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Ozet

Tuberoz skleroz cilt, beyin, akcigerler, bobrekler ve kalp
gibi bir ¢ok sistemi etkileyen bir hastaliktir. Baslica kardiak
bulgusu rabdomiyomlardir. Ayrica Wolf-Parkinson-White
sendromu, supraventrikiiler tasikardi ve rabdomiyomlarin
yogun miyokardiyal infiltrasyonuna bagli olarak kardiyomi-
yopati birlikteligi de bildirilmistir. Bu ¢alismada sirasiyla
kardiak rabdomiyom ve dilate kardiyomiyopati tespit edilen
iki tuberoz skleroz vakas bildirildi.
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Summary

Tuberous sclerosis is a multiple-system disease involving
the skin, brain, lungs, kidneys, and heart. The primary cardiac
finding of tuberous sclerosis is cardiac rhabdomyomas.
Moreover, Wolf-Parkinson-White syndrome, supraventricular
tachycardia and cardiomyopathy due to extensive cardiac
involvement have also been reported. We report two cases of
tuberous sclerosis with cardiac rhabdomyoma and dilated
cardiomyopathy, respectively.
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Tuberoz  skleroz, mental retardasyon,
konviilziyon ve adenoma sebaseum ile karakterize,
deri, beyin, akcigerler, bobrekler, kalp gibi bir ¢ok
sistemi etkileyen ve otozomal dominant gegis gos-
teren bir hastaliktir (1). Tuberoz sklerozun baslica
kardiak bulgusu olan rabdomiyomlar, neonatal
donemde tuberoz sklerozun diger klinik bulgulari
olmasa bile hastaligin taninmasini saglayabilmek-
tedir (1,2). Bu calismada farkli kardiak bulgular
olan iki tuberoz skleroz vakasi sunulmustur.

Vaka Takdimi
1. Vaka

Bir saglik kurumundan sevkedilen 2.5 aylik
erkek hastanin, bir ay Once terleme ve carpinti
sikayetleriyle yatirilarak tedavi edildigi ve diizel-
digi, fakat basvurudan dort giin once terleme ve
carpmtisinin tekrar baslamasi ve kalp yetersizligi
bulgularin saptanmasi iizerine digitalize edilerek

Yapilan fizik muayenede; ates: 37,2 C, nabiz:
120/dk, solunum: 35/dk ve TA: 80/50 mmHg ola-

T Klin J Pediatr 2002, 11

rak tespit edildi. Hastanin agirligi 5.7 kg (50-75 P),
boyu 57cm (50 P), bas ¢evresi 39 cm (2-50 P) ola-
rak saptandi. Norolojik gelisimi normal olarak
degerlendirildi. Deride herhangi bir hipopigmante
leke goriilmedi. Kardiak muayenesi normal olan
hastada sadece 4-5 cm hepatomegali vardi.
Telekardiyografi ve elektrokardiyografisi normal
olan hastaya yapilan ekokardiyografik incelemede,
sol ventrikiil fonksiyonlari normal olarak deger-
lendirildi (ejeksiyon fraksiyonu (EF); %70, kisal-
ma fraksiyonu (KF); %36). Sag ventrikiil girigine
yakin, sag atrium yan duvarindan kaynaklanan
9x13 mm boyutlarinda hiperekoik, hareketsiz bir
kitle goriildi. Ayrica interventrikiiler septumun
orta kisminda da ayn1 boyutlarda bir kitle mevcuttu
(Sekil 1A-B). Rabdomiyom olarak diisiiniilen bu
kitlenin saptanmasindan sonra herhangi bir nérolo-
jik bulgunun olmamasina ragmen yapilan kranial
MRI incelemesinde, beynin c¢esitli bdlgelerinde
tiilber olusumlar tespit edildi (Sekil 2). Yaklasik
bir ay sonra miyoklonik konviilziyonlar1 baglayan
hastaya antikonviilzan tedavi baslandi. Digoksin
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Sekil 1A-B. iki boyutlu ekokardiyografide, sag atrium yan duvarindan kaynaklanan ve interventrikiiler septumda yer alan

rabdomiyomlar goriilmektedir.

tedavisi  siirdiiriilen hastaya yapilan holter
monitorizasyon tetkiki normal olarak degerlendi-
rildi. izlemde yapilan ekokardiyografik ¢aligmada
rabdomiyom boyutlarinda kii¢iilme tespit edildi.

2. Vaka

Oksiiriik, solunum sikintis;, kusma nedeni ile
bagvuran 4.5 aylik erkek hastanin bu sikayetlerinin
10 giin 6nce basladigi ve bu sikayetlerin baslama-
sindan bir hafta 6ncesinde de bir iist solunum yolu
enfeksiyonu gecirdigi 6grenildi. Yapilan fizik mua-
yenede; ates: 37°C, nabiz: 155/dk, solunum: 36/dk,
TA: 90/50 mmHg olarak tespit edildi. Agirlig 5.9
kg ( 25-50 P), boyu 67 cm (75-90 P), bas cevresi
41.5 cm (2-50 P) olan hastanin viicudunun cesitli
yerlerinde hipopigmente lekeler (Sekil 3), akciger-
lerde yaygin krepitan raller, kalpte gallop ritmi
mevcuttu. Karaciger kosta kavsini 4 cm gegiyordu.
Telekardiyorafide kardiyomegali saptanan hastaya
yapilan ekokardiyografik caligmada, sol atrium ve
sol ventrikiilde genisleme, sol ventrikiil sistolik
fonksiyonlarinda bozulma saptandi ( Sol ventrikiil
diastol sonu ¢ap1 (SVDSC) : 45 mm, sol ventrikiil
sistol sonu ¢api( SVSSC) : 39 mm, EF: %28, KF;
%13) . Gegirilmis viral enfeksiyona sekonder olarak
geligsen dilate kardiyomiyopati diisiiniilen hastaya
kalp yetersizligi tedavisi baglandi. Ekonomik neden-
lerle “’viral marker’’ lar bakilamadi. Izlem sirasinda,
sol fokal miyoklonik konviilziyonlar1 farkedilen
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Sekil 2. Kranial MRI'da beyinde kalsifiye hamartomlar goriil-
mektedir.

hastanin 6ykiisii derinlestirildiginde, bu hareketlerin
bir aydan beri oldugu Ogrenildi. Yapilan kranial
MRI incelemesinde, serebral hemisferde Kortikal,
subkortikal ve subepandimal kalsifiye hamartomlar
tespit edildi. Konviilziyonlarin tuberoz skleroza
bagl oldugu kabul edildi ve konviilziyona yonelik
olarak antikonviilzan tedavi baslandi. Halen izlen-
mekte olan hastanin sol ventrikiil fonksiyonlarinda
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Sekil 3. Karin cildinde cesitli boyutlarda hipopigmente lekeler
goriilmektedir.

antikonjestif tedavi ile hafif bir diizelme oldugu
goriildii (SVDSC: 37mm, SVSSC: 26mm, EF: %48,
KF: %24).

Tartisma

Tuberoz sklerozun, en sik rastlanan kardiak
bulgusu olan rabdomiyomlar yapilan ¢alismalarda
vakalarin % 50-80’inde saptanmustir (2,3). 1lk va-
kamuizin gelis sikayetinde elektrokardiyografi ile
tespit edilememesine ragmen tanimlanan carpinti
atagi, rabdomiyomlara bagl gelisen disritmi olarak
diisiiniildi. Ciinkii rabdomiyomlarda saptanan
klinik ve hemodinamik bulgularin tiimoriin sayisi-
na, yerlesim yerine ve tiimoriin boyutlarina baglh
oldugu bilinmektedir (2). Bu nedenle hastalar
asemptomatik olabildigi gibi, ciddi kalp yetersizli-
gi veya ileti yollarina basi nedeniyle aritmi bulgu-
laniyla da  gelebilirler (2,4). Vakamizdaki
rabdomiyomlar kii¢lik oldugu igin herhangi bir
obstriikksiyon veya yetersizlik olusturmuyordu.
Ancak sag atrium duvarinda yerlesmis olan timdo-
rin muhtemelen supraventrikiiler tagikardiye
(SVT) neden oldugu sonucuna varildi. Ayrica
rabdomiyomlarla birlikte SVT disinda ¢esitli dere-
celerde atrioventrikiiler bloklar, Wolf-Parkinson-
White sendromu, sinus nod disfonksiyonu ve
ventrikiiler tasikardiler de bildirilmistir (2,5-9).
Tuberoz sklerozla ilgili yapilan gesitli galigmalarda
erken donemde Oliimlerin kardiak tutuluma baglh
olarak gelistigi belirtilmistir (2,10). Fakat vaka-
mizda oldugu gibi rabdomiyomlarin boyutlar1 kii-
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clikse ve ciddi aritmi problemi de olusturmuyorsa
bir siire sonra tamamen kaybolabilirler (1,2,10).

Tuberoz sklerozlu diger vakada hipopigmente
lekeler mevcuttu. Hasta dilate kardiyomiyopati
tanis1 ile yatirldiginda konviilzif hareketleri
farkedilerek Oykiisii derinlestirildiginde, bu tip
hareketlerin bir aydir bulundugu, fakat ailenin
tizerinde durmadigi Ogrenildi. Tam1 ancak dilate
kardiyomiyopati bulgular1 ortaya ¢ikinca tesadiifen
konulmus oldu. Bu tip vakalarda, bizim vakamizda
oldugu gibi hipopigmente lekelerin bulunmasi
hekimi uyarici olmalidir.

Yapilan literatiir taramasinda tiiberoz sklerozla
birlikte tanimlanmus ¢esitli konjenital kalp hastaliklart
tespit edildi (10-14). Ancak vakamizda oldugu gibi
dilate kardiyomiyopati ile birlikte tuberoz skleroz
olgusuna rastlanmadi. Bununla birlikte rabdomiyom-
larin yogun miyokard invazyonunun kardiyomiyopa-
tilere yol agabilecegi bilinmektedir. Histopatolojik
olarak tam1 konulabilen bu tip miyopatilerde
prognozun kétii oldugu ve ciddi aritmilerin olustugu
bildirilmistir (1,2). Vakamizdaki dilate kardiyomiyo-
patinin ise, olaym baglangicindan yaklagik 10 giin
once gecirilmis bir iist solunum yolu enfeksiyonu
olmasi nedeniyle, ekonomik nedenlerle “viral mar-
ker”lara bakilamamasimma ragmen, viral miyokardite
sekonder olarak gelistigi ve tuberoz sklerozla rastlan-
tisal olarak birlikte goriildiigii sonucuna varildi.

Bir ¢ok sistemi etkileyen tuberoz skleroz, 6zel-
likle neonatal donemde ¢esitli nedenlerle yapilan
ekokardiyografik c¢aligmalarda rabdomiyomlarin
goriilmesiyle tesadiifen erken donemde taninabil-
mektedir. Ancak burada sunulan ikinci vakada
oldugu gibi bazi kalp hastaliklari da tuberoz
sklerozla birlikte bulunabilmektedir. Bu nedenle
kardiyak tiimor tanis1 alan hastalarda, hipopigmente
lekeler gibi bagka bulgular olmasa bile tuberoz
sklerozla ilgili ileri tetkikler yapilmasi gereklidir.
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