Postepy Psychiatrii i Neurologii 2008; 17 (2): 161—164
Praca kazuistyczna

Case report

© 2008 Instytut Psychiatrii i Neurologii

Stwardnienie guzowate — opis przypadku

Tuberous sclerosis complex (TSC) — a case report
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STRESZCZENIE

Cel. Stwardnienie guzowate jest chorobq uwarunkowanq genetycznie dziedziczong w sposob autosomalny dominujqcy o roznej eks-
presji genow. Zaburzenie to cechuje rozwoj guzow w obrebie wielu narzqdow i uktadow. Rozpoznanie stawia si¢ na podstawie kryteriow

klinicznych, ktore zostaly ustalone w 1998 roku.

Przypadek. W pracy przedstawiono przypadek pacjentki ze stwardnieniem guzowatym. Opisano okolicznosci przyjecia do szpitala,

proces diagnostyczny, leczenie.

Komentarz. Historia pacjentki pokazuje, iz diagnoza stwardnienia guzowatego jest stosunkowo tatwa, ale wymaga wspolpracy roz-

nych specjalistow.

SUMMARY

Objectives. Tuberous sclerosis complex (TSC) is a genetic disease with an autosomal dominant pattern of inheritance varying in gene
expression. TDC is characterized by the development of tumours within many organs and systems. TDC is diagnosed by the clinical criteria

established in 1998.

Case report. The presented case concerns a woman with TDC and includes the circumstances of her hospital admission, the diagnostic

process, and treatment.

Commentary. The patient s medical history shows that TDC is relatively easy to diagnose but its assessment requires the co-operation of

various specialists.

Stowa kluczowe: stwardnienie guzowate / opis przypadku
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Choroba Bourneville’a-Pringle’a inaczej stwardnienie
guzowate (TSC, tuberous sclerosis complex) jest rzad-
ko spotykana jednostka chorobowa o czgstosci wystgpowa-
nia 1:10000-1:23 000. Po raz pierwszy zostata opisana
w 1880 roku przez Desire’a-Magloirea Bourneville’a. Nale-
zy do grupy zaburzen nerwowo-skornych zwanych fako-
matozami. Jest dziedziczona w sposob autosomalny domi-
nujacy o roéznej ekspresji genow. 65-80% przypadkow ma
charakter spontanicznej mutacji, u pozostatych pacjentow
dziedziczenie jest autosomalne dominujace [1]. Poznano
2 geny, ktore sa odpowiedzialne za rozwoj choroby: TSC 1
(9934) kodujacy hamartyng, biatko pelniace funkcjg supreso-
rowa dla guzoéw oraz TSC 2 (16p13) kodujacy wytwarzanie
biatka tuberyny [2, 3]. Rola tych gendéw nie jest doktadnie
poznana, ich mutacje moga prawdopodobnie prowadzi¢ do
niekontrolowanego wzrostu guzoéw, do zaburzen prolifera-
cji i roznicowania komorkowego. W zwiazku z tym zmiany
chorobowe dotycza wielu narzadéw i uktadow.

W przeszto$ci rozpoznanie stawiano na podstawie obec-
nosci tzw. triady Vogta: obnizenia sprawnosci intelektualnej,
padaczki oraz gruczolaka tojowego skory. Dodatkowymi
objawami byly zmiany narzadowe. Obecnie wiadomo, iz
choroba cechuje si¢ duzym stopniem fenotypowej zmienno-
$ci wynikajacej z niepetnej penetracji genow. Tylko u 29%
chorych wystepuje triada objawow, natomiast u 6% pacjen-
tow nie stwierdza si¢ zadnego z tych objawow [4, 5, 6].

Zmiany, ktére najlatwiej jest zaobserwowaé dotycza
skory. Najbardziej charakterystyczne jest tzw. znamig
Pringle’a. Sa to drobne naczyniakowtdkniaki (angiofibroma)
o barwie otaczajacej skory badz brazowo-czerwonej pokryte
drobnymi teleangiektazjami. Ukladaja si¢ na twarzy w ksztalt
motyla: na przysrodkowych czgéciach policzkow, fatdach
nosowo-wargowych i brodzie. Na skorze tutowia i konczyn
moga wystgpowac ,,liScie jesionu”, czyli plamy odbarwie-
niowe widoczne w $wietle lampy Wooda. Skéra szagryno-
wa to znamig tacznotkankowe ze zgrubieniami o zielonka-
wej badz cielistej barwie w okolicy ledzwiowo-krzyzowe;j.
Guzki Koena — widkniaki w obrgbie watéw paznokciowych
rak i stop. Wystegpuja wiokniaki dziasel, wewngtrznej po-
wierzchni policzkow, podniebienia i jgzyka [7].

W obregbie OUN wystepuja:

— nienowotworowe guzy korowe (hamartoma) wysteg-

pujace u 95% chorych,

— guzki podwysciotkowe wpuklajace si¢ do §wiatta ko-
mor dajace obraz ,.kapiacej Swiecy,”

— patognomiczny dla schorzenia gwiazdziak podwys-
ciotkowy olbrzymiokomorkowy, guz histologicznie
tagodny, ale jego umiejscowienie w obrgbie uktadu
komorowego, w poblizu otworu Monroe moze powo-
dowac¢ wodogtowie,

— guzki w istocie biatej-skupiska komorek dysplastycz-
nych, ognisk dysmielinizacji,
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U ponad 50% w badaniach radiologicznych opisywane
sa zwapnienia moézgu [7, 8, 9, 10].

Ze zmianami w OUN wiaza si¢ objawy kliniczne: pa-
daczka, obnizenie sprawnosci intelektualnej, deficyty po-
znawcze. Napady padaczkowe sa zazwyczaj oporne na
leczenie. Charakterystyczne sa napady zgigciowe pojawia-
jace si¢ przed 1 r.z., przechodzace pdzniej w napady tonicz-
no-kloniczne, akinetyczne, pierwotnie i wtérnie uogolnio-
ne [11]. Sprawnos$¢ intelektualna moze by¢é w normie ale
czgsto jest obnizona. Moze to by¢ spowodowane napadami
padaczkowymi, wzmozonym ci$nieniem §rodczaszkowym,
guzami mozgu. Rozpoznaje sig organiczne zaburzenia oso-
bowosci, autyzm, schizofreni¢, nieprzystosowanie, trud-
nosci szkolne, zyciowe [12]. W pracy Prather i de Vries
[13] znajdujemy informacjg, iz ponad potowa dzieci ze
stwardnieniem guzowatym ma obnizona sprawnos¢ intelek-
tualng oraz stwierdza si¢ u nich inne rozwojowe patologie.
Dzieci z norma intelektualna stanowia grupe wysokiego
ryzyka wystapienia neuropsychologicznych deficytow oraz
problemoéw z zachowaniem, nauka i innych psychiatrycz-
nych zaburzen. Zaburzenia funkcji poznawczych u pacjen-
tow z TSC stwierdzano znaczaco czgsciej u 0sdb z obu-
stronnymi guzami korowymi i wczesnym poczatkiem
napadoéw padaczkowych (przed 6 r.z.) w badaniach przepro-
wadzonych przez Zaroff [14]. U 57% pacjentéw badanych
przez Winterkorn (grupa liczyta 107 chorych) stwierdzono
normg intelektualna. Zaburzenia funkcji poznawczych ko-
relowaly z opornymi na leczenie napadami padaczkowymi
i mutacjami TCS2 [15]. Harrison w swojej pracy stwier-
dzit, iz osoby chore na TSC z prawidlowym ilorazem in-
teligencji przejawiaja sktonnos¢ do specyficznych poznaw-
czych deficytoéw [16]. Raznahan i wsp. opisuja zaburze-
nia psychiczne u 40% badanych oséb z TSC. Najczesciej
byty to zaburzenia afektywne 30%, gtownie epizod depre-
syjny, uzaleznienie od alkoholu 6,7%, zaburzenia Igkowe
5%, tiki 3,3% [17].

Badaniem okulistycznym mozna wykry¢ guzki siatkow-
ki (astrocytarne hamartomata). Jest to obraz patognomiczny
dla TS. Inne zmiany to bezbarwne plamki teczowki [18, 19].

Guzy wykrywane w nerkach to angiomyolipoma. Sa to
guzy tagodne, dajace dolegliwosci bolowe w okolicy lgdz-
wiowej, krwiomocz, nadci$nienie tgtnicze, niewydolnosé
nerek. Inne zmiany — to torbiele i torbielowato$¢ nerek, rak
jasnokomoérkowy nerki [5, 20].

U chorych wystepuja tez tagodne guzy serca rhabdo-
myoma. Najczgsciej nie daja zadnych objawow, ale moga
powodowac¢ zwezenie uj$¢ naczyniowych, zaburzenia ryt-
mu lub przewodzenia [7].

Phuca rowniez moga by¢ zmienione chorobowo. Wystg-
puja podoptucnowe torbiele (lymphagiomatosis), wysigki
optucnowe z obecnoscia chtonki, samoistna odma optuc-
nowa [8, 21].

Guzy watroby, $ledziony, trzustki to: adenoma, leiomy-
oma, angioma [8].

Uktad kostny: torbiele kostne kosci krotkich rak i stop,
zgrubienia korowe i okostnowe w $rddreczu, $rddstopiu,
podudziach [22].

W 1998 roku podczas Migdzynarodowej Konferencji
zorganizowanej przez Narodowe Towarzystwo Stwardnie-
nia Guzowatego w USA ustalono kryteria rozpoznawania
choroby Bourneville’a [23].

Sylwia Mitoriska, Ewa Murak-Kozanecka

Kryteria duze:
1. Naczyniakowtokniaki skory twarzy lub ptaski wtok-
niak na czole.

. Wiodkniaki watéw paznokciowych, wtokniaki okoto-
paznokciowe.

. Plamy odbarwieniowe (3 lub wigce;j).

. Skora szagrynowa (znamig tacznotkankowe).

. Mnogie hamartomatyczne guzki siatkowki.

. Guz kory mézgu.

. Guzki podwyscidtkowe mozgu.

. Podwysciotkowy gwiazdziak olbrzymiokomorkowy.

. Guzy serca pojedyncze lub mnogie.

. Torbiele podoptucnowe.

. Guzy nerek (angiomyolipoma).
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Kryteria male:
1. Mnogie, drobne ubytki w szkliwie zgbow.
. Hamartomatyczne polipy odbytu.
. Torbiele kostne.
. Promieniste pasma w istocie biatej mozgu.
. Wibkniaki dziaset.
. Pozanerkowe guzy hamartomatyczne.
. Plamy achromatyczne siatkowki.
. Zmiany skorne typu ,,confetti”
. Mnogie torbiele nerek.
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Pewne rozpoznanie mozna ustali¢, gdy spelione zo-
stana 2 duze kryteria lub 1 duze i 2 mate. Rozpoznanie jest
prawdopodobne, gdy spetnione jest 1 duze kryterium
i 1 mate, a mozliwe — gdy spetnione sa: 1 duze lub 2 i wig-
cej matych [23].

Wachlarz niezbgdnych badan diagnostycznych w przy-
padku podejrzenia TSC jest bardzo szeroki. Naleza do
nich: USG jamy brzusznej, nerek, w szczegodlnych przy-
padkach CT, w watpliwych RM, RTG ptuc, EKG, ECHO
serca, badanie okulistyczne, badanie dna oka, EEG, CT, MR
OUN, RTG uktadu kostnego, testy psychologiczne, neuro-
psychologiczne.

Chorobg nalezy réznicowac z innymi schorzeniami gru-
py fakomatoz. Nerwiakowltdkniakowatos¢ (choroba Re-
cklinghausena) tez cechuje si¢ mnogos$cia i réznorodnoscia
objawow. Na skorze wystgpuja plamy kawowo-mleczne,
obecne sa nerwiakowtdkniaki na tutowiu, gtowie, twarzy,
konczynach, guzki Lischa w tgczowce oka, guzy OUN:
glejaki nerwow wzrokowych, gwiazdziaki, nerwiaki nerwu
VIII, oponiaki. W naczyniakowatos$ci twarzowo-mozgowe;j
(choroba Sturge-Webera) podstawowymi objawami sa: na-
czyniakowato$¢ twarzy, naczyniakowato$¢ opon migkkich,
zwapnienia kory mézgu. W naczyniakowatosci siatkow-
kowo-moézdzkowej (choroba von Hippel-Lindaua) naj-
czgsciej wystgpuja naczyniak plodowy moézdzku i siatkow-
ki oraz r6zne zmiany narzadowe: torbiele nerek, trzustki,
watroby, rak jasnokomorkowy nerki, guz chromochlonny
nadnerczy [11, 24].

Stosuje si¢ leczenie objawowe, w zalezno$ci od umiejs-
cowienia zmian oraz obrazu klinicznego. Chirurgiczne — w
przypadku zmian skornych, narzadowych, OUN. Niezbed-
na jest opieka psychologiczna oraz farmakoterapia w przy-
padku napadéw padaczkowych, zaburzen psychicznych.



Stwardnienie guzowate — opis przypadku

OPIS PRZYPADKU

Okolicznosci przyjecia. 53-letnia kobieta zostata przyjgta
do oddzialu psychiatrycznego na podstawie skierowania
z prywatnego gabinetu lekarskiego. Pozostawala pod opieka
psychiatry od 2,5 roku. Lekarz prowadzacy rozpoznat zabu-
rzenia depresyjne z mys$lami i planami suicydalnymi, zabu-
rzenia osobowosci, stan po operacji guza nerki, nadcisnienie.
W opisie znajdowaty si¢ dodatkowe informacje, iz pierwszy
epizod depresyjny miat miejsce 3 lata wczesniej.

Przywieziona do szpitala przez brata. Niestarannie ubra-
na, zaniedbana. W obnizonym nastroju, afektywnie dosto-
sowana, w dobrym kontakcie werbalnym, wielomoéwna, za-
przeczata myslom i tendencjom samobdjczym. W badaniu
przedmiotowym stwierdzono kilkudniows, zablizniong rang
cigta skory szyi o poszarpanych brzegach oraz rany nadgarst-
kow. Pacjentka utykata na lewa konczyng dolna. Stopa i pod-
udzie byto obrzgknigte, bolesne z ograniczona ruchomoscia.
Ujawnila, ze kilka dni wcze$niej zyletka dokonata gitgbokich
naci¢¢ szyi w celach samobojczych, okaleczyta tez nad-
garstki. Dwa dni pdzniej przewrocila si¢ doznajac urazu
konczyny dolnej. Mimo ze nie mogla chodzi¢, nie wzywata
pomocy. Po interwencji brata zgodzila si¢ na hospitalizacj¢
psychiatryczna. W szpitalu wykonano badanie RTG, stwier-
dzono ztamanie kostki podudzia, konczyng zaopatrzono opa-
trunkiem gipsowym. W badaniu fizykalnym stwierdzono po-
nadto: na twarzy brazowo-czerwone wykwity grudkowe na
nosie, przysrodkowych czgsciach policzkow, fatdach noso-
wo-wargowych; wiokniaki watéw paznokciowych rak i stop.

Wywiad od pacjentki ujawnit, ze urodzita si¢ w rodzinie
peinej, wychowywana byta przez rodzicow i dziadkow, ma
mlodszego brata. Babcia ze strony ojca miata rozpoznanego
czerniaka skory. Siostra ojca miala liczne zmiany guzowate
na skorze calego ciata oraz guza macicy. Wywiad okotopo-
rodowy i weczesnodziecigey byl prawidtowy. Nie sprawiata
ktopotow wychowawczych, byta zdolna uczennica. Ukon-
czyta studia wyzsze, pracowata na waznych kierowniczych
stanowiskach. Rozwiedziona od kilku lat, ma dorostego
syna. Byta osoba towarzyska, miata duze grono znajomych.
Aktywna, przedsigbiorcza, kreatywna. Przywiazywata duza
wage do swojego wizerunku, zawsze elegancka, zadbana.
W 6 r.z. miala naswietlang twarz radem z powodu naczy-
niaka fatdu nosowo-wargowego. W 16 r.z. w oddziale chi-
rurgii plastycznej rozpoznano znamig Pringle’a, wykonano
zabieg dermabrazji. Po zabiegu zmiany skorne pojawiaty
si¢ ponownie. Korzystata z réznych zabiegdw kosmetycz-
nych, dermatologicznych. W nastgpnych okresach swojego
zycia nie wiazata wystgpowania réznych dolegliwosci
z choroba Pringle’a, nie informowata o tym lekarzy.

Problemy zdrowotne zaczety si¢ w wieku 48 lat. Kilka
razy zemdlata, dwukrotnie stracita przytomnos$¢, raz bez-
wiednie oddata mocz. Byla ostabiona, zaczeta mie¢ klopoty
z elementarnymi sprawami w pracy (np. segregowanie
dokumentéw), ktopoty z pisaniem o typie dysgrafii. Uwa-
zala, ze sa to objawy przeciazenia praca, zmeczenia. Po
kilku miesiacach stwierdzono u pacjentki nadci$nienie tgt-
nicze. Z tym schorzeniem wigzano wystgpowanie zaburzen
$wiadomosci. Wykonano USG naczyn moézgowych, CT
glowy. Badania nie wykazaly zadnej patologii. Poniewaz
leczenie objawowe nadci$nienia tetniczego nie byto sku-
teczne zaczgto szuka¢ przyczyny choroby. Wykryto guza
nerki, operowana, badaniem histopatologicznym stwierdzo-
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no angiolipoma nerki. Nastgpnie pacjentka byla kilka razy
hospitalizowana w oddziatach internistycznych, skad wy-
pisywano ja z rozpoznaniami objawowymi.

Psychicznie zmienita sig 3 lata przed przyjgciem do szpi-
tala psychiatrycznego. Smutna, przygngbiona, plakala bez
powodu, niewydolna w zakresie codziennych obowiazkdow,
nie sypiata w nocy. Przez kilka miesigcy korzystata z po-
mocy psychiatrycznej i psychoterapeutycznej. Przyjmowata
mirtazaping, wenlafaksyng. Poprawa nastapita po doksepi-
nie. Wrécita do pracy, znowu byla aktywna, tworcza. Jedno-
czes$nie nastapita zmiana zainteresowan pacjentki. Po raz
pierwszy w zyciu zaczela pisaé wiersze, zajela sig kolekcjo-
nowaniem antykow. Kupowata obrazy, meble, tkaniny, wy-
roby rzemie$lnicze. Oddawala si¢ tej nowej pasji w sposob
niekontrolowany, zadtuzajac sig, zaciagajac kredyty. Nabyte
przedmioty gromadzita w domu, u rodziny, znajomych. Po-
nowne pogorszenie stanu psychicznego rok przed przyjgciem
do szpitala. Nie byta w stanie wywiazywac si¢ z obowiaz-
kéw zawodowych, zaniedbywata siebie, dom. Z powodu
depresji przez 9 miesigcy korzystata ze zwolnienia lekar-
skiego, nastgpnie zasitku rehabilitacyjnego. Przyjmowata
leki przeciwdepresyjne niesystematycznie, naduzywata le-
kow uspokajajacych, nasennych. Zaczgla dokonywac samo-
okaleczen, drapata skore az do powstania ran (,,to byto zne-
canie si¢ nad soba, by¢ moze cheé zwrocenia na siebie
uwagi”). Czula si¢ samotna, opuszczona przez rodzing.
Miatla zal do najblizszych, ze si¢ nia nie interesuja, nie po-
magaja. Tydzien przed przyjgciem do szpitala w celach sa-
mobojczych zyletka dokonata glgbokich nacig¢ szyi (,,datam
sobie spokdj, bo kolejne drapanie nie dawato krwotoku,
dziwitam sig, ze taka gruba jest tkanka tluszczowa”). Oka-
leczyta tez nadgarski dokonujac powierzchownych zranien.

Z wywiadu od rodziny wynikato, iz pacjentka od okoto
3 lat jest chwiejna emocjonalnie, zmienna w nastroju, im-
pulsywna. Izoluje sig, unika kontaktu z najblizszymi, wyta-
cza telefon majac jednoczesnie pretensje o brak opieki.

W oddziale pacjentka z tatwos$cia nawigzywata kontakt
z innymi osobami, ale trzymata si¢ z dala od pacjentek. Sku-
piata na sobie uwagg otoczenia poprzez dramatyzowanie,
teatralne zachowania. Przyjmowala postawe wielko$ciowa.
Byta wielom6wna, lepka tematycznie, chwiejna emocjonal-
nie, drazliwa, dygresyjna. Ujawniata nieufno$¢ i podejrzli-
wo$¢ w stosunku do rodziny, bez cech urojen. Miata zal do
rodziny o brak zainteresowania, wsparcia. Naped psychoru-
chowy byl wyréwnany. Zglaszata poczucie mniejszej spraw-
nos$ci intelektualnej. Obserwowano dyskretne zaburzenia
pamigci, uposledzenie zdolnosci przypominania. Krytycyzm
w ocenie stanu zdrowia, sytuacji zyciowej byt ograniczony.

Badania diagnostyczne. EEG: zapis bez zmian napado-
wych 1 ogniskowych. Tomografia komputerowa gtowy przed
i po podaniu $rodka cieniujacego: bez zmian. Rezonans
magnetyczny glowy: w obregbie kory obu pétkul mézgu
widoczne rozsiane ogniska zmienionego sygnatu tkanki ner-
wowej potozone w ptacie czotowym i ciemieniowym prawej
potkuli i mniejsze w placie ciemieniowym i skroniowym le-
wej potkuli mozgu odpowiadajace guzom typu hamartoma.
Ogniska dysplastycznie zmienionej tkanki nerwowej obecne
podkorowo w istocie biatej styku czolowo-ciemieniowego
lewej potkuli mézgu i w placie ciemieniowym poétkuli moz-
gu prawej. Wnioski z badana psychologicznego (z wy-
korzystaniem: skali Wechslera, testow: Bentona, Graham-
Kendall, MMPI w polskiej adaptacji Matkowskiego oraz
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testu piramid barwnych: (1) ogdlna sprawnos¢ intelektual-
na na poziomie przecigtnym, obnizona przez zaburzenia pa-
migci $wiezej stuchowej, mys$lenia analitycznego, analizy
1 syntezy przestrzennej; (2) wystgpowanie patologicznych
zmian w obregbie OUN, (3) osobowos$¢ o cechach histrio-
nicznych, uksztaltowana na podtozu niepetnowartosciowe-
go uktadu nerwowego, (4) dekompensacja spowodowana
przez sytuacje¢ trudng przekraczajaca mozliwosci adapta-
cyjne pacjentki.

Rozpoznano: stwardnienie guzowate (choroba Bourne-
ville’a-Pringle’a, organiczne zaburzenia osobowosci i na-
stroju. Przemawiato za tym spetnienie pewnych kryteriow
rozpoznania (kryteria duze: guzy kory mézgu-HAMARTO-
MA, naczyniakowtokniaki skory twarzy, wtokniaki watow
paznokciowych, guz nerki). Zmiany o typie hamartoma
wykryte w badaniu MR glowy oraz wieloletnie, nieuregulo-
wane cisnienie tgtnicze spowodowaly ujawnienie si¢ kli-
niczne pod postacia napadéw padaczkowych (utraty przy-
tomnosci z bezwiednym oddawaniem moczu), organicznych
zaburzef osobowosci, obnizenia sprawnosci intelektualne;j.
Z tego powodu pacjentka gorzej funkcjonowata w pracy,
pogorszyly sig jej stosunki z rodzing. Brak wgladu w sytu-
acj¢ zdrowotna, trudnosci w pracy i zZyciu osobistym prze-
kroczyly mozliwosci adaptacyjne pacjentki, co skutkowato
zaburzeniami nastroju i niekontrolowanymi zachowaniami
autoagresywnymi.

Zastosowano leczenie: kwas walproinowy 1000 mg/die,
nicergolina 30 mg/die, hydroksyzyna 25 mg na noc. Zostata
wypisana po 2 tygodniach, w stanie poprawy, w wyréwna-
nym nastroju, bez mysli i tendencji suicydalnych.

KOMENTARZ

Rozpoznanie nie nastreczyto trudnosci, dzigki zebraniu
doktadnego wywiadu zarowno od pacjentki, jak i od rodzi-
ny, zapoznaniu si¢ z cato$cia dotychczasowej dokumentacji
lekarskiej i uzupetnieniu diagnostyki.

Choroba Bourneville’a-Pringle’a jest jednostka choro-
bowa wystepujaca sporadycznie, ale bardzo interesujaca
z uwagi na ztozony obraz kliniczny. Wymaga interdyscypli-
narnego podejsScia do pacjenta, zaangazowania réznych
specjalistow. Konieczne sa okresowe badania narzadow,
uktadéw. Niezbgdna jest kontrola cztonkdéw rodzin oraz ob-
jecie opieka psychologiczna pacjentow, ktorzy moga oba-
wia¢ si¢ wynikéw kolejnych badan i odczuwaé Igk przed
przysztoscia.

W opisanym przypadku rozpoznanie choroby mozna byto
postawi¢ wczesniej, gdyby doktadnie zebrano wywiad od
pacjentki, sprobowano potaczy¢ kolejno pojawiajace si¢ ob-
jawy chorobowe w catos¢. Nie jest jasne, dlaczego pacjentka
nie informowata lekarzy o rozpoznanej w dziecinstwie cho-
robie Pringle’a. Nie wiadomo czy ona i jej rodzice zostali
w odpowiedni spos6b poinformowani o charakterze choro-
by, jej powiktaniach, czy zdawali sobie sprawg , ze moze
dawac¢ objawy po tylu latach. By¢ moze jednak zadzialat
mechanizm zaprzeczenia powaznej chorobie o dziedzicz-
nym charakterze.

Sylwia Mitoriska, Ewa Murak-Kozanecka
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