Haigusjuht

Vladislav Tiskovski



Haigusjuht

* Naine, 34 a.
 Jaanuar 2020: patsient poordus ITK EMO-sse paremapoolse Ulakdohuvaluga

e Varasemalt Uldiselt terve, v.a. nahaprobleemid
* Rohked visiidid dermatoloogidele nao- ja kehanaha probleemidega
* Diagnoosid: akne, rosaatsea, eriiteem, vitiliigo jne.

* VereanalUusid oluliste isearasusteta
» Koletsustiidi valistamiseks tehtud KT kontrastainega

* Kdhuvalu seletavat KT-uuringul ei leitud — kliiniliselt diagnoositud
toidumurgistus

e Juhuleiuna avastatud muutused vasakus neerus



KT kdht ja vaagen




KT kdht ja vaagen

* Vasaku neeru kesk-/ulaosas
Tu?...alaosas podletik?”“

e Vasaku neeruarteri laheduses on kaks
7 mm suurust |/s6lme.”

e Lisaks luudes rohkelt sklerootilisi
umarkoldeid

* Dgn tapsustamiseks tehtud MRT-uuring




MRT neerudest

« ,Ula - ja keskosas...heterogeense
kontrasteerumisega, parenhtiumi
kontuurilt valjakummuv mahuline
muutus - eelkdige tuumor...”

* ... kesk-ja alapoolusel kiiljad ja
pigem parenhtiiimi kootavad
Uimbritsevast parenhiitiimist vihem
intensivselt kontrasteeruvad
lesioonid - eelkdige kroonilise
(a)tiilipilse poletiku jargne seis.

T1+C CM T1+C NG



Edasine kulg

* Veebruar 2020: konsiiliumi otsus: ,,...ndidustatud laparoskoopiline
vasaku neeru resektsioon.”

e Marts 2020 rindkere KT-uuring: isearasusteta, v.a. sklerootilised
kolded luudes

e Marts 2020 laporoskoopia:
* ,paraaortaalne ulatuslik limfadenopaatia“
* cito! biopsia I/s-de paketist ja neeru alaosast
* [imfisdlmedes neeru arteri taga kartsinomatoossed rakud, neeru biopteeritud
tukis angiomuolipoom
* teostatud nefrektoomia koos limfadenektoomiaga.



Patoloogia vastus

* Kahes limfisdlmes vasaku neeruarteri taga ning Gihes
paraaortaalses sdlmes metastaatiline kartsinoom, Ghes
paraaortaalses solmes angiomuolipoomi fookus

* Ulapooluses papillaarne neerurakk-kartsinoom G1 pT1 pN1
* Alapooluses ning vaikeste kolletena neerus angiomilipoom

e Immuunhistokeemilistel varvingutel vastuolulised
tulemused...kirjanduse uurimisel sellised vastuolulised
tulemused koos teiste faktoritega (noor vanus,
multifokaalne angiomuolipoom samas neerus) voivad
vihjata, aga ei kinnita Tuberous Sclerosis Complex-it (TSC).”

Papillaarne RCC

—

Aprill 2020: geneetiliselt toestatud tuberoosne skleroos

Angiomulipoom



Tuberoosne skleroos

* Tuberous sclerosis complex (TSC) / Bourneville disease
 Neurokutaanne sindroom

* Autosoomdominantne parilik haigus, kuni 80% juhtudel tegemist
sporaadilise de novo mutatsiooniga

e Sagedus 1:6000 - 1:12000

* Iseloomulikud on hamartoomid erinevates organististeemides (aju, stida,
neerud, kopsud, nahk, silmad).

* Kliiniline pilt on vaga varieeruv
* Nahanahud kuni 95%-| juhtudest
* Epilepsia kuni 80%-| juhtudest
* Vaimne alaareng/pstihhoneuroloogilised halbed kuni 50%-| juhtudest

* Spetsiifiline ravi puudub



Brain

* 90% epilepsy

* 80-90% SEN

* 10-15% SEGA

* 90% TAND

* 50% intellectual
disability

* 40% autism spectrum
disorder

-

-

L

Other

* 50% oral ibromas

* 50% retinal astrocytic
hamartomas

-

Heart

Infants

* 90% cardiac
rhabdomyoma

Adults

* 20% cardiac
rhabdomyoma

.

Kidney

* 70% angiomyolipoma

* 35% simple multiple
cysts

* 5% polycystic kidney
disease

* 2-3% renal cell
carcinoma

L

Lung

Women

* 80% asymptomatic
LAM

* 5-10% symptomatic
LAM, can lead to
respiratory failure

Men and women

* 10% MMPH

r

Skin

* 75% angiofibroma

* 20-80% ungual
fibroma

* 25% fibrous cephalic
plaques

* >50% shagreen
patches

* 90% focal
hypopigmentation

Nature Reviews | Disease Primers




Tuberoosne skleroos ja neer

* Angiomuolipoomid
* 55%—75% haigetel
* \VOrreldes s;t))oraadiliste AML-dega reeglina

§_uuremad, ilateraalsed, suurema veritsusriskiga
* Ule 1/3-l rasvavaesed
* Tsustid

* TSC2 geen kdrvuti PCKD1 geeniga

* Neerurakuline vahk ja onkotslistoom

* VVorreldes tldpopulatsiooniga kdrgema
esinemissagedusega (2-4%), esineb nooremas
eas

* Omapadrase morfoloogilise, immunoloogilise ja
molekulaarse profiiliga




Edasine kulg - MRT peaajust

e August 2020 patsiendile tehtud MRT peaajust

* Pt. ise neuroloogiliste kaebusteta

T2 FLAIR



TSC ja aju

* Pildiline leid olemas 90%-95% juhtudel
* Tunnused suhteliselt patognoomilised

* Kortikaalsed tuberkulid

* Subependiimaalsed hamartoomid

* Subependiimaalsed hiidrakulised astrotsiitoomid (SGCA)
* Valgeaine muutused, eelkdige nn. radial migration bands

* Harvemad mittespetsiifilised nahud
* Vaikeaju atroofia
* Corpus callosumi dusgenees
* Chiari malformatsioonid



Kortikaalsed tuberkulid

* Kuni 95%-| TSC haigetest
e Glioneuronaalsed hamartoomid
* Epileptogeensed

e Kolmnurksed lesioonid korge
T2/FLAIR ja madala T1 signaaliga
kortikaalsel/juksta-/subkortikaalsel

e KT-s raskesti aimaitavad, v.a juhul,
kui lubjastunud

* 10% kontrasteeruvad, difusiooni
restriktsiooni reeglina ei ole

MRT T2 FLAIR



Subependimaalsed hamartoomid

* 80%-| TSC haigetest

* Vaikesed irregulaarsed
intraventrikulaarsed massid

* Reeglina <1 cm

* Harva voivad pohjustada
obstruktiivset hiidrotseefalust

* 88% kaltsifikatsioonidega
* MRT-s erineva signaaliga
 Vahelduva kontrasteerumisega

MRT T1+C



Subependimaalne hiidrakuline astrotstitoom

5

e 5-15%-| TSC haigetest

e Intraventrikulaarne lobuleeritud mass
>1 cm Monro foraameni juures

* Voib olla ka multiiplne

* Voib pdhjustada obstruktiivset
hidrotseefalust

 Sageli kalfikatsioonidega, tsistidega

* Heterogeense tiheduse ja MR-
signaaliga

* Reeglina intensiivse
kontrasteerumisega

MRT T1+C



Valgeaine muutused

» Radial (migration) bands -T2/FLAIR hiiperintensiivse signaaliga
radiaalsed jooned/ voodid

MRT T2 FLAIR



Lisaks

e Limfangioleiomatoos * Multifocal micronodular pneumocyte
nyperplasia (MMPH)




Lisaks

e Sidame rabdomuioomid  Sklerootilised luukolded ja luutsistid,
periostaalne reaktsioon
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