Kompletterande handlaggningsstod for vuxna
patienter med Tuberos Skleros
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Det har dokumentet ar ett tillagg till barnlakarféreningens behandlingsstod for barn och ar tankt som
ett stod bade for lakare som ansvarar for vuxna patienter med TSC och for ldkare som av annan orsak
kommer i kontakt med patienter med sjukdomen. Det berér skillnader mellan barnmedicinsk och
vuxenmedicinsk uppféljning, en dversikt over rekommenderade regelbundna undersékningar samt
rad om nar organspecialister bor kontaktas.

Overgangen fran barnsjukvard till vuxensjukvard

Vuxensjukvard skiljer sig fran barnsjukvard pa flera satt. Skillnaderna blir tydliga for patienter med
syndrom som involverar flera olika organ. Varden blir mer fragmenterad, har samre resurser och
stéller hogre krav pa individens eget ansvar for kontakter med varden. Det kan ibland vara oklart vem
som ska ha huvudansvaret for patienten och se till att alla organmanifestationer foljs upp adekvat.
Grundregeln i sjukvardssystemet ar att primarvarden har huvudansvaret for patienten och
organspecialister kopplas in vid behov. Vissa patienter med TSC har dock organspecialister som sin
huvudsakliga vardkontakt, pa grund av ett fatal dominerande symtom, eller pa grund av att
undersokningar behdver utféras regelbundet i narkos. Vem som ar mest lamplig att ha huvudansvar
for uppféljningen varierar beroende pa lokala férhallanden och olika patienters behov. Ibland kan det
kdnnas oklart vem som har ansvaret for uppfoljning av syndromets alla delar. Var férhoppning ar att
detta behandlingsstdd ska vara extra anvandbart i dessa fall.

Skillnader i sjukdomens uttryck hos vuxna jamfort barn

Kardiella rabdomyom brukar tillbakabildas fére vuxen alder och nya rabdomyom uppstar inte hos
vuxna. Neurologiskt minskar risken for nya hjarntumaérer sdsom SEGA. Epilepsi forblir oftast
behandlingskravande men undantag finns. Vaxande angiomyolipom i njurarna blir ett storre problem,
och lymfangioleyomyomatos (LAM) i lungorna bérjar bildas forst i vuxen alder, i huvudsak hos kvinnor.
De intellektuella och neuropsykiatriska tillstanden kvarstar i vuxen alder. Behov av hjalp kan dock
variera 6ver tid. Risk/chans till graviditet behdver beaktas hos vuxna.



Rekommenderad uppféljning for vuxna patienter med TSC
Modifierat fran Northrup et al, 2021.

For fordjupning se "specifik uppfoljning”, samma numrering.

1.Hjarna MRT hjarna med 1-3 ars intervall upp till 25 ars alder. Darefter endast vid
tidigare forekomst av SEGA eller vid nytillkomna symtom.

Remiss till neuroonkologiskt team vid SEGA eller neurolog vid okontrollerad
epilepsi.

2.Neuropsykiatri | Screening med TAND hos alla pat med nagon form av neuropsykiatrisk historik
arligen upp till 25 ars alder. Darefter vid behov.

3.Njurar Screening med MRT njurar med 1-3 ars intervall genom hela livet.
Remiss till njurmedicin vid angiomyolipom >3cm.

4.Lungor HRCT lungor vid symtom samt till alla kvinnor vid 18, 30 och 40 ars alder.
Remiss till lungmedicin vid LAM.

5Tander Minst arligen. Intyg for tandvardsstod vb, alltid vid beh med mTOR-hdmmare.
Remiss till specialisttandvard om pat ej traffat specialisttandlakare som barn.

6.0gon Arlig screening rekommenderas. Aven om de flesta hammartom &r stabila s3
kan de i enstaka fall tillvdxa och bloda. Det kan dven i enstaka fall upptrada nya.

Patienter behandlade med Vigabatrin screenas enligt rutin.

7.Hud Remiss till hudlakare vid behov, tex vid nya eller forandrade hudférandringar.

8.0vrigt EKG var 3:e till 5:e ar.

Ingen riktad screening for neuroendokrina tumorer i pancreas.
Remiss till endokrinkirurg vid en passant upptackta NET.

Graviditet/reproduktion: mTOR-hdmmare kontraindicerat. Vilj preventivmetod
utan ostrogen. Koppla in klinisk genetik vid graviditetsonskan.

Genetik

Erbjud genetisk diagnostik om detta ar nédvandigt for diagnos.
Erbjud remiss for genetisk radgivning om familjebildning kan bli aktuellt.

Allmén uppfoljning.

For alla som traffar en pat med TSC: Forsdkra dig om att 6vriga sjukvardskontakter fungerar. Forsakra
dig om att uppfoljning enligt tabell ovan finns. Vid behov remittera till primarvard eller direkt till
annan specialist, beroende pa vilken uppféljning som behdvs och lokala rutiner.

For allmanlakaren: Allmanldkaren har ett 6vergripande ansvar for patientens hélso- och sjukvard. Det
ar en god rutin att personer med TSC kallas for regelbundna hélsokontroller till primarvarden en gang
per ar. D3 kan man tidigt upptédcka och atgarda sjukdomar och tillstand, och vid behov remittera till
organspecialist eller for en psykiatrisk kontakt. Patienter med TSC bor prioriteras for fast lakarkontakt
och forutom ldkaren ar det 6nskvart med en annan fast vardkontakt, exempelvis en sjukskoterska
eller kurator.



Halso- och sjukvarden skall anpassa sina insatser och sitt bemdtande for att ge vard pa lika villkor.
Sadana anpassningar kan vara extra lang tid vid lakarbesok, anpassningar i kommunikation och
hembesok vid behow.

De arliga lakarbesdken i primarvarden bér omfatta kroppslig undersokning och allman provtagning,
framfor allt om patienter har svart att sjdlva beskriva sjukdomssymtom. Lakaren bor stalla fragor kring
levnadsvanor och psykisk ohalsa samt efterfraga huruvida patienten har fungerande insatser fran
kommunen. Andra professioner som kurator, fysioterapeut eller dietist kan bli aktuella efter behov.

Patienter med TSC kan ha behov av intyg av olika slag, ex for ansékan om god man, sjuk- och
aktivitetsersattning eller fardtjanst dar primarvarden vanligtvis utfardar dessa intyg

Specifik uppfoljning
la: Neurologi - Epilepsi.

For alla som traffar en pat med TSC: Epilepsi ar mycket vanligt vid TSC, ca 85% drabbas. Patienter
med valkontrollerad epilepsi kan foljas som andra epilepsipatienter enligt lokal rutin och i enlighet
med nationella riktlinjer. Patienter med aktiv epilepsi bor skoétas av ldkare med god och aktuell
kunskap om epilepsi.

For neurologen: Behandlingen av epilepsi hos patienter med TSC sker i huvudsak pa samma satt som
for andra patienter med epilepsi. Nar man valjer lakemedel boér enzyminduktion sérskilt beaktas da
mTOR hammare som ar en viktig behandling for flera andra sjukdomsmanifestationer av TSC
metaboliseras via CYP3A4. Om patienten behandlas med mTOR-hdammare bor insattning, utsattning
och dosjusteringar av sadana lakemedel ske i samrad med den ansvarige for behandlingen (med
mTOR-hdmmare). Vid epilepsi hos TSC patienter tillkommer utéver standardbehandling dven féljande
lakemedelsalternativ:

e Vigabatrin som anvands mot infantil spasm och adven fokala anfall hos barn kan évervagas
aven till vuxna. Det har dock inte samma kraftfulla effekt som hos barn utan ar mer att
likstalla med Ovriga preparat.

e Cannabidiol ar godkant som tillaggsbehandling mot epilepsi vid TSC men saknar
lakemedelssubvention. Ny ansékan ar inlamnad och beslut kan vantas under 2023

e Behandling med mTOR-hammare ar godkand for indikationen epilepsi hos barn och vuxna.
Den ar dock behaftad med ganska mycket biverkningar och den kliniska erfarenheten av
behandling av vuxna pa epilepsiindikation ar begransad. Effekten dr sannolik simre hos vuxna
an hos barn.

Aven om epilepsin ofta &r multifokal kan ibland enstaka lesioner st3 for majoriteten av anfallen. TSC-
patienter med lakemedelsresistent epilepsi bor darfor ges mojlighet att utvarderas for



stillningstagande till avancerad utredning syftande till Epilepsikirurgi. Aven behandling med
Vagusnervstimulator kan vara aktuellt.

Pa grund av sjukdomens natur har patienterna ofta nytta av ett multidisciplinart epilepsiteam.

1b: Neurologi - Subependymala jattecellsastrocytom (SEGA)

For alla som traffar en pat med TSC: Patienter boér regelbundet féljas med MRT hjarna varje till var
tredje ar for att upptdcka SEGA-utveckling. Om patienten inte haft SEGA kan de regelbundna
kontrollerna avslutas vid 25 ars alder. Darefter kan dock ny kontroll behéva goras i handelse av
forandring av mentalt status eller motsvarande. SEGA kan tillvdxa snabbt och ibland orsaka svara
symtom till exempel vid obstruktion av liquorflédet. Hos patienter som tidigare haft SEGA bor
kontrollerna fortsatta vilket bor goras av eller i samrad med neurolog beroende pa lokala rutiner. Om
patienten maste undersokas i narkos finns stora vinster om det gar att samordna med undersoékningar
av andra organ sasom njurar, tdnder osv.

For neurologen: Bade medicinsk behandling med mTOR-hdmmare och kirurgisk behandling av SEGA
forekommer. Se handlaggningsstodet for barn for detaljer om behandlig.

Patienter med SEGA bor fortsatta regelbundna kontroller enligt individuell plan men inte mer sdllan
an vart tredje ar. Vid minsta tecken till tillvaxt bor bilderna bedémas av neuroradiolog och remiss
skickas till narmaste neuroonkologiska team.

Om patienten tidigare kirurgiskt behandlat en SEGA och varit recidivfri en langre tid rekommenderas
kontakt med neuroonkologiskt team for individuell bedémning och stallningstagande till om och nar
kontroller kan avslutas.

2. PsyKkiatri

For alla som traffar en pat med TSC: Vid beteendeférandring skall alltid somatisk orsak uteslutas.

For allmanmedicinare eller psykiater: Bedomningar av kognition och beteende kan med férdel
utforas upprepade ganger med stdd av TAND-L (referens nedan). Omgivningen bor vara informerade
och uppmarksamma pa TAND-manifestationer genom hela livet da >90% av patienter med TSC har
nagon form av TAND-associerade svarigheter. Individuella bedémningar gors utifran patientens
forutsattningar och behov.

Vid depression, angest eller tvang rekommenderas sedvanliga antidepressiva och angestlindrande
lakemedel samtidigt som andra insatser ges. Med icke-farmakologiska insatser avses anpassningar i
patientens miljo, kognitiva och kommunikativa utredningar och stod dar habiliteringen kan
konsulteras. SdGmnstorning kvarstar vanligtvis i vuxenlivet och framfor allt insomni. Det bor behandlas
och vid behov remiss till somnspecialist. SOmnstdrning och epilepsi ar starkt forknippade med
beteendestorning.

Stabil medicinering kan skotas av primarvarden, men vid forsamring av den psykiska halsan bor
patienten beddémas av psykiatrin. Vid behandling med adhd-lakemedel eller komplex psykiatrisk
medicinering bor patienten foljas av psykiatrin.



Lank till TAND pa svenska:
https://tandconsortium.org/wp-content/uploads/2020/11/0741 TAND A4 Swedish WEB.pdf

3. Njurmedicin

For alla som traffar en pat med TSC: Blodtryck, njurfunktion (kreatinin) och albuminuri bor féljas
arligen. MRT njurar bor utforas vart tredje ar med fragestéllning angiomyolipom. Njurcancer ar
ovanligt men upptacks ibland dven hos yngre och utreds enligt sedvanliga rutiner, se urologi nedan.
Finns angiomyolipom boér en ny screening utforas efter ett till tva ar. Undersékningen bor om mojligt
samordnas med MRT hjarna. Tatare undersokningar behovs vid stora angiomyolipom, snabb progress
av njurférandringar eller vid malignitetsmisstanke. MRT kan ersattas av ultraljud eller DT i vissa fall,
exempelvis vid kontraindikationer mot MRT. Man bor da beakta risker med upprepad stralning samt
rontgenkontrast samt att fettfattiga lesioner kan vara svara att se med ultraljud. Aven bedémning av
tillvaxt ar svarare med ultraljud.

Patienter med TSC bor remitteras till njurmedicinsk mottagning om angiomyolipomens storlek
Overstiger 3cm i diameter. Remittering bor dven ske vid hypertoni, eGFR<60ml/min, albuminuri eller
samtidiga polycystiska njurar (contiguous gene syndrome).

Patienter med TSC och angiomyolipom bor uppmanas att séka akutmottagning vid makrohematuri
for att utesluta blédande angiomyolipom. Blédande angiomyolipom behandlas i férsta hand med
embolisering + kortikosteroider.

For njurmedicinare: Blodtryck, albuminuri och nedsatt GFR behandlas pa sedvanligt satt.

Angiomyolipom >3cm bor behandlas med med mTOR-hammare for att minska risken for blédning.
mTOR-hammare motverkar tillvaxt och minskar vaskularisering av angiomyolipomen. Lamplig
startdos avgors individuellt och styrs av sammanvagning av angiomyolipomens tillvaxthastighet,
lakemedelskoncentrationer i blodet, samtidig behandling med antiepileptika (interaktionsrisk), samt
risk for eventuella biverkningar. Dosen kan titreras upp eller ned beroende pa kliniskt och radiologiskt
svar samt biverkningar. Samrad med nefrolog med kunskap om TSC. OBS mTOR-hdmmare ar
kontraindicierat vid graviditet. Se sarskilt avsnitt graviditet och preventivmedel.

Se dven https://erknet.org dar europeiska riktlinjer uppdateras regelbundet.
Nefrektomi ar aldrig férstahandsbehandling pga patientgruppens risk for framtida njursvikt.

Rekommenderade startdoser och malkoncentrationer av mTOR-hdmmare som anvants i
randomiserade studier ar betydligt hogre an de doser som anvands vid organtransplantation. Kliniskt
anvands ofta lagre startdoser. Finns ingen akut blédningsrisk och inga lakemedelsinteraktioner (se
nedan) sa kan det vara rimligt att boérja med 1,5 till 3 mg per dag och titrera upp utifran konc,
biverkningar och radiologisk tillvaxt.


https://tandconsortium.org/wp-content/uploads/2020/11/0741_TAND_A4_Swedish_WEB.pdf
https://erknet.org/

Faktaruta: Dosering av mTOR-hammare i studier — OBS ldgre startdoser anvands ofta kliniskt.

Everolimus 10 mg anvdndes som startdos i randomiserad studie (EXIST-2, Lancet, 2013;381(9869):817-24), nedtrappning vid biverkningar.
God effekt pa angiomyolipom sags dven hos patienter som trappade ned till 2,5mg. Malkonc 5-15ng/ml har anvants i samma studie (EXIST-
2) men effekt sags dven hos patienter med koncentrationer ned till 3ng/ml.

Sirolimus: Randomiserade studier av AML saknas. Startdos 2mg och malkonc 5-15ng/ml har anvints i randomiserad studie av LAM i lungor
(MILES, N Engl J Med 2011;364:1595-1606). Vid behandling av njurar anvands lagsta effektiva dos..

Obs att mTOR-hdmmare bor férskrivas av lakare med erfarenhet av mTOR-behandling och dess biverkningar. Inom njurmedicin finns ofta
erfarenhet fran behandling av njurtransplantaterade.

Behandling med mTOR-hammare bor féljas med regelbunden provtagning enligt samma rutin som for
transplanterade patienter (u- albumin, blodfetter, pancreasamylas minst arligen). Biverkningar tycks
vara mindre vanligt hos patienter med TSC dn hos transplanterade patienter med annan samtidig
immunsuppression. Stomatit ar vanligt; se sarskilt avsnitt tander.

Obs att everolimus metaboliseras via CYP3A4. Samtidig behandling med vissa antimikrobiotika och
grapefruktjuice bor helt undvikas. Manga antiepileptika dr potenta inducerare av CYP3A4 vilket ar ett
sarskilt problem hos patienter med TSC. Samtidig behandling med karbamazepin, fenobarbital,
cenobamat eller fenytoin medfér laga plasmakoncentrationer av mTOR-hdmmare. For patienter som
maste kvarsta pa dessa antiepileptika rekommenderas dnda samma startdos av mTOR-hdmmare som
hos andra patienter och koncentrationskontroll av bade antiepileptika och mTOR-hdmmare efter
nyinsattning/dosandringar/utsattningar. Lagsta effektiva koncentration av mTOR-hammare &r okand.
Radiologiska matt blir har viktigare dn lakemedelskoncentrationer nar behandlingseffekt ska
utvarderas.

For urologer: FOr angiomyolipom, se ovan. Angiomyolipom éver 4 cm kan profylaktiskt emboliseras.
Beakta tillvaxttakt och njurfunktion.

For ovriga tumorer: Tumorer under 4 cm ska foljas. Beakta tillvaxttakt och njurfunktion. Ska
mellannalsbiopseras innan atgard for att sdkerstalla diagnos. Vid malignitet i forsta hand ablativ
behandling, i andra hand njurresektion

4. Lungor

For alla som traffar en pat med TSC:

Lymfangioleiomyomatos (LAM) drabbar ca 26—39 % av alla kvinnor med TSC och dr mycket ovanligt
hos man. LAM debuterar framfor allt i fertil alder och &r oftast underdiagnostiserat. Andfaddhet vid
anstrangning, som ar det vanligaste symtomet, misstolkas ofta som astma eller emfysem

Kvinnor med TSC bor gora en high resolution CT (HRCT) av lungorna vid 18 ars alder och, om den

ar normal, aterupprepa undersokningen vid 30 och 40 ars alder. Vid symtom ska HRCT av lungor
Overvagas tidigare, framfor allt hos kvinnor men ocksa vid misstanke om LAM hos médn med TSC. LAM
kan i séllsynta fall vara férsta symtomet pa TSC. Vid fynd av LAM skall patienten remitteras till lungla-
kare for utredning, uppfoéljning och stallningstagande till tidig behandling.




Patienter med lungengagemang bor vaccineras mot influensa regelbundet, samt pneumokocker.
Kvinnor bor avsta fran behandling med 6strogenpreparat (lokal 6strogensalva/gel och gestagen gar
bra).

For Lungldkare: Patienter med TSC- associerade lungfoérandringar bor skotas av lungmedicinare. For
behandling av LAM se internetmedicin, avsnittet om lymfangioleiomyomatos (LAM)

5. Munhala och tinder

For alla som traffar en patient med TSC: Gropar i emaljen (s.k. dental pits) och fibrom i tandkéttet ar
vanliga manifestationer av TSC. Cystor i kikbenet kan forekomma. Dartill ar stomatit och mukosit
mycket vanliga biverkningar av mTOR-hdmmare. Patienter bor fa regelbunden tandvard. For patienter
som diagnosticeras som vuxna ar det rimligt med remiss for en forsta kartlaggning hos en
specialisttandlakare i orofacial medicin for screening. Bista patienten med ansdkan om tandvardsstéd
(STB, F- eller N-tandvard)

Faktaruta: Rad om ersattningar vid tandvard:

Se 1177, tex: https://www.1177.se/Vastra-Gotaland/sa-fungerar-varden/kostnader-och-
ersattningar/kostnader-och-ersattningar-inom-tandvard/tandvard-om-du-har-en-funktionsnedsattning/

For tandldkare: Vid ett forsta screeningbesok hos tandvarden rekommenderas kontroll av orala
manifestationer samt rontgen av kdkarna for att upptacka cystor. Darefter kan fortsatt behandling ske
hos ordinarie tandldkare om patienten inte har specifika besvar kopplat till TSC.

Viktigt att utesluta dolda infektionsfoci hos patienter som behandlas med mTOR-hamare.

Faktaruta: Behandling av biverkan av mTOR-hdmmare: (stomatit/mukosit/munsar)

- Overvag dosminskning.

- sedvanlig behandling mot svamp.

- viktigt med god munhygien, borsta tianderna 2ggr/dag med extra mjuk tandborste, mild tandkram
utan natriumlaurylsulfat (SLS) t ex Zendium eller Proxident

- om det ar svart att uppratthalla god munhygien kan Paroex gel eller munskélj med 0,12% klorhexidin
anvandas under en begransad period

- viktigt att fukta och smarja lappar och munslemhinnor ofta, t ex med Proxident gel el munspray
Lokal smartlindring vid mukosit:

- | forsta hand Lidokainhydroklorid i Oral Cleaner APL 5mg/ml (receptbelagd). Munskolj eller spray.

- Steroider (Klobetasolgel) vid svara besvar

- Afta Clear (receptfritt), munspray el munskolj.

- Lidokain 5% munhalepasta (receptbelagd) appliceras direkt pa omradet med 6ronpinne, vid enstaka
bldsor som behdver bedovas.




6. Ogon

For alla som triffar en patient med TSC: Arlig kontroll av 6gonbottnar rekommenderas dven hos
vuxna for att utesluta nytillkomna eller tillvdxande retinala hamartom. Vid behov av narkos far man ta
hansyn till lokala forutsattningar och 6gonlakares tidigare bedomningar. Samordning av
undersokningar i narkos ar alltid att foredra. Remiss for tidigare kontroll skickas vid nytillkomna
besvéar och vid ett fordndrat synbeteende. Likasa Vid SEGA med risk for hydrocefalusutveckling.

For 6gonldkare: Retinala hamartom brukar vara stabila och inte ge synpaverkan men i enstaka fall kan
de tillvaxa, ge 6dem och bléda. Det har dven beskrivits neovaskulart glaukom som komplikation till
vaxande hamartom.

Vid TSC finns 6kad férekomst av skelning, brytningsfel och behov av glaségonVid behov kan
brytningsfel matas automatiskt i samband med undersokning i narkos.

Det ar viktigt att vara varse symtom pa cerebral visual impairment (CVI) dvs svarigheter att tolka
synintryck. Specialutbildad synpedagog kan da hjalpa till med strategier for att underlatta vardagen.
Dessa finns i dagslaget framfor allt pa synenheter for barn och unga. En nationell grupp arbetar dock
med tydligare riktlinjer kring diagnostik och méjligheter till stéd dven for vuxna.

F6r neurolog och 6gonladkare: Vid vigabtrin medicinering bor 6gonkontroller géras enligt barnstodet
da denna medicin kan ge retinalpaverkan hos cirka 30-50% av de behandlade. Hos de sma barnen
verkar nathinnan till viss del aterhdamta sig efter utsattning av vigabatrin, men hos vuxna har man inte
sett det. Vanligen gors ett Elektroretinogram (ERG) vid insattning av medicinen for att fa ett objektivt
matt pa nathinnans funktion. Sedan gors rutinundersékningarvid uppfoljning var 6:e till var 12:e
manad under behandling. Dessa ar synskarpa, synfalt och optical coherence tomography (OCT). Vid
svarigheter att medverka vaket vid dessa undersékningar rekommenderas ERG undersékning i narkos.

7. Hud

For alla som traffar en pat med TSC: En klinisk undersékning av huden ska ske tidigt, som en del i
utredningen for att kunna stalla diagnos. Skicka remiss till hudlakare for hjalp med diagnostik eller vid
symptomgivande hudférandringar (ex. blodande angiofibrom).

Biverkan fran systemisk mTOR behandling i form av ett rosacea-liknande utslag i huden féranleder
inte utsattning av mTOR hammarbehandlingen, utan kan behandlas enligt guidelines fér rosacea och
med hansyn till dvrig behandling.

For hudldkare: Symtomatiska hudférandringar kan behandlas med kirurgisk resektion, laser och/eller
MTOR-hdmmare for utvartes bruk. Systematiska mTOR-hdmmare som forskrivits pa annan indikation
har ofta effekt pa hudférandringar, men kan kompletteras med topikal behandling ordinerad av
hudldkare. Topikal mMTOR hammarbehandling tas inte upp systemiskt fran huden.

Annu finns ingen registrerad mTOR-hdmmare for utvirtes bruk. Tva alternativ finns, se faktaruta.



Topikal behandling mTOR-hammare. Obs ska initieras och féljas upp av hudlakare.
Insmarijes pa kvéllen och hander tvattas noga efterat. Tvattas bort pa morgonen. Uppehall under
sommaren diarmed ej nddvandigt. Tva alternativ:

1) Rapamunesalva APL, beredning fran Rapamune tabletter: Extemporerecept enligt féljande:
Rapamunesalva 0,1% 20 gram. Till salvan atgar 12 tabletter. Hallbarhet pa salva dr 2 manader och
hallbarhet pa Rapamunetabletter ar 3 ar, varfor tablettburken sparas med patientens namn pa APL
infor nya salvberedningar. Mindre irriterande for huden.

2) Oral 16sning for lokalbehandling. %2aml pa kvallen. Kan vara hudirriterande. Innehaller soja, obs om
allergi. Alternativ till salva tex vid samtidig akne.

8: Ovrigt:

EKG
EKG med 3-5 ars mellanrum enligt ovan, skots av primarvard eller annan mottagning som har tillgang
till EKG.

Neuroendokrina tumorer

Misstankta neuroendokrina tumoérer i pancreas ar ett forekommande bifynd vid MRT njurar och
utreds av endokrinkirurg enligt sedvanliga rutiner. Benigna tumorer forekommer sannolikt i 6kad grad
men risk for maligna tumorer finns ocksa.

Graviditet

Bedom risken for framtida graviditet vid lakarbesok. Diskutera graviditetsonskan och graviditetsrisker
tidigt med vuxna patienter. mTOR-hammare ar kontraindicerade vid graviditet och Preventivmedel
bor anvandas vid mTOR-behandling och risk for graviditet. Angiomyolipom och LAM ar ofta
Ostrogenkansliga och preventivmedel utan 6strogen bor véljas i samrad med gynekolog.

En eventuell graviditet bor ske planerat och i samrad med specialistmddravard. Orsaker till detta ar:
-Graviditet kan vara mindre lampligt hos vissa patienter.

-mTOR-hammare bor seponeras 8(-12) v innan graviditet. (Fetotoxiskt i djurstudier.)

-Risk finns for 6stogenmedierad tillvaxt av angiomyolipom: Det finns fallrapporter om akuta
blédningar fran nyupptackta angiomyolipom i samband med graviditet. Det finns ocksa rapporter om
angiomyolipom som coilats forebyggande, och darefter inte tillvuxit eller bl6tt under graviditet.
-Lungfunktion kan behdva bedémas infor graviditet.

-Kontakt kan tas med klinisk genetik vid behov for diskussion om IVF med preimplantationsdiagnostik.
Lyckad preimplantationsdiagnostik minskar risken att barnet drabbas av TSC fran 50% till ndra 0%

Vid oplanerad graviditet: Seponera mTOR-hdmmare. Bedom eventuella angiomyolipom hos modern
med ultraljud. Diskussion pa multidiciplinar konferens om eventuell tidig embolisering. Screena
fostret for rabdomyom med ultraljud. Kontakt med barnldkare vid rabdomyom.




9. Ovriga insatser fran sjukhus, habilitering, primarvard och kommun

LSS

Vuxna TSC-patienter med intellektuell funktionsnedsattning och/eller autism har rattigheter enligt
Lagen om stéd och service till vissa funktionshindrade (LSS). Lagen innebér bland annat rétt till
insatser som daglig verksamhet, kontaktperson och bostad med sarskild service. Kommunens
handlaggare inom socialtjanst ar ansvarig for att bevilja dessa insatser. Ansékan gors av den vuxne
sjalv eller av en foretradare, exempelvis en god man.

Habilitering

Flertalet barn med TSC har kontakt med habiliteringen. For en del behover stédet fortsatta i vuxen
alder. Inom habiliteringen kan vuxna med TSC fa vard och stod efter sina férutsattningar och behov.
Habiliteringen arbetar tvarprofessionellt och tillsammans med patienten och natverket med
strategier och traning for att 6ka mojligheterna till socialt samspel, kommunikation och att klara
aktiviteter i vardagen.

Remisser for radiologisk screening

Radiologiska undersokningar bér samordnas. Framfor allt galler detta MRT njurar och hjarna, och om
undersékningarna sker i narkos. Ar narkos nédvandigt sa bér remitterande ldkare ocksd efterhéra om
narkos behovs for andra underékningar som DT lungor, tandlakarbeddmning, 6gonldakarbedémning
och blodprovstagning. Organspecialist bor 6vervaga att sjalv bestalla undersokningar utanfor den
egna specialiteten om det underlattar for patient som behover narkos. Remittering mellan olika
organspecialister bor inte ske enbart for radiologisk screening.

Behandlingsstdd for vuxna slutfort 2023-12-26 som bilaga till svenska barnlakarforeningens behandlingsstéd
for barn med TSC.

Forfattare:

Peter Hemmingsson, bitr 6verldkare njurmedicin, Karolinska universitetssjukhuset, Region Stockholm.
Magnus Lundqyvist, Specialistldkare neurologi, Karolinska universitetssjukhuset, Region Stockholm.
Malin Nystrand, specialistldkare allmanmedicin. Vastra Gétalandsregionen.

Annika Forsberg Mandahl, specialistldkare urologi, Region Skane.

Lotta Granse, 6verldkare 6gonsjukvard, Skanes Universitetssjukhus, Lund, Region Skane.

Maryam Fathi, éverldkare, med dr, ME lung- och allergisjukdomar, Karolinska, Region Stockholm.

Asa Martensson, Overtandlakare/specialist Orofacial medicin.

Maria Palmetun Ekbick, med dr, éverlidkare dermatologi, Likemedelscentrum, Region Orebro l4n
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