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RESUMÉ 

BAGGRUND: Tuberøs sklerose-kompleks er en genetisk sygdom, som påvirker alle organsystemer, men sygdommens 
manifestationer varierer signifikant blandt de individer, der har sygdommen. Sygdommens forskellige og varierende 
manifestationer og progression kan være livstruende med signifikant indvirkning på levevilkår og livskvalitet. Den 
nuværende kontrol- og behandlingspraksis er meget varierende og afhænger af område og land, hvilket afspejler, at de 
seneste konsensusanbefalinger blev udarbejdet i 1998, og at der mangler en opdateret og omfattende standard, som 
indbefatter den nyeste videnskabelige evidens og den aktuelt bedste kliniske praksis. METODER: Konsensusgruppen "The 
2012 International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Group", som består af 79 specialister fra 14 lande, blev opdelt i 
12 særskilte underudvalg. Hvert underudvalg blev ledet af en kliniker med avanceret ekspertise inden for tuberøs 
sklerose-kompleks og det relevante medicinske subspeciale. Hvert underudvalg fokuserede på et specifikt sygdomsområde 
med vigtige kliniske behandlingsimplikationer og havde til opgave at formulere de vigtigste kliniske spørgsmål, som 
skulle behandles inden for udvalgets fokusområde, gennemgå den relevante litteratur, vurdere datastyrken og udfærdige 
en anbefaling i overensstemmelse hermed. RESULTATER: De opdaterede konsensusanbefalinger for klinisk kontrol og 
behandling i forbindelse med tuberøs sklerose-kompleks opsummeres her. Anbefalingerne er relevante for hele patientens 
levetid – fra spædbarnsalder til voksenalder – og vedrører både individer, som er nydiagnosticerede, og individer, for hvem 
diagnosen allerede er blevet stillet på et tidligere tidspunkt. KONKLUSIONER: Anbefalingerne fra konsensusgruppen "The 
2012 International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Group" udgør en evidensbaseret og standardiseret tilgang til 
optimal klinisk behandling af individer med tuberøs sklerose-kompleks. 
Nøgleord: tuberøs sklerose, kontrol, behandling, retningslinje 
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Indledning
De kliniske manifestationer af tuberøs sklerose-kompleks (TSC 

– Tuberous Sclerosis Complex) er meget forskellige både med 
hensyn til, hvilke organsystemer der er impliceret, og hvilken 
sværhedsgrad der er tale om. Alle organsystemer kan være 
impliceret, hvor påvirkningen af 
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nogle organsystemer er mere fremherskende i spædbarnsalderen 
og barndommen, mens andre organsystemer har større 
sandsynlighed for at være påvirket i voksenalderen.1 

Fødselsincidensen vurderes til at være 1:5800.2 Mange 
manifestationer kan være livstruende, og hensigtsmæssig kontrol 
og behandling er påkrævet for at begrænse morbiditet og 
mortalitet for denne sygdom. Hensigtsmæssig behandling er også 
afgørende for at opnå optimal livskvalitet for de individer, som 
har sygdommen. Dette kræver, at behandlingen regelmæssigt 
koordineres på tværs af medicinske specialer og fra barndom til 
voksenalder, og især i den kritiske overgang fra det pædiatriske 
speciale til behandlingen på voksenområdet er etableret. 

I 1998 sponsorerede det amerikanske National Institutes of 
Health den første konsensuskonference om tuberøs sklerose-
kompleks med henblik på at udvikle anbefalinger til 
diagnosticering og  behandling af patienter med TSC.3, 4På 
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det tidspunkt var de to kendte gener, som kan forårsage TSC, blevet 
identificeret, men man kendte endnu ikke deres funktion og 
molekylære rolle.5, 6 Vi ved nu, at TSC 1- og TSC 2-generne koder for 
hamartin (TSC 1) og tuberin (TSC 2), som udgør et regulerende 
kompleks til begrænsning af aktiviteten af en vigtig intracellulær 
regulator af cellevækst og metabolisme kendt som mTORC1 
(mammalian Target Of Rapamycin Complex 1) via hæmning af de 
små GTPase-Rheb (Ras homolog enriched in brain).7 Den 
funktionelle forbindelse mellem TSC 1/TSC 2 og mTORC1 har ført 
til vigtige kliniske fremskridt inden for brugen af mTORC1-
inhibitorer til behandling af flere kliniske manifestationer af TSC, 
herunder cerebralt subependymalt kæmpecelleastrocytom8-11, 
renale angiomyolipomer8, 12, 13 og pulmonal lymfangiomyomatose 
(LAM)8, 13-15. Signifikante fremskridt inden for billeddiagnostik, 
kirurgi, interventionel radiologi, medicinsk behandling og 
adfærdsterapi har ændrettransformeret TSC-behandlingen siden 
1998. 

Omfanget af medicinske fremskridt inden for TSC og behovet for 
at standardisere og optimere den kliniske behandling af individer 
med TSC nødvendiggjorde en opdatering af de diagnostiske kriterier 
og de kliniske retningslinjer for behandling fra 1998. I 2011 blev 
konsensuskonferencen "The 2012 International Tuberous Sclerosis 
Complex Consensus Conference" organiseret og sponsoreret af 
Tuberous Sclerosis Alliance – en nonprofitorganisation til 
patientstøtte, og medlem af TSCi (Tuberous Sclerosis Complex 
International). Derefter blev der foretaget identifikation af 
sygdomsfokusområder, deltagende kliniske eksperter som 
bidragydere, kliniske spørgsmål, som skulle tages op, proces for 
litteraturgennemgang og udkast til anbefalinger. Den 14.-15. juni 
2012 mødtes 79 eksperter fra 14 lande i Washington, DC, for at 
færdiggøre de diagnostiske anbefalinger samt kontrol- og 
behandlingsanbefalingerne for patienter med TSC. Færdiggørelsen 
af arbejdet og redigeringen fortsatte ind i begyndelsen af 2013. En 
opsummerende rapport om de reviderede diagnostiske kriterier for 
TSC findes særskilt.16 Her opsummerer vi de opdaterede kontrol-- 
og behandlingsanbefalinger for den standardiserede og optimale 
kliniske behandling af patienter med TSC. 

 
Metoder 

 
Der blev organiseret tolv underudvalg, som hver blev ledet af en 

kliniker med avanceret ekspertise i TSC og det relevante medicinske 
subspeciale, for at fokusere på specifikke sygdomsfokusemner, som har 
vigtige kliniske behandlingsimplikationer i forbindelse med TSC: (1) 
dermatologi og odontologi, (2) nefrologi, (3) pulmonologi, (4) kardiologi, 
(5) oftalmologi, (6) gastroenterologi, (7) endokrinologi, (8) genetik, (9) 
epilepsi, (10) TSC-associerede neuropsykiatriske forstyrrelser, (11) 
hjernestruktur, -tubera og -tumorer samt (12) koordinering af klinisk 
behandling. Hvert underudvalg fik til opgave at formulere centrale 
kliniske spørgsmål, som skulle tages op inden for udvalgets 
fokusområde, gennemgå relevant litteratur, vurdere datastyrken og 
udarbejde en anbefaling på grundlag af den vurderede litteratur eller – 
hvis der manglede data – en ekspertvurdering baseret på erfaring, 
casestudier eller en anden hensigtsmæssig metode. Hvis det ikke var 
muligt at udarbejde en anbefaling, fordi der ikke var konsensus, eller 
fordi der blev fundet modstridende evidens med samme værdi eller 
vægt, skulle underudvalget udarbejde anbefalinger til fremtidig 
forskning, som skulle bidrage til at løse problemet. 
En centraliseret litteratursøgning blev udført den 12. marts 2012 til 
brug for alle underudvalg i konsensusgruppen. Ved denne søgning 
anvendte man PubMed-databasen og Scopus-databasen over alle 
artikler, som blev udgivet mellem 1997 (året inden den sidste 
konsensuskonference) og 2012 (aktuelt år), uanset sprog. Søgetermer 
for PubMed bestod af "tuberous sclerosis" (tuberøs sklerose) og 
"humans" (mennesker) og "diagnosis OR therapy" (diagnose ELLER 
behandling). Søgetermer for Scopus bestod af "tuberous sclerosis" 
(tuberøs sklerose) og "diagnosis OR treatment" (diagnose ELLER 
behandling). Der blev identificeret 2.692 artikler ved hjælp af denne 
fremgangsmåde. Hvert underudvalg i konsensusgruppen kunne 
derefter bestemme yderligere søgetermer, som var relevante for det 
organsystem eller sygdomsfokusområde, som udvalget beskæftigede 
sig med, for at målrette søgningen efter artikler til gennemgang og  

 
vurdering yderligere. Det var muligt at foretage yderligere 
litteratursøgninger efter behov, hvis de individuelle underudvalg 
vurderede, at dette var nødvendigt for at kunne behandle vigtige 
kliniske spørgsmål, som ikke blev omfattet af den centrale 
litteratursøgning (f.eks. retningslinjer for epilepsikirurgi eller 
organtransplantation, som var relevante, men ikke særegne, for 
TSC). 

Det evidensbaserede system, som er baseret på den tilgang, der 
anvendes i de kliniske NCCN-retningslinjer (NCCN – National 
Comprehensive Cancer Network)17, blev anvendt til at graduere 
evidensstyrken og styrken af de fremsatte anbefalinger. NCCN-systemet 
muliggør anbefalinger, som er baseret på alle klasser af evidens, idet 
anbefalingerne kategoriseres med hensyn til den type og styrke af evidens, 
der anvendes til at understøtte anbefalingerne, og det er velegnet til 
anvendelse på tværs af mange organsystemer og specialer for en sjælden 
sygdom som f.eks. TSC med multisystempåvirkning. Ifølge de kliniske 
NCCN-retningslinjer er kategori 1-anbefalinger baseret på evidens på højt 
niveau og uniform konsensus, mens kategori 2-anbefalinger er baseret på 
evidens på lavere niveau og enten uniform konsensus eller blot konsensus. 
Kategori 3-anbefalinger er de anbefalinger, for hvilke der ikke kan opnås 
konsensus, uanset evidens. Yderligere oplysninger om dette system, 
herunder definitioner af evidens på højt og lavt niveau, findes i Tabel 1. 

Med henblik på formålene med dette opsummerende dokument 
har man opdelt de kontrol- og behandlingsanbefalinger, som er 
udarbejdet af konsensusgruppen fra konferencen "The 2012 
International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Conference", i 
to grupper: (1) anbefalinger, som gælder for tidspunktet ved den 
initiale diagnose, og (2) anbefalinger, der gælder i forbindelse med 
den opfølgende kontrol og behandling. Denne tilgang er forbundet 
med en vis grad af overlapning, eftersom nogle forhold, som opdages 
ved den initiale diagnose, kan kræve øjeblikkelig intervention, 
yderligere undersøgelse eller henvisning til specialist. Diskussionen i 
denne opsummerende artikel er nødvendigvis begrænset til de mest 
relevante og vigtigste pointer. En mere detaljeret diskussion om 
specifikke anbefalinger for de forskellige fokusområder inden for 
TSC, understøttende evidens for disse og andre særlige overvejelser 
vil blive udgivet særskilt af hvert underudvalg i konsensusgruppen 
fra konferencen "The 2012 International Tuberous Sclerosis Complex 
Consensus Conference". 

 
Kontrol- og behandlingsanbefalinger for individer, 
hos hvem der nyligt er opstået mistanke om TSC, eller 
individer med nydiagnosticeret TSC 

 
Der er som regel først mistanke om TSC hos et individ, når et 

eller flere kliniske diagnostiske kriterier er identificeret (Tabel 2). 
Formålet med undersøgelser i forbindelse med den initiale 
diagnose er at bekræfte diagnosen hos individer med "mulig" TSC 
og at bestemme omfanget af sygdommen og organpåvirkningen hos 
individer med "sikker" TSC. Resultater fra disse baseline-
undersøgelser er også vigtige elementer i overvejelserne, når der 
skal træffes behandlingsbeslutninger ifald der skulle opstå 
yderligere sygdomsmanifestationer på et senere tidspunkt. 

 
Genetik 

 
Alle individer bør få udarbejdet en familieanamnese over tre 

generationer med henblik på at bestemme, om yderligere 
familiemedlemmer har risiko for at få en diagnose. Gen-testning 
anbefales med henblik på genetisk rådgivning, eller når der er 
mistanke eller tvivl om en TSC-diagnose, hvor dette ikke kan 
bekræftes klinisk (Kategori 1). 

 
Hjerne 

 
Alle individer, for hvilke der er mistanke om, at de har TSC, 

bør – uanset alder – få foretaget MR-scanning (magnetisk 
resonans-scanning) af hjernen med og uden gadolinium for at 
undersøge, om der forekommer kortikale/subkortikale tubera, 
subependymale noduli (SEN), andre typer af neuronale 
migrationsdefekter og subependymale kæmpecelleastrocytomer 
(SEGA). 
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TABEL 1. 
Anbefalingskategorier og -beskrivelser 

Kategori Beskrivelse Understøttende evidens

1 På grundlag af evidens på højt niveau er der 
uniform konsensus om, at interventionen er 
hensigtsmæssig 
 

2A På grundlag af evidens på lavere niveau er der 
uniform konsensus om, at interventionen er 
hensigtsmæssig 

 
2B På grundlag af evidens på lavere niveau er der 

konsensus om, at interventionen er hensigtsmæssig 
 
3 På grundlag af evidens på ethvert niveau er det 

ikke muligt at opnå konsensus om hensigtsmæssig 
intervention 

Mindst ét overbevisende klasse I-studie  
ELLER 
mindst to overbevisende og konsistente klasse II-studier 
ELLER 
mindst tre overbevisende og konsistente klasse III-studier  
Mindst ét overbevisende klasse II-studie 
ELLER 
mindst to overbevisende og konsistente klasse III-studier  
Mindst ét overbevisende klasse III-studie 
ELLER 
mindst to overbevisende og konsistente klasse IV-studier 
Klasse I-IV-studier, som er modstridende eller utilstrækkelige til at 
udgøre et grundlag for konsensus 

 
 

Klassedefinitioner for understøttende evidens 
Klasse I: evidens fra en prospektiv, randomiseret og kontrolleret klinisk undersøgelse med blindet resultatvurdering i en repræsentativ population. 
Klasse II: evidens fra en prospektiv matchet gruppe-kohorteundersøgelse i en repræsentativ population med blindet resultatvurdering. 
Klasse III: evidens fra alle andre kontrollerede undersøgelser (inklusive veldefinerede naturlige forløbskontrolgrupper eller patienter, der 
fungerer som egne kontrolgrupper) i en repræsentativ population, hvor resultatvurderingen er uafhængig af patientbehandling.  
Klasse IV: evidens fra ukontrollerede undersøgelser, patientmateriale, sygehistorier eller ekspertvurderinger. 
 

Hvis MR-scanning ikke er tilgængelig eller ikke kan udføres, kan 
CT-scanning (CT – computertomografi) eller ultralydscanning af 
hovedet (hos nyfødte eller spædbørn, når fontanellerne er åbne) 
muligvis anvendes, selv om resultaterne anses for at være 
suboptimale, og selv om det ikke altid er muligt at detektere de 
abnormiteter, som en MR-scanning kan vise.18, 19 (Kategori 1) 
I spædbarnsalderen er det sandsynligt, at der kan forekomme fokale 
anfald og infantile spasmer (IS)20, 21, og børnenes forældre bør 
oplæres i at kunne genkende disse anfald og spasmer, selv hvis ingen 
af disse har fundet sted på tidspunktet for den første diagnose. Alle 
børn bør få foretaget en baseline-EEG-undersøgelse (EEG – 
ElektroEncefaloGram), også selv om genkendte eller rapporterede 
kliniske anfald ikke har fundet sted. (Kategori 2A) 

Hvis baseline-EEG-undersøgelsen er unormal, især hvis der også 
forekommer karakteristika for TSC-associerede neuropsykiatriske 
forstyrrelser (TAND – TSC-Associated Neuropsychiatric Disorders), 

skal der efterfølgende foretages en 24-timers video-EEG-
undersøgelse for at undersøge, om der forekommer elektrografisk 
eller svag klinisk anfaldsaktivitet. (Kategori 3) 

TAND er en ny term, som fremsættes til beskrivelse af de 
interrelaterede funktionelle og kliniske manifestationer af 
hjernedysfunktion, som er almindeligt forekommende ved TSC, 
herunder aggressiv adfærd, autismespektrumsforstyrrelser, 
intellektuelle svagheder, psykiatriske og neuropsykologiske 
forstyrrelser samt skole- og erhvervsmæssige vanskeligheder.22 
Alle patienter bør have foretaget en omfattende vurdering på 
diagnosetidspunktet for at bestemme en baseline for fremtidige 
vurderinger og for at identificere områder, som kræver øjeblikkelig 
eller tidlig intervention. En omfattende vurdering kræver 
sandsynligvis tværfagligt samarbejde, og de kliniske teams bør 
opretholde en lav tærskel for initiering af tidlige interventioner og 
andre behandlingsstrategier. (Kategori 1)

TABEL 2. 
Kontrol- og behandlingsanbefalinger for nydiagnosticeret tuberøs sklerose-kompleks (TSC) eller mistanke om TSC 
 

Organsystem eller Anbefaling 
specialeområde 
Genetik  
 
Hjerne 
 
 
 
 
 
Nyre 
 
Lunge 
 
 
 
Hud 
Tænder 
Hjerte 
 
 
Øje 
 

• Udarbejd en familieanamnese over tre generationer for at vurdere, om der er yderligere familiemedlemmer med risiko for TSC 
• Tilbyd gen-testning med henblik på familierådgivning, eller når der er tvivl om en TSC-diagnose, som ikke kan bekræftes klinisk 
• Foretag MR-scanning af hjernen for at undersøge, om der forekommer tubera, subependymale noduli (SEN), 
migrationsdefekter og subependymale kæmpecelleastrocytomer (SEGA) 
• Vurdér, om der forekommer TSC-associeret neuropsykiatrisk forstyrrelse (TAND) 
• Hvis der er tale om spædbørn: Lær  forældrene at kunne genkende infantile spasmer, selv hvis der ikke er forekommet nogen 
påtidspunktet for  diagnosen 
• Foretag en rutinemæssig baseline-EEG-undersøgelse (EEG – ElektroEncefaloGram). Hvis resultatet af EEG-undersøgelsen er 
unormalt, især hvis der også forekommer TAND-karakteristika, skal der foretages opfølgning ved hjælp af en 24-timers video-
EEG-undersøgelse for at undersøge, om der forekommer subklinisk anfaldsaktivitet 
• Foretag MR-scanning af abdomen for at undersøge, om der forekommer angiomyolipomer og renale cyster 
• Foretag screening for hypertension ved at udføre en nøjagtig blodtryksmåling 
• Vurdér nyrefunktionen ved at bestemme den glomerulære filtrationshastighed (GFR – Glomerular Filtration Rate) 
• Foretag baseline-lungefunktionstest (lungefunktionstest og 6-minutters gang-test) og HRCT-scanning (HRCT – High-
Resolution Computed Tomography) af thorax for patienter (selv hvis de er asymptomatiske), som har risiko for at udvikle 
lymfangiomyomatose (LAM) – typisk kvinder i alderen fra 18 år og opefter. Voksne mænd, som har symptomer, bør også testes 
• Rådgiv om risici forbundet med rygning og østrogenbrug hos unge piger og voksne kvinder 
• Foretag en detaljeret klinisk dermatologisk inspektion/undersøgelse 
• Foretag en detaljeret klinisk dental inspektion/undersøgelse 
• Overvej udførelse af føtal ekkokardiografi for at detektere individer med høj risiko for hjertesvigt efter fødsel, hvis der er 
identificeret rhabdomyomer ved prænatal ultralydsundersøgelse 
• Udfør ekkokardiografi hos børn, især hvis de er yngre end 3 år 
• Udfør elektrokardiografi (EKG) i alle aldre for at undersøge, om der forekommer underliggende ledningsdefekter  
• Foretag en komplet oftalmologisk vurdering, herunder pupildilatationsoftalmoskopi, for at undersøge, om der forekommer retinale  
læsioner og synsfeltdefekter 
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Patienter, som går i skole/er i gang med en uddannelse, 
bør komme i betragtning til en individuel uddannelsesplan, 
som er baseret på den individuelle TAND-profil. (Kategori 
2A) 

 
Nyre 

 
På diagnosetidspunktet bør der foretages scanning af 

abdomen, uanset hvilken alder patienten har. Som det er i 
forhold til hjernen, er MR-scanning den foretrukne metode 
til vurdering af angiomyolipomer, eftersom mange af disse 
kan være fedtfattige, hvorfor de kan blive overset ved CT-
scanning eller ultralydsundersøgelse af abdomen.23 MR-
scanning af abdomen og MR-scanning af hjernen kan 
kombineres i én undersøgelse, hvilket begrænser behovet for 
at anvende anæstesi flere gange, hvis anæstesi er påkrævet 
for at kunne foretage en vellykket MR-scanning. MR-
scanning af abdomen kan også afsløre aneurysmer 
(udvidelser) på aorta eller ekstrarenale hamartomer i 
leveren, pancreas og andre abdominale organer, der også 
kan forekomme hos individer med TSC. Ud over 
billeddiagnostik er det vigtigt at foretage nøjagtig 
blodtryksmåling og vurdere blodtrykket, eftersom der er øget 
risiko for sekundær hypertension. For at vurdere 
nyrefunktionen på diagnosetidspunktet bør der tages 
blodprøver for at bestemme den glomerulære 
filtrationshastighed (GFR – Glomerular Filtration Rate) ved 
hjælp af kreatininsammenligninger for voksne24, 25 eller 
børn.26 Alternativt kan der anvendes måling af serum-
cystatin C-koncentration for at vurdere GFR.27 (Kategori 1) 

 
Lunge 

 
For at vurdere om der forekommer LAM, bør kvinder i 

alderen fra 18 år og opefter have foretaget en baseline-
lungefunktionstest, 6-minutters gang-test og HRCT-
scanning (HRCT – High-Resolution Computed Tomography) 
af thorax. Når det er muligt, bør der anvendes 
lavstrålingsprotokoller. Et niveau for vaskulær endothelial 
vækstfaktor type D (VEGF-D) i serum kan være nyttigt til 
fastlæggelse af en baseline for fremtidig LAM-udvikling eller 
-progression.28, 29 Rådgivning om risici forbundet med 
rygning og østrogenbrug (f.eks. nogle orale 
præventionsmidler), som kan øge den indvirkning, som LAM 
har, bør også gives til unge og voksne. (Kategori 2A) 
 
Hud og tænder 

 
Alle patienter bør have foretaget en detaljeret klinisk 

dermatologisk og dental undersøgelse på 
diagnosetidspunktet for at undersøge, om der forekommer 
angiofibromer, fibrøse cefale plaques, hypomelanotiske 
makulae eller "konfetti"-læsioner, neglefibromer, 
hudområder med læderagtig og gulbrun hud (shagreen 
patch), defekter i tandemaljen og intraorale fibromer. 
(Kategori 2A) 

 
Hjerte 

 
Hos børn – især de, som er yngre end 3 år – bør der 

foretages ekkokardiografi og elektrokardiografi (EKG) for at 
undersøge, om der forekommer henholdsvis rhabdomyomer 
og arytmi. Hos individer med rhabdomyomer, som er 
identificeret ved hjælp af prænatal ultralydscanning, kan det 
være nyttigt at udføre fosterekkokardiografi for at detektere 
de individer, som har en høj risiko for hjertesvigt efter 
fødslen. (Kategori 1) 

Hvis der ikke forekommer hjertesymptomer eller 

anamnese, som giver mistanke til det, er det ikke nødvendigt 
at udføre ekkokardiografi på voksne, men eftersom der 
stadig kan forekomme ledningsdefekter, som kan have 
indflydelse på valg og dosering af medicin30, anbefales det 
stadigvæk at udføre et baseline-EKG. (Kategori 2A) 
 
Øje 

Det anbefales at foretage en oftalmologisk baseline-
vurdering, herunder fundusskopi, for alle individer, som er 
diagnosticeret med TSC, for at undersøge, om der 
forekommer hamartomer og hypopigmenterede retinale 
læsioner. (Kategori 1) 

Andet 
 

Selv om vaskulære aneurysmer, gastrointestinale 
polypper, knoglecyster og forskellige endokrinopatier kan 
være associeret med TSC, er der ikke tilstrækkelig evidens 
til at understøtte rutinemæssig vurdering på 
diagnosetidspunktet, medmindre der er kliniske 
symptomer eller anden bekymrende anamnese, som giver 
anledning til specifikke undersøgelser. (Kategori 3) 

 
Anbefalinger for fortsat kontrol og behandling for individer, 
som tidligere er blevet diagnosticeret med TSC 

 
Når TSC-diagnosen er blevet stillet, og de indledende 

diagnostiske vurderinger er færdiggjort, er det nødvendigt 
at udføre fortsat kontrol for at følge progressionen af 
kendte problemer eller læsioner og fremkomsten af nye 
problemer/læsioner (Tabel 3).20 Nogle manifestationer 
begynder i barndommen og forekommer sjældnere eller 
forårsager sjældnere nye problemer i voksenalderen, f.eks. 
hjerterhabdomyomer eller subependymale 
kæmpecelleastrocytomer. Problemer med LAM er derimod 
typisk begrænset til voksenalderen, og renale 
manifestationer kræver signifikant mere kontrol og 
intervention i voksenalderen end i barndommen på grund 
af den forsatte vækst af angiomyolipomer og andre renale 
læsioner. Endelig er det muligt, at andre aspekter ved TSC 
kan forekomme i løbet af individets fulde levetid, f.eks. 
epilepsi og TAND, men specifikke manifestationer og 
indvirkning på den samlede helbredstilstand og livskvalitet 
kan variere. Der er derfor brug for fortsat periodisk kontrol 
efter den initiale diagnose er stillet for at sikre optimal 
behandling og forebyggelse af sekundære komplikationer, 
som er associeret med TSC. Behandling af specifikke 
komplikationer ved TSC kræver ofte input fra et 
tværfagligt team. 
 
Genetik 

 
Gen-testning og genetisk rådgivning bør tilbydes 

individer med TSC, når de når den reproduktive alder, og 
førstegradsslægtninge til individer med sygdommen bør 
tilbydes klinisk vurdering og – hvor en mutation er blevet 
identificeret i indekstilfældet – gen-testning. (Kategori 1) 

 
Hjerne 

 
Symptomatisk SEGA eller SEGA associeret med 

tiltagende ventrikulær forstørrelse eller med uforklarlige 
ændringer i neurologisk status eller TAND-symptomer 
kræver intervention eller hyppigere klinisk kontrol og re-
skanning. For individer med akutte symptomer er 
kirurgisk resektion den anbefalede intervention, og det kan 
også være nødvendigt at foretage cerebrospinalvæske-
omkørsel (shunt-behandling). I tilfælde af voksende, men 
ellers asymptomatisk, SEGA kan enten kirurgisk resektion 
eller medicinsk behandling med mTOR-inhibitorer være 
effektiv.31, 32 Den fælles beslutningstagning med 
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patienterne eller disses forældre i forbindelse med valg af 
den bedste behandlingsmulighed bør omfatte overvejelser 
om følgende faktorer: risiko for komplikationer eller 
bivirkninger, behandlingsomkostninger, forventet
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TABEL 3. 
Kontrol- og behandlingsanbefalinger for patienter, som allerede er blevet diagnosticeret med sikker eller mulig TSC 

Organsystem eller          Anbefaling 
specialeområde 

Genetik  
Hjerne 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Nyre 
 
 
 
 
Lunge 
 
 
 
 
 
Hud 
 
Tænder 
 
 
Hjerte 
 
 
 
Øje

• Tilbyd individer, som er i den reproduktive alder, eller som nyligt er begyndt at overveje at få børn, gen-testning og familierådgivning, hvis dette ikke tidligere er 
blevet foretaget 
• Foretag MR-scanning af hjernen med intervaller på 1-3 år af asymptomatiske TSC-patienter, som er yngre end 25 år for at undersøge, om der er tilkommet nye 
subependymale kæmpecelleastrocytomer (SEGA). Patienter med store eller voksende SEGA eller med SEGA, som forårsager ventrikulær forstørrelse, men som 
alligevel stadig er asymptomatiske, bør oftere have foretaget MR-scanning, og patienterne og deres familier bør oplyses om nye symptomers potentiale. Patienter med 
asymptomatisk SEGA i barndommen bør fortsat scannes periodisk som voksne for at sikre, at der ikke forekommer vækst. 
• Kirurgisk resektion bør udføres vedr akut symptomatisk SEGA. Cerebralspinalvæske-omkørsel (shunt-behandling) kan også være nødvendig. Kirurgisk resektion 
eller medicinsk behandling med mTOR-inhibitorer (mTOR – mammalian Target Of Rapamycin) kan anvendes til voksende, men ellers asymptomatisk, SEGA. 
Beslutningstagningen om, hvilken behandlingsmulighed der er den bedste, bør omfatte diskussion om risici for komplikationer, bivirkninger, omkostninger, 
behandlingsvarighed og mulig indvirkning på TSC-associerede komorbiditeter. 
• Udfør screening for karakteristika for TSC-associerede neuropsykiatriske forstyrrelser (TAND) mindst én gang om året ved hvert klinisk besøg. Foretag en 
omfattende formel TAND-vurdering på vigtige udviklingstidspunkter: spædbarnsalder (0-3 år), førskolealder (3-6 år), tidlig skolealder (6-9 år), adolescens (12-16 år), 
tidlig voksenalder (18-25 år) og derefter efter behov. Behandlingsstrategier bør baseres på TAND-profilen for den enkelte patient og på evidensbaserede 
retningslinjer/praksisparametre for god praksis for individuelle forstyrrelser (f.eks. autismespektrums-, ADHD- og angstforstyrrelser). Overvej altid, om der er behov 
for en individuel uddannelsesplan (i USA: IEP – Individualized Education Program). Pludselig adfærdsændring bør give anledning til medicinsk/klinisk vurdering for 
at undersøge potentielle medicinske årsager (f.eks. SEGA, anfald og renal sygdom). 
• Foretag rutinemæssig EEG-undersøgelse (EEG – ElektroEncefaloGrafi) af individer med kendt anfaldsaktivitet og af individer, for hvem der forekommer mistanke 
om anfaldsaktivitet. Hyppigheden af de rutinemæssige EEG-undersøgelser bør afhænge af det kliniske behov snarere end af et specifikt defineret interval. En 
forlænget video-EEG-undersøgelse i minimum 24 timer er hensigtsmæssig, hvis anfaldsforekomsten er uklar, eller hvis der forekommer uforklarlig søvn, 
adfærdsændring eller anden ændring af kognitive eller neurologiske funktioner. 
• Vigabatrin er den anbefalede førstevalgsbehandling ved infantile spasmer. Adrenokortikotropt hormon (ACTH – AdrenoCorticoTropic Hormone) kan anvendes, hvis 
behandlingen med vigabatrin ikke hjælper. Anticonvulsiv behandling af andre anfaldstyper ved TSC bør generelt følge den behandling, der anvendes til andre former 
for epilepsi. Epilepsikirurgi bør overvejes i forbindelse med medicinsk refraktære TSC-patienter, men der bør gøres særlige overvejelser i forbindelse med yngre børn, 
som oplever neurologisk regression, og det er bedst at epilepsikirurgi udføres på epilepsicentre/-afdelinger, hvor der er erfaring med og ekspertise i TSC. 
•Foretag MR-scanning af abdomen for at undersøge for progression af angiomyolipomer og nyrelcystesygdom med intervaller på 1-3 år gennem hele patientens levetid. 
•Undersøg nyrefunktion (herunder bestemmelse af glomerulær filtrationshastighed (GFR)) og blodtryk mindst én gang om året. 
•Embolisering efterfulgt af kortikosteroider er førstevalgsbehandling for angiomyolipomer med akut blødning. Nefrektomi bør undgås. Hvis der er tale om 
asymptomatiske voksende angiomyolipomer, som måler mere end 3 cm i diameter, er behandling med en mTOR-inhibitor den anbefalede førstevalgsbehandling. 
Selektiv embolisering eller nyresparende resektion er acceptable andetvalgsbehandlinger ved asymptomatiske angiomyolipomer. 
 
• Udfør klinisk screening for LAM-symptomer (LAM – lymfangiomyomatose), herunder funktionsdyspnø og kortåndethed, ved hvert klinisk besøg. Rådgivning 
vedrørende risici forbundet med rygning og østrogenbrug bør vurderes ved hvert klinisk besøg for individer med risiko for LAM. 
• Foretag HRCT-scanning (HRCT – High-Resolution Computed Tomography) hvert 5.-10. år af asymptomatiske individer med risiko for LAM, hvis der ikke er tegn på 
lungecyster på deres baseline-HRCT. Individer med lungecyster, som er detekteret ved hjælp af HRCT-scanning, bør have foretaget lungefunktionstests 
(lungefunktionsundersøgelse og 6-minutters gang-test) hvert år, og intervallet for HRCT-scanninger bør reduceres til hvert 2.-3. år. 
• mTOR-inhibitorer kan muligvis anvendes til behandling af LAM-patienter med moderat til svær lungesygdom eller ved hastig progression. TSC-patienter med LAM 
er mulige modtagere af lungetransplantation, men TSC-komorbiditeter kan have indvirkning på transplantationsegnetheden. 
 
• Foretag en detaljeret klinisk dermatologisk inspektion/undersøgelse hvert år. 
• TSC-associerede hudlæsioner, som er hurtigt forandrende, vansirende eller symptomatiske, bør behandles ved hjælp af en metode, som er hensigtsmæssig for 
læsionen og den kliniske kontekst. Der kan f.eks. anvendes kirurgisk ekscision, laser eller muligvis topisk mTOR-inhibitor. 
• Foretag en detaljeret klinisk dental inspektion/undersøgelse mindst hver 6. måned, og tag panoramiske røntgenbilleder ved 7 års alderen , hvis dette ikke er gjort 
tidligere. 
• Symptomatiske eller deformerende dentale læsioner, orale fibromer og læsioner i kæbeben bør behandles ved hjælp af kirurgisk ekscision eller curettage, hvis disse 
forekommer. 
• Udfør ekkokardiografi ved intervaller på 1-3 år hos asymptomatiske børn, indtil regression af hjerterhabdomyomer er dokumenteret. Hyppigere eller mere 
avancerede diagnostiske vurderinger kan være påkrævet i forbindelse med symptomatiske patienter. 
• Udfør elektrokardiografi (EKG) hvert 3.-5. år hos asymptomatiske patienter i alle aldre for at undersøge, om der forekommer ledningsdefekter. Hyppigere eller mere 
avancerede diagnostiske vurderinger, f.eks. Holter-monitorering og anfalds-monitorering, kan være påkrævet i forbindelse med symptomatiske patienter.  
• Foretag årligt oftalmologisk vurdering af patienter med oftalmologiske læsioner eller synssymptomer, som tidligere er blevet identificeret ved baseline-vurdering. 
Hyppigere vurderinger, herunder af de individer, som behandles med vigabatrin, har begrænset effekt og anbefales ikke, medmindre der opstår nye kliniske grunde 
hertil.

varighed af behandlingen og mulig indvirkning på TSC- 
komorbiditeter. Patienter med unilateral solitær SEGA, som 
kan behandles ved makrototal resektion, og uden 
individuelle risikofaktorer eller andre komorbiditeter kan 
muligvis, fortrinsvist bedst have gavn af kirurgi, mens 
mTOR-inhibitor-behandling muligvis er den bedste 
behandling til patienter med multisystemsygdom eller 
multiple eller infiltrerende SEGA-læsioner, som ikke kan 
behandles ved hjælp af makrototal resektion. (Kategori 1) 

Et optimalt resultat er associeret med tidlig detektion og 
behandling33, hvorfor kontrol ved hjælp af MR-scanning bør 
udføres ved intervaller på 1-3 år hos alle individer med TSC, 
indtil de bliver 25 år. Hyppigheden af scanninger inden for 
det anbefalede interval på 1-3 år bør afhænge af det kliniske 
behov, så der hyppigere udføres scanninger af de 
asymptomatiske SEGA-patienter, som er yngre, de SEGA-
patienter, hvis SEGA er større eller voksende, eller de 
SEGA-patienter, som er udviklingshæmmede eller kognitivt 
funktionshæmmede, og derfor ikke pålideligt kan rapportere 
svage symptomer. (Kategori 2A) 

Individer uden SEGA ved 25 års alderen har ikke behov 
for fortsat scanningskontrol, men individer med 
asymptomatisk SEGA i barndommen bør fortsat 
kontrolleres ved hjælp af MR-scanning resten af livet på 
grund af risikoen for vækst. Der er utilstrækkelig evidens 

til at bestemme den anbefalede hyppighed af MR-
kontrolscanninger for sidstnævnte gruppe, men vigtige 
kliniske faktorer, som ville understøtte kortere 
kontrolintervaller, omfatter SEGA, som er nær foramen 
Monroi, som er store eller nyligt opdagede. Når der klart er 
etableret stabilitet, kan det dog formentligt være muligt at 
øge intervallet for kontroller med tiden. (Kategori 3) 
Stærk evidens demonstrerer, at vigabatrin har den højeste 
effektivitet ved behandling af infantile spasmer hos 
patienter  
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med TSC34-37. Vigabatrin bør derfor være 
førstevalgsbehandling. Den receptudskrivende kliniker bør 
dog være opmærksom på mulige bivirkninger, især mulig 
retinatoksicitet, og hvordan der kontrolleres for disse. 
Adrenokortikotropt hormon (ACTH – AdrenoCorticoTropic 
Hormone) kan anvendes som andetvalgsbehandling, hvis 
behandling med vigabatrin mislykkes. (Kategori 1) 

Rutinemæssige EEG-undersøgelser anbefales hos 
individer med kendt anfaldsaktivitet eller hos individer, for 
hvem der er mistanke om anfaldsaktivitet, men 
hyppigheden af undersøgelserne bør afhænge af det kliniske 
behov i stedet for et specifikt defineret interval. Hvis 
ændringer i søvnmønster, adfærd eller kognitive eller 
neurologiske funktioner ikke kan forklares ved hjælp af en 
rutinemæssig EEG-undersøgelse, bør det overvejes at 
foretage en 24-timers video-EEG-undersøgelse for at 
undersøge, om der forekommer ikke-genkendt eller 
subklinisk anfaldsaktivitet. (Kategori 2A) 

Tidlig epilepsibehandling kan være gavnlig hos spædbørn 
og børn under 24 måneder , hvis der forekommer iktale 
forandringer, med eller uden kliniske manifestationer.38 I 
relation til andet end infantile spasmer i TSC er der kun lidt 
evidens at basere specifik antiepileptisk behandling på. 
Generelt bør denne følge behandlingen af andre epilepsier, 
men det bør bemærkes, at prævalensen af medicinsk 
refraktær epilepsi er høj ved TSC, selv med adækvate 
behandlingsforsøg med eksisterende antiepileptika.30, 39 Det 
kan overvejes at bruge epilepsikirurgi og VNS (Vagus Nerve 
Stimulation) til medicinsk refraktære TSC-patienter, men 
vurderingen bør finde sted på epilepsicentre/-afdelinger med 
erfaring og ekspertise inden for TSC, og der bør gøres 
særlige overvejelser i forbindelse med yngre børn, som 
oplever neurologisk regression (tilbagegang). (Kategori 2A) 

Eftersom de fysiske karakteristika ved TSC, f.eks. SEGA, 
epilepsi eller nyresvigt, kan optræde med TAND-lignende 
adfærd, bør pludselige og hurtige TAND-ændringer straks 
medføre en generel fysisk undersøgelse af de pågældende 
individer. (Kategori 1) 

Efter detaljeret initial vurdering ved diagnosticeringen er 
det ubetinget nødvendigt fortsat at kontrollere, om der 
forekommer TAND-karakteristika, og hvilken indvirkning 
disse har på dagligdagen, ved hjælp af grundlæggende 
fremgangsmåder for spørgsmål og screening ved hvert 
opfølgende klinisk besøg, mindst én gang om året. 
Eventuelle problemområder, som identificeres i forbindelse 
med den rutinemæssige TAND-vurdering, bør følges op med 
mere detaljerede vurderinger, som foretages af de relevante 
specialister inden for udvikling, neuropsykologi, mental 
sundhed, adfærd og pædagogik, og koordineres af TSC-
ekspertteamet. (Kategori 1) 

Ud over screening ved hvert klinisk besøg skal der 
foretages omfattende og formelle TAND-vurderinger af et 
ekspertteam på vigtige planlagte tidspunkter: i løbet af de 
første 3 leveår (0-3-års vurdering), førskolealder (3-6-års 
vurdering), tidlig skolealder (6-9-års vurdering), i løbet af 
adolescensen (12-16-års vurdering) og i den tidlige 
voksenalder (18-25-års vurdering). I den senere voksenalder 
bør vurdering finde sted, når der opstår kliniske 
udfordringer, eller på grundlag af TAND- screening. 
Hyppigere specialvurderinger eller 
behandlinger/interventioner kan være nødvendige, hvis den 
årlige screening afslører områder, der giver anledning til 
bekymring. (Kategori 2A) 

Flere studier i brugen af mTOR-inhibitorer som 
behandling for TAND-aspekter er undervejs. Indtil nu er der 
ikke tilstrækkelig evidens til at understøtte brugen af 
mTOR-inhibitorer som behandling for nogen TAND-
aspekter. Indtil nu er der ikke andre TSC-specifikke 
neuropsykiatriske interventioner. Der er dog et højt niveau 

af evidens for behandlingsstrategier for individuelle 
forstyrrelser, som er associeret med TAND, f.eks. 
autismespektrums-, ADHD- og angstforstyrrelser. Kliniske 
teams bør derfor bruge evidensbaserede principper som 
grundlag for behandlingsmæssige beslutninger for at opnå 
den bedste behandling af TAND hos individer med TSC, og 
hvor behandlingen er individuelt tilpasset den enkelte 
patient. (Kategori 3) 

 
Nyre 

 
I forbindelse med asymptomatiske, voksende 

angiomyolipomer, som måler mere end 3 cm i diameter, 
anbefales mTOR-inhibitorbehandling på nuværende 
tidspunkt som værende den mest effektive 
førstevalgsbehandling på kort sigt.8, 13, 14, 40Den påviste 
tolerabilitet indtil nu er langt at foretrække frem for de 
renale skader, som forårsages af 
angiomyolipomprogression, samt kirurgi og emboliserings-
/ablationsbehandlinger, selv om der stadig er brug for 
studier, der kan bekræfte fordele og sikkerhed på lang sigt. 
(Kategori 1) 

En klinisk vurdering af nyrefunktion og hypertension er 
påkrævet hvert år. Kontrol af blodtrykket er også af kritisk 
betydning, og det er af afgørende betydning at foretage 
nøjagtig måling af patienternes blodtryk, hvor der skal 
anvendes aldersspecifikke kriterier for børn.41 Patienter 
med hypertension bør behandles med en inhibitor af 
RAAS-hormonsystemet (RAAS – Renin-Aldosterone-
Angiotensin System) som førstevalgsbehandling, og en 
angiotensin-konverterende enzyminhibitor skal undgås hos 
patienter, som behandles med en mTOR-inhibitor. 
(Kategori 1) 

Der bør også foretages scanning for at diagnosticere 
polycystisk nyresygdom, renalcellekarcinomer eller andre 
tumorer42, 43 og angiomyolipomændringer. MR-scanning – 
som det ofte er muligt at udføre samtidigt med 
kontrolscanning af hjernen – er den foretrukne 
scanningsmetode, men hvis der ikke kan udføres MR-
scanning, kan CT-scanning eller ultralydscanning 
stadigvæk give brugbar information.44 Selektiv 
embolisering efterfulgt af kortikosteroider45 , nyresparende 
resektion eller ablationsbehandling for eksofytiske 
læsioner er acceptable andetvalgsbehandlinger i 
forbindelse med asymptomatiske angiomyolipomer. Ved 
akut blødning er det mere hensigtsmæssigt at foretage 
embolisering efterfulgt af kortikosteroider.46 Nefrektomi 
bør undgås på grund af den høje incidens af komplikationer 
og den øgede risiko for fremtidig nyreinsufficiens, 
slutstadium-nyresvigt og den dårlige prognose, som 
skyldes en kronisk nyresygdom.12, 47 Fedtfattige 
angiomyolipomer er ikke ualmindelige hos patienter med 
TSC, men hvis der er tvivl, og læsionerne vokser mere end 
0,5 cm pr. år48, kan det overvejes at foretage nålebiopsi 
med sheath-teknik eller åben biopsi. (Kategori 2A) 

 
Lunge 

 
Hos individer med risiko for LAM – typisk kvinder i 

alderen fra 18 år og opefter – bør anamnese ved hver 
klinisk undersøgelse omfatte spørgsmål vedrørende 
symptomer på funktionsdyspnø og kortåndethed. Hos 
patienter uden kliniske symptomer og uden tegn på 
lungecyster på deres baseline-HRCT bør der udføres 
gentagen HRCT-scanning hvert 5.-10. år ved hjælp af 
lavstrålingsscanningsprotokoller, når det er muligt. Hvis 
der detekteres cyster, skal hastigheden af TSC-LAM-
progressionen bestemmes ved HRCT-testning hvert 2.-3. år 
i kombination med en årlig lungefunktionstest og en 6-
minutters gang-test. Hvis der forekommer mange cyster 
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eller andre tegn på fremskreden TSC-LAM, er det muligt, 
at det er nødvendigt at foretage lungefunktionstestning og 
HRCT så ofte som hver 3.-6. måned, så resultatet af disse 
tests kan medtages i beslutningstagningen vedrørende valg 
af behandling. (Kategori 1) 
Hos udvalgte LAM-patienter med moderat til svær 
lungesygdom eller hurtig progression kan behandling med 
en mTOR-inhibitor muligvis anvendes til at stabilisere eller 
forbedre lungefunktionen, livskvaliteten og den funktionelle 
ydeevne.8, 13-15 (Kategori 1) 

TSC-LAM-patienter er mulige modtagere af 
lungetransplantation, men det er vigtigt at bemærke, at de 
lægemidler, som skal forhindre afstødning, kan sænke 
anfaldstærsklen, og at anfaldsmedicin kan have indvirkning 
på de lægemidler, som skal forhindre afstødning. TSC-
komorbiditeter kan også have indvirkning på 
transplantationsegnetheden. (Kategori 2A) 

 
Hud og tænder 

 
Der bør foretages en hudundersøgelse hvert år, hvor der 

fokuseres på hastigt ændrende eller symptomatiske 
(problematiske eller funktionsindvirkende) læsioner, og hvor 
der anvendes patologisk vurdering, når dette er påkrævet til 
diagnosticering. Tidlig intervention er indiceret for 
blødende, symptomatiske eller potentielt vansirende TSC-
hudlæsioner. Der er ikke tilstrækkelig evidens til at danne 
grundlag for valg af behandling, men sygehistorier og 
patientmateriale dokumenterer vellykket brug af kirurgisk 
ekscision, lasere og topiske mTOR-inhibitorer.49-53 (Kategori 
3) 

Ved TSC-associerede dentale læsioner og orale fibromer 
bør der foretages periodiske dentalvurderinger hver 3.-6. 
måned, hvilket er i overensstemmelse med 
kontrolanbefalingerne for alle individer i befolkningen som 
helhed. Periodisk forebyggelse samt oplysning om oral 
hygiejne er vigtige elementer i patientbehandlingen. Hvis 
der forekommer læsioner i kæbeben (asymmetri, 
asymptomatisk hævelse eller unormalt tandfrembrud), bør 
disse undersøges ved hjælp af panoramiske røntgenbilleder 
og behandles med kirurgisk ekscision eller curettage, hvis 
de er symptomatiske eller deformerende.54 Emaljedefekter 
(dental pits) kan behandles med dækkende  behandlinger, 
hvis patienten har høj risiko for kaviteter, selv om de 
sjældent forårsager symptomer eller en øget karies 
forekomst.55, 56 Orale fibromer bør eksciseres kirurgisk, hvis 
de er symptomatiske, eller hvis de hindrer oral hygiejne. 
Orale fibromer kan opstå igen efter ekscision, og derfor 
anbefales periodisk dentalvurdering.57 (Kategori 3) 

 
Hjerte 

 
Indtil der er dokumenteret regression af 

hjerterhabdomyomer, bør der udføres opfølgende 
ekkokardiografi med intervaller på 1-3 år hos 
asymptomatiske patienter. Desuden anbefales det at udføre 
et 12-punkts EKG mindst hvert 3.-5. år for at kontrollere, 
om der forekommer ledningsdefekter. Hos patienter med 
kliniske symptomer, ekstra risikofaktorer eller signifikante 
abnormiteter ved en rutinemæssig ekkokardiografi eller 
EKG kan det være nødvendigt at foretage hyppigere kontrol, 
som kan omfatte Holter-monitorering (24 timers EKG 
overvågning) og anfalds-monitorering. (Kategori 1) 

 
Øje 

 
Hos individer uden identificerede oftalmologiske læsioner 

eller synssymptomer ved baseline er re-vurdering kun 

nødvendig, hvis der opstår nye kliniske bekymringer. Ellers 
anbefales det at foretage en årlig vurdering. Ved patienter 
på vigabatrin anbefaler den amerikanske fødevare- og 
lægemiddelstyrelse FDA (U.S. Food and Drug 
Administration) oftalmologisk vurdering hver 3. måned, selv 
om der stilles spørgsmål ved nytten af så hyppige 
vurderinger, især i forhold til unge individer og individer 
med udviklingshæmning, som begrænser omfanget af den 
oftalmologiske vurdering, der kan udføres.30, 58Det betragtes 
derfor som mere hensigtsmæssigt at foretage årlige 
oftalmologiske vurderinger, selv i disse populationer. 
(Kategori 2B) 

 
Andet 

 
Der er begrænset evidens på lavt niveau til at 

haveanbefalinger for gastrointestinale og endokrine 
læsioner samt andre hamartomlæsioner associeret med 
TSC. Hvis disse læsioner forekommer, anbefales det at 
udføre opfølgende  billeddiagnostiske undersøgelser for at 
kontrollere stabiliteten af læsionerne. Der anbefales kun 
biopsi af mistænkelige læsioner, når læsionerne er 
usædvanligt store, voksende, funktionelle, symptomatiske 
eller multiple, eller hvis de har andre mistænkelige 
karakteristika. (Kategori 3) 

 
Koordinering af behandling og andre kliniske 
overvejelser i forbindelse med patienter med TSC 

 
TSC er en heterogen genetisk sygdom med forskellige 

udtryk, og dens kliniske manifestationer er derfor 
varierende. Den primære patologi i de individuelle tilfælde 
afhænger også af den alder, som det påvirkede individ har. 
Sygdommens indvirkning på multiple organsystemer på 
forskellige livsstadier medfører store vanskeligheder ved at 
påpege og  identificere den ekspertise, som er påkrævet for 
at kunne give individer med TSC en omfattende og 
tilstrækkelig lægelig behandling. Formålet med 
konsensuskonferencen i 2012 var at udarbejde 
anbefalinger, som kunne medvirke til at standardisere 
tilgangen til behandling af TSC uanset patientens alder 
eller sygdommens sværhedsgrad. Der er på nuværende 
tidspunkt etableret specialiserede TSC-klinikker i USA og 
mange andre lande. Ideelt set skulle alle TSC-patienter 
kunne få adgang til disse klinikker for at sikre, at de får 
den rette pleje og behandling, men det er muligt, at dette i 
sidste ende ikke er opnåeligt. Hvis individer med TSC ikke 
har adgang til de specialiserede TSC-klinikker, vil 
anbefalingerne fra TSC-konsensuskonferencen være af 
særlig betydning. En anden kilde til uvurderlig 
information er fremtrædende støtteforeninger, f.eks. 
Tuberous Sclerosis Alliance i USA og mange lignende 
foreninger i andre lande over hele verden, som også er 
medlemmer af Tuberous Sclerosis International. 

Ressourcerne må anvendes effektivt, især når der er 
finansielle eller teknologiske begrænsninger. 
Transitionsklinikker eller klinikker/afdelinger, som 
behandler både børn og voksne med TSC, er vigtige, især 
for de mere svært påvirkede individer og de individer, som 
har multiorganpåvirkning. I så fald kan man undgå 
dobbeltundersøgelser og serviceydelser og sikre, at 
hensigtsmæssig kontrol og symptombehandling er på 
plads, så det er muligt at forhindre dyrere medicinske 
komplikationer. TSC-klinikker kan være hospitals- eller 
institutionsbaserede og gøre brug af et netværk af 
klinikere, som er eksperter inden for de forskellige 
områder i forbindelse med TSC. Disse klinikker skal både 
kunne tage sig af de psykosociale udfordringer, som 
individet og dets familie eller plejere står over for, og de 
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medicinske behov. 
Disse diagnostiske og kontrolmæssige anbefalinger blev 
udviklet ud fra en til stadighed større forståelse af TSC og 
understøttes af udgivet videnskabelig forskning. En fortsat 
forbedring af den kliniske viden vil sandsynligvis komme fra 
planlagte og igangværende kliniske undersøgelser, som 
undersøger en mængde mulige behandlinger for TSC, og 
også fra longitudinelle databaser (f.eks. den amerikanske 
TSC Natural History Database og det europæiske TSC-
register TOSCA), som har til formål at opsamle information 
om de mange manifestationer og behandlinger af TSC 
gennem hele den menneskelige livscyklus. I takt med at den 
kliniske viden om sygdommen øges, vil det være nødvendigt 
periodisk at opdatere de aktuelle anbefalinger. 
 
Den internationale kliniske TSC-konsensuskonference 2012 "The 2012 International 
Tuberous Sclerosis Complex Consensus Conference" blev sponsoreret og arrangeret af 
Tuberous Sclerosis Alliance. Konferencen blev støttet af generøse sponsorer, som 
donerede midler til Tuberous Sclerosis Alliance uden at spille en rolle i planlægningen 
eller deltage i konferencen og de resulterende anbefalinger: the Rothberg Institute for 
Childhood Diseases, Novartis Pharmaceuticals, Sandra and Brian O’Brien og Questcor 
Pharmaceuticals. 
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"The absence of evidence does 
not constitute evidence of 
absence" (Mangel på evidens 
gør ikke evidens for mangel) 
William Safire
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