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CnuchbK Ha ChKpalleHUATA

AMII — AH2uOMUOAUNOMU

oI — unguBugyaaen odpazoBameaen naau

JAM - Beaogpobnu aumdanauoaetiomuomu

MPT — Ma2HUMHO-PE30HaHCHa moMozpadust
HHCK - neBponcuxuunu napywenus, cBbp3anu ¢ TSC
CETA — CybenenguMHu 2u2aHmokAembyHU aCMPOUUMOMU
CEH — CybenengumHu HOgyAU

ACTH — agpeHokopmukomponen XOpMOH

AEM — anmuenuAenmu4Hu Megukamenmu

BRV — brivaracetam

CBZ - carbamazepine

CzZp — clonazepam

ESM — ethosuximide

ESL — eslicarbazepine

GBP — gabapentin

LCM - lacosamide

LEV — levetiracetam

LTG - lamotrigine

OxCBZ — oxcarbazepine

PB — phenobarbital

PGB — pregabalin

PHT — phenytoin

RTG - retigabine

TGB — tiagabine

TPM — topiramat

TSC — Tuberous Sclerosis Complex, komnaekc mybeposna ckaeposa
VGB - vigabatrin

VPA — valproate
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Tybeposnama ckaepo3za (Tuberous Sclerosis Complex,
TSC) ce xapakmepusupa ¢ MyAmMuOp2aHHO 3acsizaHe Ha MO-
3bka, copuemo, kokama, 6b0peuume, 6eaust u yepnus gpod u
ckaonnocm kbm obpasyBane Ha godpokauecmBenu mymopu.
Kaunuunume uzsiBu Ha 3a60asiBanemo ca uzkalouumeano paz-
HOOOpa3HU nopagu 3acsizaHe Ha Pa3AUdHU Op2aHu U cucmemu
¢ BbamozkHo Hauaao om kbpmaueckama go 3psiaama Bov3pacm
u ¢ pazauyna mexkecm. Muoz2o om nposiBume ca kuBomozacm-
pawaBawu u 3a oepanuuaBane Ha HoAecmHOCMMA U CMbpM-
HOCmMma e HeobXOguMO paHHO guazHOCMuUUupane, komnaekcno
npocaegsBane om pa3AuuHu cneyuasucmu u agekBamno aeve-
Hue 32 nocmuzane Ha onmuMaAno kauecmBo na kuBom na 3a-
cezHamume Auya.

M3zsacusaBanemo nHa 2enemukama Ha 3aboasBanemo (2e-
Hume TSC1 u TSC2) u BwageticmBuemo um Bupxy Bompekae-
mbUHUS peayramop Ha kaembunus pacmek u MemadoAu3bsM
(mTOR cuenaaen nom) e ocnoBen pakmop 3a cbBpemennomo
namozenemuuHo Aevenue. [Ipuaaeam ce mTORCI - unxubu-
mopu 3a aeuenue Ha Hakoako om kuBomozacmpawaBawume
kaunuunu nposBu na TSC, kamo Mo3bunume cydbenengumMHu
2uzanmokaembynu acmpouumomu, 6bOpeuHume aH2UOMUOAU-
nomu u 6eaogpodbnama auManzuosetiomuoMamosa.

MyamuopeanHomo 3acsieane usuckBa MyamugucyunAuna-
pen nogxog ¢ koopgunupane Ha uzcaegBanusima u 2pukume
Mekgy mMeguuunckume cneyuasnocmu om gemcmBomo go
3psiaama Bb3pacm.

L. EHIMAEMUOJIOr A M ETUOJIOT A

Tybeposnama ckaepo3sa e psigko eenemuuHo 3a60asiBane ¢
aBmozomno-goMunanmuo npegaBane, ¢ uecmoma 1 na 6000 -
10000 pazkganust (1:5800). Boaecmrocmma e 10 - 16: 100 000
uau 1:12 500 - 1:20000.

IMpuuunsaBa ce om Mymauuu B mymopceynpecupauiume 2eHu
TSC1 (9q34) u TSC2 (16 p13.3). TSC1 2envm (9q34), kogupa
TSC1 npomeuna hamartin, a TSC2 (16 p13.3), kogupa cunmesa
Ha TSC2 npomeuna tuberin. Hamartin u tuberin uaxubupam ra-
pamycin complex 1 (mMTORC1) - npomeunkunasa, peayaupawa
npomeunoBust cunmes, kaembunus pacmezk u npoaudpepauusi.
Heduuumbm um obycaaBs guzpezyaauus 8 mTOR cuenaanust
nobm, cBpbxakmuBruocm na mTORC1 u mymopen pacmexk. Ao-
kaauzauustma na hamartin u tuberin 8 Muo20 mvkanu onpegeast
MyAMuoOp2aHHOMO 3acsizane npu 3adoasiBanemo. Mymauusima
B8 TSC2 e no-uecma npu TSC(55% go 90% om cayvaume) u mst
00ycaaBss no-mexkko npomuuane na 3aboasBanemo. Co-
nbmcmBawama aBmo3oMHO-goMuHanmua 6b0peuna noaukuc-
mo3a (PKD) npu okoao 2% om TSC 6oanume ce gbaku na
geaeuuu B 16 xpomozoma ¢ egnoBpemennu mymauuu 8 PKD1
2ena u eena TSC2 (16 p13.3).

II. KTMHUKA

Hsma namoenomonuunu cumnmomu. TSC npomuua ¢ kom-
OuHayust om KAuHUYHU CUHgPOMU € pa3AudHa yecmoma u Bo3-
pacmoBa 3aBucumocm Ha u3siBama npu MyAmMuOp2aHHO
3acsieane Ha opeanusMa (Tabauua 1).

IIpenamaaHo u npe3 nbpBama 20guna ce Manudecmupam
kaunuuno cbpgeunume padbgomuomu, HeBporo2uuHume u koxk-
HUme cungpomu - om pakganemo u npe3 nbpBama 2oguna, ou-
Hume - mexkgy 1 u 5 2., 6vOpeunume - mexkgy 5 e 10 2,
06eaogpobHume - Hag 18 2.

IIpenamaano npu exozpadcku uzcaegBanust Mozam ga ce
Buzyaausupam cbpgeunume padbgomuomu u B nskou cayuau
0b0Opeunu aneuomuoaunomu. Pannu uzsiBu 8 neonamaanus ne-
puog u kbpmaueckama Bbv3pacm ca pumbMHUME pazcmpoticm-
Ba npu cbpgeunu padgomuoMu, koknume xunonuemenmauuu
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Tabauua 1. Bug, yecmoma u Hayaao xa kaunuunume ussBu npu mybepo3nama

ckaepoza
Knunuvnn nposiBu, HaYamo Ha n3sBa Yecrora %
XunonurMenTHH NeTHa — om pakgasemo 87-100
Anrnoudpomu - panna gemcka Bv3pacm 75-90
Jedextu B 3p0Hus emaiin - gemcka Bv3pacm 97 - 100
KopoBu muenmasmm - om pakganemo 70 - 90
Emmnencns - 8 kopmauecka Bv3pacm u no-kneno 60 - 90

Cyoenenmumnn Hoxymn (CEH) - kvpmauecka Bv3pacm, 70 - 90
npozpecuBno ¢ kaauueBu omaazanus npu KT

Cy0enenTMMHI THTAHTOK/IETHYHH ACTPOLUTOMHI 5-20
(CET'A) - gemcka Bv3pacm

Perunanau xamapromu - 1 - 5 2. 30-87
Bn0peunn i mo-psnKo yepHoApoOHN aHrHOMHOIMIOMH - 56 - 80
5-18e.

Yurpaann ¢pudpomu - 2-po gecemuaemue 20- 88
Cbpreunn padromuomu — om pakgasnemo 47 - 67
Kozxuu ne3un tun ,Kondern“ - go 10 2. Bvzpacm 3-58
Illarpenoso nerHo - go 10 2. Bvzpacm ~50
AyTussm 25-50
Wurenexryanen geduuur — om panna gemcka Bv3pacm  ~40

Benoxpodun mmdanruoneiiomuomu (JIAM) - 30 - 40 om kenume

2 - 3 gecemuaemue

(Dubposnn n1aku no ckama 1 NETO - OM panHa 20 - 40
gemcka Bv3pacm

PernHnu anurMeHTHH METHA ~40
Bn0peunn kucru ~20
Hurpaopannu ¢pubpomu - 2-po gecemusemue 20-69

u mepaneBmuyHO - pe3ucmeHmHuama enuAenmuy4Ha eHuepao-
namust cuHgpom na West.

1. Koxknure ne3nu nacouBam kbM guaeHocmuuupanemo
Ha mybepo3nama ckaeposa nopagu pannama cu u3siBa u Buco-
kama uecmoma u caykam 3a panHa guaznosa Ha 3a00As1Ba-
Hemo.

Xunonuemenmayuume ca Haauue om pakganemo npu
okoao 100% om geuama. Mezkgy 1 u 5 2. ce yemanoBsiBam au-
ueBu anzauopudpomu (npu 75 - 90%), napacmBawu B8 Bpe-
Memo BnocaegemBue ce nosBsBam u pudbpomu no Auuemo u
ckaana (20 - 40%). Om okoao 10 2. Bw3pacm ce nosBsBam u
Ae3uu B aymbaanama odaacm — m.Hap. ,,IlTaepenoBo nemuo”
(~50%). Qubdpomume okoao nokmume ce nosiBsBam okoao 2-
po gecemuaemue (20 - 89%), a pudpomume B yemnama kyxuna
u no 2uneuBume - om gemcka Bv3pacm (20 - 69%). Hedek-
mume B 3b0Hus emaiia cbwo ca Haauue om gemckama Bb3-
pacm.

Pemunnume xunonuemenmayuu ca ekBuBasenmuu na koxk-
HUme, a pemunnume xamapmomu - na kokknume. JTuaznocmu-
uupam ce npu 0pmasMOAO2UUEH Npe2Aeq.

2. HeBpos1oru4Ho 3acsirane Ha rJ1aBHUs MO3BK

OcnoBHo e npu 3a60asBanemo nopagu naauuue na kopoBu
gucnaasuu, Bka. kopoBu myGepu u cydbenenguMHu 2uzanmok-
AembyHU acmpoyumomu, koumo ce Busyaausupam godpe upes
MazHUMHo-pe3onancua momozpadust (MPT).

Kaunuunume u3siBu na kopoBume mydepu ca enuaencus ¢
paHHO Hauaao u mepaneBmuuna-pesucmenmuocm (60% -
90%), ymemBena usocmanaaocm (40%), napemuynu nposiBu B
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nskou cayyau u TSC cBovp3anu neBponcuxuampuyHu pas-
cmpoiicmBa npu okoao 90% om 6oanume (pazcmpoticmBa om
aymucmuyHus cnekmobp npu 25 - 50%, xunepakmuBno noBege-
Hue ¢ gepuuum Ha BHumanue, azpecuBHo noBegenue u gpyau
noBegenuecku pazcmpoticmBa, odcecuBHo-komnyacuBuo paz-
cmpoiicmBo, ncuxosu). CybenenguMHume 2ueanmokaembynu
acmpouumomu (CEI'A) npu 5 - 20% npuuunsBam obcmpyk-
muBna Bempewna xugpouedaaust. 3a CEI'A ce cuuma cyOe-
nengumen HogyAa (CEH) B ueanume poea Ha cmpaHuuHUme
Benmpukyau go foramen Monro, koiimo e yBeauuua pa3me-
pume cu Hag 10 mm.

Kopoeu oucnaa3suu, 6xi. kopogume mybepu u paouainume
muzpayuonnu aunuu B 6sa0mo Mo3buHo BewecmBo Bb3nuk-
Bawu nopagu neBv3mokHocm 3a Muepauust no BpeMe Ha eM-
Opuonaanomo pazBumue ce Buzyaauzupam ¢ MPT.

Haauuuemo u Buga na enuaencusima, ymcmBenama u3oc-
maHnaaocm u HeBponcuxuampuunume pascmpoiicmBa ca B 3a-
Bucumocm om AokaAuzauusima u pasnpocmpaHeHuemo Ha
kopoBume my6epu (Maapopmauuu na kopoBomo pazBumue ¢
xapakmep Ha gobpokauecmBenu mymopu). Enuaencusima e
Hali-uecmo MegukaMeHmMO3HO-Pe3UCMEHMHA, ¢ PAHHO HAuaAo,
obuknoBeno kamo cungpom Ha West, BnocaegecmBue - cungpom
Ha Lennox-Gastaut uau ¢pokaana enuaencust. Pannama uzsBa
Ha cungpoma na West (enuaenmuuna euedasonamusi) e cBop-
3aHa ¢ npodaemMu Ha pa3Bumuemo u kozHuuusima u unme-
aekma. B me3u cayuau aeuerHuemo e ¢ komOunauus om
anmuenuaenmuyuHu Megukamenmu (Tada. 3).

Cybenenoumnume nooysu (CEH) ca 6aBno pacmswu, Oe-
HueHeHu xaMmapmomu, pa3BuBawu ce okoao cmenama Ha enen-
gumHume Aunuu. Busyaausupam ce npu komnlombpha
momozpadust (KT) kamo okpvaaenu nepuBenmpukyanu kaa-
uueBu omaaeanust, HezamuBuu npu MPT u ca ¢ Baxkuo 3naue-
Hue 3a cBoeBpemennomo guaenocmuuupane Ha TSC.

Cybenenoumnume 2U2GHMOKAEMBYHIL — ACMPOYLMOMIU
(CETI'A) ca gobpokauecmBenu mymopu, koumo Bv3nukBam om
CEH npu 5 - 20% om cayaaume. Aokaausupam ce okoao npeg-
Hume poza Ha cmpanuynume Benmpukyau go foramen Monro.
Mozam ga npuyunsim oocmpykmuBra Bempewna xugpoueda-
Aust u noBuweno Bbmpeuepenno Haasizane. [IpocaegsBanemo
um kaunuuno u ¢ MPT B gunamuka onpegeast mepaneBmuu-
HOmO noBegenue - onepamuBHo npu ocmpo pazBuBawa ce xug-
pouedaaus u nocmaBsHe Ha wbHM uAau koncepBamuBho
Megukamenmosno aeuenue ¢ everolimus npu CEI'A nag 10
mm.

3. bropenn

Xapakmepno 3a nayuenmume ¢ TSC e naauquemo na MHo-
*kecmBenu u gBycmpannu 6b0peunu anzuoMuoaunomMu npu 56
go 80% u 6v0peunu kucmu npu 20-30%, koumo ce Buzyaau3su-
pam upe3 0b0peuna exoepadust, npu KT uau MPT na kopemnu
Op2aHu.

Aneuomuosunomume (AMJI) ca godpokauecmBenu my-
Mopu Ha 6bOpeyume cbemaBenu om cbgoBe (angio-), 2aagku
Mmyckyanu kaemku (-myo-) u macmna mokan (-lip-) u ce yc-
manoBsBam npu 56 go 80% om nayuenmume ¢ TSC. AMA ca
muosdkecmBenu u gBycmparnnu, acuMnmomHu B Hauaaomo. ITpu
napacmBane npuuunsBam 60aka uau 660peuna Hegocmamby-
nocm. ITopagu aneBpusmu B abnopmuume cbgoBe npu anauo-
MuoaunomMu Hag 4 cm cewecmByBa puck 3a kpwvBouszaubu,
Bb3nukBawu cnoHmanHo uAu npu MuHuMaana mpabma. Kpo-
BouzauBume ca kuBomozacmpawaBawu, 3anouBam ¢ 60aka,
obwa caabocm, 0bp30 ce pazBuBa mexkka anemus, apmepu-
aAHa XUNOMOoHuUs u wok.

Okoao 20-30% om nauuenmume TSC umam gBycmpannu
ovopeunu kucmu, a 2% umam u aBmo30.mHo-gomuHaHmMHa 6vo-
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peuna noaukucmo3sa ¢ Hauaro om gemckama Bo3pacm. Haau-
yuemo u Ha 6bOpeuna noaukucmosa npu TSC ce gvaxku na ge-
Aeuuu B 16 xpoMo30Ma, acoyuupaHu ¢ Mymauuu egnoBpeMeHHO
8 PKD1 2ena (aokaauszupan B 16 xpomozoma) u 2ena TSC2 (16
p13.3). Kaunuuno 6w0peunume kucmu ca acuMnmomHuU, HO
Mozam ga npeguszBukBam u OvOpeuna negocmambyHOCM.
Mtnozo psagko (2 - 3%) ce pasBuBam 6b6peuno-kaemwbunu kap-
uunoMu B no-maaga Bbv3pacm B cpaBrenue ¢ odwama nonyaa-
uust u onkoyumomu (beHu2HeHu ageHOMamo3HU XaMapmomu).

4. Copue

Paboomuomume ca godpokauecmBenu mymopu Ha Cbp-
uemo, koumo ce ycmanoBsBam upe3 exokapguozpadus npu
okoao 50% om nauuenmume ¢ TSC - npu HoBopogenu go 90%,
a'y Beapacmuu okoao 20%. Tymopume HapacmBam npe3 Bmo-
pama noaoBuna Ha OpemMeHHOCMMA U Ce guazHOoCmuuupam
ype3 yampasBykoBu uzcaegBanust caeg 20 2ecmauyuonna ceg-
Muua uau nocmiamaano. ITocmenenno peapecupam caeg paxk-
ganemo. IlpuyunsBam oO6cmpykuuu, cbpgeuna apummus,
wyMmoBe. Pabgomuomume nacouBam kom guaenosama 3a TSC,
0co0eHo npu pamuaHocm 3a 3ab0asgBanemo. Psgko ca naauue
pabgomuocapkomu.

5. Bean apodoBe

ITpu nayuenmume ¢ TSC npoepecupawo B 6eaogpodbHust
napenxuM ce pasBuBa gudysna npoaudepaunus om aGHOPMHU
2aagkomyckyanu kaemku u MuozkecmBenu kucmu - aumgpan-
euoetiomuomamosa (AAM). ' enemuunume aHaAu3u ycmaso-
Bs1Bam, ue npoaupepamuBuume npouecu Ha OpOHXUOAAPHUME
2aagku myckyau npu mybdeposno-ckaepoznume AAM ca mo-
HokAOHaAHU Memacmasu om ObOpeuHU aH2UOMUOAUNOMU.
AAM ce pazBuBa munuuno y kenu ¢ TSC caeg 18 2. Bbv3pacm,
kamo HavaAHUME cUMNMOMU Ca gUCNHES U Y4E€CMEHO gulaHe
npu ¢usuuecku ycuaus. Heodxogumu ca o0pasnu uscaegBanust
Ha Geaume gpo6oBe u npocaegsBane - komnlombpna momoe-
padust ¢ Bucoka pezoalouust (HRCT) u uzcaegBane na deno-
gpobnama ¢ynkuust Ha uzxogHo HuBo, mecm ¢ 6-MUHYMHO
xogene. CepyMHOmoO HUBO Ha cbgoBo-engomeaeH pacmeken
¢$akmop mun D (VEGF-D) moke ga 6bge noaesno 3a ycma-
HOBsBane nHa uszxogHo HuBo 3a pazBumue uau npoezpecust Ha
AAM B 6vgewe. [Tpu pazBumue na kucmu, gokazanu upe3 00-
pasHu uscaegBanust € He0OX0guMoO npocaegsaBanemo uMm npes
3 - 6 meceua u pynkuuonaano uzcaegBane na guwanemo. IIpu
nayuenmu ¢ ymepena go meskka cmenen Ha pas3Bumue na 3a-
60as1Banemo u 6bp3a npozpecuss mMTOR unxubumopume cma-
GuAusupam CbCMOSHUEMO.

IIporno3ara mpu TSC 3aBucu om mezkecmma Ha cuMnmo-
Mume - om koxkHu npomenu go pazauuna cmeneH Ha o0yuu-
meAHu 3ampygnenus, go mexkka ymcmBena uzocmanaaocm,
pE3UCMEHMHU Ha AEYEHUE ENUAENMUYHU npunagbuu, 0bO-
peuHa HegocmambYHOCT.

ITpuuunume 3a cMbpm ca 6b0peunume 3adoasBanus, Oe-
AogpobHama aumdanauoselioMuomMamoszama, MO3bUHUME
myMopu, enuAenmuyuHus cmamyc uau 6ponxonneBmonuume
ocobeno npu ymcmBena uzocmanasocm. bvopeunume anauo-
MUOAUNOMU Moz2am ga npuduHnsm 0bvOpeunu kpvBousauBu.
Bvopeunume kapuunomu ca pegku. CydenengumHume 2uzan-
mokaembunu acmpouumomMu Mo2am ga npegusBukam
Bvmpewna xugpouedpaaus. beaogpodbnama aumdpanauoaeiio-
Muomamosama e puckoB ¢pakmop 3a nueBmomopakcu npu ke-
Hume. Cbpgeuno 3acsizane npu padbgomuomume € puckoBo 3a
¢demyca u B Heonamaanus nepuog, B no-kbcna Bbapacm Mozam
ga ce pa3BuBam padgomuocapkomu.
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III. IMATHOCTUIWUPAHE HA TYBEPO3HATA
CKJIEPO3A

TSC e 3aboasBane ¢ Mmyamuopaanno 3acsieane. Hama na-
MOZHOMOHUYEH CUHGPOM, a ca Haauue komOunauyust om yBpexk-
ganust B pazauyHu opzanu u cucmeMu, koumo mps68a ga ce
guazHOCMUUUPAam 4Ype3 CneyuaAusupanu uscaegBanust.

3a quarHocTHNMPaHeTO HA 3200/IABAHETO € HEOOXOTHMO:

e Ilpeyusna anammesa u pamuina aHamHesa

. N3zcaegBanusi 3a npomenu no koxkama u aueabu-
yume: o2aeg Ha kockama 3a xunonueMeHmHu nemHa, AuueBu
anzuopudpomu, pudpoMu no Auuemo u ckaana, IllaepenoBo
nemuo, pubpomu 0koao Hokmume, o2aeg Ha ycmHama kyxuna
3a 2uH2uBaanu pudbpomu u gepekmu Ha 301U emalia.

. HeBpousobpazsaBawu usciegBanusi: KT na 2raBen
MO3bK (cydenengumnu Hogyau ¢ kaauueBu omaaeanust, kopoBu
myb6epu), no-unpopmamuBua e MPT na 2aaBuus mozwvk (ko-
poBu mybepu, gucnaazuu, cybeneHguMHU HOGYAU, cyOeneh-
gUMHU 2u2aHmMoKAemMbYHU acCMpPOUUMOMU)

. EET uzcaegBanus npu enuaencuu, Bugeo EEI’

e Bwbpeunu uscaegBanus: uzobpazsaBawu exoepaduu,
KT, MPT na kopemnu opezanu (gB8ycmpannu, muokecmBenu
aHzuoMuoAunoMu u kucmu); uzcaegBane Ha apmepuasHomo
HaAsi2aHE 33 MbPCEHE HAa apmepuaAHa Xunepmonusi; ouetka na
0bOpeunama ¢ynkuus upes onpegeasine Ha ckopocmma Ha 2A0-
Mepyanama ¢uampauust (GFR) upes popmyau 3a uzduucacHue
Ha kpeamununa 3a Bbv3pacmuu uau geua. Kamo aamepnamu-
Ben memog 3a ouenka na GFR mozke ga ce uznoasBa uzmep-
Bane na cepymnama konuenmpauus Ha yucmamus C.

. Exokapguoepagus (ExoKI') u eaekmpok apguoepama
(EKT) npu kbpMauema 3a ycmanoBsBane Haauuuemo na pab-
gOMUOMU U apUMMUSL.

. Ogmaamonocuuen npezseg - dyngockonus 3a pe-
MUHHU XaMapmoMU U anu2MEHMHU NemHa.

. O06pa3znu uscaegBanus na 6eaume gpodoBe - KT ¢ Bu-
coka pesoalouus (HRCT) u uzcaegBane na 6eaogpodbHama
¢dynkuus na usxogno nuBo, mecm ¢ 6 - Mmunymuo xogene. Ce-
pymMHOmO HUBO Ha cbgoBo-engomeaen pacmezken pakmop mun
D (VEGF-D) moxke ga 6bge noae3no 3a ycmanoBsBane na us-
X0gHO HUBo 3a pa3Bumue uau npoepecust Ha AAM B Obgewe.

e [enemuunu uzcaegBanus 3a paskpuBane na Mmymauuu
8 TSC 2 uau TSC 1 2ena (npu 10 - 25% om nayuenmume He ce
ycmanoBsBam Mymauuu).

3a nocmaBsne Ha guaznozama ,, Tyoeposna ckaeposa kom-
naekc” ca npuemu guaenocmuunu kpumepuu. Akmyaausupa-
Hustm koncencyc 3a guaenocmukama na TSC om 2012 a.
BkalouBa:

A. I'enemuuen ouaznocmuuen kpumepuii - gokazBanemo na
namoeeHHu Mymauuu ¢ uHakmuBupane na ¢ynkuuume Ha
TSC1 npomeuna hamartin uau na TSC2 npomeuna tuberin
npaBu cueypna guaznozama TSC, no npu 10-25% om nauuen-
mume He ce ycmanoBs8am mymauuu.

b. Kaunuunu kpumepuu ¢ naauduemo Ha 11 2aaBuu u 6
BmopocmenenHu Oeaeza:

I'naBum 0ene3n (11):

1. XunonuemenmHu nemsa (>3, noxe ¢ 5 mm guamemsp);

2. Anzuodubpomu (>3) uau ¢pubpo3nu naaku B obracmma
Ha 2aaBama;

3. VneBaanu pudbpomu(>3);

4. IlTaepenoBu nemna;

5. MuokecmBenu pemunHu xamapmomu;

6. KopoBu gucnaazuu (mybepu u paguaaHu Mu2pauuoHHU
AuHuu B 6s5:A0mo Mo3buHO BewecmBo) (>3);

7. Cybenengumnu nogyau (CEH) (>2);

8. CybenenguMHU 2u2aHmMoOKA€mbYHU acmpouumomu
(CET'A);

9. Cvpgeunu pabgoMuomu;
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10. Aumédanauoaetiomuomamosa (AAM);
11. Aneuomuoaunomu (AMA) (>2).

Bropocrenennn oene3u (6):

1.Kozknu ae3uu kamo kondpemu;

2. Medpekmu B 360HuUs emaiia (>3);

3. Vilumpaopaanu ¢pudpomu (>2);

4. PemuHHU aXpOMHU nemHa;

5. MuoxkecmBenu 660peunu kucmu,

6. He6b0peunu xamapmomu.

JHuaenozama e cueypna npu 2 2aaBnu 6eaeza uau 1 2aaBen
u > 2 Bmopocmenennu Oeaeza.

JHuaenoszama e 8b3modxcHa npu 1 2aaBen uau > 2 Bmopo-
cmeneHHu Oeaeza.

Kombunauusma camo Ha 2 2aaBhu 6eaeea (anHauoMuoAu-
nomu u AAM) He ce npuema 0e3 HaAuvue U Ha gpyau Oeaesu.

IV. JIEYEHUE

Paspabomenu ca u ar20pummu 3a A€UEHUEMO U NPOCAEGSI-
Banemo u Ha nayueHmMume, HaAa2aW,o MyAMUGUCUUNAUHAPEH
Nnogxog nopagu MyAmMuop2aHHOMO 3acsieane npu 3aboasBa-
Hemo. [Ipenopbkume 3a aeuenue u npocaegsBane na TSC na
0azama Ha MeguuuHa, ocHoBana Ha gokazameacmBama
BkalouBa unguBugyasen u Myamugucuunaunapes nogxog u npu
noBoomkpumume 60AHU U me3u ¢ yemanoBena guaznosa no
Bpeme na ueaus kuBom.

OcnoBen Memog Ha uscaegBane npu nayueHmume ¢ myoe-
posna ckaeposa e MPT na 2aaBen mo3bk, upes kosimo ce gua-
2rnocmuuupam nogkopoBu mybepu u kopoBu gucnaasuu,
Haauunu npu okoao 90%, na CEH (npu 80%) u na CET'A (npu
5 - 20%) u agekBamuo npocaegsiBane BbB Bpememo. Ouensi-
Bam ce cbnbmemBawu HeBpo-ncuxuampuynu pazcmpoticmBa
- aymucmuyHo, xunepkunemuuHo u yMcmBena usocmanaaocm,
EET u Bugeo EEI" 3a undpanmuanu cnazmu. [IpoBekga ce
MPT na kopeMHu oOpezaHu 3a aH2uOMUOAUNOMU, ObOpeuHu
kucmu. Ouenka na 6bOpeunume ¢ynkuuu, ¢ynkuuonasna
ouenka Ha guwanemo u uzodpazsBawu uscaegBanus 3a AAM
npu kenu nag 18 2. u Bv3pacmuume muvke. Ouenka om gep-
MamoAo2, CmoMamoAo2, opmaamoao2 u kapguoaoz ¢ exokap-
guozpadusi.

Aeuenuemo na CET'A e xupypauuno uau MegukaMeHmo3Ho
¢ everolimus caeg npeuenka na noazume u puckoBeme.

Tabauua 2. CET'A-xupypauuno aeuenue u aedenue ¢ mTOR unxubumopu -
npeguvcmBa u Hegocmambyu

Aeuenue ¢ xupypaust Aeuenue ¢ mTOR unxubumopu

[TpegumcmBa Hegocmamouu [TpegumcmBa Hegocmamouu
- buvpso - CET'A moke ga - HeunBasuBro - CET'A moke ga
noBausiBane na peuuguBupa AgueHue -3Hauu-  peyuguBupa npu

XUgpPOUEPaAUIMA Y\ o knerus: mEeAHO HaMaAsiBa  cnupane Ha
obema na CETA  aeuenuemo
- 3ayba Ha 3peHue
- Moke ga - AekapcmBeno
- Xpouusno konmpoaupa MOHUMOpUpaHe
Benmpukysone- v, apmontume B _ Ack
pUMOHEAAHO CKa UMyHHA
gpyau op2aHu, cynpecust
WbHMUPaHe Hanp. kosknu
- 'xaBoboaue aHauopubpomu, Ackap cmBueHu
- MavemoBu Gb0peury B3aumogeticmBust
HapyweHus aneuomuoAunomu - Hekeaanu
- VBpega na - Moxke ga Ae%(ipcmﬁeuu
MO3bYHU U nogoGpu pearuuu
cvgoBu enuaencusima (cmomamun,
« memnepamypa,
cmpykmypu gepmamum,
- npapkmu guapus (Bcuuku 1

u 2 no mexkecm,
>20% om
nayuenmume)
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ANropuTBM 3a IMarHOCTHKA, MpoclieqsiBane u
nevenue Ha CElA:
xupyprudso / mTOR unxuouropn

MPT Ha riaBeH MO3BK ¢ KOHTPACT:

= Ocmpa BbmpewHa xugpouedaaus - XUupypaudHO ACUEHUE;
npocaegsiBane ¢ MPT

= CEH B ueanume poea na cmpanuunume Benmpukyau
<5mm - npocaegsBane na 12 meceua, npu aunca Ha
npoepecus - konmpoa na 1 -3 2.

= CEH B uyeanume poza nHa cmpanuyHume Benmpukyau
>5 mm npocaegsBane Ha 3 - 6 meceua:

= TlIpu aunca na npoepecus - npocaegsiBane na 1 - 3 2.

= IIpu npoepecus nag 10 mm, m.e. ycmanoBsiBane na

CEI'A: m-TOR unxubumop B agekBamna go3za:
= TlIpuyBeauuaBane na pazmepa na CEI'A: yBeauuaBane na

goszama, aamepnamuBen m-TOR unxubumop, no-uecmo
MOHUMOPUPAHE, XUPYP2UUHO ACUEHUE.

Everolimus e pecucmpupa u 3a Ae4eHue Ha Ovopeurume an-
euomuosunomu, a B nocaegno kaunuuno npoyuBane ce ycma-
HoBsBa u epekm Bbpxy pezucmenmuama enuaencusl.

Hosupane u npociegsBare Ha AeueHuemo:

. Josupane cnopeg meaecna naous, B m? (BSA) no pop-
Myaa Ha Dubois, kbgemo meaecnomo meaao (weight, W) 8 kg
u Bucouunama (height, H) e 8 cm:

BSA = (W% x HY7%) x 0.007184.

Hauaana gosa na Everolimus 3a seuenue na SEGA -
4.5 mglm?

— Cepymno nuBo na Everolimus >1 cegmuua - 5 u 15 ng/ml,
¢ ouenka Ha unguBugyasnama edukacHocm u NoOHO-
cumocm.

—Tumpupane ¢ 2,5 mg go gocmuzaHe Ha HeoOXxogumama
konuenmpauust u onmumaaet kaunuuen omeoBop.

—Monumopupane na cepymHume npe3 3-6 meceua npu
geuama u Ha 6-12 Meceua npu nayueHmu cbc cmaduana
meAecHa noBbpxHocm.

—Cmpanuunu peakuuu: npocaegsBa ce nbanama kpoBna
kapmuna u 6Guoxumus nopagu:

— XunepeaukeMus

— Hucaunugemus

- TpombGouumonenusi - 2-pa cmenes (tr >75x10%L), 3-
ma u 4-ma cmenen-<50x10%/L

- Heymponenus - 2-pa, 3-ma u 4-ma cmenen (>1x10°/L)

— (Debpuana HeymponeHus - 2-pa, 3-ma u 4-ma cmenen
(>1.25x10°/L).

— ITpu mekku cmpanuunu peakuyuu (2-pa, 3-ma u 4-ma
cmeneH) UAU HENOHOCUMOCM go3ume ce pegyuupam
uau aevenuemo ¢ Everolimus ce npeycmanoBsiBa
Bpemenno.

- Ilpu cmpanuynu peakuuu 1-Ba cmenen He ce npeg-
npuemam geticmBusi.

— IIpu cmpanuunu peakuuu - 2-pa cmenen gozama Ha
Everolimus ce namaasBa ¢ 50% u ce nabalogaBa 3a
caegBawa pegykuusi.

— IIpu cmpanuunu peakuyuu 3-ma u 4-ma cmenen aeve-
Huemo ¢ Everolimus ce npeycmanoBsBa.

— IlpocaegsaBa ce ypuna 3a npomeunypusi.

3a aeueHue Ha enuaencusima npu cungpoma Ha West ¢ TSC
ce npenopbuBa panHo aeuenue ¢ vigabatrin u ACTH, a npu cun-
gpoM Ha Lennox-Gastaut u ¢pokaanu enuaencuu, komOunauust
om anmuenuAenmuyHu Megukamenmu cnopeg Buga na npu-
cmbnume u mepaneBmuunus epekm (Tabauuu 3 u 4).
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Tabauua 3. Anmuenusenmuynu MegukameHmu 3a AGUeHUE Ha enusencuume
(cungpomume) u enuAenMUYHUME NPUCMbIL
(Hauuonaaen koncetcyc 3a guaznocmuka u AeveHue Ha enuaencusma, 2019 2.)

1 u360p AnTepHATHBHA MOHOTEpAMHS
Monomepanusi I MOJUTEPAIHS

Bun enmencus (cunmpom)
eMUIeNTHYHA NPUCTBITH

II'npBryno-renepau3npany (MIMONATHIHN/TEHETHYHN)
CNUIeNCHH/TeHepATH3HPAHH NPUIATBIH

TounyHo-KIOHHIHH CBZ, PHT, CZP, LTG, LEV, OxCBZ, PB,

NPHANATBIT VPA TGB, TPM

ATOHHYHH TIPHCTBIH VPA LTG, CZP

Abcancn VPA, ESM CZP,LTG, TPM

MHOKJIOHHYHHU NPHCTBIH VPA CZP, ESM, LTG, LEV, TPM,
Kopmukocmepougu

IOBeHnIHA MUOKIOHHYHA VPA CZP, ESM, LTG, LEV, TPM

enmuiencus

(Dokannu enunencun / GoxanHu emuTenTHYHK IPHCTHIN

Dokanu npucmovnu CBZ, VPA CZP, GBP, LCM, LTG, LEV,
OxCBZ, PB, PHT, PGB, TGB,
TPM, BRV

Bropuuno-renepamusupann  CBZ, PHT, GBP, LTG, LCM, LEV,

NPUCT BN VPA OxCBZ, PB, PHT, PGB, TGB,
TPM, BRV

Wnmonatuunu $pokamuu CBZ, VPA, CZP, GBP, LTG, LEV

(PonanmoBa u oxkuumuranni) OxCBZ

Enunentuynu ennedanonatun

Cunpom Ha West ACTH, VPA  CZP,LTG, TPM

Cunnpom Ha Lennox-Gastaut  LTG, TPM, CBZ, CZP, PB, PHT,

VPA Rufinamide*
Cunpom Ha Dravet (SMEI)  VPA, TPM LEV, Stiripentol*
Enunentuuna VPA, ESM LEV, 6en3oguasenunu,

ennedantonarus ¢ CSWS nm
€eJIeKTPHYEH CTATYC 10 Bpeme
Ha 0aBHOBBIHOB cbH (ESES)

kopmukocmepougu

- AEM, pa3zpeenn 3a MoHoTepanus u jonbasama tepanusi: CBZ, CZP, ESM,
GBP (nag 12 2. moHo- , Hag 3 2. noaumepanusi), LTG (nag 2 2.), LEV (nag 16 . -
MoHomepanus, Hag 1 mecet, - noaumepanust), LCM (nag 4 2.), OxCBZ, PHT, PB,
TPM (nag 2 2.), VPA.

- AEM pa3pewenn camo 3a tonbasama tepamisi: PGB (nag 18 2.); TGB (nag
12 2.), kozamo gpyeu nogxogsiwiu aekapcmBenu komOunauuu ca ce okazaau
He3agoBoaumeaHu uAu He ca nonocumu, BRV (nag 16 2.)

- Knacuuecku AEM: CBZ - carbamazepine; CZP - clonazepam; ESM - ethosux-
imide, PHT - phenytoin; PB - phenobarbital; VPA - valproate

- HoBu AEM: GBP - gabapentin; LTG - lamotrigine; LCM - lacosamide; LEV -
levetiracetam; OxCBZ - oxcarbazepine; PGB - pregabalin; TGB - tiagabine; TPM -
topiramate; Rufinamide™ - 3a cungpom na Lennox-Gastaut; Stiripentol* - 3a
cungpoM Ha Dravet; BRV - brivaracetam

* Rufinamide 3a aeuenue na cungpom na Lennox-Gastaut no. Yaen 266, aa. 2 om
3AIIXM u ua. 16, aa. 4 om Hapegoa Ne 10 om 2011 2. 3a ycaoBusima u pega 3a
Aeuenue ¢ Hepaspewenu 3a ynompe6a 8 Penybauka Bvazapus aekapemBenu npo-
gykmu

* Stiripentol 3a Aeuenue Ha cungpom Ha Dravet. no. Yaen 266, aa. 2 om 3AIIXM
uA. 16, aa. 4 om Hapegba Ne 10 om 2011 r. 3a ycaoBusima u pega 3a aeuenue ¢ He-
paspewenu 3a ynompeda 8 Penydauka Bwazapust aekapecmBenu npogykmu

**He ca peructpnpann B bvarapus:

Clobazam 3a aeuenue Ha abcancu, I'TKIT u cungpom na Dravet u cungpom Ha
Lennox-Gastaut; Nitrazepam 3a aeuenue Ha cungpom Ha West; Sulthiam 3a
Aeuenue Ha ¢pokasnu npucmebnu; Vigabatrin 3a aeuenue na cungpom na West;
Zonisamide 3a aeuenue Ha dokasnu u BmopuyHo 2eHepaAuzupaHu npucmbNU npu
Bv3pacmnu u geya Hag 6 2., 32 MUOkAOHUYHU NpucmbNY, 32 CuHgPOM Ha Lennox-
Gastaut; ACTH 3a aeuenue na cungpom na West.
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Tabauua 4. BugoBe u gosupase Ha anmuenuaenmuyxume Megukamenmu (Hayuonaaen koncercyc 3a guaenocmuka u Aeueue Ha enuaencusma, 2019 2.)

MexnyHapoaHo JEIIA Bb3PACTHI
SR
(INN) Hauanna nHeBHa 1032 OnTumanna qHeBHa fo3a  Hauanna nueBHa 1o3a  OnTHManHa AHeBHA 1032 MakciManHa HeBHa 1032
(mg/kg) (mg/kg) (mg) (mg) (mg)
Valproic acid 10-20 10-50 500 1000 - 2000 2100
Carbamazepine 5 10-30 200 600 - 1200 1600
Oxcarbazepine 10 30-40 300 - 600 900 - 2400 2400
Phenytoin 3-4 4-8 100 300 - 400 500
Phenobarbital 2 2-5 60 90-250 600
Clonazepam 0,01 0,01-0,02go0,1-02 0,5 2-6 8
Lamotrigine 0,6 ¢ ensumnu ungykmopu  5-15 ¢ ensumnu 50 ¢ eH3umHu 500-600 npu ensumen 700 npu MoHOmepanust
0,15 npu VPA ungykmopu ungykmopu ungykmop
0,3 npu Mmonomepanust 5¢VPA 12,5¢ VPA 300 - 400 npu VPA
15 npu Monomepanust 25 npu monomepanuss 500 npu Monomepanust
Topiramate 0,5-1,0 5-9 25 200 - 400 500
Levetiracetam 10 40 1000 2000 - 3000 3000
Tiagabine 0,1 1 5-10 60 70
Gabapentin Caeg 6 2. 10-15 30-35 300 1200 - 1800-3600 3600
Pregabalin 150 450 - 600 600
Lacosamide Caeg 4 2. 2 mg/kg 200-400 mg/gH. 100 200-400 600 mg uau 10 mg/kg npu mo-
Homepanus npu geya u
lonowu nag 50 kg u
8 mg/kg npu geua u lonowu
nog 50 kg;
400 mg npu gonvbaBawa
mepanus 3a geya u losowu
nag 50 kg u Bv3pacmuu
Ethosuximide 10 40 500 1500 2000
Stiripentol* 50 go 100 50 go 100 4000
Rufinamide* Hag42.-10 45 400 2400 3200
Brivaracetam Hag 16 2. 50 - 100, 50-200 Bv3 ocroBa na 50 - 100, pazgeaena va  50-200 Bv3 ocroBa na 200
pasgeaena Ha gBe paBru  unguBugyaanus omeoBop u gBe paBru gosu unguBugyanust omeoBop u
go3u noxocumocm noxocumocm

V. AJITOPUTHBM 3A ITPOCIEISBAHE I
JEYEHME HA TAOIMEHTHN C TSC

Opranna cucremMa
W CTIeNUaTHOCT

IIpenopbka

1. IIpenopbKu 3a HaOM0AeHNe 1 JledeHHe HA JIHNA ¢
BH3MOKHA WK ¢ HoBoguarHoctunupana TSC
O6uknoBeno cbmuenue 3a naauuue Ha TSC Bwv3nukBa, ko-
2amo ce ycmanoBsm egun uau noBeue guaznocmuunu kpume-
puu (Tabauua 5). [eaume na nbpBoHaUaAHUME GUAZHOCMUYHU
uzcaegBanus e nomBobpkgeHue Ha guaeHozama npu Auua ¢
“Bv3mokna” TSC u onpegeasine Ha cmenenma Ha 3a00as18a-
HEMO U OpP2aHHOMO 3acsizaHe npu Auua cbe “cuzypna” KTC.
M3caegBanusma Ha u3X0gHOMO CbCmosiHUE CbWO ca Baken
opuenmup npu Bzemane Ha mepaneBmuunu pewenus B cayuail

* Ouenka 3a neBponcuxuunu Hapywenust, cBvp3atu ¢ TSC
(HHCK).

* O0yuenue Ha pogumeAume 3a pa3no3xaBane Ha

undanmuanu cnasmu B pansama gemcka Bv3pacm, gopu

ako kbm MoMenma na nbpBoHauasHama guaznosa He ca

HabalogaBanu makuBa.

[IpoBexkgane na cmangapmua EEI" na usxogxo xuBo.

[Ipu omkaonenue B8 pesyamamume, ocodeHo npu

naauyue Ha HHCK - npoBeskgane na 24-uacoBa

Bugeo EEI 3a ouenka 3a cyokaunuuna npucmonya

akmuBrocm.

na BosnukBane na noBu uzsBu na 3a60anB8anusima na no-kvcen ~ bropemm

eman om XkuBoma.

Tabauya 5. ITpenopbku 3a Habalogenue u eueHue Ha nauueHmu ¢
HoBoguazrocmuyupana uau nogoupana mybeposta ckaeposa (TSC)

MPT na kopemua o0aacm 3a ouetka 3a Haaudue Ha
aH2UOMUOAUNOM U ObOpeuru kucmu.

ITpoBepka 3a xunepmonust upe3 mouto usmepBane na
kpbBromo naseane

Ouenka na 0b0peunama dynkuust upe3 onpegeasne Ha
ckopocmma na 2aomepyanama puampauust (GFR).

Opranna cucrema IIpemopbka Bemn npoGose

WA CNENUATHOCT

Tenernunn ansn  * (amuana anamnesa na 3 nokoaenus 3a ouenka Ha gpyeu
uaenoBe na cemeticmBomo B puck om KTC.
* [Ipegaozkenue 3a 2enemuunu uscaegBanus 3a cemetina
koncyamauust uau kozamo guaenozama 3a TSC e
Bv3mokua, HO He MoXe ga Obge nomBbpgena kaunuuto.

Mo3bk * [IpoBexkgane na MPT na mo3vka 3a ouenka na
HaAuyuemo Ha mybepu, cydenengumuu Hogyau (CEH),

Hapywenust 8 neBponnama muepauust u CET'A.

I3caeqBane na Geaogpobnama Qyukuust Ha usxogHo HuBo
(u3caegBane Ha beaogpodHama dynkuust u mecm c 6-
MunymHo xogene) u KT ¢ Bucoka pesoalouust (HRCT)
npu nauuesmu ¢ puck om pasBumue Ha
Aumdanzuoaetiomuomamosa (AAM), gopu ako ca
acumMnmomamuyxu - obuknoBeno kenu Hag 18 2oguwna
Bv3pacm. Cumnmomamuynu Bb3pacmuu nayuenmu om
Mbkku noa cvwo mpsaobBa ga 6Gbgam uzcaegBanu

* Koncyamauus 3a puckoBeme, cBbp3anu ¢
mlomlononyweremo u ynompedama Ha ecmpozeu npu
geBoiiku u kenu
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Opramla CHCTeMa
WA CNENUATHOCT

IIpenopbka

Koxa

3b0u

* [IpoBekgane Ha nogpoben gepmamoAo2uyeH npeaaeq

* [TpoBekgane Ha nogpoben genmaaen npeaaeq

Copue * [la ce odmucau npoBekgane na pemasna
exokapguoepadus, ako uma yemanoBenu pabgomuomu
upe3 npeHamaAxa exozpadus, ¢ Uea onpegeAsHe Ha
Auuama ¢ Bucok puck om cbpgeuna HegocmambuHocm
caeg pakgaxe.

* Exokapguozpama npu geua, 0codeHo nog 3-2oguwsa
Bv3pacm.

* [IpoBexkgane EKI" npu nauuenmu om Beuuku Bv3pacmu
3a ouenka na ckpumu gedekmu, cBop3aru ¢
npoBogumocmma.

Oun * [Tvaen opmaamonoauuet npeeaeg, Bkalouumeano
dyngockonus caeq paswupsiBae Ha 3eHuyuUme, 3a ouenka

Ha PEMUHHU Ae3UU U geduuumu Ha 3pumeAHOMO NOAe.

I'eHeTYHU JaHHU

IIpu Bcuuku nanuenmu mps6Ba ga ce cueme dpamuana
aHaMHe3a Ha mpu nokoaenus, 3a ga ce onpegeau gaau u gpyau
yaenoBe na cemeticmBomo ca B puck om cbwama guaenosa.
ITpenopbuBam ce 2eHemuuHu uscaegBanust 3a ueaume Ha ce-
Melina koncyamauust uau kozamo e HaAuue CbMHEHUE UAU Nog-
o3penue 3a guaznosza TSC, Ho He Moxke ga Obge nomBbpgena
kaunuuno.

Mosbk

Bcuuku auua, npu koumo uma cemuenue 3a TSC neszaBu-
cumo om Bb3pacmma um, mpsioBa ga ce uzcaegBam upes MPT
Ha 2AaBHust Mo3bk ¢ u 6e3 gadolinium 3a ouenka Ha HaAUuUEMO
Ha kopoBu / cy6kopoBu my6epu, CEH, gpyau BugoBe napywe-
Hust B neBponnama muepauus u CET'A. Ako nsama Bv3mok-
Hocm 3a udcaegBane ¢ MPT, mozke ga ce usnoasBa KT, a B
kopmauecka Bv3pacm yampasBykoBo uzcaegBane na 2aaba, Ho
pe3yamamume om msx ca no-neunpopmamuBuu B cpaBuenue
¢ MPT.

bbopenn

IIpu nocmaBsine na guaenozama ce npoBexkga odpasna gu-
aenocmuka Ha kopemHama oOaacm He3aBucumo om Bb3-
pacmma Ha nayuenma. Kakmo npu moswka, npegnouumanusim
Memog 3a ouenka Ha Haaudue Ha aHzuoMuoaunomu e MPT, 3a-
womo yecmo ca 6egHu Ha Ma3HuHU U nopagu moBa He ce Buk-
gam npu npoBexkgane na kopemna KT uau yampazBykoBo
uscaegBane. MPT na kopemnama o6aacm moxke ga 0bge npo-
Begena 3aegno ¢ MPT na mo3vka, koemo oz2panuuaBa neodxo-
gumocmma om MHoz2okpamHO npuaokenue Ha anecmesus, B
cayuaill ue msa e neodxoguma. MPT na kopemnama ob6aacm
moke ga paszkpue u3BbHOBOpeuHu XamMapmoMu- Ha uepHUS
gpo0, nankpeaca u gpyeu kopemHu opeanu, koumo ca Bb3-
MokHu npu nayuenmu ¢ TSC, kakmo u aopmnu aneBpusmu.
Tounomo uzmepBane nHa kpbBHomo Haasizane € HEODOXOgUMO
nopagu noBuwen puck om Bmopuuna xunepmonus. 3a ouenka
Ha OpOpeunama ¢ynkuust koM MOMeHMa Ha guazHocCmuuupane
caegBa ga ce nanpaBsm kpuBHu u3caegBanus 3a onpegeasine
Ha ckopocmma Ha 2aomepyanama puampauusi (GFR) ¢ no-
Mowma Ha GopMyAu 3a uzuucaeHue Ha kpeamununa 3a Bb3-
pacmHu uau geua. Kamo aamepnamuBen memog 3a ouenka na
GFR moke ga ce uznoasBa usmepBane na cepymHama konuen-
mpauust Ha yucmamus C.

Benu npoGoBe

C uea ouenka 3a naauuue na AAM npu kenu nag 18 2o0-
guwHa Bv3pacm mpsadBa ga ce nanpaBu uzcaegBane na deao-
gpobnama ¢ynkuus, mecm ¢ 6 - Munymuo xogene u KT ¢

Boacapcka HeBpoaoeust Bulgarian Neurology 6

Bucoka pezoalouust (HRCT) na 6eaume gpo6oBe. ITpu Bo3-
Mozknocm mpsi68a ga ce uznoasBam nuckogozoBu npomokoau.
Cepymnomo HuBo Ha cbgoBo-engomeaen pacmeken gpakmop
mun D (VEGF-D) moke ga 6bge noae3no 3a yemanoBsBane
Ha u3xogHo HuBo 3a pa3Bumue uau npoepecust Ha AAM B 6b-
gewe. ITogpacmBawume u Bb3pacmuume nauuenmu mpsioB8a
cbwo maka ga 0bgam koncyamupanu omuocno puckoBeme,
cBovp3anu ¢ mlomlononywenemo u ynompedama Ha ecmpozeHu
(kamo nskou opaanu konmpauenmuBru cpegecmBa), koumo
Mo2am ga ymezkusm Bn3geticmBuemo na AAM.

Koxa u 301

Bcuuku nauuenmu mpsi68a ga npemunam npe3 nogpoden
kAuHUuYEH gepMamoAo2uyeH U cmoMamoao2uueH npeaaeg koM
MOMEHMa Ha guazHOoCmuuupaxe, 3a paskpuBane na auueBu an-
2uodpudpomu, pudposnu naaku no ckaana, Xuno-MeAaHOMUUHU
nemsa uau aezuu mun konpemu, pudpomu no nHokmume, wae-
penoBu nemna, gepekmu B 3b0HUSA emalia U uHMpaopasHu
¢$udpomu.

Cwpue

ITpu geuama, ocobeno nog 3-zoguwna Bwv3pacm, mpsaoBa
ga ce nanpaBu exokapguozpadusi (ExoKI') u eackmpokapgu-
oz2pama (EKT') 3a ycmanoBsiBate Haauuuemo Ha pabgoMuomMu
u/uau apummus. ITpu nayuenmume ¢ pabgomuomu, ycmano-
Benu upe3 npenamaana exoepadusi, Mmoke ga ce uznoasBa ¢e-
maaHa exokapguozpaMa 3a onpegeasine Ha Auuama ¢ Bucok
puck om cbpgeuna HegocmambyHOCM cAeg pakgane.

Ako nsama kapguoaoeuynu cuMnmomu, He € He0OX0gumo
u3BvpwBane na exokapguoepama npu Bv3pacmnume nauu-
enmu, Ho nopagu Bb3mokno Haauuue Ha gedpekmu, cBop3anu
¢ npoBogumocmma, koumo mozam ga okazkam Bausinue Ha u3-
0opa u go3upanemo Ha aekapcmBa, ce npenopbuBa npoBek-
gane na EKI" na usxogno nuBo.

Oun

IIpenopwuBa ce uzBopwBane Ha opmasMoro2uueH npe-
2aeg, Bkalouumeano pyngockonus, npu Becuuku guaenocmuuu-
panu 3a KTC auua, ¢ uea ouenka 3a xamapmomu u
XUNONU2MEHMHU A€3UU HAa pemuHama.

HApyru
Bonpeku ue nskou cbgoBu aneBpusmu, 2acmpounmecmu-

HaAHu noaunu, kocmuu kucmu u pasaudnu engokpunonamuu
Mozam ga 6bgam cBop3anu ¢ TSC, Hsima gocmambuHo goka-
3ameacmBa B nogkpena na usBvpwBane na cmangapmua
ouenka kbM MOMeHnma Ha guaznocmuuupane, ocBen ako ne ca
Haauue kauHuuHu cumMnmomu, koumo Hasazam cneuudpuuHo
uscaegBane.

2. lIpenopbKu 3a MPOIBIZKABAIIO HAOTIONEeHNE T

JieYeHue 3a Jmna ¢ ycranosena quarno3a TSC

Caeg ycmanoBaBanemo na guaznozama TSC u npukalou-
Banemo Ha nbpBoHauaAHUME guazHOCMUYHU OoueHku e Heood-
xogumo npogbakaBauo nabalogenuemo c uea npocaegsiBane
Ha npozpecusima Ha ycmaHnoBeHume npobAeMU UAU Ae3UuU U
Bv3nukBanemo na noBu (Tabauua 6). Hakou nposBu 3anouBam
B gemcmBomo u uma no-maska Bepogmuocm ga npuduHam
HoBu npobaemu B 3psaa Bv3pacm, kamo cvpgeunu padgo-
MUOMU UAU cyDeneHguMHu 2u2anmokAembyHU aCMpoyuMoMuU.
O6pamno, AAM obuknoBeno ce nosBsBam camo npu Bb3-
pacmHu nauuenmu, a 0b0peunume nposBu usuckBam 3navu-
MEAHO NO-CEPUO3HO npocaegsiBane u unmepBenuyuu B 3psiaa
Bv3pacm, omkoakomo B gemcmBomo, 3apagu kymyaamuB-
HOMO ecmecmBo HA aH2UOMUOAUNOMUME U gpyau ObOpeuHu
ae3uu. VI nakpas, gpyeu acnekmu om TSC mo2am ga cbwecm-
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ByBam npe3 ueaust )kuBom Ha nayueHma — HaNPUMEP €NUAEN-  "QOpranma cucrema
cusg u HHCK, no cneyupuunume nposBu u Bausnuemo Bopxy  wim cnenpansocr

IIpenopnka

3gpaBemo u kauecmBomo na kuBom Bapupam. 3amoBa caeg
nbpBoHauasaHomo nocmaBsine Ha guaeHO3ama € HeoOXOguUMO
npogbakaBawo nepuoguuno nadalogenue 3a ocuzypsiBane na
onmumaaHu 3gpaBnu 2puzku u npeBenuust Ha Bmopuynu ycaoxk-
nenusi, cBop3anu ¢ TSC. OBaagsiBanemo na cneyudpuunume
ycaozknenust Ha KTC yecmo nHasaea koHcyamupane ¢ unmep-
gucuunauHapex ekun.

Brnopemn

Tabauua 6. [Tpenopoku 3a Habalogenue u Aeyenue Ha nayuenmu
¢ nocmaBena guaznosa
yematoBena uau nomenuuaasa komnaekena mydeposna ckaeposa (TSC)

Opranna cucrema IIpemopbka
HIH CTIEIHATTHOCT

* MPT na kopemua odaacm Ha Beeku 1-3 2. go kpast na
*kuBoma Ha nayuenma c yea npocaegsaBane 3a npozpecust
Ha aH2UOMUOAUNOM U 0bOpeunu kucmu.

* Ouenka Ha Gv0Opeunama dynkuus (Bka. onpegeasite na

ckopocmma Ha 2aomepyanama ¢puampauust (GFR) u

kpvBromo Haasteane Hati-maako Beguovk 2oguwno

Emboauzauus, nocaegBana om npuaazane na kopmuko-

cmepougu, kamo I AuHus Ha AeueHUE 32 AH2UOMUOAUNOM

¢ ocmbp kpvBousauB. [1a ce uzdseBa nedpekmomust.

Aeuenue ¢ mTOR unxu6umop kamo I Aunust Ha aevenue

3a acUMNMoMamuyeH, HapacmBaw, aH2UOMUOAUNOM ¢

guamemsp > 2 cm. CeaekmuBna emboAuzauus uau
pesekuus, wagswa 6uopeuume, ca nogxogsuwu kamo

II AuHuSt Ha AeyeHue 3a acCUMNMOMamuyeH

QHAUOMUOAUNOM.

T'eneTnynn * [Ipegaozkenue 3a 2enemuunu uscaegBanus u cemelina Bemn xpodose
H3CTIeIBAHNSA koncyamauust, ako goceza He ca npaBenu, 3a auua B
penpogykmuBra Bv3pacm, obmucaswu ga umam geua.

Mo3bk * MPT na mMo3vka npe3 1-3 2ogunu npu
acumnmomamuyHu nauuesmu ¢ TSC nog 25-2oguwna
Bv3pacm 3a npocaegsiBane Ha nosiBa na CEL'A.
[Tauuenmume ¢ 20aeMu uau napacmBawu CEI'A, uau
CET'A, Bogewu go acuMnmomHO paztuuperue Ha
Benmpukyaume, mpsioBa ga ce nogaazam na MPT na
no-kpamku usmepBaau u nauuesmume u 6auzkume um
mps0Ba ga Obgam 00yueHU OMHOCHO NOMEHUUAAA 32
noBu cumnmomu. TTauuenmume ¢ acumnmomuu CETL'A 8
gememBomo mpsi6Ba ga npogbazkam nepuoguyto ga ce
nogaazam xa o0pasnu uscaegBanus u B 3psiaa Bv3pacm,
32 ga ce 2apaHmupa, ue HaMa pacmesk.

Xupypeuuta pesekuyust npu 0cmpo cuMnmoMamuyHu
CETA. Bvamozkno e aukBop-gpenupawa onepauust
(wonm). [Tpu u3dop Ha xupypauuna peekuust uau
megukamenmosnomo aeuerue ¢ mTOR unxudumop npu
HapacmBawu, 1o acumnmomamuynu CEI'A ce ouensBam
puckoBeme om ycaokuenus, nexkeaanume peakyuu,

Kaunuuen ckpunuse 3a cuvnmomu Ha
Aumdanzuoaetiomuomamosa (AAM), Bkalouumeano
guentest U 3agyx npu ycuaue, npu Beska kaunuuna
Busuma. Koncyamauust omuocro puckoBeme, cBvp3anu ¢
mlomlononywenemo u ynompedama Ha ecmpozeHu npu
Auua, uzaokenu Ha puck om AAM, na Beska kaunuuna
Buzuma.

KT ¢ Bucoka pesoalouust (HRCT) na Beeku 5 - 10 2ogunu
npu acumnmomuu nayuenmu ¢ puck om AAM, ako nsima
gannu 3a 0eaogpodnu kucmu B8 HRCT na usxognomo
HuBo. ExkezogHo uscaegBane na deaogpobnama ynkuust
(u3caegBane Ha beaogpoOHama dynkuust u mecm ¢
6-munymuo xogete) u HRCT na Beeku 2-3 20gunu 3a
nauuesmume, npu koumo ca omkpumu 6eA0gpobHu
kucmu om HRCT.

Mozam ga ce unoazBam mTOR unxuGumopu 3a seuexue
Ha AAM npu nauuenmu ¢ ymepena go meskka uau 0vp3a
npozpecust Ha beaogpobra doaecm. [Tauuenmu ¢ KTC u
AAM ca kangugamu 3a mpascnaanmauust Ha 0sa gpoo,
Ho conbmemBawume KTC 3aboasBanus mozam ga
noBAusigm Ha Npu20gHOCMMA Ha NayueHma 3a
mpaxcnAaHmMauus.

cmotinocmma, npogbakumeAHocmma Ha AedeHuemo u
nomeHyuastomo Bausiue Bvpxy komopbugnocmma Ha Koxa
TSC.

M3caegBane 3a neBponcuxuunu HapyweHus, cBbp3anu ¢

TSC (HHCK), none Beguuvzk 2oguwno. VzBopubane na

usgaocmua opuuuasna ouenka 3a HHCK 8 kalouoBu

BpemeBu nepuogu Ha pazBumuemo: panxo gememBo (O~

3 2.), npegyquauwsa Bo3pacm (3-6 2.), HauaAna yuu-

Ezkezogen nogpoden gepMamoaozuyeH npeeaeg.
[Togxogswo Aeuerue Ha ObP30 NPOMEHSUU CE,
00e300pazsaBawu uau cumnmomamuynu koXuu ae3uu,
cBup3anu ¢ KTC, cnopeg ae3usima u kaunuynama
obcmanoBka, ¢ nogxogu kamo xupypeuuna ekcuusus,
Aazep (u) uau eBermyaato ¢ monukased mTOR
uHxubumop.

Auwsa Bv3pacm (6-9 2.), lonoweemBo (12-16 2.), panna 3n0n
Maagoem (18-25 2.) u ako e neobxogumo, u caeg moBa.
Cmpamezuume 3a konmpoa mpsi6Ba ga ca ocnoBaxu xa
npoduaa Ha HHCK na Beeku nayuenm u Ha nayuHo
obocnoBau Hacoku 3a go6pu npakmuku/napamempu 3a
OmgeAHUME HapyweHus (Hanp. HapyuwleHue om
aymucmuynust cnekmop, cungpom Ha xunepakmuBrocm ¢
geduyum Ha Buumanuemo, mpeBoxkuo pazempoticmBo).

[Togpoben genmanen npeaaeg na Beeku <6 meceua;
naHopaMHU penmeenozpaduu go 7-2oguuina Bv3pacm,
ako He ca Ouau u3BvpwBanu no-paxo.

Xupypeuuna ekcyusust uau klopemak na
CUMNMOMAMUYHU UAU gepopMupauyu
CMOMaMmOAORUYHU AE3UU, OPaAHU Gubpomu U

kocmnu uealocmuu ae3uu.

[la ce obmucau Heobxogumocmma om unguBugyasen Chpue
odpasoBameaen naan (MOIT). TTpu Bresanna npomsna B
noBegenuemo mpsi0Ba ga ce nanpaBu Meguuuncka/
kaunuyna ouenka, 3a ga ce nombpcsm nOmeHYUaAHU
Mequuuncku npudunu 3a Hest (Hanp. npucmbny, 6b0peuHo
3aboasBane).

IIpoBexkgane na cmangapmna EEI npu auua ¢ uzBecmna
UAU N0go3upana enuaencus. Yecmomama Ha
cmangapmuama EEI ce onpegeast cnopeg kaunuynama
Heobxogumocm, Bmecmo ga caegBa onpegeaen unmepBaa.
IIpogbakumeana Bugeo EEI" om 24 uaca uau noBeue e
N0gX0gsta NpU ChbMHEHUE 32 NPUCMBAU UAU NPU HAAUMUE
Ha HeoOsicHeHu npomenu B cbhs, noBegenuemo uau gpyeo
usmenenue B koenumuBrama uau HeBpoaoauunama
Qynkuus.

Vigabatrin e npenopwuan kamo cpegemBo na usdop npu

Exokapguozpama na Beeku 1-3 2ogunu npu
aCUMNMOMHU NeguampuyHu NauueHmu go
gokymeHmupate Ha peapecus Ha Cbpgeunume
pabgomuomu. [Tpu cuMnmomamuyHu nayueHmu
Moxke ga ce Haaoxku npoBekgane na EKI" na
no-kpamku unmepBaau uau cneyuasusupasa
guaeHocmuuHa ouenka.

Exokapguozpama (EKT') na Beeku 3-5 2ogunu

npu acUMNMOMHU Nayuermu HezaBucumo om
Bv3pacmma ¢ uea npocaegsBane 3a gedpekmu,
cBop3anu ¢ npoBogumocmma. [Ipu cumnmomamuynu
nayuenmu Moxe ga ce Haaoku npoBekgane na EKI'
Ha no-kpamku unmepBasu uau cneyuasusupana
guazrocmuyna ouetka, kamo usBorO0AHUYEH
MOHUMOpUHE Ul MOHUMOPUHE Ha CbOuMusL.

eNUAENMUYHU CNA3MU, a Npu Heycnex Moke ga ce Oun
u3noasBa agpenokopmukomponen xopmon (ACTH).

Jpyeume anmuenuaenmuynu cpegemBa ce npuaazam

cnopeg Buga Ha enuAENMUYHU NPUCMbAU NPU

konkpemnust nayuenm. [Tpeuenkama 3a xupypauuo

AGYEHUE NPU Nauuermume ¢ MegukaMeHmo3Ho-

pesucmenmua enuaencust npu TSC, ce usBvpuwena B

UeHM®b 3a XUpypaus Ha enuaencusma.

Ekeeogna opmaamoaozuuna ouenka npu
nayuesmu ¢ yemaxoBenu 0¢maaMoAOUYHU

A@3UU UAU CUMNMOMU 32 HAPYWEHO 3peHue npu
ouenkama Ha usxogHo HuBo. ITo-uecmomo
ouensBane, Bkalouumeano na nayuenmu, aekyBanu
¢ vigabatrin, uma oepanuyena epekmuBrocm u

He ce npenopbuBa, ocBen npu Bv3nukBane na HoBu
KkaunuyHu onaceHus.
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CeneTH4HN U3CclIeABAHUSA

Tps6Ba ga ce npegaoku npoBekgane na eenemuunu us-
caegBanus u cemetina koncyamauus npu auva ¢ TSC, kozamo
gocmuzHam penpogykmuBna Bb3pacm, a Ha npekume pogHunu
Ha 3acezHamume Auua mpsioBa ga ce npegaoku ga ce nogao-
’kam na kaunuuna ouenka u 2enemuunu uzcaegBanus 8 cay-
yaume, kozamo e ycmanoBena Mymauust B usmounuka na
3a0oasBanemo.

Mo3bk

ITpu cumnmomamuuen CET'A uau CEI'A, cBvp3an ¢ na-
pacmBawa Benmpukyana guaamauusi, npomenu B neBpoaozuu-
Husg cmamyc ¢ HeusBecmna npuuuHa, UAU CUMNMOMU Ha
HHCK, ca neob6xogumu no-uecmu npezaegu u noBmopnu 06-
paszHu uscaegBanust uau xupypeaust. [Ipu autama ¢ ocmpu cum-
nmomu € npenopbuumeAsHa xupypeuuecka pesekuus, npu
nyxkga u aukBop-gpenupawa onepauus. ITpu napacmBaw, HO
acumnmomMen CET'A, epekmuBru Memogu Ha Aeyenue Mozam
ga 0bgam xupypauuecka pesekuust uau ackapcmBena mepanust
¢ mTOR unxubumopu. ITpu coBmecmno Bzemane na pewenue
€ NayueHmume UAU pogumeAume UM npu uzdopa Ha Hatii-goo-
pusi Memog Ha AeueHue mpsadBa ga ce umam npegBug caeg-
Hume cboOpakenus:: puckbm om ycaoxkuenust uau Hezkeaanu
peakuuu, cmoiinocmma Ha Aeuenuemo, ouakBanama npogba-
’kumeAnocm Ha AeueHuemo u nomeHuuaAHomo Baustue Bopxy
komopbugnocmma na TSC. IIpu nauuenmume ¢ egHOCMpPAHEH,
egunuyeH, nogaexkaw, Ha nbaHo omcempansiBane CEI'A 6e3 un-
guBugyaanu puckoBu pakmopu u gpyza komopougHocm uecmo
nati-epekmuBna e xupypeuueckama nameca. [Ipu nayuenmume
¢ MHO2ocucmeMHo 3aboasiBane uau MuokecmBo uau undua-
mpupanu CET'A aAe3uu, Henogxogsuwu 32 N'bAHO OMCMpaHs-
Bane, no-godpo noBausBane ce nocmuea npu A€u€HUEMO C
mTOR unxudbumopu.

Onmumaanume pe3yamamu ca cBbp3aHu ¢ paHHO guazHOC-
muuupane u aeuenue, nopagu koemo npu Bcuuku auua ¢ TSC
mpsioBa ga ce npoBekga nadalogenue upe3 MPT na Beceku 1-3
20guHU go HaBbpwBane Ha 25-20guwna Bv3pacm. Yecmomama
Ha uzcaegBanuama B pamkume na npenopbuumeanume 1 - 3
2ogunu mpsi6Ba ga ce onpegeast kaunuuno, kamo caegBa ga ce
u3BovpwiBam no- yecmo npu no0-mMAagu NAYUEHMU CbC CUMNMO-
mamuunu CET'A, koumo ca no-zoaemu uau HapacmBawu, uau
koeamo nauuenmume umam HapyweHus B8 pazBumuemo uau
koenumuBuu yBpezkganust, nopagu koumo He Moz2am ga cb00-
waBam no-mpygHo goaoBuMu cuMnmomu.

ITayuenmume nog 25-2oguwna Bv3pacm 6e3 CEI'A ne ce
Hy’kgasm om npogbaskaBauio nHadbalogenue upe3 odpasHu us-
caegBanusi, HO npu OHe3u om msx, koumo ca umaau cumMnmo-
mamuyHu CE'A B8 gemcmBomo, uzcaegBanusma ¢ MPT
mpsibBa ga npogbakam go kpas na zkuBoma 3apagu
Bepossmunocmma om HapacmBane Ha acmpouumoma. Hsma
gocmambuHo gokazameacmBa 3a onpegeAsiHe Ha NPenopbUU-
meAHama uecmoma Ha Habalogenuemo upe3 MPT npu nocaeg-
Hama epyna, HO Hsakou Baknu kaunuunu pakmopu, koumo
usuckBam no-kpamku unmepBaau mexkgy uzcaegBanusima, ca
naauvue Ha CET'A B 6auzocm go foramen Monro, ¢ 2oaemu
pasmepu uau omkpum Hackopo. Caeg kamo cmabuanocmma e
okonuameano ycmanoBena obaue, e Bbamoxkno yBeauuaBane
Ha unmepBaaa Ha HabalogeHue ¢ mevyenue Ha Bpememo.

Haauue ca ybegumeanu gokazameacmBa 3a no-Bucoka
epekmuBHocm Ha AeueHUEMO Ha enuAenmMuUYHUME cna3mu C Vi-
gabatrin npu nauwuenmu ¢ TSC, caegoBameano vigabatrin
mps08a ga 6bge I aunus na aeuenue. ITpegnucBawusim aekap
mps68a ga uma npegBug Bv3moknocmma om nosiBa na nexke-
Aanu peakuuu, ocobeno 6bopeuna mokcuunocm u kak ga caegu
3a msix. [Ipu Heycnex Ha AedeHuemo c vigabatrin kamo IT aunust
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Ha aeuenue Moke ga ce uznoasBa agpenokopmukomponen xop-
mon (ACTH).

[TpenopwuBa ce npoBekgane na cmangapmua EET npu
Auua ¢ uzBecmna uAu nogo3upasa npucmbnia akmuBrocm, HO
yecmomama Ha moBa uzcaegBane mps6Ba ga ce onpegeAu cno-
peg kaunuunama neodxogumocm, Bmecmo ga caegBa onpeg-
eaen unmepBaa. Kozamo npomenume B cbusi, noBegenuemo
uau gpyea koenumuBrnama uau neBpoaozuunama ¢ynkuust ne
Moz2am ga Obgam obsicneHu upe3 cmangapmua EET, mpsoBa
ga ce oomucau uzBbvpwBane na npogbakumeana Bugeo EEI’
om 24 uaca uau noBeue 3a npoBepka 3a HepaznozHama uau
cyokaunuuna npucmbnia akmuBrocm.

Pannomo npomuBoenuaenmuyno aeuenue moxke ga e
epekmuBro npu 6ed6ema u geua npe3 nbpBume 24 meceua om
’kuBoma, nezaBucumo gaau uma kaunuunu nposiBu. OcBen 3a
unpanmuanu cnasmu npu TSC, nsaima gocmambuno gokasa-
meacmBa 3a npenopbuBane Ha cneyupuuno anmukonByacuBro
AeveHue. AedeHuemo Ha enuAencusima e cnopeg npaBuaama 3a
A€YEHUE Ha enuaencusima uzobwo, Bka. npu megukamenmosna
pesucmenmuocm. Moxke ga ce oOMuUcAU Xupypaus 3a AeueHue
Ha enuAencusima u CmuMyAauusl Ha n. vagus npu nagueHmu ¢
pedpakmepnu npucmovnu npu TSC, no ouenkama mps68a ga
ce u3Bbpwu B uenmbp no enuaencusl.

Toil kamo uzsBume npu TSC, kamo CEI'A, enuaencus u
0bOpeuna HegocmambuHOCm, Mo2am ga Obgam npugpykenu
om noBegenus, acoyuupanu ¢ HHCK, Bne3annume u 0bp3u
npomenu 8 HHCK naaazam cnewno u3BvpwBane na usaoc-
men ¢usuuecku npeaaeg npu makuBa nauuenmu. Caeg nog-
pobnama nbpBonauasna ouenka npu guaeHOoCcmuuupane
3agbakumeano mpsi6Ba ga npogbaku MOHUMOpPUH2BM 32 NPO-
s6u na HHCK u ompazkenuemo um Bopxy exkegueBuemo noc-
pegcmBoMm ocnoBHu npouegypu Ha ankemupane u ckpunune
npu Beska kaunuuna Busuma B nepuoga na npocaegsiBaue, ¢
MUHUMaAHa yecmoma Begnbk 2oguwno. Beuuku npodaemuu
obaacmu, onpegeaenu npu cmangapmuama ouenka 3a HHCK,
mpsioBa ga 6bgam ouenenu omuoBo u no-nogpodHo om cbom-
Bemnume cneuuasucmu no Hapywenus 8 pazBumuemo, neB-
poncuxoao2ust, ncuxu4Ho 3gpaBe, noBegenuecka Meguuuna u
obOpazoBanue, a ouensBanemo caegBa ga ce koopgunupa om
ekcnepmnus ekun no TSC. OcBen ckpununea npu Beska Bu-
3uma B kaunukama mps68a ga ce u3BvpwBam u usaocmuu,
o¢puuuasnu ouenku 3a HHCK om ekun om ekcnepmu 8 onpeg-
eAeHu nepuogu: npe3 nbpBume mpu 2oguHu om kuBoma
(ouenka na 0-3 2.), npegyquauwina Be3pacm (ouenka na 3-
6 2.), B Hauaanama yyuauwHa Bu3pacm (ouenka na 6-9 2.),
lonowecmBo (ouenka na 12-16 2.) u npu Mmaagu xopa (ouenka
Ha 18-25 2.) B no-kocna Bv3pacm ouenkume ce npoBekgam
npu Bv3nukBane na kaunuunu npodaemu uau cnopeg pesyama-
mume om ckpununzoBume uzcaegBanust na HHCK. Bv3amokno
e ga ce HaaoXku u3BbpwBane Ha no-uecmu cneuuasuzupaHu
ouenku uau mepanuu/unmepBenuuu, ako 2oguunume ckpunun-
2oBu uscaegBanus nokaskam npodaemnu odaacmu. ITpoBesk-
gam ce nHsakoako uznumBanus, uzcaegBawu ynompebama Ha
unxubumopu nHa mTOR kamo mepanust 3a nskou acnekmu na
HHCK, no kbM MOMeHma HsiMa gocmambyHO gokazamea-
cmBa B noasza Ha ynompe6ama na mTOR unxudumopu. HeB-
poncuxuunume Hapywenust npu TSC kamo napywenue om
aymucmuuHus cnekmobp, cungpoM Ha xunepakmuBrocm c¢ ge-
¢uyum na Buumanuemo u mpeBokHocm Mo2am ga Obgam Ae-
kyBanu megukamenmosno, kamo ce u3bupa nali-goopa
mepanust 32 HHCK npu navuenmu ¢ TSC, cvobpasena ¢ un-
guBugyaanume Hykgu Ha Beeku nayuenm.
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Bbopenn

ITpu acumnmomamuuen, HapacmBaw, aH2UOMUOAUNOM C
guamemdbp > 2 cm akmyaanama npenopbka 3a naili-edek-
muBna I aunust na aeuenue B kpamkocpouen naan e mTOR un-
xubumop.

ITokaszanama go MOMeHMa NOHOCUMOCM € MHO2O NO-Npu-
emauBa om 0vOpeunomo yBpexkgane, koemo npuuunsiBa npo-
epecusima Ha aHauomuoAunoma, kakmo u om xupypaudeckume
u emboAuuHu/abAamuBHu mepanuu, Bonpeku ue ca Heobxo-
gumu owe npoyuBanust 3a nomBbpkgenue Ha gba2ocpouHUME
noasu u 6ezonacnocmma.

Heo6xoguma e exkezogna kaunuuna ouenka na 6w0peu-
nama ¢ynkuust u npoBepka 3a xunepmonusi. Konmpoabm Ha
kpbBromo Haaseane cbwo e kusnenoBaken, maka ye mou-
HOmO u3MepBane Ha kpbBHOMO Haaseane HAa nauueHmume €
om kalouoBo 3nauenue, kamo npu geuama mpsi6Ba ga ce uz-
noaszBam cvodpasenu ¢ Bvzpacmma um kpumepuu. ITayuen-
mume ¢ xunepmonust caegBa ga ce aekyBam c unxubumop na
cucmemama peHuH-aH2uomeH3uH-aagocmepon kamo I aunus
Ha AeveHue, HO npu nauuenmume, aekyBanu ¢ unxubumop Ha
mTOR, mps6Ba pegoBro naii-pssgko na 6 meceua ga ce us-
caegBa O0bOpeunama ¢ynkuus u npomeuHypusma npu u3noa-
3Banemo Ha uHXuOUmMOp Ha aH2uomeH3uH-konBepmupauw,
€H3UM.

Tps6Ba ga ce u3Bopwu u 06paszna guaenocmuka 3a omkpu-
Bane na noaukucmuuno 3aboasBane, 6b0peunokaembuen kap-
UUHOM UAU gpy2u myMopu U NpoMeHu B aH2uoMuoAunoMume.
MPT, kossmo yecmo ce npoBe’kga egnoBpemenno ¢ odpazHo
uzcaegBane 3a nabalogenue Ha Mo3bka, € npegnouumanama
o0pasna guaznocmuka, Ho ako nama gocmvn go MPT, noaesna
undopmauus moxke ga ce noayuu u upe3 KT uau yampasBykoBo
uscaegBane. CeaekmuBua emboausauus, caegBana om
kopmukocmepougu, wagswa 6vopeuume pesekuust uau adbaa-
muBua mepanus ce npueMa kamo II Aunus Ha aeuenue 3a
acumMnmomamuuen anzauomuoaunom. IIpu ocmpa xemopazust
no-nogxogsiwa mepanusi € emooAuzauusi, caegBana om kopmu-
kocmepougu. Heppekmomusima mpsi68a ga ce uzbseBa nopagu
Bucokama uecmoma Ha ycaokuenust u noBuwenus puck om
pazBumue Ha XpoHU4HO ObOpeuHo 3aboasBane 3 - 4 cm uau
0bOpeyHa Hegocmamb4yHOCM U AOWAMma NPO2HO3a, cBbp3ana ¢
yBpegenama 6b0peuna ¢pynkuust. Begnume na Ma3nuHu aH2uo-
MuoAunomMu ce cpewam npu navuenmume ¢ TSC, Ho ako uma
CbMHEHUE U Ae3uume HapacmBam c no-Bucoka ckopocm om
0,5 cm 20guwno, Mozke ga ce noMucAu 3a duoncus € u2Aa ¢ UH-
mpoglocep uau omBopena duoncusi.

Benu npoGoe

IIpu auua B puck om AAM — moBa obuknoBeno ca kenu
nag 18-2ogunna Bv3pacm, cnemanemo Ha anamuesa npu Beeku
kaunuuen npezaeg mpsi6B8a ga BkalouBa Bbnpoc omnocHo cum-
NMOMU Ha gucnHes u 3agyx npu ycuaue. [Tpu nayuenmu 6e3
kaunuuHu cumMnmomu u 6e3 gannu 3a 6eaogpodHu kucmu npu
nanpaBenama na uzxogno nuBo HRCT, uscaegBanemo c
HRCT mps68a ga ce noBmaps na Bceku 5-10 2ogunu, kamo
ce uznoa3Bam na HuckogozoBu npomokoau npu Bv3moknocm.
Caeg ycmanoBsiBane na kucmume ckopocmma Ha npoepe-
cusima Ha TSC-AAM caegBa ga ce onpegeast nocpegcmBom u3-
caegBane ¢ HRCT na Bceku 2-3 2ogunu, npugpykeno om
eXkezogno uzcaegBane Ha GeaogpodbHama ¢ynkuust u mecm ¢
6-munymno xogene. Ako ca naauue muokecmBo kucmu uau
gpyau ganHu 3a npozpecupasa TSC-AAM, moke ga ce naaoxku
uzcaegBane Ha OeaogpodHama ¢ynkuus u uzBopwBane nHa
HRCT c yecmoma na Bceku 3-6 meceua ¢ uea ga nomozne 3a
mepaneBmuynume pewenus.

IIpu onpegeaenu navuenmu ¢ AAM ¢ ymepeno mexkko go
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mexkko 6eaogpobHO 3a00As8ane uau Obp3a npozpecust Moxke
ga ce usnoa3Ba aeuenue c¢ unxubumop na mTOR 3a
cmabuAusupane uau nogodpsBane na 6eaogpodbnama ¢ynkuus,
kauecmBomo na kuBom u pynkuuonasanume cnocodnocmu.
ITauuenmume ¢ TSC-AAM ca kangugamu 3a mpancnaanma-
uust Ha Os1a gpo0, Ho e Bakno ga ce ombeaeku, ue aekap-
cmBama npomuB omxBbpasHe Ha mpaHCNAAaHMUpPAHUs Op2aH
Mozam ga noHuwkam 2bpuoBus npae, a anmukonByacuBnume
aekapcmBa mo2am ga nonpeuam na aekapcmBama npomuB
omxBoupasue. ConbmemBawume TSC 3a60as18anus Mmozam ga
noBAusam Ha npu2ogHOCMMA HA hayueHma 3a mpaHcnAaHma-
uus.

Koxa u 3601

Tps6Ba ga ce npoBexkga ekezogen gepmamoaoauyen npe-
2aeg, ¢ ¢okyc Bopxy OBp30 npoMenswume ce UAU
cuMnmomamuyHu (npodaemamuutu uau Bausiewu Bopxy ¢yn-
kuuonaaHocmma) aeszuu u u3noa3Bane Ha namoao2uvHa
ouenka, kozamo e neobxoguma 3a guaenocmuuupase. Pannama
unmepBenuust € Haaokumeana npu kbpBene, cumnmomamuuHu
UAU nomeHuuaAHo ode3odpazsaBawu koknu aezuu npu KTC.
Hsma gocmambuno gannu 3a HacouBane Ha u300pa Ha AeueHue
— B cepuu om kaunuunu cayuau u onucanust Ha omgeaHu kau-
HUYHU CAy4au € gokymMenmupaHna ycnewna ynompeba Ha xupyp-
2uyna ekcuusus, aazepu u Aokaanu mTOR unxubumopu.

IIpu cBobp3anu ¢ TSC genmaanu ae3uu u opasnu ¢pudbpomu
ce npenopbuBa nepuoguuen opaaeH npeaaeg Ha Beeku 3-6 me-
ceua, koemo cvBnaga c¢ npenopvkume 3a nadalogenue 3a
Bcuuku Auua om obwama nonyaauus. ITepuoguunume npeg-
naznu Mepku, kakmo u o0yueHuemo omHocHO ycmHama Xu-
2uena ca Bakna wvacm om 2pukume 3a nayuenmume. Kocmuu
uealocmuu Ae3uu (acumempusi acumMmnmoMamuyuHo nogyBane
uau abHopmHO noHukBaHe Ha 3b0u) ce ouensBam ¢ nanopaMua
penmeenozpadus u ga ce aekyBam ¢ xupypauuna ekcuusus uau
klopemazk, ako ca cumnmomamuunu. Iepekmume B 360HuUs
emaiia Mo2am ga ce aekyBam ¢ Bv3cmanoBumeanu mepanuu,
ako nauuenmbm uma Bucok puck om paszBuBane na kapuecu,
Bvnpeku ue psagko npuyunsBam cumnmomu uau no-Bucoka uec-
moma Ha kapuec. Opaanume ¢pudpomu mpsi68a ga ce omempa-
HSM NO Xupypauuen nbm, ako ca cuMnmomamuyuHu uau npeuka
3a noggbpzkane Ha ycmna xueuena. Opaanume pudpomu Mo-
2am ga peuuguBupam caeg ekcuyususi, nopagu koemo ce npe-
nopwuBa usBvpwBane Ha nepuoguuHu OpaAHU Npe2Aegu.

Cupue

JHokamo ne ce gokymenmupa pezpecust Ha cbpgeuHu pad-
goMUuOMU, NpU CUMNMOMamu4Hu hayuenmu mpsidBa ga ce npo-
Bekga exokapguoepama 3a npocaegsiBane na Bceku 1-3
2ogunu. OcBen moBa ce npenopbuBa npoBekgane na 12-ka-
naana EKI nati-maako na Bceku 3-5 2ogunu ¢ uea caegene 3a
gepekmu, cBoup3anu ¢ npoBogumocmma. [Tpu nayuenmu c kau-
HUYHU CUMNMOMU HaAUduemo Ha gonbanumeanu puckoBu
¢$akmopu uau 3na4umesnu omkAoHeHUs Npu cmaHgapmHa exo-
kapguoepama uau EKT', moke ga ce naaoxku ouenkama ga ce
w3BbpwBa Ha no-kpamku unmepBaau.

Oun

Auua, npu koumo nsimMa ycmanoBenu opmaamMoAro2uuHU
A€3UU U CUMNMOMU 32 HapyWeHo 3penue npu ouenkama Ha u3-
xogHo HuBo, noBmopnama ouenka ce npaBu camo npu Bb3Huk-
Bane na nHoBu kaunuunu onacenus. B npomuBen cayuaii ce
npenopbuBa exkezogna ouenka. 3a nauuenmume Ha vigabatrin
Aczenuusima no xpanume u aekapcmBama na CAIIl npeno-
pbuBa opmaamasozuuna ouenka na Beeku 3 meceua, makap ue
uMa CbMHEHUsI OMHOCHO NOAE3HOCMMa Ha npezaegu ¢ makaBa
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yecmoma, 0cobeHo npu Maagu xopa u xopa ¢ yBpexkganust na
pazBumuemo, koumo oepanuyaBam edpekma na opmaamonso-
2uyHama ouenka. CaegoBameAano gopu npu mesu nonyaauuu
exkezogHuam opmaaMOAOUYEH Npe2aeg ce cMsama 3a gocma-
MmbYeH.

Apyru
HokaszameacmBama, koumo Mozam ga ce usnoa3Bam npu

uzzomBsine Ha npenopbku 3a 2acmpouHmecmuHaAHU, eHgok-
PUHHU U gpy2u XaMapmoMmHu Ae3uu, cBbp3anu ¢ TSC ca oepa-
HuueHu u om nucko nuBo. IIpenopbuBa ce u3BwvpwBane na
nocaegBawu obpasnu uscaegBanus 3a nomBovpkgaBane na
cmabuanocmma Ha me3u ae3uu, ako uma makuBa. ITpenopwbuBa
ce u3BbpwBane Ha Guoncus Ha NOGo3pumeAHu A€3uu caMmo ko-
2amo Aezuume ca HeoOuuaiino 2oaemu, HapacmBawu, ¢yH-
kuuonaAHu, cuMnmoMamuyHu, MHO20 Ha Opoll uAau umam
gpyeu nogo3pumeanu cBoticmBa.
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3. KoopauHanusi Ha rpuzKHTE U

APYrH KIMHIYHU ChOOpazKeHus

npu naguentu ¢ TSC

TSC e xemepozeHHo 2enemuyHo 3a00As1Bane ¢ pazauunu
nposiBu u nopagu moBa kaunuunume my nposiBu ca MHO2000-
paznu. [TopBuunama namoaozaus ce pazaudaBa u cnopeg Bov3-
pacmma Ha 3aceaHamomo Auue. 3acsieanemo Ha MHoxkecmBo
Op2aHHU cucmeMu Ha pa3AaudHu emanu om kuBoma cb3gaBa
CEpuO3HU MpygHOCMU 3a OnpegeAsHe u Hamupane Ha ekcnep-
mHUME 3HaHUsA, HEOOXOgUMU 32 USAOCMHO ynpaBaenue Ha Me-
guuunckume epuzku 3a auvama ¢ TSC.

Hacmoswume npenopwku ca o6ekm Ha akmyaausupane ¢
ycbBbpuiencmBanemo Ha kAauHuuHume 3Hanust 3a 3abo0asiBa-
Hemo.
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