
Over nierproblemen bij tubereuze

sclerose complex

Dr M.R. Lilien, kinderarts-nefroloog

STSN contactdag

17 mei 2025



Inhoud

• Wat is er aan de hand bij TSC?

• Wat zijn angiomyolipomen (in de nieren)?

• Wanneer ontstaan ze?

• Hoe kun je ze behandelen?

• Wat weten we over behandeling bij kinderen met TSC?

• Wat staat er in de nieuwe behandelrichtlijnen?



Tubereuze sclerose is het gevolg van 

ontremming van het mTORC1 (mammalian 

target of rapamycin complex 1)

stimuleert 
celgroei

remt 
celafbraak

Gunstige 
voorwaarden

Gunstige 
voorwaarden

Ongunstige 
voorwaarden

Ongunstige 
voorwaarden

Normaal

Aangepast van:



Hoe ontstaan goedaardige gezwellen bij 

tubereuze sclerose?

Versleping (metastasering) Mutatie in ontwikkeling



Afwijkingen in de nier bij TSC



Groei van angiomyolipomen in de nieren



Angiomyolipomen kunnen bloeden

TSC2 pathogene variant

Vrouwelijk geslacht

Leeftijd tussen 15 and 50

Symptomen (flank-/buikpijn, bloed in de urine, misselijkheid/braken)

Angiomyolipoom grootte >30 mm

Aanwezigheid van micro-vaatverwijdingen (aneurysmata) >5 mm

Toegenomen aanwezigheid van bloedvate

Groei buiten de niergrens (exophytische groei)

Box 4 |Risicofactoren voor bloeding in angiomyolipomen

nature reviews nephrology: 
https://doi.org/10.1038/s41581-024-00818-0



TOSCA registry



TOSCA registry



TOSCA registry: percentage met AML

Leeftijd bij inclusie in jaren



mTOR remmers: rapamycine en sirolimus

mTOR remmers

mTOR inhib mTORC1 mTOR inhib mTORC1

Adapted from:
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EXIST-2 trial: everolimus voor 

angiomyolipoom



EXIST-2 trial: everolimus voor 

angiomyolipoom



EXIST-2 trial: everolimus voor 

angiomyolipoom



EXIST-2: bijwerkingen

Mondontsteking

Hoog cholesterol

Aften

Zweertjes in de mond

Laag fosfaat in het bloed



EXIST-2 extension study



EXIST-2 extension study (29 maanden)



EXIST-2 extension study



Wat doen we met de kinderen? EXIST-1 trial



Wat doen we met de kinderen? EXIST-1 trial



Wat doen we met de kinderen? EXIST-1 trial



Wat doen we met de kinderen? EXIST-1 trial



Wat doen we met de kinderen? EXIST-1 trial



Medische begeleiding van patiënten met 

TSC

nature reviews nephrology: 
https://doi.org/10.1038/s41581-024-00818-0
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Beleid bij angiomyolipomen bij patiënten 

met TSC

nature reviews nephrology: 
https://doi.org/10.1038/s41581-024-00818-0



Aanbeveling voor het starten van 

behandeling met een mTORC1 remmer

Aanbeveling 1:

Wij bevelen aan om behandeling met een mTORC1 remmer aan te bieden als eerste keus voor de behandeling van 

angiomyolipomen (in de nier) die geen spoedbehandeling nodig hebben (niveau A, sterk bewijs).

Aanbeveling 2:

Voor kinderen en volwassenen met TSC, bevelen wij aan om behandeling met een mTORC remmer aan te bieden

aan diegenen met een angiomyolipoom met een duidelijk risico voor bloeding (niveau A, sterk bewijs).

Aanbeveling 3:

Wij stellen voor om behandeling met een mTORC1 remmer te overwegen voor alle kinderen en volwassenen met 

TSC met een groeiend angiomyolipoom met een doorsnee van meer dan 3 cm (niveau D, zwak bewijs).

Aanbeveling 4:

Wij stellen voor om als afweeronderdrukkende medicijnen een mTORC1 remmer te overwegen voor patiënten met 

TSC na niertransplantatie, rekening houdend met het individuele risico van de met TSC samenhangende afwijkingen

(in de eigen nieren) (niveau D, zwak bewijs). 

Box 7 | Aanbevelingen over wanneer te starten van behandeling met een mTORC1 
remmer

nature reviews nephrology: 
https://doi.org/10.1038/s41581-024-00818-0



TOSCA registry



(Nederlandse) problemen

• Bijwerkingen bij kinderen (met psychomotore retardatie)

– Stomatitis, eetproblemen

– Infecties

– Groei en ontwikkeling secundaire geslachtskenmerken

– Vruchtbaarheid

• Niet geregistreerd voor deze indicatie

• Geen vergoeding!



Alternatieven? Arteriële embolisatie

jvascsurg.org



Alternatieven?

• Dichtstoppen van een slagader (Arteriële embolisatie)

– Narcose

– Post-embolisatie syndroom

– Succeskans afhankelijk van de locatie in de nier

– Verlies van normaal nierweefsel

– Uitstel van mTORi behandeling



Alternatieven? Radiofrequentie ablatie

Radiologykey.com



Alternatieven?

• Radiofrequentie ablatie (koken met de magnetron)

– Narcose

– Post-ablatie syndroom

– Succeskans afhankelijk van vorm en diameter van AML

– Uitstel van mTORi behandeling



nature reviews nephrology: 
https://doi.org/10.1038/s41581-024-00818-0





Samenvatting

• Angiomyolipomen bij TSC presenteren zich meestal op 

de kinderleeftijd

• Angiomyolipomen kunnen spontaan tot een ernstige 

bloeding leiden

• Het bloedingsrisico is te stratificeren aan de hand van 

een aantal kenmerken, waaronder de grootte

• mTOR remmers zijn effectief in het remmen van de groei 

van renale angiomyolipomen, ook bij kinderen

• Gebruik van mTOR remmers gaat gepaard met 

bijwerkingen, dosisafhankelijk

• Er is ruimte voor een individueel behandelplan met 

embolisatie of mTOR remmers



Aanbevelingen voor de diagnose, het 

vervolgen en behandelen van hoge 

bloeddruk

• Jaarlijks meten van de bloeddruk bij kinderen en volwassenen 

met TSC

• Zo mogelijk aangevuld met 24-uurs bloeddrukmeting

• Thuis bloeddrukmeting kan een alternatief zijn

• De eerste keus voor behandeling van te hoge bloeddruk zijn 

ACE-remmers (*pril) of ARB’s (*sartan)

• Vaker bloeddruk meten bij kinderen of volwassenen met TSC 

met ernstige nierschade, veel/grote AML’s,  behandeling met 

ACTH voor epilepsie of corticosteroïden voor infantiele 

spasmen.

• De adviezen voor het beleid bij hoge bloeddruk bij patiënten 

met TSC is niet anders dan voor andere patiënten



Aanbevelingen voor de diagnose en het 

vervolgen van de nierfunctie (1)
• Voor kinderen en volwassenen met TSC en nierbetrokkenheid 

wordt aanbevolen om minstens eenmaal per jaar complicaties 

door AML’s in kaart te brengen, waaronder pijn, risico voor 

bloeding, bloeddruk en onderzoek van de nierfunctie

• Voor volwassenen met TSC wordt aanbevolen om jaarlijks 

onderzoek van de nierfunctie en van eiwituitscheiding in de 

urine te doen

• Voor kinderen met TSC zonder nierbetrokkenheid kan 

onderzoek van de nierfunctie worden uitgesteld tot zij 

volwassen zijn

• Voor kinderen met TSC en niercysten die last hebben van 

bedplassen is het misschien beter om niet te behandelen met 

desmopressine



Aanbevelingen voor de diagnose en het 

vervolgen van de nierfunctie (2)
• Controleer de bloeddruk en de nierfunctie vaker bij kinderen 

en volwassenen die het TSC2-PKD1 syndroom hebben

• De behandeling van chronische nierziekte bij patiënten met 

TSC is niet anders dan voor andere oorzaken van chronische 

nierziekte

• De behandeling van nierstenen, complicaties van niercysten of 

urineweginfecties bij patiënten met TSC is niet anders dan 

voor andere patiënten

• Bij kinderen met het TSC2-PKD1 syndroom dient op het 

moment van de diagnose volledig onderzoek van de 

nierfunctie en beeldvorming van de nieren gedaan te worden



Aanbevelingen voor beeldvorming van de 

nieren bij patiënten met TSC
• Breng de nieren in beeld bij patienten met TSC ten tijde van 

het stellen van de diagnose

• De aanbevolen manier van beeldvorming voor het vaststellen 

en vervolgen van nierafwijkingen is MRI scanning

• Bij kinderen is beeldvorming van nierafwijkingen met 

echografie door een radioloog die ervaren is in niertumoren 

een goed alternatief

• Bij volwassenen met TSC is CT met contrast een goed 

alternatief voor MRI

• Combineer bij kinderen met TSC een MRI van de nieren met 

een MRI van de hersenen

• Herhaal beeldvorming van de nieren bij kinderen en 

volwassenen met TSC eens in de 1-3 jaar, pas de frequentie 

aan aan het soort en type nierafwijkingen



Aanbevelingen voor weefselonderzoek 

(nierbiopsie) bij patiënten met TSC
• Het wordt niet aanbevolen om altijd een nierbiopsie te doen 

van vet-arme veranderingen in de nieren bij kinderen of 

volwassenen met TSC

• Een nierbiopsie zou gedaan kunnen worden als een vet-arme 

afwijking sneller groeit dan 5 millemeter per jaar of als de 

afwijking niet kleiner wordt onder behandeling met een 

mTORC-remmer

• Behandeling met een mTORC-remmer is de behandeling van 

eerste keuze voor vet-arme afwijkingen in de nier waarvoor  

geen spoedbehandeling nodig is
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