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OzET

Konjenital kalp ttimdrleri oldukga nadir olup en sik gériileni rabdomiyomdur.
Otopsi calismalarinda sikiigi yaklasik %0,027-0,08'dir. Bu timérlerin %51-
86's! tiiberoskleroz ile iliskilidir. Beraberinde santral sinir sistemi basta olmak
lizere deri, bdbrek, karaciger, akciger ve kalpte cok sayida hamartomlar eslik
edebilmektedir. Burada antenatal donemde ekokardiografide rabdomyom
saptanip, postnatal rabdomyom ile birlikte kranial manyetik rezonans
(MR) incelemede tiiber goriilmesiyle tiiberoskleroz tanisi konulan iki olgu
nadir gortilmesi nedeniyle sunulmustur. The Journal of Pediatric Research
2014,1(4):229-32

Anahtar Kelimeler: Rabdomyom, tiiber, tiiberoskleroz, yenidogan

Giris

Konjenital kalp timorleri oldukga nadir olup en sik
gorileni rabdomyomdur. Otopsi calismalarinda sikhg yaklasik
%0,027-0,08'dir (1). Postnatal hicbir sikayet olmayacagi
gibi, Gflrdm, aritmi ve kalp yetmezligi hatta hidrops gibi
bulgular da olabilir Rabdomyom patolojik olarak diz kas
hdcresi hamartomudur ve selim karakterli bir kalp timartdar.
Ekokardiyografi (EKO) bu timorlerin degerlendiriimesinde
oldukca degerli bir yontemdir (2). Prenatal veya postnatal
dénemde yapilan ekokardiyografilerde tek veya daha siklikla
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Congenital heart tumars are very rare and the most common type is
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multipl olarak ventrikil veya nadiren atriyum icine gomulu
hiperekojen noduller olarak gorlir (3). Bu timérlerin %51-
86'sI tlberoskleroz ile iliskilidir (4). Beraberinde esas santral
sinir sistemi basta olmak Uzere deri, bdbrek, karaciger,
akciger ve kalpte cok sayida hamartomlar eslik eder (5).
Aslil sorumlu tutulan mekanizma iki timor supresor gendeki
bozukluktur. Bu genler TSC1(9934) ve TSC2(16p13)'dir (6).
Kalpteki RM'lerin en 6nemli 6zelligi kendiliginden gerileme
gdsterebilmesidir. Dort yasina kadar %70'lere varan oranlarda
kendiliginden gerileme bildirilmistir (7). Burada yenidogan
déneminde tlberoskleroz tanisi alan 2 olgu nadir gérilmesi
nedeniyle sunulmustur.
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Olgu Sunumlar

Olgu 1

Yirmi alti yasinda annenin ikinci gebeliginden 38 haftalik
olarak normal spontan vajinal dogum ile 2200 gram agirliginda
Apgar 8-9 ile hastanemizde dogurtulan bebek, dogum sonrasi
bradikardisi olmasi lzerine yenidogan yogun bakim Unitesine
yatinldi. Ozgecmisinde annenin diizenli takipte oldugu ve 31.
haftada kalpte multipl rabdomyom saptandigl, anne ve baba
arasinda akraba evliligi oldugu ogrenildi. Soy gecmisinde
anne baba arasinda birinci derece kuzen evliligi vardi. Ailede
tlberoskleroz ve epilepsi dykisu yoktu.

Fizik muayenesinde dogum agirligi 2200 gram (<10 p),
boyu 46 cm (10-50 p), bas cevresi 31,5 cm (10 p) idi. Genel
durumu iyi, ikteri siyanozu yoktu. Kalp tepe atimi 60/dk, 2/6
pansistolik sol sternal alanda duyulan Gftrima vardi. Periferik
nabizlari aliniyordu. Solunumu rahat, solunum sayisi 48/dk,
solunum sesleri dogal, her iki hemitoraks solunuma esit
katillyordu. Hipo-hiper pigmente lekesi yoktu. Diger sistem
muayenelerinde Ozellik yoktu. Laboratuvar bulgularinda; kan
elektrolitleri, karaciger ve bdbrek islevleri normal sinirlarda idi.
Tam kan sayiminda 6zellik yoktu. Batin ultrasonografi (USG),
gdz muayenesi ve wood 1sigi ile yapilan deri muayenesi
normal saptandi.

Elektrokardiograminda (EKG) sinls bradikardisi ve
EKO'da sag ventrikllin tamama yakinini dolduran 27x21
mm, sol ventrikll arka duvarinda 8x5 mm ve yine sol
ventrikll orta duvarinda 3x3 mm, sagd atriyum vena kava
superior komsulugunda 12x10 mm boyutlarinda multiple
hiperekojen rabdomyom ile uyumlu lezyonlari saptandi (Resim
1a). Bu kitleler hemodinamik bozukluga yol agmadig icin
cerrahi girisim dustndlmedi. Kranial magnetik rezonans
(MR) gérintilemesinde subepandimal kortekste en blylgul
foramen monro diizeyinde 11x8 mm boyutunda multiple tiber
ile uyumlu lezyonlar vardi (Resim 1b). Multiple rabdomyomlar
ve kranial MR'da subepandimal tiberleri ile olasi tlberoskleroz
agisindan takibe alindi. Izlemde ek sorunu olmayan hasta
postnatal 7. gliniinde kontrole ¢ocuk kardiyoloji ve yenidogan
polikliniklerine gelmek Uzere taburcu edildi.

Hasta su anda 2,5 yasinda olup nérolojik gelisimi normal
devam etmektedir. Konvilziyonu yok ve elektroensefalografi
(EEG) normal bulunmustur. Kardiyolojik olarak takiplerine
devam etmekte rabdomyomlar kigllmekte ve kardiyak
sorun teskil etmemektedir.

Olgu 2

Otuz iki yasinda annenin ikinci gebeliginin ikinci
yasayan olarak 40 haftalik gebelikten normal vajinal dogum
ile 3560 gram agirliginda Apgar 8-9 olarak hastanemizde
dogurtuldu. Antenatal 29 gestasyonel haftasinda yapilan fetal
ekokardiyografide multiple rabdomyomlar saptanmis olan
olgu takip amagli yenidogan yogun bakim Unitesine yatirildi.
Oz ve soy gecmisinde ek dzellik saptanmadi.

Fizik muayenesinde dogum agirhgr 3560 gram (50-75
p), boyu 49 cm (50 p), bas cevresi 35 cm (50 p) idi. Genel
durumu iyi, ikteri siyanozu yoktu. Kalp tepe atimi 140/dk, ek
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ses, UfurGmU yoktu. Periferik nabizlar aliniyordu. Solunumu
rahat, solunum sayisi 44/dk, solunum sesleri dogal, her iki
hemitoraks solunuma esit katiliyordu. Hipo-hiper pigmente
lekesi yoktu. Diger sistem muayenelerinde ve laboratuvar
bulgularinda; 6zellik yoktu. Batin USG’sinde sol bdbrek Ust
polde 3 mm capinda basit kist disinda bir bulgu yoktu. Géz
muayenesi ve wood 1sid! ile yapilan deri muayenesi normaldi.

EKO’da mitral kapak komsulugunda darlk yaratan
7x8 mm ve interventrikller septumda sol septum icinde
11x10 mm boyutunda ve sad ve sol ventrikil duvarinda
cok sayida rabdomyom saptandi (Resim 2a). Kranial MR
gorintilemesinde her iki yan ventrikil duvarinda en blyUgu
capl 6 mm olan multiple tlber lezyonlar saptandi (Resim
2b). lzlemde ek sorunu olmayan hasta postnatal 8. giin
tlberoskleroz tanisiyla cocuk kardiyoloji ve yenidogan
polikliniklerine gelmek Uzere taburcu edildi.

Hasta su anda 11 aylik olup norolojik gelisimi normal
devam etmektedir. EEG de epileptiform desarjlar saptanmasi
Uzerine antikonvilzan tedavi baslanmistir.  Kardiyolojik
olarak takiplerine devam etmekte rabdomyomlari kigilme
egiliminde olup kardiyak sorun teskil etmemektedir.

Resim 1b. Olgu 1 kraniyal manyetik rezonans
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Calismada bahsedilen olgularin ailelerinden bilgilendirilmis
olur alinmistir.

Tartisma

TUberoskleroz 1880 vyilinda Bourneville tarafindan
tariflenmis otozomal dominant gegisli beyin, deri basta olmak
Uzere bobrek, gbz, kemik ve kalbi etkileyen noérokutanoz
bir hastaliktir (8). TUberosklerozun néronal migrasyondaki
ve organizasyondaki bir bozukluktan kaynaklandigi

disunilmektedir. Spontan mutasyon orani ylksek olan (%60-
80 yeni mutasyon) hastaligin karakteristik beyin lezyonu
serebral hemisferlerde subepandimal yerlesimli kalsifiye
olabilen tberdir (9,10). Subepandimal dev hlcreli astrositom
daha nadir gorulir (10,11). Rabdomyom genellikle kalbin
duvarlarinda ve/veya bosluklarinda yerlesen, cok sayida,
kapsUll olmayan, beyaz veya gri renkte, cevresinden belirgin

Resim 2a. Olgu 2 Ekokardiyografi gérintlsu

Resim 2b. Olgu 2 kraniyal manyetik rezonans

sekilde ayrilmis, noduler yapida bir timorddr. Deri bulgulari
arasinda hipopigmente lezyonlar (nadiren hiperpigmente
de olabilir), ylzde adenoma sebaceum, shagreen lekeleri,
kalpte rabdomyom, bobrekte anjiolipom ve subungal-
periungal fibromlar ve yumusak dokularda hamartomlar yer
almaktadir (Tablo 1). Cogu zaman yenidogan ddneminde
kardiyak kitlelerden tliberoskleroz tanisina gidilmektedir. Kilic
ve ark.'nin gosterdigi Uzere sakral hamartom gibi kardiyak dis|
bulgularda tiiberoskleroz tanisini akla getirebilir (12). lleriki
yaslarda en sik bulgusu myoklonik tarzda konvdilziyon (West
sendromu) ve mental geriliktir (11). Sorumlu tutulan iki timaor
sUpresor gen vardir. Bunlar 9. ve 16. kromozomlarda yer alan
TSC1 (hamartin,9g34) ve TSC2 (tuberin, 16p13,3) genleridir.
Her iki gende hucrelerin proliferasyonunu dizenlemekle
gorevlidir (11).

Kalp timorleri yenidogan déneminde oldukca nadirdir.
En sik gorilen kalp timord rabdomyomdur (1). Kalp
rabdomyomlari da genellikle tlberoskleroz ile iliskilidir
(4,11,13). Olgumuzda da oldugu gibi kalpte rabdomyomu olan
cocuklarda tlberoskleroz akla gelmelidir. Antenatal ileri diizey
ultrasonografi ve fetal ekokardiyografinin rutin gebelik takibine
girmeye baslamasiyla prenatal rabdomyom tanilari artmistir.
Son zamanlarda yayinlanan Kilic ve ark.’nin olgusunda cok
erken dénemde prenatal 21. haftada intrakardiyak sUpheli
kitleler gortlmustdr (14). Bizim 2 olgumuzda dis merkezden
takip edilmis olup 29. ve 32. haftalarda intrakardiyak kitleleri
farkedilerek tarafimiza yonlendirilmistir.

Rabdomyomlar  kalbin  herhangi bir boélimine
yerlesebilmekle birlikte genellikle ventrikillerde ve septuma
yakin bolgelerde gorilirler. Cogunlukla birden ¢ok kitle
seklinde bulunurlar. Atalay ve ark.'nin galismasinda oldugu
gibi bizim olgularimizda da benzer sekilde kalpte birden cok
kitle saptandi (15).

Bu timorlerin 6zelligi spontan regrese olabilmeleridir.
TUmor fetal hayatta en biyUtk boyutuna ulasir, yasla kigulebilir.

Tablo I. Tiiberoskleroz tani kriterleri (6,11)

Major Ozellikler Minor Ozellikler

Fasiyal anjiofibroma ya da alinda Dental enamel

plak

Travmatik olmayan ungal ya da
periungal fibromalar

Hamartamatoz rektal polip

Hipomelanotik makiil (3 veya daha | Kemik kisti
fazla)

Shagreen lekesi Serebral beyaz cevher radial

migrasyon hatti

Kortikal tiiber Gingival fibroma

Multiple retinal nodiiler hamartom | Non-renal hamartom

Subepebdimal nodiil Retinal akromik leke

Subependimal dev hiicreli
astrositom

Confetti deri lezyonlari

Kardiak rabdomyom Multiple renal kist

Lenfanjiomatozis

Renal anjiolipoma
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Bu nedenle cocukluk cagindaki en sik kalp timorudar (2,4).
izlemde kalp EKO'su oldukca vararlidir. Timérin kalpte
mekanik darliga yol acmasi ve yasami tehdit edici aritmi
durumlarinda cerrahi ¢ikariimasi gerekebilir. Fakat bu timorler
nadiren kalpte mekanik darliga ve yasami tehdit edici aritmilere
yol acabilmektedir. Sinls bradikardisi gorllebilmekte ve
zamanla dizelmektedir.

Siklikla ¢oklu odaktan kaynaklandiklari icin cikariimalari
oldukga glc¢ olup spontan gerileme olasiligr yliksek (baz
calismalarda %70’lere varan siklikta) oldugu icin konservatif
izlem oOnerilmektedir (16). Bizim olgularmizda da cerrahi
disinllmemis ve dizenli takibe alinmistir. Sints bradikardisi
zamanla dlizelme egiliminde oldugu icin EKG ile izlemine
karar verilmistir. Diger hastada ise aritmi saptanmadi. Hastalar
halen kardiyoloji polikliniginden takiplidir.

TUberosklerozda gorllen intrakraniyal lezyonlar arasinda
ventriklllerinigine uzanan kalsifiye subepandimal hamartomlar,
kortikal hamartomlar (tlber), intraparankimal tiberler ve
subepandimal dev hiicreli astrositoma sayilabilir. Ozellikle
foramen monro civarinda gorllen kalsifiye subepandimal
noduller tlberoskleroz igin tipiktir (10,11). Bizim olgumuzda
kranial MR'da subepandimal kortekste en blylgud foramen
monro dlzeyinde 11x8 mm boyutunda multiple tlber ile
uyumlu lezyonlari vardi ve oldukga anlamliydi.

TUberosklerozun kesin tanisi Tablo I'de gosterilen major
ve mindr kriterlerin varligina gére konulmaktadir (6,11);

Kesin tlberoskleroz tanisi: 2 major bulgu veya bir major
+ 2 mindr bulgu

SUpheli tlberoskleroz tanisi: 1 major + 1 mindr bulgu

Olasi tlberoskleroz tanisi: 1 major ya da 2 mindr seklinde
tanimlanmaktadir.

Bizim olgularimizin iki major bulgusu vardi (6,11). Bunlar
kalpte rabdomyom ve intrakraniyal gérinttlemede tlberlerin
gorulmesidir. Ailelerde tlberoskleroz olmadigi ve muayene
ile tetkiklerinde yakin aile bireylerinde tlberoskleroz bulgulari
saptanmadigl icin spontan mutasyon dUsUnUldi. Genetik
poliklinigine baglandi.

Sonug

Fetal hayatta saptanan rabdomyomlarin tlberosklerozun
erken bir bulgusu olabilecegi akla gelmeli ve tlberosklerozun
diger kriterleri arastiriimalidir. Ayrca her zaman aile dykUsu
olmayacagl spontan mutasyonlarin sik olabilecegi de
unutulmamalidir.

Cikar Catismasi: Yazarlar bu makale ile ilgili olarak herhangi
bir ¢ikar catismasi bildirmemistir.
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