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OzZET

Tuberoskleroz (TS), multisistem organ tutulumu ile karakterize, herediter gecisli norokuta-

noz bir sendromdur. Okiiler tutulumu olan olgularda retinal astrositik hamartom TS nin klasik
g6z bulgusudur. Bu ¢calismada semptomu olmayan daha once TS tanist almig 7 yasindaki ¢o-
cuk hastada saptanan retinal astrositik hamartom ve eslik eden diger sistemik bulgular bildi-

rilmistir.
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Retinal Astrocytic Hamartoma in Tuberosclerosis

SUMMARY

Tuberosclerosis (TS) is a neurocutaneous hereditary syndrome characterised by multisys-
tem involvement. Retinal astrocytic hamartoma is the classical finding in patients with ocular
manifestations. In this study we report retinal astrocytic hamartoma and other systemic find-

ing of a 7 year old child who had a diagnosis of TS.

Giris

Tuberoskleroz (TS, Bourneville- Pringle Hastaligi); iki
tarafli ¢ok odakli retinal astrositik hamartomlari, santral si-
nir sistemi astrositik timorleri, ¢esitli deri lezyonlar1, men-
tal gerilik, konvulziyon ve c¢esitli organlarda kistik veya
tiimoral olusumlarla seyreden noérokutandz bir sendrom-
dur.! TS’nin prevalanst genel popiilasyonda yaklagik
1/6000-1/10000 arasinda olup bunun 1/3’{i otozomal do-
minant gecisli; geri kalani ise sporadiktir.2* Tuberoskleroz
ilk defa 1880’de Bourneville tarafindan tanimlanmustir.
TS’nin okiiler bulgusu olarak retinal astrositik hamartom-
lar ilk olarak 1923 yilinda Van der Hoeve tarafindan ta-
nimlanmigtir. Ayrica merkezi sinir sisteminin iyi huylu tii-
morleri (kortikal tiiberler, serebral astrositomlar), i¢ organ-
larin iyi huylu tiimorleri (bobrek, kalp, akciger, karaciger,
tiroid bezi, epididimis, uterus) ve cilt lezyonlaria (hipo-
pigmente makiiler lezyonlar, “shagreen patch”, subungual
fibromlar) da rastlanmaktadir.

Tuberosklerozun goz bulgulart fundus dist ve fundus
lezyonlar1 olarak ikiye ayrilabilir. Fundus dis1 bulgular g6z
kapaklarinda anjiofibromlar, poliosis, iriste fokal hipopig-
mente lezyon, iris-lens-koroid kolobomu ve iridosilier ha-
martomlardir.* Tuberosklerozdaki fundus lezyonlari; retina
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ve optik sinirin astrositik hamartomlar1 ve fundusta depig-
mente lezyonlardir.> Retinanin i¢ tabakalarindan veya op-
tik sinir yilizeyinden gelisen bu iyi huylu timérlerin mor-
folojik olarak ti¢ farkli tipi vardir. En sik rastlanan birinci
tip lezyonlar; diiz, yumusak goriiniimlii, seffaf, sinirlar
belirsiz, yuvarlak veya oval, agik, gri-sar1 renkte veya ze-
minle ayn renkte, hafif¢e zeminden kabarik olabilir. Bu
lezyonlar, tek veya ¢ok sayida olup genelde arka kutupta
yer alir. Ikinci tip lezyonlar yiizeyden kabarik, nodiiler ve-
ya kalsifiye, dut goriiniimiinde olup daha ¢ok optik sinir
basinda veya kenarinda yer alir. Optik sinir bagindaki bu
tip hamartomlar dev druzene benzer. Ugiincii tip lezyonlar
ise morfolojik olarak diger iki tip hamartomun 6zellikleri-
ni tagir. Bu lezyonlarin tabani diiz, yumusak, seffaf iken
yer yer yiizeyden kabarik, nodiiler ve kalsifiye alanlar ige-
rebilir.!

Bu ¢aligmada semptomu olmayan tuberoskleroz tanisi
olan olguda saptanan retinal astrositik hamartom ve eslik
eden diger sistemik bulgular bildirilmistir.

Olgu Sunumu

Ocak 2007°de Haydarpasa Numune Egitim ve Arastir-
ma Hastanesi G6z Poliklinigi’ne bagvuran, daha 6nce tu-
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beroskleroz tanis1 almis, 7 yasindaki cocuk hastada her iki
gbzlin gormeleri tam, goz i¢i basinglar1 normal sinirlarda
idi. On segment muayenesinde her iki gézde kornea, iris
ve lens dogaldi. Hastanin fundoskopisinde sag gozde optik
disk siiperotemporalinde yaklasik iki disk ¢ap1 biyiiklii-
glinde translusen, soliter, hafif kabarik lezyon retinal as-
trositik hamartom olarak degerlendirildi (Resim 1la).
Fundus fluoresein anjiografide lezyon ile uyumlu alan hi-
perfloresand1 (Resim 1b). OKT incelemesinde lezyonun
merkezi kalinlig1 603 p olarak saptandi (Resim 2).

Resim la: Sag optik disk iist temporalinde yaklasik 2 disk ¢a-
p1 biiyiikliigiinde, translusen, soliter lezyon; Retinal Astrositik
Hamartom

Resim 1b: Sag optik disk tist temporalinde lezyon ile uyumlu
hiperfloresan alan

Resim 2. Lezyonun OKT kesiti.

Hastanin dermatolojik incelemesinde ytizde ve sirt bol-
gesinde multiple hipopigmente makiiller ve ‘shagreen
patch’ ile uyumlu deri lezyonlari tespit edildi (Resim 3a-
b). Yapilan kontrastli beyin MR incelemesinde her iki se-
rebral hemisferde tiiberler ve sol lateral ventrikiil siiperio-
runda subependimal nodiil rapor edildi. Abdominopelvik
US goriintiilemesinde her iki bobrekte anjiomyolipom ile
uyumlu olabilecek nodiiler goriinlimler rapor edildi.
Hastanin uyaniklik EEG’si normal sinirlar i¢inde deger-
lendirildi. Noropsikolojik degerlendirmede genel 1Q nor-
mal simirlarda bulunmus olup hastada 6zel 6grenme giiclii-
§ii saptandi.

[

Resim 3: Sol lomber bolgede ‘shagreen patch’ (a), sag bacak
lateralinde ‘ash leaf spot’ (hipopigmente makiil) (b).

Ozgegmisinde epilepsi dykiisiiniin olmas1, multisiste-
mik bulgularinin olmasi ve 2 yasindan sonra herhangi bir
takibinin olmamasi nedeni ile hasta Pediatrik Noroloji
Birimi’ne y6nlendirildi.

Hastanin Ocak-Haziran 2007 tarihleri arasindaki takip-
lerinde retina lezyonunda ilerleme olmadigi, sag ve sol go-
zlin retina incelemelerinde bagka lezyon gelismedigi goz-
lendi.

Tartisma

Tuberoskleroz multisistemik olarak goriilen nérokuta-
ndz sendromlardan biridir. Siklikla cilt ve sinir sistemi tu-
tulmakla birlikte kardiyovaskiiler sistem, tiriner sistem ve
solunum sistemini etkileyerek pek ¢ok organda bulgulari
gozlenmektedir.>* TS tani kriterleri 1998 yilinda klinik
ozelliklere dayali olarak gelistirilmistir ve 1999 yilinda tu-
berosklerozun tanisal degerlendirilmesi i¢in Onerilerde bu-
lunulmustur.? Buna gore hastalar, kesin veya olas1 TS tani-
larin1 birincil ve/veya ikincil tani kriterlerine gore almak-
tadirlar. TS i¢in kesin tanida; bir birincil ve iki ikincil bul-
gu veya bir ikincil ve iki ti¢iinciil bulgu gerekmektedir
(Tablol).

Tuberoskleroz hastalarinda % 95 oraninda en az bir cilt
bulgusu gozlenir. Bu lezyonlar hipomelanotik makiil, alin-
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da plak, ozellikle ylizde malar bolgede goriilen adenoma
sebaseum, lomber bolgede ‘shagreen patch’, ungal fibrom
olarak sayilabilir.® Hipomelanotik makiiller tuberoskleroz-
lu olgularda %61-97.2 siklikta goriiliir. Genellikle dogum-
da mevcut olup yasla birlikte sayilari artar. ‘Shagreen
patch’ ise %50 hastada goriiliir. Genellikle degisik biiyiik-
liikte, irregiiler, kabarik lezyonlar olup portakal kabugu
dokusundadir.>?* Hastamizda ‘shagreen patch’ ve ¢ok sayi-
da hipomelanotik makiiller mevcuttu. Santral sinir siste-
minde klasik tuberoskleroz bulgular1 kortikal tiiber, sube-
pendimal nodiil, subependimal dev hiicreli astrositom ve
beyaz cevher anomalileridir.? Hastamizda yapilan tetkikler
sonucunda kortikal tiiberler ve subependimal nodiil sap-
tanmustir. Uriner sistem bulgular1 arasinda renal anjiyom-
yolipom, basit kistler, polikistik bobrek hastaligi, renal
hiicreli karsinom bulunmakta olup hastamizda bilateral
multipl anjiyomyolipom saptanmistir.

Goz tutulumu tuberosklerozlu olgularin %50’sinden
fazlasinda izlenir.> Tuberosklerozda en sik goriilen goz
lezyonu retinanin astrositik hamartomudur. Hamartomlar,
tek veya ¢ok sayida olabilecegi gibi hemen daima optik si-
nire yakindir. Olgularin 1/3-1/2’sinde bilateraldir.” Hamar-
tomlar genellikle ilerleme gdstermez veya ¢ok az bilylime
gosterir. Bu nedenle gdérme prognozu iyidir ve tedavi ge-
reksizdir.® Nitekim olgumuzda retinal astrositik hamartom
saptanmig olmasina ragmen gorme keskinligi 10/10 idi.
Ancak bazi olgularda tiimdrlerin zamanla biiylime goster-

Tablo 1: Tuberoskleroz tani kriterleri

digi, kalsifiye olmayan tiimorlerin kalsifiye olabildigi ve-
ya daha dnce dogal olarak goriintiilenen retina alanlarinda
yeni timor geligebilecegi bildirilmistir.’ Nadiren, gérme
kaybiyla sonuglanan komplikasyonlar (vitreus hemorajisi,
intraretinal hemoraji, retina i¢i veya alt1 ekstidasyon, reti-
na dekolmani, sekonder glokom vb) gelisebilir. Hastamiz-
da tespit edilen tip ii¢ retinal astrositik hamartomun taki-
binde lezyonda ilerleme olmadig1, sag ve sol gdziin retina
incelemelerinde bagka lezyon gelismedigi gozlendi.

Olgumuzda oldugu gibi astrositik hamartomlarin varli-
&1 tuberoskleroz tanisini desteklerken bazen de hastaligin
ilk veya tek klinik belirtisi olabilir.'® Astrositik hamartom,
tuberoskleroz diginda noérofibromatozis tip 1 ve retinitis
pigmentozada da goriilebilecegi gibi idiyopatik de olabilir.
Ayni zamanda bu iyi huylu tiimoérler retinanin diger lez-
yonlart ile de karigabilir.®

Sonug olarak, tuberoskleroz tanisinda oftalmolojik mu-
ayene ve sik goriilen retina bulgularinin saptanmast olduk-
¢a 6nemlidir. Bununla birlikte multisistem tutulumu, siste-
mik komplikasyonlarin saptanmasi ve genetik danismanlik
acisindan hastalarin ilgili bolimler ile birlikte takip edil-
mesi gereklidir. Genel olarak duragan seyir izlemesine
ragmen gormeyi azaltan komplikasyonlarin tedavisi ve ha-
yati 6nemi olan sistemik komplikasyonlarin dnlenmesi ile
hastalarin yagam kalitesini ve siiresini arttirmak miimkiin-
diir.

Birincil bulgular

ikincil bulgular

Ugiinciil bulgular

Adenoma sebaseum

Ungal fibromlar

Kortikal tiberler

Subepandimal nodul -dev hiicreli astrositom
Multipl kalsifiye subepandimal noddller
Multipl retinal astrositomlar

Birincil dereceden akrabada tuberoskleroz
Kardiyak rabdomiyom

Retinada hipopigmente yama

Serebral tuberler
Non kalsifiye subepandimal noddl

Shagreen patch,alin plagi, akcigerde lenfanjio-

Hipomelanotik makul
Diger organ hamartomlari
infantil spazm

matozis, renal anjiomyolipom,renal kist

Kesin TS: 2 major bulgu veya 1 major + 2 minor bulgu
Olasi TS: 1 major + 1 minor bulgu

Supheli TS: 1 major bulgu veya 2 veya daha fazla minor bulgu
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