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OZET SUMMARY
Tuberoskleroz tanisi olan 15 yagindaki bayan hastanin Bilateral-multifocal retinal astrocytic hamartomas
sag goézinde iriste hipopigmente lezyonlar ve bilateral- together with hypopigmented iris lesions in the right eye
multifokal retinal astrositik hamartomlar saptandi. Bu were seen in a 15-years-old female with tuberous sclerosis.
calismada, multisistem organ tutulumu olan hastanin géz In this study, the ophthalmologic features of a patient with
bulgulari tanimlandi, tuberosklerozda tani kriterleri ve tuberous sclerosis who had multisystem organ involvement
hasta takibinin 6nemi tartigildi. are presented, diagnostic criteria and importance of follow
Anahtar Kelimeler: ~ Tuberoskleroz,  Retinal  Astrositik up examination are discussed.
Hamartoma. Key Words: Tuberous Sclerosis, Retinal Astrocytic Hamartoma.
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GiRig

Tuberoskleroz (TS), santral sinir sistemi, deri,
visseral organlar ve gézde bulgulari olan hamartamatéz
tOmorler ile karakterize multisistem bir sendromdur. TS'
un prevalansi 1/10000' dir ve 1/3' G otozomal dominant
gegisli (ailesel), 2/3' U ise sporadiktir. TS ilk kez 1880' de
Bourneville tarafindan tanimlanmig, 1908' de Vogt
epilepsi, mental gerilik ve deride adenoma
sebaseumdan olusan tani triadini ileri sGrmustor. Van
der Hoewe 1920 yilinda retina tutulumunu
tanimlamugtir!-S.

TS tanusi icin 1990 yilinda klinik kriterler Uzerinde
géris birligine vanlmigtr. Onerilen klinik siniflama;
kesin, olasi ve supheli TS' dur. Klinik bulgular hastaliga
6zgUl olmalarina gére birincil, ikincil ve U¢incil olarak
ayrilmigtir. Birincil bulgular tani koydurucudur ve
adenoma sebaseum, ungual fibromlar, histolojik olarak
gosterilmis kortikal tiber(ler), subependimal nodul(ler)
veya dev hocreli astrositom, radyolojik olarak
gosterilmis ventrikil igine dogru uzanan multiple
kalsifiye subependimal nodiller ve multiple refinal
astrositomlardir1. Santral sinir sistemi, deri ve géz
disinda visseral organlar (bébrek, karaciger, akciger,
kalp, tiroid, pankreas ve testis) ve iskelet sisteminde de
TS' a ait bulgular tanimlanmugtir!3.

TS' un géz bulgulari fundusa ait olmayan ve fundus
lezyonlari olarak ayrilabilir. Fundusa ait olmayan
bulgular, géz kapaklarinda anjiofibromlar, poliosis, iris-
lens-koroid kolobomu, iriste fokal hipopigmente lezyon
ve iridosilier hamartomlardir'4. Fundus lezyonlari retina
ve optik sinirin astrositik hamartomlari ve retinada
depigmente  lezyonlardir.  Retinanin  astrositik
hamartomlari  multifokal veya bilateraldir, soliter
lezyonlar olabilir ancak tanisal degeri disuktir. Retinal
hamartomlarin morfolojik olarak iki tipi vardir; genis,
kabarik, beyaz ( kalsifiye ), dut gériniminde noduler
olanlar ve duz, translusen (nonkalsifiye), yumusak
goéronimli  lezyonlar. Her iki tip lezyonun beraber
gorulmesi de mumkindur; intermediate tip'-3.

Bu calismada TS' lu bir hastanin géz bulgulan
tanimlanarak, diger sistem bulgulari ile beraber tani
kriterleri ve takibin énemi tartisilacaktir.

OLGU SUNUMU

Yaklagik 3 yildir epilepsi nébetleri nedeniyle
Néroloji A.D." da takip edilen ve Karbamezapin
(2x400mg) kullanan 15 yasgindaki bayan hastanin
bilgisayarli beyin tomografisinde posterior fossada sag
beyincikte iki adet tiber, sol oksipital lobda kalsifiye
tOber ve subependimal yerlesimli kalsifiye hamartomlar
izlendi (Resim 1). Hastanin dermatolojik incelemesinde,
yozde c¢ok sayida en buyogu 0,5cm capinda
anjiofibromlar (adenoma sebaseum), alinda 3x5cm
biyokligonde plak, sirtta ve sad bacakta boyutlar
0,5cm ila 4cm arasinda degisen hipopigmente makaller
(ash-leaf bulgusu), lumbosakral yerlesimli 0,5¢cm-3cm
capinda deriden kabarik plaklar (Shagreen yamasi), sag
skapula Uzerinde cok sayida fibromlar ve sag ayak
dérdinct parmakta 0,1cm capinda periungual fibrom
saptandi (Resim 2).

TS' un g6z bulgulan igin konsiltasyonu istenen
hastanin yapilan géz muayenesinde her iki géz gérmesi
tashih ile tam, géz tansiyonlari 15 mmHg' idi. On
segment muayenesinde sag iriste fokal ve sektdryel
hipopigmente lezyonlar izlendi (Resim 3). Retina
muayenesinde; sagda Ust temporal ark Gzerinde ve alt
temporal ark temporalinde kalsifikasyon gdstermeyen,
translusen, retina dig katlarina ait, kabarik olmayan iki
adet hamartom ve solda alt temporal ark temporalinde
sag goézdekine benzer gérinimde bir adet hamartom
ile optik diskin hemen Uzerinde, yaklagik bir disk
capinda, retinadan kabarik, kalsifiye, dut gériniminde
hamartom ve hemen yanindaki damarda kiliflanma
saptandi. Sol optik diskin altinda, yaklagik U¢ disk ¢api
vzaklikta, kicik, kalsifiye hamartom izlendi. Hastanin
renkli fundus fotografileri alindi ancak enjeksiyon
sirasinda epilepsi nébeti gecirdigi icin retinal anjiografisi
yapilamadi (Resim 4).

Resim 1: a: Sag beyincikte iki adet tiber, b: Sol oksipital lobda kalsifiye tiber, ¢: subependimal yerlesimli kalsifiye hamartomlar.



Ret - Vit 2004; 12 : 203 - 206

205

AT

L

Resim 2: A; Adenoma sebaseum, B; Alinda plak, C; Hipopigmente
makdller (ash-leaf bulgusu), D; Plaklar (Shagreen yamasi), E;
Fibromlar, F; Periungual fibrom.

Birincil bulgular Adenoma sebaseum (Fasial anjiofibrom)
Ungual fibromlar
Kortikal tiber(ler) (Histolojik)

Subependimal nodul(ler) veya dev hicreli
astrositom (Histolojik)

Ventrikile uzanan multiple kalsifiye
subependimal noduller (Radyoloijik)

Multiple retinal astrositomlar
ikincil bulgular Birinci dereceden akrabada TS
Kardiyak rabdomiyom
Retinada hipopigmente yama
Serebral tUberler
Nonkalsifiye subependimal nodil
Shagreen yamasi
Alin plag
Akcigerde lenfanjiomatosis
Bébrek anjiomiyolipomu
Bobrek kisti
Ugtincol bulgular Hipomelanotik makiller (ash-leaf
bulgusu)

Diger organ hamartomlari

infantil spazm

Tablo 1: Tuberoskleroz' un tani kriterleri.
Kesin TS: Bir birincil ve iki ikincil bulgu, veya bir ikincil ve iki
G¢uncdl bulgu yeterli.
Olasi TS: Bir ikincil ve bir O¢incil, veya G¢ Ggincil bulgu yeterli.
Supheli TS: Bir ikincil, veya iki ikincil bulgu yeterli.

Resim 3: iriste fokal ve sektéryel hipopigmente lezyonlar.

Yapilan sistemik incelemede, ekokardiyografide ve
abdominal ultrasonografide baska bulgu saptanmadi.

TARTISMA

TS siniflandirma kriterlerine gére (Tablo 1)', sunulan
olguda 4 adet birincil (adenoma sebaseum, ungual
fibrom, multiple kalsifiye subependimal nodiller ve
multiple retinal astrositomlar), 3 adet ikincil (serebral
tOberler, shagreen yamasi, alin plagi) ve 1 adet Ggincul
(hipomelanotik makuller) klinik bulgusu olan hastamiz
"Kesin TS" olarak siniflandirilabilir.

TS' da fundus lezyonlari %53 gérulirken olgularin
yarisinda tutulum bilateraldir. Retinanin hemen bitin
astrositik hamartomlari endofitikti, ancak bir adet
ekzofitik olgu bildirilmistir. Endofitik ttmérler retinanin
sinir lifi tabakasina ait hamartomlar olup ekzofitik
tOmérler subretinal bosglugun timérleridir. Bu timérler
iyi huyludur ve neoplastik degildir. Ancak cok az veya
yavas bUyUme gdsterebilirler, kalsifiye olabilirler ve
kalsifikasyonun gelismesiyle ilerleyici biyome olabilir'2.
Bébrek ve beyinde gercek neoplazmlarin gelisebilecedi®,
retinal hamartomlarda seyrek olarak malign degisim
olabilecegi bilinmektedir2. Son yillarda agresif biyime
gosteren dev hicreli retinal astrositik hamartomé ve
retinal astrositik hamartomlarda spontan gerileme’ olan
iki ayri olgu bildirilmigtir. TS hastalarinin gérmesi bizim
hastamizda da oldugu gibi siklikla normaldir, ancak
vitreus hemoraijisi, retinal vaskiler anomaliler
(talenjiektazi, neovaskilarizasyon ve eksudasyon),
vitreusa tohumlanma, kafa i¢i basing artigina bagh
papilddem, eksudatif retina dekolmani ve neovaskiler
glokom gibi komplikasyonlara bagh olarak gérme kaybi
olabilir'3.  Géz lezyonlarindaki  degisiklerin  ve
komplikasyonlarin belirlenmesi amaciyla hastalarin
dizenli araliklarla takip edilmesi gereklidir. Muayeneler
sirasinda, ézellikle iris anormalligi olan hastalarda, iris
ve silier cisim hamartomlarinin da varh@r araghnlmalidir.
Hastamizin yaklasik bir yillik takibinde géz bulgularinda
degisiklik izlenmemistir.
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Resim 4: Kalin ok; Nonkalsifiye retinal astrositik hamartom, ince ok; Kalsifiye retinal astrositik hamartom, Ok basi; Vaskiler kiliflanma.

TS hastalarinin beklenen yasam sureleri normal
bireylere gére daha kisadir. En sik 8lum sebebi bdbrek
yetmezligi, santral sinir sistemine ait problemler
(obstriktif hidrosefali, bUyiuyen astrositomlar gibi),
kardiak ileti defekti, kalp ve akciger yetmezligi, epilepsi
olan hastalarda status epilepsisi ile pnédmonidir. Bébrek
kistleri ve tOmérlerinin, biyUyen beyin astrositomlarinin
ve kalp rabdomiyomunun cerrahi tedavisi, epilepsinin
medikal tedavisi momkindor?.

TS' da g6z bulgulari tanida dnemlidir. Ancak géz
lezyonlarindaki degisikliklerin ve komplikasyonlarin
belirlenebilmesi, multisistem tutulumu nedeniyle,
sistemik komplikasyonlarin saptanmasi ve genetik
danigmanlhk agisindan hastalarin ilgili bélomler ile
birlikte takip edilmesi gereklidir. Gérmeyi azaltan
komplikasyonlarin tedavisi ve hayati dnemi olan sistemik
komplikasyonlarin  énlenmesi ile hastalarin yagsam
kalitesini ve suresini artirmak mumkondor.
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