ANBEFALT MEDISINSK SJEKKLISTE

Nydiagnostiserte pasienter med tubergs sklerose
(eller mistanke om TS)

Genetikk
e Innhent 3 generasjoners familiehistorie (familietre) for a identifisere andre familiemedlemmer med risiko
for TS.

o Tilby genetisk testing ved mistanke om TS, nar diagnosen ikke kan pavises klinisk og for familieveiledning.

Hjerne
e MR av hjernen for a vurdere evt. forekomst av tubere, subependymale knuter (SEN), SEGA og migrasjons-
defekter.

e Giforesatte til spedbarn opplaering i kjennetegn pa infantile spasmer, uavhengig om barnet har hatt
infantile spasmer eller ikke.

e Standard EEG for baseline. Ved avvikende EEG, og spesielt hvis det forekommer nevropsykiatriske funn;
ta 24 timers LTM (video-EEG) for a vurdere forekomst av subklinisk epileptisk aktivitet.

e TS assosierte nevropsykiatriske tilstander (TAND); se sjekkliste for Kognitive og atferdsmessige
undersgkelser ved tubergs sklerose.

Nyrer
e MR for a vurdere forekomst av angiomyolipomer og nyrecyster.

e Screen for hypertensjon ved a male blodtrykk.

e Evaluer nyrefunksjon, ved a bestemme glomerulzer filtrasjonsrate (GFR).

Lunger

e Baseline lungefunksjonstesting; 6-minutter gangtest og high-resolution chest computed tomography
(HRCT) lavdoseprotokoll for kvinner over 18 ar, gjelder ogsa asymptomatiske pasienter med risiko for a
utvikle LAM. Voksne menn med symptomer, bgr testes.

e Giveiledning og informasjon om risiko ved rgyking og bruk av gstrogen til unge voksne og voksne kvinner.

Hjerte
« Ved funn av rabdomyomer hos foster ved prenatal ultralyd; ta EKG etter fgdsel.

o Ekkokardiografi (ECCO) hos pediatriske pasienter, spesielt dersom de er yngre enn 3 ar.

o EKG i alle aldre for a avdekke ledningsdefekter.

Hud

e Grundig klinisk dermatologisk undersgkelse.

@yne
o Komplett undersgkelse hos gyelege inkludert dilatert funduskopi for a vurdere eventuelle retinale
lesjoner og synsfeltsinnskrenkninger.

Tenner
o Grundig undersgkelse av tenner og tannkjgtt. TAKO-senteret er behjelpelige. Tubergs sklerose star pa
SMT-liste A som gir rett til stgnad til ngdvendig tannbehandling.
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