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Tuberosklerozda Retina Bulgular:
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OZET:

Tuberoskleroz, multisistem organ tutulumu ile karakterize nadir goriilen herediter gecigli fa-
komatozdur. Okiiler tutulumu olan hastalarda, en stk retina ve optik sinirin astrositik hamartomlari
goriiliir. Bu iy1 huylu tiimérlerin ti¢ farklh morfolojik tipi tanmimlanmugtir; sik goriilen nodiiler, kal-
sifiye tiimdrler; goreceli olarak diiz, yarisaydam, kalsifiye olmayan tiimérler ve diger iki tipin 6zel-
liklerini de tasiyabilen ligiincii tip lezyonlar. Bu ¢aligmada, multisistem organ tutulumu olan tu-
berosklerozlu iki olgunun ii¢ géziindeki retina lezyonlar: tanimlanarak tartigilacaktir.

ANAHTAR KELIMELER : Astrositom, Fakomatoz, Hamartom, Retina, Tuberoskleroz.

RETINAL FINDINGS IN TUBEROUS SCLEROSIS
SUMMARY:

Tuberous sclerosis is a rare, hereditary phacomatosis with multisystem involvement. The most com-
mon ocular manifestation is astrocytic hamartomas of the retina and optic nerve. Three morp-
hologically different types of these benign tumors are defined; the more commonly described no-
dular, calcified tumors; relatively flat, semitransparent, noncalcified tumors; and a third lesion that
possesses features of the other two. In this study, the retinal lesions of three eyes of two cases with
tuberous sclerosis are presented and discussed. Ret-vit 1999; 7: 73 - 76.
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triad; epilepsi, mental retardasyon ve adenoma
sebaseumdur. Ayrica merkezi sinir sisteminin
iyi huylu tlimérleri (kortikal tiiberler, serebral

GIRIS
Tuberoskleroz nadir kargilagilan ve multi-
sistem tutulum ile seyreden herediter gegisli

bir fakomatozdur. Otozomal dominant gegisli
bir hastalik olmasina karsin, inkomple pene-
trans ve deZisken ekspresyon nedeniyle kli-
nik ozellikleride farkliliklar siktir. Tuberosk-
leroz terimi ilk kez 1880'de Bourneville' tar-
afindan kullanilmigtir. 1908'de Vogt'un? ta-
mmladig1 tuberoskleroz teshisindeki klasik
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astrositomlar), i¢ organlarin iyi huylu tii-
morleri (bobrek, kalp, akciger, karaciger, tir-
oid bezi, epididimis, uterus), cilt lezyonlar
(hipopigmente makiiler lezyonlar, Shangreen
yamalari, subungual fibromlar) ve okiiler lez-
yonlara da rastlanmaktadir.

Tuberosklerozdaki fundus lezyonlari; retina
ve optik sinirin astrositik hamartomlan, ve
fundusta depigmente lezyonlardir®. Retinanin
i¢ tabakalarindan veya optik sinir yiizeyinden
gelisen bu iyi huylu tiimérlerin morfolojik ola-
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rak ii¢ farkli tipi vardir. En sik rastlanan bi-
rinci tip lezyonlar, diiz, yumusak goriiniimlii,
seffaf, sinirlart belirsiz, yuvarlak veya oval,
acik, gri-sar1 renkte veya zeminle ayni renkte
olup hafifce zemiden kabarik olabilir. Alttaki
katlarin goriinmesini engelleyebilecegi gibi
retina damarlarinin Gstiinde yer alarak onlar:
maskeleyebilir. Bu lezyonlar, tek veya ¢ok

sayida olup genelde arka kutupta yer alir. Ikin-

ci tip lezyonlar yiizeyden kabarik, nodiiler ve
kalsifiye, dut goriiniimiinde olup daha ¢ok op-
tik sinir baginda veya kenarinda yer alir. Optik
sinir bagindaki bu tip hamartomlar dev dru-
zene benzer. Bazi olgularda, bu tiimériin
icinde veya yanindan gecen damarlarda kil-
iflanma da tammlanmigtir®. Ugiincii tip lez-
yonlar ise morfolojik olarak diger iki tip ha-
martomun 6zelliklerini tagir. Bu lezyonlarin
tabani diiz, yumusak, seffaf iken yer yer yii-
zeyden kabarik, nodiiler ve kalsifiye alanlar
icerebilir. Bu calismada, tuberosklerozlu iki
hastanin ii¢ goziindeki retina hamartomlan ta-
nimlanarak tatisilacaktir.

OLGU SUNUMLARI

OLGU 1: 13 yagindaki erkek hasta, 8 aylik
iken baglayan epilepsi ataklar1 nedeniyle pe-
diatrik noroloji boliimiiniin izlemindedir. Epi-
lepsi igin Fenitoin (5 mg/kg/giin) ve Na Val-
proat (20 mg/kg/giin) kullanan hastanin yapi-
lan sistemik muayenesinde, ciltte hipopig-
mente lezyonlar mevcuttu. Mental-Motor gel-
isimi normal olan hastanin ¢ekilen bilgisayarli
beyin tomografisinde subepandimal nodiiller
ve kortikal tiiberler tespit edildi. Tuberoskle-
roz on tams: ile goz konsiiltasyonu istenen
hastanin diizeltilmis gormesi her iki gézde 10/
10 iken, fundus incelemesinde sag gozde iist
temporal arkta 1/4 disk ¢apinda, hafif translii-
sen, simirlart ¢ok belirgin olmayan, retinanin
derin katlarini tutan lezyon goriildii. FFA'da
aymi alanda arteriyel fazda hipofloresans, ve-
noz donemde ise homojen hipefloresan saha
izlendi (Resim 1 ve 2). Bu bulgularla, hastada

tek tarafl, tiluberosklerozla beraber goriilen
retina hamartomu tanis1 konuldu.

OLGU 2: Cocukluk déneminde koviilsiyon
oOykiisii olan 20 yasindaki bayan hasta, karinda
siglik, karin agris1, bulanti ve bas agrisi si-
kayeti ile dahili muayeneden gegirildi. Yapi-
lan sistemik muayenede, karinda sert, agril1 ve
hareketsiz kitle, adenoma sebaseum ve sag ba-

Resim 1

Olgu I s:;lg goz, FFA'da arterivel dénemde lezyonda
maskeleme.

Resim 2 -

Olgu 1, sag figiiz, FFA'da ventdz dénemde lezyonda ho-
mojen hiperfloresans.
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cakta hipopigmente lezyonlar saptandi. Yapi-
lan ultrasonografik ve radyolojik tetkikler so-
nucu, multiorgan tutulumlu (akciger, karaci-
ger, pankreas, kemik) birden ¢ok hamartoma-
toz lezyonlar, subepandima], kortika-subkorti-
kal hamartomat6z lezyonlar, foramen Monroe
diizeyinde Giant-cell astrositom ve her iki bo-
brekte (solda gros boyutta) anjiyomiyolipomla
uyumlu kitleler tespit edilerek sol radikal ne-
frektomi uygulandi. Cerrahi oncesinde goz
konsiiltasyonu istenen hastanin yapilan mu-
ayenesinde gorme her iki gozde 10/10 iken,
fundoskopik bakida sag gozde disk nazalinde
yaklagik 1 disk ¢apinda, minimal kalsifikasyon
gosteren, translusen, retina katlarini tutan kitle
(Resim 3), solda ise diskin hemen altinda 2
disk ¢apinda, yine hafif translusen, retina kat-
larini tutan kitle izlendi (Resim 4). Cekilen an-

Resim 3
Olgu 2, sag goz, disk nazalindeki hamartom.

Resim 4
Olgu 2 sol goz, optik diskin hemen altindaki hamartom.

jiyografide sol gozdeki lezyon erken donemde
hipofloresan iken giderek artan hiperfloresans
gozlendi (Resim 5 ve 6). Bu bulgularla, olguda
tuberosklerozla birlikte goriilen bilateral retina

hamartomu tanis1 konularak hasta izleme alin-
di.

Resim 5

Olgu 2, sol goz FFA'da arteriyel donemde lezyonda
maskelenme.

Resim 6

Olgu 2, sol gz, FFA'da vendz dénemde lezyondaki hi-
perfloresans.
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TARTISMA

Go6z tutulumu tuberosklerozlu olgularin %
50'sinden ¢ogunda izlenir’. Tuberosklerozda
en sik goriilen gdz lezyonu retinanin astrositik
hamartomudur®. Hamartomlar, tek veya ¢ok
sayida olabilecegi gibi hemen daima optik si-
nire yakindir. Olgularin  1/3-1/2'sinde  bi-
lateraldir®. Hamartomlar genellikle progresyon
gdstermez veya minimal biiylime gosterir. Bu
nedenle gorme prognozu iyidir ve tedavi ge-
reksizdir’. Nitekim iki olgumuzun hamartom
saptanan li¢ goziinde de gérme keskinligi 10/
10'du. Ancak bazi olgularda tlimorlerin za-
manla biiyiime gosterdigi, kalsifiye olmayan
tiilmorlerin kalsifiye olabildigi veya daha once
dogal olarak goriintiilenen retina alanlarinda
yeni tiimér geligebilecegi bildirilmistir®. Ayri-
ca, bu lezyonlar kistik dejenerasyon veya
hiyalin birikimi gosterebilir’!'. Nadiren, gor-
me kaybiyla sonuglanan komplikasyonlar geli-
sebilir. Bu komplikasyonlar, vitreus hemorajisi
ve intraretinal hemoraji'>"?, hamartomun 'vi-
trede tohumlanmasi!®, tiimorde lokal biiyiime
ve retina i¢i veya retina alti eksudasyon’, total
retina dekolmani ve sekonder glokomdur’.

Olgularimizda oidugu gibi astrositik hamar-
tomlarin varhigi tuberasklreroz tamsim destek-
lerken bazen de hastaligin ilk veya tek klinik
belirtisi olabilir!®>. Astrositik hamartom, tube-
roskleroz diginda Norofibromatozis Tip 1 ve
retinitis pigmentozada da goriilebilecegi gibi
idiyopatik de olabilir’. Ayn1 zamanda bu iyi
huylu tiimérler retinanin diger lezyonlar: ile de
karigabilir. Ayirici tanida toksoplazmozis, tok-
sokariazis, retinoblastoma, nekrotizan retino-
koroidit, gerilemis retinoblastoma, retinanin
kapiller hemanjiyomu, gegirilmis memoraji
veya enflamasyona bagh lokalize retinal skar,
amelanositik koroidal melanom, retinal an-
jiyom, jukstakapiller koriyoretinit diisiiniil-
mektedir’.

Tuberosklerozda tani, hastalifi sistemik
komplikasyonlarinin 6nlenmesi ve genetik da-
nigma agisindan onemlidir. Tanida ise, of-

talmolojik muayene ve sik goriilen retina bul-
gularimin saptanmasi 6énemli bir kilometre tag-
1dir.
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