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Familyal Tuberoskleroz

Dilhan Génen¢ SUER!, Hasan ERBIL2

OZET :
Klinigimize basvuran 29 yagindaki erkek hasta ve 6 yagindaki oglunda, her iki gzde retina iize=in-
de sarims: beyaz, yan saydam, hafif kabarik lezyonlar ve beyaz, keskin stnurli dut gériintine” . tii-
moral olusumlar tesbit edildi. Lezyonlar retinal astrositoma olarak degerlendirilip, tuberoskleioz ile
birlikteligi arastirildi. Tani kriterleri, komplikasyonlar ve tedavisi tartigildu. .
Anahtar Kelimeler : Tuberoskleroz, Retinal astrositoma

SUMMARY

FAMILIAL TUBEROUS SCLEROSIS
A 29-year-old male patient and his six-year-old son presented with yellow-white, semitranslucent,
elevated lesion and white, well circumscribed, mulberry like tumors on retina bilaterally. These lesi-
ons were evaluated as retinal astrocytoma and the patients were investigated for the other manifesta-

tions of tuberous. Diagnostic criteria, complications and treatment were discussed.
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Tuberoskleroz (TS) multisistemn genetik bir
hastaliktir. 11k defa 1880'de Bournevill tarafin-
dan patolojik bir antite olarak gosterilmis,
1908'de Vogt tarafindan epilepsi, mental geri-
lik ve deri lezyonlar ile klasik triadi tanimlan-
mistir 1.

Hastalifin otozomal dominant olarak gegen
familyal formu ve 1:60000 mutasyon oraninda
sporadik ortaya ¢ikisi soz konusudur 1. Giinii-
miizde genetik heterojeniteden bahsedilir. En
az iki gen lokusunun 9. ve 16. kromozomlarda,
muhtemelen de 11. kromozomda yerlestigi
gosterilmigtir 2.

Beyin, cilt, kalp, bobrek, goz ve diger or-
ganlarda gesitli lezyonlar vardir 1.2.3,

Santral sinir sistemi lezyonlart TS'Tu tiim
hastalarda mevcuttur. Bunlar ependim altinda
dev hiicreli astrositoma olarak simflandirilir.
Beyinde herhangi bir yerde bulunabilmekle
birlikte daha ¢ok periventrikiiler yerlesim gos-
terirler. BBT'de kalsifiye odaklar seklinde go-
riiliirler 3.

Deri lezyonlarinin en sik goriileni adenoma
sebaseumdur. Hipopigmante makiiller, hiper-
pigmante makiiller (caf'e au lait benekler) ve
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lomber bélgede diffiiz fibroz kalinlagmalar di-
ger lezyonlardir 13,

Tuberosklerozda bobrek tutulumu renal
kistler ve renal anjiomiyolipoma seklindedir.
Kalpte de rabdomiyoma olabilmektedir 4--6.

Go6z bulgular tuberosklerozlu hastalarin en
az %50'sinde vardir. En karakteristik bulgu op-
tik diskin dev astrositik hamartomasidir 1.3,

Hamartoma, asirt biiyiimiis olgun hiicre ve
dokulardan olusmus nodiil seklinde selim bir
tiimordiir. Genellikle iginde bir element daha
baskindir. TS'da iig tip retinal tiimdr gozlen-
migtir 13.7,

1. tip retinal timér, diiz veya hafif kabarik,
sinirlar belirsiz, sarumsi-pembe renkte, yiize-
yel retinal lezyonlar geklindedir. Bunlar mik-
roskobik olarak sinir lifleri tabakasinin astrosi-
tik hamartomalaridir.

2. tip retinal tiimér, beyazimsi sari, kabarik
cok nodiillii, dut goriiniimiinde, kalsifiye lez-
yonlar seklindedir. Bunlar da astrositik hamar-
tomalardir. Periferde de yerlesebilirler.

3. tip mixt goriiniimdedir. Ortasi kalsifiye
nodiiler, ¢evresi yarisaydam, diiz ve sarimsi-
pembe renktedir.

Bu tiimorler vaskiilarize olabilir ve vitreus
ici kanamaya sebep olabilirler. Nadiren eksu-
datif retina dekolmani yapabilirler 89:10.11,
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! .sim L. Sag gozde damar arki gevresinde sarimsi be-
.z, siirlan belirsiz, hafif kabarik lezyonlar

Resim 3. 1. olguda goriilen caf'cau lait spotlardan bazi-
lari.

OLGUI

27 yaginda erkek hasta gozlerinde kizark-
lik ve sol goziinde gérme azhigi yakinmas: ile
17.8.1995'te klinigimiz poliklinigine basvur-
du. Yapilan muayenede sag gozde gérme 7/10,
sol gozde 1/10 idi. Biomikroskopide konjonk-
tivalarda hiperemi ve noktal epitelyal keratit
tespit edildi, Goz i¢i basinglar1 normaldi. Pu-
piller genigletme yapilip fundus incelendigin-
de sag gozde arka kutupta damar arki gevresin-
de sarims1 beyaz, sinirlar belirsiz, yaklagik 1/
4 disk ¢apinda hafif kabarik lezyonlar ile peri-
ferde dut goriiniimiinde, vitreus igine dogru
biiyiimiig, beyaz, 2-3 disk ¢api biiyiikliikte tii-
moral olugumlar goriildii. Sol gozde de daha
az sayida benzer lezyonlar tespit edildi (Sekil
1,2). Bunun iizerine hastaya retinal astrositoma

Resim 2. Sag gozde perifer retinada, vitreus igine kaba-
rik, dut goriiniimlii lezyonlar.

Resim 4. 1. olguya ait BBT'de goriilen, lateral ventri-
kiiller igine protriize astrositomalar.

tanist konup tuberoskleroz hastaligr ile birlik-
teligi aragtinld.

Deri lezyonlari arandifinda tuberoskleroz-
da en sik goriilen adenoma sebaseum saptan-
madi; ancak viicudun muhtelif yerlerinde hipo-
pigmante makiiller, hiperpigmante makiiller
(cafe au lait benekler), lomber bolgede diffiiz
fibroz kalinlagmalar tespit edildi (Sekil 3).

Hastanin hafif mental gerilik ve konugma
giicliigli vardi. Epileptik nobet tanimlamiyor-
du.

Kranyal BT incelemesinde, parenkimde da-
gk yerlesimli, yogunlugu degigsmeyen ve
fazla yogun olan, kalsifiye, sekilsiz lezyonlar
ile lateral ventrikiil lateral duvarlarinda, bilate-
ral ventrikiil i¢ine ¢ikint1 yapan ependim alti
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Resim 3. kinci olguya ait BBT'de goriilen serebral ast-
rositlomalar,

yerlesimli kalsifiye nodiiler lezyonlar ve korti-
kal atrofi saptand: (Sekil 4).

Bu bulgular tuberoskleroz ile uyumlu bu-
lundu.

Kardiak ekografi incelemesinde rabdomiyo-
sarkoma saptanmadi. Bobrek ultrasonografisi
grade II parenkim hastaligi olarak degerlendi-
rildi.

Aile anamnezinde olgunun 6 yagindaki er-
kek ¢ocugu diginda tuberoskleroz diigilindiire-
cek semptomlar yoktu. Hastaya bu bulgularla
tuberoskleroz tanisi kondu.

OLGUII

Birinci olgunun 6 yagindaki oglu idi. Men-
tal geriligi vardi. Ailesi sorgulandiginda epi-
lepsi nobetleri gegirdigi ve bu nedenle bagka
kliniklerde daha once arastirildig 6grenildi.

Olgunun gdz muayenesinde On segment ya-
pilar1 normaldi. Fundusta bilateral tipik retinal
astrositomalar ile kargilasildi. Papilla ddemi
goriildii.

Dermatolojik muayenede ylizde adenoma
sebaseumlar, govdede hipopigmante makiiller,
viicudun mubhtelif yerlerinde cafe au lait be-
nekler seklinde deri bulgular: baptandu.

BBT'de I. olgu ile benzer sekilde bir kism
paraventrikiiler yerlegimli, serebrumun muhte-
1if yerlerinde kalsifiye nodiiler lezyonlar tespit
edildi (Sekil 5).

Kardiak ekografide rabdomiyosarkom sap-
tanmadi. Bobrek ultrasonografisinde her iki
bobrekte parenkim iginde anjiomiyolipom ile
uyumlu multipl ekojenik odaklar izlendi.

Tipik goz, cilt bulgular, mental gerilik epi-
lepsi anamnezi ve bobrek bulgulan ile tube-
roskleroz tanist kondu.

TARTISMA

Tuberosklerozda oftalmologun teghisi ol-
dukga onemlidir. Ciinkii retinal tiimorler hasta-
ligin en spesifik goriintiileridir. Szreter ve Joz-
wick calismalarinda %1 oraninda retinal tii-
mir tespit etmiglerse de, bu oranin %50'1ere
ulagtifindan da s6z edilmektedir 12.13.14.15,

Goriilme siklign biiyiik ¢ocuklarda daha
yiiksek bulunmusgtur.

Bu yazidaki 1. olgu goz sikayetleri ile dok-
tora bagvurmus, tipik retinal astrositomalarin
tespitinden yola g¢ikilarak nobetler nedeniyle
norologlar tarafindan goriilmiis, epilepsi teda- -
visine alinmugti.

Retinal astrositomalar genellikle asempto-
matik, yavag biiyiiyen tiimorlerdir 16. Nadiren
vaskiilarize olduklarinda, vitreus i¢i hemoraji,
eksudatif retina dekolman: gibi komplikasyon-
lara yol agarlar *10, Bizim olgulanimzda bu
tiir komplikasyonlara sz konusu degildi. L. ol-
guda solda daha fazla olan gérme keskinligin-
deki azalma solda optik diskteki astrositoma
ve BT'de oksipital kortekste yerlesmis gorii-
len lezyonlara baglandi. II. olguda ileri derece-
de mental gerilik oldugundan gérme keskinligi
Ofrenilemedi.

Tuberosklerozda aile taramasi i¢in BBT ol-
dukga hassas bir yontemdir 17. I. olgunun anne,
baba ve 6 kardesi ile ilgili olarak sorgulanma-
sinda herhangi bir olumlu belirti tespit edilme-
di. Buna ragmen aile bireylerinin BBT tetkiki
istendi ancak bu kisiler tetkike razi edilemedi.

Tuberosklerozda hidrosefali nadirdir. An-
cak ortaya ¢iktifinda optik sinir {izerine etkisi
ciddi ve geriye doniigiimsiizdiir. Bu nedenle,
baslangigta artnug kafa ici basing semptom
yaratmasa da ependim alti lezyonlar gosteril-
diyse peryodik oftalmolojik muayene ve beyin
tomografileri tavsiye edilir 1317,

Bizim II. olgumuzda baglangig hidrosefali
mevcuttu. Halen bu iki hastadan birincisisi ola-
s1 komplikasyonlar acisindan peryodik takibe,
ikincisi, siklagan epilepsi nobetleri nedeniyle
néroloji kliniginde yatarak tedaviye ali 13-
tr.

1972 yihindan beri iilkemiz oftalmoloji ya-
yinlarinda tuberoskleroz ile ilgili 1981'de On-
gor ve ark, 1986'da Ozkan ve Batman tarafin-
dan yapilan iki bildiri géze garmaktadir 2021,
Ozkan ve Batman, santral sinir sistemi lezyon-
larinin genelde kiiciik yas gruplarinda ortaya
¢iktifini ve prognozun bu lezyonlara bagh ol-
dufunu belirtmektedir. Nitekim de santral sinir
sistemi lezyonlarini peryodik takiplerde tutma-
miz, prognozu iyilestirmeye yoneliktir.
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SONUC

Tuberoskleroz nadir goriilen, familyal veya
sporadik olarak ortaya ¢ikabilen bir hastaliktir.
Bircok sistemi bir arada tutabilir. %50'ye va-
ran sikhiktaki goz bulgulan hastalifin teghi-
sinde biiyiik $nem kazanmaktadir.
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DUZELTME VE OZUR

ETINA VITREUS Cilt 3 Say1 4 Sayfa 367-70'de yaynlanran " Koroid neovaskiilarizasyonlarinin
jresein ve Indocyanine green video-anjiografide floresans 6zellikleri" isimli makalenin Resim 2
'siile, ayn1 sayida sayfa 371-75'de yayinlanan "Arka iiveitlerde indocyanine green videoanjiogra-
f1 " isimli makalenin resim 2-C'si birbirinin yerine basilmigtir. Yazarlardan o6ziir dileriz.
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