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Registra¢ni formular TSC

Jméno pacienta: Datum narozeni:
VySetfujici specialista: tel:
(zabezpecujici informovany souhlas pacienta) e-mail:

Pohlavi: muzské/ zenské
Vék v dobé vysetieni:

Kuze i o + = pfitomno
Facialni angiofibromy (adenoma sebaceum) - (pocet)

) - = nepfitomno
Hypomelanotické skvrny (pocet)

. ] n = nevySetieno
Fibrozni plaky hlavy (Eela, ve vlasaté ¢asti)

opf. uvest pocet
Ungualni fibromy (pocet) (Pop pocet)

Sagrénova skvrna

KozZni 1éze typu "confetti"

CNS
Kortikalni tubery
Cerebrélni radialni migraéni drahy bilé hmoty
Subependymalni noduly (SEN)
Subependymalni obrovskobuné&ény astrocytom (SEGA)
Drobné kalcifikace (uvést eho)

Sitnice

ViceCetné hamartomy

Bezbarva skvrna na sitnici
Srdce Rhabdomyom(y) (pocet)

Ledviny | Angiomyolipomy (pocet)

Cysty
Plice Lymfangioleiomyomy
Usta
Intraordlni fibromy (pocet)
Jamky zubni skloviny (pocet)
Epilepsie
Mentalni neni
retardace
mirna
stfedni
tézka
Jiné

Kontaktni osoby: doc. RNDr. Radek Vrtél, PhD., Ustav lékarské genetiky, Fakultni nemocnice Olomouc,
Zdravotnikd 248/7, 779 00 Olomouc, tel. 588442866, e-mail: radek.vrtel@fnol.cz
Pozadovany vzorek: 5 — 10 ml nesrazlivé krve v EDTA (nemrazit!) nebo DNA izolovana z tohoto objemu krve




Diagnosticka kritéria TSC dle:

Tuberous Sclerosis Complex Diagnostic Criteria Update: Recommendations of the 2012 International
Tuberous Sclerosis Complex Consensus Conference.

Hope Northrup, Darcy A. Krueger, on behalf of the International Tuberous Sclerosis Complex Consensus
Group

Pediatr Neurol. 2013 Oct; 49(4): 243—-254. doi: 10.1016/j.pediatrneurol.2013.08.001

Majoritni znaky TSC

Hypomelanotické skvrny (3 a vice, alespori 5 mm v priiméru)
Angiofibromy (3 a vice) &i fibrézni plaky hlavy

Ungudlni fibromy (2 a vice)

Sagrénova skvrna

Vicecletné sitnicové hamartomy

Kortikalni dysplazie*

Subependymalni noduly (SEN)

Subependymalni obrovskobunéény astrocytom (SEGA)
Srdeéni rhabdomyom

Lymfangioleiomyomatéza (LAM)t

Angiomyolipomy (2 a vice) (AML)t

Minoritni znaky TSC

Kozni |éze typu "confetti"

Jamky zubni skloviny (3 a vice)

Intraoralni fibromy (2 a vice)

Bezbarva skvrna na sitnici

Viceletné renalni cysty

Nerenalni hamartomy

1 Pokud dojde k sou¢asnému vyskytu lymfangioleiomyomatézy a angiomyolipomu

a nejsou pfitomny dal$i znaky TSC, nelze diagnostikovat definitivni TSC.

* Polozka "kortikalni dysplazie" zahrnuje cerebralni radialni migrac¢ni drahy bilé hmoty

a kortikalni tubery.

Definitivni diagnéza TSC:

PFitomny 2 majoritni znaky nebo 1 majoritni znak v kombinaci s 2 a vice znaky minoritnimi.

Mozna diagnéza TSC:

PFitomnost 1 majoritniho znaku nebo vyskyt 2 a vice minoritnich znak.
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