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Klinikai adatok 1

33 eves férfi

Gyermekkora ota szaporodod bdrszinl, halvany
sargasbarna 3-5mm-es csoportos orr koruli, all
tajéki papulak

Egy papula diagnosztikus kimetszése tortent
Klinikai diagnozis: Trichoepithelioma















Differencial diagnosztikai lehetosegek

1. Fibroepithelialis polyp (acrochordon, skin tag)
2. Fibroma

3. Pleiomorf fibroma

4. Angiofibroma

5a. Fibrofolliculoma/Trichodiscoma
5b. Perifollicularis fibroma

5¢. Infundibulo-folliculosebaceus cysticus
hamartoma



Fibroepithelialis polyp

Axilla, nyak lateralis felszine, inguinalis hajlat
Tobbnyire pedunkulalt, bor szind
Kapillaris teleangiectasia lehet

Nincs multipolaris, ketmagvu, tobbmagvu
stromalis sejt

Gyakran seborreas keratosis szer(
hyperkeratozis



ibroma

pithelialis polyp denz stromaval:
oma durum”

oepithelialis polyp zsirsejtekkel:

roma molle”, ,Lipofibroma”




Pleiomorf fibroma

Kamino és mtsai 1989

Polypoid, fibroepithelialis polyp szerd lézio

L ehet subungualis

Orsosejtes, valtozo cellularitas

Kifejezett nuclearis pleomorfizmus

Alacsony mitotikus aktivitas

,Degenerativ atipia”, ,Ancient degeneration”
CD34 pozitiv (Faktor Xllla+/-)




Angiofibroma

e Soliter vagy multiplex

e Sargas-vorhenyes vagy bor szind

e Laza kollagenosus stroma

e Periadnexalis hagymaleveél szer( rostok

e Racsrostozat hianyzik

e Tag, szabalytalan kapillarisok

e Orso alaku, dentritikus, tobbmagvu sejtek
 Nuklearis atypia nincs




Fibrofolliculoma/Trichodiscoma

Arc, nyak, torzs, karok
Soliter vagy multiplex
Sargas-bor szind papulak

Mantle sejt kotegek, fenestralt struktura valtozo
foku sebaceus differenciacioval

Ham kotegekre merdleges kollagénrostok

Kollagenosus-mucinosus stroma
(Trichodiscomaban expanziv)

Stromalis dentriticus sejt, tobbmagvusag nem
jellemzé



Perifollikularis fibroma

Foln6tt korban jelentkezik
Fej-nyak régio, torzs

Gyakran multiplex

BOrszind papulak

Centralis follicularis structura

Perifollikularis, hagymaleveél szeri fibrosus-
mucinosus stroma

Dentritikus, tobbmagvu stromalis sejt nem
jellemzé



Infundibulo-folliculosebaceus cysticus
hamartoma
Arc, orr
Felgomb szerd papula

Cysticus infundibulumhoz kapcsolodo
sebaceus lobulusok, torz folliculusok

Fibromucinosus stroma zsirsejtekkel

Fokalisan, perifériasan dentritikus,
tobbmagvu stromalis sejtek lehetnek

(Trichofolliculoma varians?)















e Diagnodzisunk: ANGIOFIBROMA

e Megjegyzés: , Tekintettel a lézio multiplex
jellegére illetve lokalizaciojara az Adenoma
sebaceumnak felel meg. Morbus Pringle
(Sclerosis tuberosa) iranyaba torténé
kivizsgalas javasolt.”



Angiofibroma 1
Szoveti struktura, stroma

Felgombszerl vagy polypoid
Laza kollagenozus stroma
Kapillaris teleangiektazia

Felszinre merdleges, periadnexalis, ritkabban
perivascularis kollagén rostok ,hagymalevél szert
struktura”

Racsrostozat hianyzik

Gyakran lentiginosus melanocyta proliferatio a
junctioban












Angiofibroma 2
Cytomorfoldgia

Valtozoan sejtdus

Orso alku, dentritikus (ganglion szerd) vagy
tobbmagvu stromalis sejtek

Nuclearis pleomorfia nincs
Mitozis ritka
Enyhe lobsejtes infiltracio (hizosejtek!)















munhisztoké

alis dentritikus, tébbmagvu sejte
entin pozitiv
faktor pozitiv
) Willebrand faktor pozitiv

negativ (+/-)




Angiofibroma

ai megjelenés:

2r: Fibrosus papula
,Pearly penile papules”

Peri-, Subungualis fiboroma (Koenen tumor)
Akralis fibrokeratoma

olex: - Tuberosus sclerosis complex / TSC /
Bourneville-Pringle kor (Adenoma sebc




Fibrosus papula

Arc, tobbnyire orr

Soliter

Felgomb szer(, néha pedunculalt

Beutalo diagnozis altalaban: ID nevus
Gyakran hyperplazias sebaceus mirigyek a
bazison

Lentiginosus junctionalis melanocyta
proliferatio (CAVE! Nem in situ MM!)



oeriungualis fib

)sis tuberosa komplex részjelenseég
nen tumor)

kran tobbszoros
onyult
arkeratotikus lehet




Akralis fibrokeratoma

Ujjakon, periungualis, ritkan tenyeéri, talpi
Felszine hyperkeratotikus

Fibrovaskularis stroma

Felszinre merélegesen futo kollagén rostok

Akralis fibrokeratoma: inkabb gylijto
fogalom,ami a periungualis fibromat is magaban
foglalja



arly penile pap

sulcus coronarius mentéen gyonyfi
| 1-2 mm bér szinl papulak

yertas korul keletkezik
likailag egyéertelmd
tan regresszio




Klinikai adatok 11/1

6 eves korban kezd6do, szaporodo orr kordili, all
tajéki papulak

Kisgyermek korban kezd6dé hypertonia,
hyperurikaemia

2006. profuz haematuria kapcsan felfedezett
kétoldali polycystas vese (adult tipus -
autosomalis, dominans)

2010. Haematuria, septicaemia miatt ketoldali
nephrectomia, HD programba, transplantatios
programba vétel



Klinikai adatok 11/2

Centrofacialisan nagy szamu papula
Labujjakon periungualis fibromak

Torzson ovalis hypopigmentalt foltok

B.o. VI. bordan 2.5 cm-es cysta

Majban multiplex cysta

Retinan ,,achromaticus, hypopigmentalt foltok™
Hypokinetikus, echodenz kamrai septum

Agyi MR 2006. : ,,j.o. frontalisan-parasagitalisan a
konvexitason vastagabb gyrusok... a fehéer
allomanyban ezen teruleteken gliosis jelei...”
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Sclerosis tuberosa complex/
Bourneville-Pringle kér

Autosomalis dominans oroklodésu genetikai
rendellenesség magas sporadikus mutacios
arannyal

Embryonalis fejlédés soran jelentkez6 sejt
differenciacios, migraciods és proliferacios zavar.

Hamartomak képz6dése valamennyi szerv-
rendszerben:

Neurocutan syndroma/Phakomatosis
Esetenként valtozo szervi érintettseg.



Torténeti hatter

e 1880. Désiré-Magloire Bourneville
Mentalis retardacio, epilepszia és az agyfelszin
elvaltozasanak elso leirasa (sclerose tubereuse) és
azok osszefuggésbe hozasa

e 1890. John James Pringle
Adenoma sebaceum leirasa

e 1908. Heinrich Vogt
Mentalis retardatio, epilepsia, adenoma
sebaceum (Vogt) triasz leirasa



aris genetikai

13 -TSC2
1 gén terméke: Hamarin
2 gen terméke: Tuberin

narin+Tuberin komplex: GTP-ase aktiv
olex m==) Tumor szupresszor




Molekularis genetikai hattér 2

TSC1/TSC2 mutacio

i

Mutans neuralis progenitor sejt
(subependymalis germinativ matrix)

Koros leanysejt migracio
(subcorticalis-corticalis regio)

Tuber, Subependymalis nodulus



Szervi manifesztacio 1

e Kozponti idegrendszer:

— Corticalis tuber

— Subependymalis nodulus
— Oriassejtes astrocytoma

e Szovodmenyek: Mentalis retardacio,Epilepszia,

Autizmus, Obstrukcios hydrocephalus internus
(foramina Monro-i occlusio)



orvi manifesztacic

oma sebaceum: multiplex centrofacialis
ofibroma

nen tumor: peri-, subungualis angiofibromak f6
jjakon

opigmentalt foltok (,, kérisfa levél”)
etti” foltok
au lait” foltok
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Szervi manifesztacio 3

Vese:

Angiomyolipoma (60-80%)
Szovodmeny: mikro-, makrohematuria, fatalis
retroperitonealis vérzés

Soliter, multiplex vesecystak (20-30%)

Autosomalis dominans polycystas vese (2%)
Szovodmeény: hypertonia, vese elégtelenség,
infectio

Vesesejtes carcinoma (1%)




Szervi manifesztacio 4

Sziv:

Rhabdomyoma: (Ujszil6tt:90%, feln6tt:20%)
Szovodmeny: ritmuszavar

Tudo:

Lymphangioleiomyomatosis:

Szovodmeny: pneumothorax, chylothorax,
leégzési elégtelenség




vi manifeszta

retina ,,astrocytomak”-phakoma
30%)
omanc kraterek
iny fibromak
or-bél traktus: hamartomatosus pac




Diagnosztikus kriteriumok

Tuberous Sclerosis Consensus Conference
1998.

(Diagnostic Criteria Committee of the National
Tuberous Sclerosis Association (USA))

e Major kritériumok
e Minor kritériumok

J. of Child Neurology, 13 (12): 624-628



TSC diagnosztikus kritéeriumai

e Definitiv diagnozis : 2 major vagy 1 major és 2
minor kritérium
e Valoszinl diagnodzis: 1 major €s 1 minor
kritérium
e Lehetséges diagnozis: 1 major kritérium vagy
2 vagy tobb minor kritérium



Major kritériumok

Facialis angiofibromak

Nem traumas
angiofibromak

Hypopigmentalt foltok
Kotoszoveti nevus

TobbszoOros retina
nodularis hamartoma

Corticalis tuber

Subependymalis
nodulus

Subependymalis orias
sejtes astrocytoma

Sziv rhabdomyoma
Tudoé lymphangio-
leiomyomatosis

Vese angiomyolipoma



VIinor kritériumok

anc kraterek
Vesén kivili hama
,confetti ,, hypo-

pigmentalt foltok k
ebralis fehér
any radialis
ak ( 3)




uberosus Sclero
plex/Morbus Bourne
Pringle kér
(TSC2/PKD1 contiguous gene
syndrome?)

3 major kritérium és 2 minor
kritérium alapjan




Bourneville

Ire

é-Magloi

Désir

1840-1909



John James Pringle
1855-1922



Heinrich Vogt

1875-1957



