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CHOROBA BOURNEVILLE’A — OPIS PRZYPADKU
BOURNEVILLE'S DISEASE — A CASE REPORT

Stowa kluczowe

Choroba Bourneville’a, stwardnienie guzowate, gwiaz-
dziak siatkéwki, choroba wielonarzadowa, opis przy-
padku.

Streszczenie

Choroba Bourneville’a zostata opisana po raz pier-
wszy w 1880 roku przez francuskiego lekarza Désiré-
Magloire Bourneville’a. Zamiennie stosowane sa takze
inne synonimy: stwardnienie guzowate, zespot Bour-
neville’a-Pringle’a, tuberous sclerosis czy tez tuberous
sclerosis complex.

Jest to rzadka, wielonarzadowa choroba genety-
czna, zaliczana do grupy fakomatoz, w ktorej rozwi-
jaja si¢ tagodne guzy mozgu, nerek, serca, oczu, ptuc
czy skory. Czgsto zmianom towarzyszy upo$ledzenie
umystowe i padaczka. Czgstos¢ jej wystgpowania jest
roznie opisywana przez autorow. Kryterium rozpozna-
nia choroby Bourneville’a jest stwierdzenie wystgpo-
wania 2 objawow duzych (naczyniakowlokniaki twa-
rzy, gwiazdziak siatkowki, guzki mozgu, migs$niak
prazkowanokomoérkowy serca, naczyniakomig$niako-
thuszczaki nerek czy torbielowato$¢ ptuc) lub 1 duze-
go i 2 matych (zmiany szkliwa, polipy odbytu, torbie-
le kosci, wtokniaki okotopaznokciowe, zmiany skorne,
wielotorbielowatos¢ nerek).

Zmiany chorobowe moga pojawia¢ si¢ na roz-
nym etapie zycia, od wczesnego dziecinstwa az do
okresu dorostego. Ze wzgledu na duza roéznorodnosé
wystepujacych objawow, prowadzenie pacjenta z cho-
roba Bourneville’a wymaga wspotpracy lekarzy roz-
nych specjalnosci.

W pracy przedstawiono przypadek pacjenta z cho-
roba Bournevlle’a.
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Summary

Bourneville disease was first described in 1880
by the French doctor Desiree-Magloire Bourneville.
Alternatively, other synonyms are also used: tuberous
sclerosis aka tuberous sclerosis complex or Bourne-
ville-Pringle syndrome.

It is a rare genetic disease affecting multiple or-
gans and organ systems, as a part of which tumors
may develop within the brain, kidneys, heart, eyes,
lungs or skin. These are often accompanied by mental
retardation and epilepsy. The prevalence of Bourne-
ville's disease varies according to different authors.
The diagnostic criterion of Bourneville disease is the
co-occurrence of two major symptoms or of one ma-
jor and two minor symptoms. Facial angiofibroma,
retinal astrocytoma, tuberous brain nodules, cardiac
rhabdomyoma, renal angiomyolipoma or cystic lung
disease are considered major symptoms, whereas tooth
enamel abnormalities, rectal polyps, bone cysts, pe-
riungual fibromas, skin lesions or polycystic kidney
disease are classified as minor symptoms.

The lesions may appear at different stages of life,
from early childhood to adult life. Due to the large va-
riety of symptoms, successful management of patients
with Bourneville's disease requires multidisciplinary
approach to treatment.

The paper presents a case of a patient with Bourne-
ville's disease.
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