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Pringle koros eseteink

Cases of Pringle disease
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OSSZEFOGLALAS

A szerz6k a ritkdn el6fordulé Pringle-Bournenville
szindroma két, felnGttkorban felismert kortorténetét mu-
tatjdk be. Az els6 esetben a tipusos bértiinetek mellett
belsdszervi érintettség nem volt, a masodik betegnél a
bértiinetekhez neuroldgiai eltérések tarsultak. Az eset-
bemutatds mellett targyaljak a betegség tipusos tiineteit,
és a diagndzis felallitasanak kritériumait.
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SUMMARY

Authors present two cases of the rare genetically de-
termined Pringel-Bournewille syndrome recognized in
adulthood. The first case showed typical skin signs without
internal organ involvement. The second patient had
neurological abnormalities besides the cutaneous symptoms.
They summarize the clinical manifestations and the diag-
nostic criteria of the disease, too.
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A Pringle kér (morbus Bourneville—Pringle, Sclerosis
tuberosa) autoszomalis domindns 6rokl6désd (mutins gé-
nek: 9q 32 -34 és 16p13), vagy spontdn sporadikus meg-
jelenési lehet. Altalaban szamos belsd szervi érintettséggel
jaré neurocutan szindroma. A sclerosis tuberosat 1880-ban
Bourneville nevi francia neurolégus az epilepszia €s a de-
mencia Osszetartozdsaként dllapitotta meg. A korkép neve
igy lett: Morbus Bourneville.1890-ben Pringle irta le az ade-
noma sebaceum bdrtiinetet. Ekkor, mint 6nalld, velesziiletett

bérelvaltozast Morbus Pringle néven jelolte (arcon jelleg-
zetes elvaltozas: ,,Pringle-pillangé”). Az Osszefiiggésiiket
1908-ban Vogt irta le, igy lett a Morbus Bourneville—Pringle
elnevezés. O irta le a betegség karakterét (1).

A Bourneville-Pringle kér egy ritka genetikai betegség,
melynek incidencidja 1:12000-hez. A sclerosis tuberosa
hatterében a TSC 1 (9q34 kromoszéma) €s TSC 2 (16p13
kromoszéma) gének mutacidit egyarant kimutattak, melyek
a hamartin €s a tuberin nevd fehérjék képzéséért feleldsek,

Major Kkritériumok

Minor Kritériumok

Hypomelanoticus macula (23)

,.,Confetti” bdrlesio

Angiofibroma (=3)

Fogzomanc arkok (>3)

Ungual fibroma (22)

Intraoralis fibroma (22)

Shagreen folt v. multiplex collagenoma

Multiplex vesecysta

Multiplex retina hamartoma

Nonrenalis hamartoma

Corticalis dysplasia (23) (tuber és fehérallomanyi radialis
migratios zavar)

Cardialis rhabdomyoma

Lymphangioleiomyomatosis (LAM)

Renalis angiomyolipoma (22)

1. tdbla
TSC Diagnosztikus Kritériumok 2012 mddositasa (2)
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a sejtszaporodast befolydsolva. Az uj (tehat nem sziil6ktdl
orokolt) génmutdciok gyakoriak: az esetek 58-68%-aban
fordulnak el6. A klinikai tiinetek tobb szervrendszert érin-
tenek, igy a diagnosztikus kritériumoknak megfelelGen
allithato fel a kérkép (1). A szerz6k két beteget mutatnak
be, akiknél felnétt korban dertiilt fény a régéta fennall6 kor-
képre.

Esetismertetés

A 39 éves nébeteg korabbi anamnézisébdl kiemelendd: appendec-
tomia €s tonsillectomia. Gydgyszert rendszeresen nem szed. 2016
aprilisaban jelent meg ambulanciankon zavaré bdrtiinetei miatt: 10

4. dbra
Polypoid szovetminta a kézujjrél
(angiofibrokeratoma, Koenen tumor, HE 20x,
Dr. Cifra Janos)

1. dbra
Arcon, nasolabialisan megjelend sargas,
szines gombostifejnyi papuldk

5. dbra
Jobb szemhéjon verrucosus angiofibroma,
nasolabilais red6 mentén valamint
az orcdkon fényl6 felszind sargasfehér papuldk

2. dbra

¢tz

Kézujjain 1év6 bortiinetek

3. dbra 6. dbra
Labujjakon periungualisan Koenen tumorok Gingivafibromak
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éve a labujjakon, majd par éve a kézujjakon, néhany hénapja arcon
jelentek meg tiinetei. Arcan kifejezetten nasolabialisan €s az orr koriil
elszértan tobb apré adenoma sebaceum volt lathatd. Differencial
diagnézisként felmeriilt: faggydmirigy hyperplasias, naevus sebaceus,
acne, molluscum contagiosum, basalsejtes carcinoma, sebaceus car-
cinoma, neurofibromatosis, Muir-Torre szindréma: multiplex faggyu-
mirigy daganat tarsul csaladi carcinoma.

Kéz- és ldbujjain pdr mm-es puha tapintatd periungualis angiofib-
romdk voltak lathaték. A kormokon a hosszanti benyomatok, korom-
agyban szélkaszerd bevérzések.

Ez utébbibdl szdvettani minta is késziilt, mely alatdmasztotta a di-
agnozist: az epidermis némi epitheliomatosus hdmhyperplasiat mutat.
Felszine hyperkeratotikus. A basalis hdmhatara éles. A dermisben dens
collagen rostkotegekbdl felépiil§ verticalis irdnyd teriilet megfigyel-
hetd.

A meglévd bértiinetek miatt felmeriilt a Sclerosis tuberosa diag-
ndzisa (Pringle kor), igy esetleges belszervi érintettség miatt Kivizs-
gélast kezdtiink. Mellkas RTG és Hasi UH eltérést nem mutatott.
Koponya CT felvételen, intracranialis térfoglalas nem igazolddott,
retencids cystdkat frtak le mindkét oldali arciiregben. Echocardiografia
enyhe tricuspidalis insufficienciat, mitralis prolapsust véleményezett.
Laborjaban néhdny eltérés kiemelendé: CRP=17, We=40 mm/h,
vizeletben pus++.

Masodik esetiikkel a szerz6k egy 63 éves nébeteget szeretnének be-
mutatni, akinek el6zményébdl kiemelendd, 4 alkalommal abortusz,
valamint gyermekkordban epilepszia. 2004. oktéberében kardiol6gidrdl
kiildték konziliumba ambulanciankra, jobb szemhéjan illetve gingivan
hosszi ideje fennall6 bdrtiinetei miatt.

Kivizsgalds megtortént, az esetleges belszervi érintettség miatt.
Koponya CT intracranialis calcifikdciot, hasi UH: kétoldali vesecys-
takat véleményezett.

Szakvizsgalatok: Neuroldgiai konzilium mentalis retarddciot,
epilepsziat és viselkedészavart irt le. Kardiologia: hypertoniat, car-
diomegaliat, ISZB-t allapitott meg. Reumatologiai tiinetek: kifejezett
osteoporosis. Panorama RTG: az allkapocscsontban szamos retencids
— odontogén cysta.

Mindkét esetben igazolddott a Bourneville-Pringle betegség, bar ez
els esetben belszervi eltérés nem jelentkezett.
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Megbeszélés

A sclerosis tuberosa mds néven Bourneville-Pringle kor
egy olyan genetikai betegség, melyet a tiinetek és diag-
nosztikus kritériumok alapjan 4llithatunk fel. Biztos a
korkép, ha 2 major vagy 1 major + 2 minor tiinet all fenn.
Val6szind a betegség, ha 1 major tiinet + 1 minor tiinet és
lehetséges, ha 1 major tiinet vagy 2 / tobb minor tiinet (3).

A korkép kezelése kihivast jelent, elsGsorban tiineti kezelés
jon szoéba: laser, tumorok sebészi eltdvolitdsa, folyékony
nitrogén, dermabrasio, pszichés vezetés. Az utébbi idGben tobb
tanulmany sz6] mTOR inhibitorok alkalmazasérdl (Everolimus,
Votubia, Sirolimus, Rapamycin) (5). Ezek a szerek gatoljak az
mTOR cascadot, a foszforildcids folyamatokat csokkenti,
gétolja a sejt ciklust, az angiogenezist, a glicolizist reguldlé
fehérjéket kodol6 mRNS- translatiot- ezdltal csokkenti a
sejtproliferaciét és az angiogenezist (3, 4, 6).
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