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Abbildung 1.

Thorax ap liegend. Mantel-
pneumothorax rechts und hoch-
gradige, vorwiegend interstitielle
und basal-betonte Pneumopathie
beidseits mit feinnodularem und
andeutungsweise retikularem
Muster.

Abbildung 2.

Thorax-CT (high-resolution).
Generalisierte interstitielle
Pneumopathie mit zystischen
Erweiterungen und diffusen
interstitiellen Mikronoduli.

Fallbeschreibung:

Die 38jdhrige Patientin leidet seit ihrem ersten
Lebensjahr unter epileptischen Anféllen bei be-
kannter tuberdser Hirnsklerose (Bourneville-
Pringle). Es bestehen Hinweise fiir eine positive
Familienanamnese. Sie verspiirte zu Hause
plotzlich Atemnot mit Erstickungsgefiihl. Der
notfallméssig beigezogene Hausarzt traf eine
zyanotische Patientin mit obstruktivem Aus-

kultationsbefund an, worauf er sie mit der Am-
bulanz ins Spital einwies.

Bei Eintritt war die geistig retardierte Patientin
tachydyspnoeisch. Auskultatorisch fand man
ein verldngertes Exspirium mit trockenen Ne-
bengerduschen. Das Atemgerdusch rechts war
abgeschwicht und der Klopfschall hypersonor.
Des weiteren fand man die fiir ihre Grund-
krankheit typischen Befunde eines Adenoma
sebaceum, unguale Fibrome, pflasterstein-
artige Hautverdnderungen lumbosakral (sha-
green patches) und Naevi albi. Trotz Sauerstoff-
gabe von 6 L/min zeigte sich eine respiratori-
sche Partialinsuffizienz (pO. 52 mm Hg, pCO.
39 mm Hg, pH 7,37, 0.-Séttigung 85,7%). Die
tibrigen Laborwerte lagen im Normbereich,
insbesondere normale Nierenfunktionspara-
meter, Leberfermente und Elektrolyte. Im
Thorax-Rontgen fand man einen Mantelpneu-
mothorax rechts und eine hochgradige, vor-
wiegend interstitielle und basal-betonte Pneu-
mopathie beidseits mit feinnoduldrem und an-
deutungsweise retikulirem Muster (Abb. 1).
Die «high-resolution»-Computertomographie
der Lunge zeigte eine generalisierte interstiti-
elle Pneumopathie mit apikal zystischen Er-
weiterungen und gegen kaudal mehr diffusen
interstitiellen Mikronoduli (Abb. 2). Sonogra-
phisch fanden wir in beiden vergrosserten Nie-
ren neben multiplen, gut begrenzten echodich-
ten, auch echoarme Raumforderungen. Die
Computertomographie zeigte in den Nieren
ebenfalls inhomogene Raumforderungen mit
Fettkomponenten (Abb. 3).

Unter konservativer Behandlung resorbierte
sich der Pneumothorax wieder. Zur Behandlung
der obstruktiven Lungenerkrankung haben wir
zur bronchospasmolytischen Inhalationsthera-
pie mit Beta-2-Stimulantien initial ein systemi-
sches und spéter ein topisches Glukokortiko-
steroid dazugegeben. Trotz behobener Bron-
choobstruktion persistierte aufgrund der Lun-
genpathologie eine mittelschwere respiratori-
sche Partialinsuffizienz, so dass inshesondere
mit Nachweis von schweren, néchtlichen Sauer-
stoffdesaturationen eine Sauerstoffheimthera-
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Abbildung 3.

Abdomen-CT. Inhomogene Raum-
forderungen mit Fettkomponenten
in beiden vergrosserten Nieren,
vereinbar mit renalen Angiomyo-
lipomen.

pie installiert werden musste. Auf eine weitere
Abkldrung der renalen Pathologien verzichteten
wir auf Wunsch der Patientin. Wir empfahlen
deshalb regelméssige Kontrollen mittels Com-
putertomographie oder Sonographie.

Kommentar

Die tuberdse Hirnsklerose ist charakterisiert
durch die typische Symptomentrias von Haut-
verdnderungen, epileptischen Anféllen und in-
tellektueller Retardierung. In einem Teil der
Félle tritt die Erkrankung familidr gehduft mit
autosomal-dominantem Erbgang auf, die restli-
chen Erkrankungsfille werden als sporadische
Neumutationen aufgefasst. Sowohl Mutationen
im Bereich des Chromosoms 9q (TSC1) als auch
16q (TSC2) sind mit der tuberdsen Hirnsklerose
assoziiert. Die TSC-Gene werden als Tumorsup-
pressor-Gene betrachtet und Mutationen fithren
wahrscheinlich zu einer abnormalen Differen-
zierung und Proliferation von Zellen mit Ausbil-
dung von multiplen Hamartomen in verschie-
denen Geweben [1]. Entsprechend findet man
neben den kortikalen und subependymalen
Knoten kutane Lasionen, Rhabdomyome des
Herzens, Lisionen der Retina und Angiomyoli-
pome der Nieren und Nebennieren. Ebenso kon-
nen Leber und Pankreas mitbetroffen sein.

Die oben beschriebene Pneumopathie mit zysti-
schen und noduldren Verdnderungen ist typisch
fiir die sehr selten auftretende Lungenbeteili-
gung bei tuberdser Sklerose [2]. Die Inzidenz be-
tragt wahrscheinlich 1-2%. Dyspnoe und der in
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unserem Fall aufgetretene Pneumothorax sind
die héufigsten Symptome [3]. Grundsitzlich
sind zwei histologisch differenzierte Krankhei-
ten moglich: die pulmonale Lymphangioleio-
myomatose (LAM) und die multifokale mikro-
noduldre pneumozytire Hyperplasie (MMPH).
Radiologisch sind diese zwei interstitiellen
Pneumopathien nicht zu unterscheiden.

Eine gesicherte spezifische Behandlung ist
weder flir die LAM noch fiir die MMPH bekannt.
Therapeutisch stehen symptomatische Mass-
nahmen im Vordergrund.

Die Hirn- und Nierenbeteiligung ist die hdufig-
ste Affektion der tuberdsen Hirnsklerose. Die
renale Pathologie ist die fiihrende Todesursa-
che bei der tuberdsen Hirnsklerose und sollte
deshalb immer gesucht werden. Bei der rena-
len Beteiligung findet man drei Tumortypen:
Angiomyolipome (benigne Tumoren bestehend
aus glatten Muskelzellen, Fettzellen und Gefas-
sen), epitheliale Zysten und weniger haufig
maligne Tumoren [4]. Die normalerweise bila-
teralen renalen Angiomyolipome bei der tube-
rosen Hirnsklerose sind mit den renalen Ver-
dnderungen bei der LAM vergleichbar. Als Ma-
nifestationen findet man in Abhéngigkeit der
Grosse Flankenschmerzen, Himaturie und als
hédufige Komplikation spontane oder posttrau-
matische perirenale Blutungen. Zur Diagnostik
stehen die Sonographie, die Computertomo-
graphie, respektive MRI und die selektive re-
nale Angiographie zur Verfiigung. Die in unse-
rem Fall sonographisch und computertomo-
graphisch gefundenen heterogenen Patholo-
gien und der Nachweis von Fettkomponenten
sind mit renalen Angiomyolipomen vereinbar.
Das radiologische Bild ist variabel und der
Nachweis von Fettkomponenten ist typisch [5].
Bei der Behandlung der renalen Affektionen
gibt es drei Moglichkeiten: konservatives Vor-
gehen, Embolisierung und partielle oder totale
Nephrektomie. Symptome und Grésse der Li-
sion determinieren die Wahl der Behandlung.
Prognostisch ist wegen der moglichen Entar-
tung der subependymalen Knoten zu Riesen-
zellastrozytomen, einer zunehmenden respira-
torischen Insuffizienz und einer terminalen
Niereninsuffizienz, respektive Ausbildung ma-
ligner Nierentumoren mit einer deutlich redu-
zierten Lebenserwartung zu rechnen.
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