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ÖZET 

Tuberoskleroz karakteristik deri ve beyin tutulumu 
olan nadir görülen bir sendromdur. Bu yazıda karak­
teristik deri, beyin ve renal tutulumuyla tuberoskleroz ola­
rak değerlendirdiğimiz 75 yaşında bir erkek olguyu sun­
duk Hastalığın klinik özelliklerini ve tanı kriterlerini gözden 
geçirdik. 

Anahtar Kel imeler : Tuberoskleroz 
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Tuberosk le roz (TS) d o ğ u m d a 1 0 0 0 0 de bir o ran ın ­
da görülen o t o z o m a l dominan t geçiş l i ve b i rçok o rgan ı 
tutabilen ben ign tümör le r le karak ter ize genet i k bir h a s ­
talıktır. Hastal ık 1880 y ı l ında Bournev i l l e ta ra l ından s e -
rebral lezyon la r ın g ö r ü n ü m ü n e d e n i y l e t u b e r o s k l e r o z 
olarak is imlendir i lmişt i r . S i s tem ik tutu lum ilk de(a V o g t 
tarafından tan ım lanmış o lup k las ik kl inik tr iad konvü l -
ziyon, mental re t rdasyon ve fasya l l ezyon la rdan o luşur 
(adenoma s e b a s e u m ) . T S (akomatoz la r v e y a nöroku ta -
nöz sendromlardan biri o la rak kabu l edil ir (1-6). 

Bu yaz ımızda TS o la rak tanı k o y d u ğ u m u z bir o l ­
guyu sunduk, hasta l ığ ın kl inik özel l ik ler in i ve tanı kriter­
lerini gözden geçi rd ik . 

OLGU 
15 yaş ında e r k e k h a s t a cilt l ezyon la r ı n e d e n i y l e 

nöroşiruji k l in iğ inden i s tenen konsü l t asyonda gö rü ldü . 

Hasta 2-3 aydır d e v a m e d e n ş iddet l i başağr ı l a r ı , 
bulantı, k u s m a n e d e n i y l e nöroş i ru j i k l in iğ inde tetkik ve 
tedavi amacıy la yat ı r ı lmış t ı . Ö z g e ç m i ş i so rgu land ığ ında ; 
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S U M M A R Y 

Tuberous sclerosis is a rare syndrome that has a 
characteristic cutaneous and central nervous system in­
volvement. We present a male patient who was diagno­
sed as tuberous sclerosis with patognomonic skin, brain 
and renal involvement. 

Key W o r d s : Tuberous sclerosis 
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9 yıldır bay ı lma nöbet ler in in o l d u ğ u , yüz ve gövdes inde-
k i l eke le r in , kabar ık l ık la r ın çocuk luk tan ber i d e v a m ett iği 
bu n e d e n l e dok to ra başvu rmad ığ ı öğ ren i ld i . 

Dermato lo j i k m u a y e n e d e : y ü z d e d a h a ç o k n a z o -
lab ia l bö l gede , yanak la r , çene ve bu run üze r i nde toplu 
iğne başı büyük lüğünden m e r c i m e k b ü y ü k l ü ğ ü n e kadar 
değ işen büyük lük te pembe-k ı rm ız ı renk te ser t ve e last ik 
k ı v a m d a papü l le r tesbi t ed i ld i . E n s e v e o m u z bö lge ­
s i nde b i rkaç adet y u m u ş a k f ib rom vard ı . L o m b e r bö l ­
g e d e ve b i raz üst bö lges inde er i teml i , der i s e v i y e s i n ­
d e n kabar ı k ve üzer i kır ışık g ö r ü n ü m d e p lak lar mevcu t ­
tu (Şeki l 1). G ö v d e n i n ön ve a r k a y ü z ü n d e , b a c a k l a r d a 
h ipop igmen te makû l le r mevcu t tu (Şeki l 2). Ağ ız m u a y e ­
n e s i n d e d i ş e t l e r i n d e f i b r o m l a r o l d u ğ u tesb i t ed i l d i 
(Şeki l 3) . S o y geçmiş i araşt ı r ı ld ığ ında b a b a s ı n ı n d a yü ­
zünde aynı lezyon lar ın o l d u ğ u tesbi t edi ld i (Şeki l 4) . 

L a b o r a t u a r t e t k i k l e r i nde ; s e d i m a n t a s y o n , h e m o -
g r a m , ka rac iğe r ve idrar tetkikler i n o r m a l d i . H a s t a n ı n 
bay ı lma nöbet ler i neden iy le is tenin E E G tetkiki; " S e r e b -
ral b ioelektr ik aktivite yavaş d a l g a l a r l a ka rak te r i ze d ü ­
zensiz l iğ i gös te rmek ted i r " şek l inde y o r u m l a n d ı . 

G ö z konsü l t asyonun d a : H id rose ta l i ye bağ l ı bi late-
ral poststat ik opt ik atrofi tesbi t ed i ld i . 

Akc iğer , (emur, t ib ia gra f i le r inde bir patoloj i tesbi t 
e d i l m e d i . Ba t ın u l t rasonogra f i s i ve s in t ig ra t i s inde ; sağ 
böbrek te 2 adet 14 -16 cm boyu t la r ında an j i omyo l i pom 
ile uyumlu kitle tesbi t edi ld i (Şeki l 5) . 
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Şekil 1. Olgumuzun lumbosakral bölgesindeki shagreen pla­
kların görünümü 

Şekil 2. Olgumuzun gövdesinin ön kısmında hıpopıgmente ma­
kûllerin ve omuzda yumuşak fibromların görünümü 

K İ B A S bu lgu lar ı neden iy le çek i len bey in t omogra ­
f is inde: " S o l d a b a z a l gang l ion la r l o k a l i z a s y o n u n d a vent-
r ikül iç ine u z a n ı m gös te ren sen t rum s e m i o v a l e y e kadar 
y ü k s e l e n öze l l i k le s o l f ron ta lde g e n i ş ö d e m a lan ın ın 
eşl ik ett iği 5 1 x 3 0 mm boyu t la r ında y o ğ u n opak laşma l ı 

LENK ve Ark. 
BEYİN VE RENAL TUTULUMU O L A N BİR TUBEROSKLEROZ OLGUSU 

Şekil 4. Olgumuzun babasının yüzündeki anjıofıbromlar 

ka l s i f i kasyon içeren so l id kitle mevcut tur . H e r iki lat 
vent r i kü lde s u b e p e n d i m a l ka ls i l i ye nodül ler i z lenme 
dir. Nodu lun h is topato lo j ik tanıs ı s u b e p e n d i m a l d e v 
c re l i a s t r o s i t o m a i le u y u m u d u r " şek l i nde rapor edil 
(Şeki l 6 ) . 
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TARTIŞMA 
T S , k las ik belirt i leri men ta l r e t a r d a s y o n , e p i l e p s i 

ve adenoma s e b a s e u m o lan o t o z o m a l dominan t geç iş 
gösteren bir nö roku tanöz s e n d r o m d u r . Ep i l o i a (Epı: ep i ­
lepsi, loi: low in te l l i -gence ; z e k a ger i l iğ i , a : a d e n o m a 
sebaseum) v e y a Bournev i l l e ad ıy la da anı lan hasta l ık 
(2-6). b i rçok o rgan ı t u t m a s ı n e d e n i y l e k o m p l e k s tanı 
kriterlerine yol açar (Tab lo 1). Kl in ik lezyon la r ın h isto lo­
jik olarak doğ ru lanmas ı a n c a k tanı tar t ışmal ı o l d u ğ u n d a 
gerekmektedir (5). 

O tozoma l d o m i n a n t gene t i k geç iş gös te ren T S ' d a 
tüm vakaların % 5 0 - 7 5 ' i sporadikt i r . Bu da yen i g e n m u -
tasyonunun yüksek o r a n d a o l d u ğ u n u göster i r . Hasta l ığ ın 
seyri aile içinde hat ta ik iz le rde bi le değiş ik l ik ler göster i r 
(1,5). Bazı ai le fertleri konvü lz iyon la r ve men ta l retar­
dasyon ile ciddi s e m p t o m l a r gös te r i r ken d iğer ler i no rma l 
zekaya sahiptir. T S ' l u iki ç o c u ğ a sah ip ve kendi ler i t am 
bir değer lendi rmeye kadar n o r m a l kabu l ed i l en b i rçok 
aile bildirilmiştir. Bu n e d e n l e T S ' u n spo rad i k bir vakası 
olarak çıktığı kabu l ed i l en bir ç o c u ğ a sah ip o lan a n n e 
ve babalara tam bir kl inik ve radyolo j ik değe r l end i rme 
yapılmalıdır. T a m bir d e ğ e r l e n d i r m e d e n s o n r a bi le bu 
durumdaki e b e v e y n l e r e s o n r a k i ç o c u k t a %2 rekü r rens 
r iski olduğu söy lenmel id i r (5). 

Hastalık her iki c ins i eşit o la rak tutar ve dünyan ın 
her yerinde görü lür . T S ' l u hasta lar ın y a ş a m süre ler in in 
genel popülasyonla k ı yas land ığ ında b i raz aza ld ığ ı s a p ­
tanmıştır. B e y i n tu tu lumu, r ena l tutu lum ve p u l m o n e r 
komplikasyonlar mor ta l i tey i ar t t ı ran ö n e m l i s e b e p l e r d i r 
(1,4,5). 

TS da en sık g ö r ü l e n der i lezyon la r ı : 

1 . H ipomelanot i k Makûl ler : T S ' l u h a s t a l a r d a % 8 5 
oranında görülür, gene l l i k le d o ğ u m l a bir l ikte gördük le r in ­
den en erken der i b u l g u s u o la rak kabu l edi l i r ler. En iyi 
teşhis w o o d l a m b a s ı y l a te tk i k e d i l m e l e r i y l e k o n u r 

T a b l o 1. T u b e r o s k l e r o z u n Tanı Kr i ter ler i (5). 

Pr imer Özell ikler 
Fasyal anjıotibromlar" 
Multipl ungual fibromlar* 
Korlıkal tubeı (histolojik olarak doğrulanmalı) 
Subependimal nodul veya dev hücreli astrositoma (histolojik 

olarak doğrulanmalı) 
Ventrikül içine çıkıntı yapan multipl kaısifıye subependimal nodul 

(radyolojik kanıt) 
Multipl retinal astrositomalar 
S c k o n d c r Özell ikler 
Etkilenmiş 1. derece akraba 
Kardiak rabdomyom (histolojik veya radyolojik doğrulanma) 
Diğer retinal hamartom veya akromik leke" 
Serebrl tuberler (Radyolojik doğrulanma) 
Non kalsıfiye subependimal nodul 
Shagreen plakları 
Alın plağı 
Pulmoner lenfanjiomyomatozıs (histolojik doğrulanma) 
Renal anjiomyolipom (Radyolografik veya histolojik doğrulanma) 
Renal kistler 
Ters iyer Özel l ik ler 

Hipomelanotik makûller 
Konfeti deri lezyonları 
Renal kistler (radyolojik kanıt) 
Süt dişleri ve/veya kalıcı amerde rastgele dağılmış çukurcuklar 
Hamartomatöz rektal polipler (histolojik olarak doğrulanmalı) 
Kemik kistleri 
Pulmoner lentanjiomyomatozis (radyolojik kanıt) 
Gingival lıbrorna 
Diğer organların hamartamu (histolojik olarak doğrulanmalı) 
intantil spazmlar 
Kesin TS 1 primer özellik, 2 sekonder özellik veya 

1 sekonder özell ik* 2 tersiyer özellik 
Muhtemel TS 1 sekonder özellik + 1 tersiyer özellik veya 

3 tersiyer özellik 
Şüpheli TS 1 sekonder özellik veya 2 tersiyer özellik 

*Lezyon klinik olarak açıksa histolojik doğrulanma gerekli değildir. 
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(1.6.7). h i pop igmen te maku l l e r yap rak b iç iminde, l ineer 
v e y a confet i ta rz ında olabi l i r (1,2,4). 

2 . A d e n o m a s e b a s e u m : 2 -6 y a ş a r a s ı g e l i ş i r . 
Yaş l a bir l ikte sayı lar ı artabi l i r . Bu öze l l ezyon la r as l ında 
angio f ibromlardı r . 1-2 mm ile 7 mm aras ında sar ı -k ı rmı -
z ı renk te ve y ü z ü n ma la r k ı s m ı i le ç e n e d e k e l e b e k 
şek l inde dağ ı l ım göster i r ler (5.7-9). 

3 . S h a g r e e n p lak lar ı (Ko l l agen p lak lar) : ilk o larak 
1985 y ı l ında H a l l o p e u - L e r e d d e ta ra f ından tan ım lanmış 
o l u p . g ö v d e d e e n ç o k l u m b o s a k r a l b ö l g e d e d a h a a z 
o larak da göz kapak la r ında görü lür . Etraf ını çev re leyen 
deri ile k ı yas land ığ ında , yeş i l ims i v e y a k ı rmız ımsı renk le 
ve haf i fçe yükse lm iş o l d u ğ u saptan ı r (portakal k a b u ğ u 
g ö r ü n ü m ü ) . Bun la r der in in f ib romatöz inf i l t rasyon a lan ­
larıdır. Konnek t i f d o k u nevüs ler i o la rak da kabu l edil ir­
ler (1.5.7.8). 

4 . Mul t ip l ungua l f ıbromlar ( koenen tümör ler i ) : G e ­
ne l l i k l e 1 5 - 6 0 yaş a ras ı o r t a y a ç ı k a r l a r . S u b u n g u a l 
v e y a pe r i ungua l o la rak ye r leşmiş e t reng inde düz , sert 
5-10 mm b ü y ü k l ü ğ ü n d e , asemp toma t ı k tümör lerd i r . 

Diğer ku tanöz lezyon la r : al ın f ibroz p lağ ı , po i los is , 
y u m u ş a k f ib romlar , k a f e o l a l eke le r i v e po r t -w ine h e -
mang iomla rd ı r (1,5,7). 

TS da sant ra l sinir s i s t e m i tu tu lumu karakter is t ik 
tuber ler ( se reb ra l h a m a r t o m l a r ) v e s u b e p e n d i m a l n o -
d ü l l o r d e n ( s u b e p e n d i m a l d e v hüc re l i a s t r o s ı t o m a l a r ) 
o luşur . Kor t ika l tuber ler no rma l kort ikal yapıy ı b o z a r a k 
sayı ve büyük lük le r i ile orantı l ı o la rak T S ' u n bey in ile il­
gil i 2 ma jö r bel i r t is ini o r t a y a çıkar ı r lar . Konvü lz i yon la r 
ve men ta l r e ta rdasyon (1,4-6). Bu iki belirti T S ' u n k la ­
s ik özel l ik ler i i ç inde o l m a s ı n a r a ğ m e n diğer b i rçok s e b e ­
ple o r taya ç ıkab i len nonspes i f i k belirt i lerdir. Bu n e d e n l e 
T S ' u n t a n ı k r i t e r l e r i i ç i n d e ye r a l m a z (5) . İ n f a n t i l 
s p a z m l a r , T S ' u n te rs iyer öze l l i k l e r i ne dah i l ed i lmiş t i r . 
Bu tıp (spesi f ik h ipsar i tmi b u l g u s u o l an konvülz i f has ta ­
lık) konvü lz iyon lu hasta lar ın % 5 0 ' s i TS ' l ' j du r . T S ' l u h a s ­
taların yak laş ık %60 ' ı konvülz i f ikerı , %40 ' ı men ta l re-
tardedir. Kor t ika l tüber ler in etk is iy le o r taya ç ıkan diğer 
nörolo j ik s e m p t o m l a r d a h a az görü lür . Bun la r spast ık 
para l i z i , heminanops>. a taks i ve i s tems iz hareket lerd i r . 
Konvülz iyon lar gene l l i k le bebek l i k v e y a e r ken çocuk luk 
d ö n e m i n d e baş lar , men ta l r e t a r d a s y o n u o lan her h a s ­
tada ep i leps i vardır. Bu tip h a s t a l a r d a çok say ıda korti­
ka l tuber mevcut tur , men ta l r e ta rdasyonu o l m a y a n ye ­
t işk in lerde de 1 v e y a d a h a faz la V rt ikal tuber s a p t a n a ­
bilir (1 ,5,7,9) . TS da dav ran ış bozuk luk la r ı görü lebi l i r . 
T S ' l u çocuk la r ın % 5 0 ' s i n i n ü z e n otıstıktır (5,7). 

G ö z l e r d e ret inal l ezyon la r (Fakomla r ) , renk ler i gr i ­
d e n b e y a z a k a d a r d e ğ i ş e n g e n e l l i k l e a s e m p t o m a t i k 
g l iomalardı r . G ö r ü l m e sık l ığı yak laş ık % 5 0 oran ındadı r , 
sap tanmas ı iç in d ikkat l i bir of ta lmoloj ik d e ğ e r l e n d i r m e 
g e r e k i r . A y r ı c a a k r o m i k l e k e l e r d e n i l e n p i g m e n t e r 
değiş ik l ik lere re t inada sık l ık la rast lanır (1 ,2 ,5-8,10) . 

T S ' d a o r g a n l a r d a h a m a r t o m a gö rü lmes i sıktır. Ö -
zel l ik le böbrek le rde rena l k ist ler ve an j iomyo l ipomla r o l -
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d u k ç a sık görü lür . R e n a l kist ler çocuk la rda sık gö rü l ­
m e s i n e r a ğ m e n , an j iomyo l ipomla r ye t işk in le rde yayg ın ­
dır. K is t ik rena l l ezyon la r pol ikist ik böb rek hasta l ığ ı ile 
karşı laşı labi l i r . G e n e l l i k l e asemp toma t ı k o lup b a z e n hi­
pe r tans iyon ile s e y r e d e n c idd i rena l bozuk luğa yol aça­
bilir (1,7). 

R e n a l an j iomyo l ipomla r o t ops i de T S böbrek le r in in 
yk laşık 2 /3 s i n d e bu lunur ve T S ' u n baş lang ıç bel ir t is i 
o l a rak o luşabi l i r ler . K ü ç ü k an j i omyo l i pom la r g e n e l po 
p ü l a s y o n d a n i s b e t e n yayg ın o la rak g ö r ü l d ü ğ ü iç in bu 
bu lgu tanı kriterleri iç inde or ta d e r e c e d e ö n e m e sahipt i r 
( S e k o n d e r özel l ik ler i ç inde bu lunur) . A n j i o m y o l i p o m l a r 
gene l l i k le a s e m p t o m a t i k o lup nadir o la rak haya t ı tehdit 
e d e n hemora j i ye yo l açabi l i r . T S ' d a rena l l ezyon la r ın . 
rena l k a r s i n o m a y a d ö n ü ş ü m ü az görü lür (5,7). 

Ka lp te mul t ip l r a b d o m y o m a l a r görü leb i l i r . G e n e l ­
l ikle asemptomat ik t ı r le r . K a r d i a k r a b d o m y o m u o lan ço­
cuk la r g ö z d e n geç i r i l d iğ inde % 8 0 ' i n d e T S tesbi t ed i l ­
miş t i r . K l i n i k o l a r a k be l i r t i v e r m e y e n r a b d o m y o m l a r 
h a s t a b ü y ü d ü k ç e a z a l m a y a meyi l l id i r (1-6). Mul t ip l rab­
d o m y o m l a r g e n e l p o p ü y a s y o n d a nad i r o l a r a k g ö r ü l ­
d ü ğ ü n d e n tesbi t ed i ld iğ inde TS için tan ısa l değer i vardır. 
K a r d i a k r a b d o m y o m l a r T S ' u n p rena ta l teşh is i iç in tek 
b u l g u o l up u l t r asound y o l u y l a tesbi t edi l i r . A n c a k 20 
bal ta l ık hami le l i k ten ö n c e nad i ren görü lü r (5). 

A k c i ğ e r l e r d e k i kist ik l e z y o n l a r r ü p t ü r e o lab i l i r ve 
p n ö m o t o r a k s a , s o l u n u m ye tmez l iğ ine ve ö l ü m e yo l aça­
bilir. R ady o l o j i de ba l pe teğ i g ö r ü n ü m ü sap tanab i l i r (2). 

R e k t u m u n m i k r o h a m a r t o m a t ö z pol ip ler i t ü m h a s t a ­
l a r ı n 3 / 4 ' n d e g ö r ü l ü r v e g e n e l l i k l e a s e m p t o m a t ı k t ı r 
(5,11) . Diş m i n e s i n d e çuku rcuk la r has ta la r ın yak laş ı k 
% 9 0 ' ı n d a görü lür ve g e n e l p o p ü l a s y o n d a gö rü lme sık l ığı 
%9 'du r (12). 

H a s t a l a r d a % 4 0 o ran ında iskelet s i s tem i belirt i leri 
görü lür . Ka fa tas ı ve ve r teb ra la rda sk lerot ık bö lge ler , e l 
ve ayak kemik le r inde fa langea l k ist ler görü lü r (9). 

TS ç o k say ıda kl inik bel ir t is i o l a n . n i sbe ten yayg ın 
genet ik bir hastal ıkt ı r . S o n veri ler d o ğ u m d a g ö r ü l m e in-
s ıdansın ın 5800 de bir inin üzer ine ç ı kacağ ın ı göster i r 
B u d a c i d d i m e n t a l re ta rde v e d a v r a n ı ş bozuk luk la r ı 
o l an çocuk la r ın a r tmas ına s e b e p olur. T S ' a n e d e n o l an 
iki gen in l o k a l i z a s y o n u n u n t a n ı n m a s ı n d a s o n i le r lemeler 
h a s t a l ı k g e n i n i n y a k ı n bir g e l e c e k t e b u l u n a c a ğ ı n ı 
düşündürü r . Böy le bir bu lgu genet i k d a n ı ş m a , p rena ta l 
tanı ve terapöt ik m ü d a h a l e için f ırsat lar sağ lar (5,13) . 

Bu yaz ımızda s u n d u ğ u m u z o l g u d a : 3 pr imer öze l ­
lik ( fasya l an j io f ib roma, d e v hücre l i a s l r o s i t o m a , ventr ı-
kü l i ç ine ç ık ın t ı y a p a n mult ip l ka ls i f ıye s u b e p e n d i m a l 
n o d ü l l e r ) , 3 s e k o n d e r öze l l i k ( e t k i l e n m i ş 1 . d e r e c e 
a k r a b a , s h a g r e e n p lak lar ı ve rena l an j iomyo l ıpom) ve 2 
ters iyer özel l ik (h ipomelano l ık makü le r ve g ing iva l fibro­
m a ) m e v c u t t u . B u b u l g u l a r l a T S tan ıs ı k o y d u ğ u m u z 
has tay ı pr imer , s e k o n d e r ve ters iyer öze l l i k le rden pek-
ç o ğ u n u bir a r a d a gös te rmes i n e d e n i y l e s u n m a y ı u y g u n 
bu lduk. 
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