LGD Alliance Europe

Limfangiomatoza i choroba Gorhama i Stouta

LGD Alliance Europe wspédtdziata
w celu informowania i udzielania
pomocy pacjentom, ich rodzinom
i stuzbie zdrowia, dla poprawy
jakosci leczenia i ustug dla
pacjentow.
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COTO JEST LIMFANGIOMATOZA?
Limfangiomatoza to stowo ztozone z trzech
termindéw:

- limfa: chtonka

- angi: naczynie

- oma: guz (nieztosliwy)

- toza: stan

Jest to stan, w ktérym rozwijaja
sie nowotwory naczyn chtonnych
(limfatycznych).

Naczynia chtonne znajduja sie prawie w
catym organizmie. Z tego wiasnie powodu
limfangiomatoza moze okazac sie wszedzie,
jednak miejscami, w ktorych choroba ujawia
sie najczesciej sg kosci i ptuca.

Nowotwory powstajg z powodu proliferacji i
anormalnych wymiaréw naczyn chtonnych.

Limfangiomatoza znana jest réwniez
pod nazwa anomalia limfatyczna
rozsiana (GLA: Generalized lymphatic
anomaly):

Anomalia
limfatyczna
rozsiana ma wiele
cech wspdinych

2 GSD (Choroba
Gorhamai Stouta).
U 75% pacjentéw
dotknietych
anomalig
limfatyczna
rozsiang mozna
zauwazyc zajecie
ukfadu kostnego,
w zwigzku z czym
niektdrzy sadza,
Ze anomalia
limfatyczna
rozsiana i GSD

moga by¢ ré6znymi
obliczami tej samej
choroby a nie
dwiema réznymi
patologiami.

COTO JEST CHOROBA GORHAMA | STOUTA?
Choroba Gorhama i Stouta (GSD) jest rzadka chorobg
polegajaca na rozlegtej osteolizie zwigzanej z proliferacjg

i rozszerzeniem naczyn limfatycznych i tkanki miekkiej w
danej czedci ciata. Nazywa sie te chorobe réwniez chorobg
znikajacych kosci lub rozlegty osteoliza.

- osteo: kos¢

- liza: zanikanie

Choroba Gorhama znana jest rowniez jako Choroba
Gorhama i Stouta (GSD: Gorham-Stout Disease).

Uwaza sie, ze jest ona $ciéle zwigzana z limfangiomatozg

w zwigzku z proliferacjg naczyn limfatycznych w kosci. W
miare ich rozwoju, naczynia limfatyczne zajmujg w sposéb
agresywny szpikowe i korowe obszary kosci, spowodujac
ich zanikniecie i zastepujac je tkanka wioknista.

LIMFANGIOMATOZA KAPOSIEGO

Limfangiomatoza Kaposiego (KLA: Kaposiform
lymphangiomatosis) rézni sie od anomalii limfatycznej
rozsianej i przedstawia komorki wrzecionowate chtonne.
Informacje dotyczace ewolucji tej choroby w poréwnaniu
do anomalii limfatycznej rozsianej sa nieliczne. Pacjenci
cierpiagcy na limfangiomatoze Kaposiego maja gorsze
rokowanie, zwfaszcza w obecnosci zangazowania ptuc.
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Malformacja limfatyczna w szyi, w ramieniu i na
plecach. Cisnienie w malformacji powoduje czasami
pekniecie matych naczyn krwionosnych w skorze.

Malformacja limfatyczna w nodze. Malformacje limfatyczne wewnatrz
kosci moga doprowadzic¢ do ich
ostabienia. Zaangazowanie kregéw moze
doprowadzic do skrzywienia kregostupa.

KTO MOZE ZACHOROWAC?

Choroba wystepuje zaréwno u mezczyzn jak i kobiet
wszystkich ras i nie ma okreslonego wzoru dziedziczenia.
Limfangiomatoza moze objawic sie w kazdym wieku, ale
najczesciej wystepuje wérod dzieci i nastolatkéw. Objawy
tej choroby wystepujg zwykle przed 20 rokiem zycia i
rozpoznanie jej u dorostych jest bardzo trudne.

JAK CZESTO WYSTEPUJE TA CHOROBA?

Jako, e jest to choroba bardzo rzadka, czesto jej diagnoza
jest btedna, nieznana jest dokladna liczba 0séb, ktére na
nig choruja. Wyszacowano, ze rocznie, w Unii Europejskiej
rodzi sie od 10 do 30 pacjentéw dotknietych anomalig
limfatyczna rozsiang lub choroba Gorhama i Stouta.

JAKIE SA OBJAWY?
Pierwszymi oznakami choroby na poziomie klatki piersiowej
sq kaszel i Swiszczacy oddech.

Bol, odczuwany podczas zangazowania kosci, moze
by¢ mylnie przypisany bélom rozwoju dzieciecego u
najmtodszych dzieci. W przypadku zajecia kosci, pierwszym
objawem choroby moze by¢ patologiczne ztamanie.



DIAGNOZA

Dokonanie prawidtowej diagnozy jest bardzo trudne i czesto
popetniane sg btedy. Ta choroba jest rzadka i posiada cechy
podobne do innych rozpowszechnionych choréb, takich jak
astma lub osteoporoza.

INWAZYJNOSC
Pomimo ze choroba nie jest ztosliwa, w miare jak rosng,
naczynia chtonne zajmuja w sposob agresywny pobliskg

tkanke kostng, powodujac jej resorpcje i zastepujac jg tkanka
naczyniaka.

Narzedzia diagnostyczne

Podczas gdy zdjecia rentgenowskie, tomografia komputerowa,

rezonans magnetyczny, utradzwieki, limfangiogram,
scyntygrafia kosci i bronchoskopia moga przyczynic sie

do rozpoznania choroby, biopsja pozostaje ostatecznym
narzedziem diagnostycznym. Biopsja, to znaczy pobranie
matej ilosci materiatu biologicznego, moze by¢ dokonana w
celu potwierdzenia diagnozy i poszukiwania specyficznych
markeréw w celu wyboru leczenia.

Jednakze istnieja przypadki, w ktérych biopsja spowodowata
powazne powikfania, np. wylew chtonki w optucnej. Dlatego
wazne jest porozmawiac o tym z wtasnym lekarzem lub
doswiadczonym specjalista.

Zdjecia malformacji limfatycznych w
szyi, ramieniu i w plecach, z udziatem
tomografii rezonansowej. Wiekszosc
jasnych plam to ptyn chtonki.
Rowniez obszar mozgu jest jasny, ale
nie jest on zaangazowany.
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Z lewej: Obraz
kosci z malformacja
limfatyczng z
udziatem tomografii
rezonansowej.

Po prawej: obraz
tej samej kosci z
udziatem rentgena.
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JAKIE ISTNIEJA SPOSOBY LECZENIA?
Nie istnieje podejscie standartowe do leczenia
limfangiomatozy i choroby Gorhama i Stouta.

Leczenie jest czesto skierunkowane w celu
zmniejszenia i ztagodzenia objawdw takich jak
zmeczenie i immunosupresja.

Czesto nie jest mozliwe usunaé nowotwory,
poniewaz wokot naczyn chtonnych znajduja
sie naczynia krwionosne. Terapia medyczna,
prawidfowa dieta, radiologia zabiegowa i
chirurgia s mozliwymi sposobami leczenia.
Niezbedne jest multidyscyplinarne podejscie.

Niektére przyktady terapii lekarskiej:
- syrolimus

- bifosfoniany

- winkrystyna(chemioterapia)

- talidomid

W niektdrych przypadkach niezbedna
jest specyficzna dieta;
- catkowite zywienie pozajelitowe (TPN)
- dieta o niskiej zawartosci ttuszczu

i 0 wysokiej zawartosci biatka

Radiologia zabiegowa:
- skleroterapia

Opcje chirurgiczne:
- drenaz

- cement kostny

- transplantacja




POTRZEBNA CI JEST DRUGA DIAGNOZA?
Czasami lekarz ma trudnosci z dokonaniem
poprawnej diagnozy. Wybdr odpowiedniego
leczenia moze by¢ réwniez trudny, poniewaz
twdj lekarz nie posiada zadnej wiedzy na temat
tej choroby. To moze sie zdarzy¢ w przypadku
niezwykle rzadkiej choroby.

LGD Alliance Europe moze poméc ci w
skontaktowaniu sie z wszystkimi lekarzami,
ktdrzy, w Europie, majg doswiadczenie w
leczeniu limfangiomatozy i choroby Gorhama i
Stouta.

REJESTR PACJENTOW

Bez pacjentéw nie bytoby ani informacji ani
badan naukowych. Dlatego wtaénie stworzono
miedzynarodowy rejestr pacjentéw, w ktérym
zbiera sie dokumentacje medyczne, anamnezy
rodzinne i inne wazne dane. Mamy nadzieje,

ze informacje zgromadzone w tym rejestrze
pomoga w lepszej diagnostyce i w lepszym
leczeniu pacjentdw, dzieki czemu bedg miec oni
lepsza jako$¢ zycia.

Odwiedz strone: www.lgdaregistry.org i
zapisz sie. Z przyjemnoscig pomozemy Ci w
wypetnieniu rejestru.

WSPOLNOTA LGDA

Kiedy walczysz z rzadka chorobg czujesz sie
osamotniony i niezrozumiany. Dlatego mamy
dwie grupy na Facebooku: jedna dla pacjentow
i rodzicéw pacjentédw niepetnoletnich i druga,
dlaich rodzin i innych oséb. Poza tym, mozemy
skontaktowac cie z innymi pacjentamiiich
rodzinami.




SKONTAKTUJ SIE Z NAMI PARTNERZY

Skontaktuj sie, jesli masz pytania lub LGD Alliance Europe jest reprezentowana na
potrzebujesz wsparcia. Pacjenci mogg poziomie lokalnym przez Alfie Milne Trust w
skontaktowac sie z nami w kazdej chwili piszac Wielkiej Brytanii, LGD Alliance Nederland w
na adres email: patients@lgda.eu Holandii, LGD Alliance Belgium w Belgii, i moze
liczy¢ na wielu zwolennikéw w innych krajach
Mozesz znalez¢ wiecej informacji dotyczacych Wspolnoty Europejskiej.
LGD Alliance Europe i innych stowarzyszen,
ktére wspotpracujg lokalnie z LGDA na stronie: Dzielimy sie réwniez praca i badaniami nad
www.lgda.eu limfangiomatoza i Choroba Gorhama i Stouta
z innymi organizacjami, takimi jak: HEVAS,
WSPIERAJ NAS CMTC-OVM, VSOP, RADIORG, Eurordis, Komisja
Stowarzyszenia, ktore wspotpracuja lokalnie z Europejska ds Chorob Rzadkich i LGD Alliance w
LGDA sg organizacjami non- profit. Niezbedne Stanach Zjednoczonych.

wsparcie, ktérego udzielamy pacjentom, ich

LGD Alliance

Lymphangiomatosis & Gorham’s Disease

rodzinom i badaniom naukowym nie bytoby
mozliwe bez naszych hojnych zwolennikéw.
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Dowiedz sie, w jaki sposéb mozesz pomdc
nam osobiscie lub jako stowarzyszenie lub
organizacja na naszej stronie internetowej!
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alfie milne lymphangiomatosis trust



