ar galima iSgydyti tuberozine skleroze?

TS Siandien néra iSgydoma liga. Daliai sergan¢iy TS asmeny reikalinga nuolatiné keleto specialybiy
(daugiadalyké, multidisciplininé) gydytojy prieziira. Anks¢iau gydymas buvo orientuotas tik j atskirus
TS simptomus: epilepsijos priepuoliai buvo slopinami vaistais nuo epilepsijos, augliai Salinami,
hidrocefalija koreguojama galvospiidj reguliuojanciais vaistais ar atlieckant Suntavimo operacija.
Pastaraisiais metais atrasti vadinamieji biologiniai vaistai ,,uzpildo* trukstamg grandj organizmo
sistemoje, reguliuojancioje augliy susidaryma, ir gali pristabdyti naviky augima viename arba keliuose
organuose (ypa¢ smegenyse, inkstuose, dalinai odoje). Jie gali padéti kontroliuoti ir epilepsijos
priepuolius. Vaistus reikia vartoti ilgai. Taciau nors §iuo metu dar truksta ilgalaikio gydymo
biologiniais vaistais patirties, $i nauja galimybeé reiskia, kad pacientams verta svarstyti tokio gydymosi
galimybg, jei liga pasireiskia itin agresyviai. Mokslui zengiant j priekj atkakliai ieSkoma budy, kaip
dar padéti Sia liga sergantiems Zzmonéms.

Sergant TS, lengviausiais atvejais sveikatos prieziiirg gali vykdyti Seimos gydytojas, kuris reguliariai
konsultuojasi su antrinio lygio gydytojais specialistais, dirbanciais Jusy Seimos medicinos centre ar



poliklinikoje. Taciau TS yra palyginti reta liga, tod¢l dauguma gydytojy savo klinikinéje praktikoje
gali biiti nickada su ja nesusidiirg, tad nereikéty stebétis, jei gydytojy zinios Sioje srityje pasirodyty
nepakankamos. Todél labai svarbu reguliariai vykdyti sveikatos priezilirg ir pas tretinio lygio
specialistus LSMU ligoninéje Kauno klinikos arba Vilniaus universiteto ligoninéje Santaros klinikos,
kurie nuolat konsultuoja, gydo ir prizitri sergancius §ia liga pacientus, turi galimybe skirti ir vertinti
reikalingus tyrimus, teikia konsultacing metodine pagalba kolegoms, rengia mokomaja medziaga
specialistams bei pacientams, kaupia patirtj ir bendradarbiauja su uzsienio specialistais.

Kur kreiptis?

Itares TS, Seimos gydytojas turéty iSrasyti siuntimg konsultuotis su tretinio lygio vaiky ar suaugusiyjy
ligy specialistais. Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoninés Kauno klinikos yra viena i§ dviejy
sveikatos prieziliros jstaigy, kurioje veikia Fakomatoziy centras, yra suburta patyrusi daugiadalykeé
specialisty komanda. Konsultuotis su specialistu turétuméte buti siunciami pagal tai, dél kokiy
simptomy jtariama liga: dél odos pakitimy deréty konsultuotis su dermatologu, dél epilepsijos
priepuoliy, galvos skausmy — su neurologu ir t. t. Tretinio lygio specialistas nurodys, kokiy dar
gydytojy konsultacijos reikalingos, ir iSraSys siuntimus konsultuotis su kitais gydytojais.

Dél retos ligos registracija LSMU ligoninés Kauno klinikose galima ,,zaliojo koridoriaus® principu,
tuomet registruojantis telefonu +37037703370 reikéty nurodyti vadinamajj retos ligos tarptautinj
ORPHA koda: 805.

Kilus klausimy, galima kreiptis i LSMU ligoninés Kauno kliniky Rety ir nediagnozuoty ligy
koordinacinj centra: retos.ligos@kaunoklinikos.lt, tel. +370 37 703 247.

Daugiau informacijos:
https://www.tscalliance.org/
https://www.e-tsc.eu/
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