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UBEROZ SKLEROZ (UC OLGU NEDENIYLE)
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OZET . . .

Tuberdz skieroz otozomal dominant gegisli herediter bir hastaliktir. Adenom sebase, mental
retardasyon ve epilepsi en sik rastlanan bulgulandir. _
Bu yanda, seyrek gortilmesi nedeniyle 0¢ tuberdz skieroz olgusu sunulmaktadir

Anshtar Kelime: Tuberoz skleraz

SUMMARY
TUBEROUS SCLEROSIS

Tuberous sclerosis is a dominantly inherited disorder commonly manifested
includes adenoma sebaceum, mental deficiency and epilepsy.
In this article, because of its rare occurence, three tuberous sclerosis cases are
presented. .

Key Word:Tuberous sclerosis.

GIRi$

Tuberdz skleroz otozomal dominant gegisli, norokiitandz sendromdur. Hastalign
Bournewvilie hastalih ve epiloia gibi sinonimlen vardir. Epiloia kelimesi klasik triad:
tammlar: Epi:epilepsi, loi:digiik zeké, a:adenom sebase (1).

Hastalikta en sik deri ve santral sinir sistemi, daha az olarak kalp, bobrekler, GIS,
karaciger ve dalak tutulur (1, 2). Insidans: 3-4/100. 000'dir. Irk ve cins aynm: gdzetmez
(2).
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Resim [. Birinci olgunun klinik gérinimii.

OLGULAR

Olgu 1: S. E. 9 yasinda, erkek. Poliklinigimize yiiziindeki kabartilar nedeniyle
bagvurmus. Bu kabartilar iki yil 6nce ¢ikmaya baglamig, giderek ¢ogalmus.
Ozgegmisinde 9 aylikken konviilsiyon oykiisii saptandi. Soyge¢misinde bir 8zellik
yoktu. Dermatolojitk muayenede nazolabial sulkusda ve alinda, c¢aplan 2-10 mm
arasinda defisen biyiikliklerde, ¢ok sayida adenom sebase, sirtta, caplart S cm. ye
kadar varan biyiikliiklerde hipopigmante makilller, lJumbosakral bdlgede sagda 5x10

cm biyukligiinde Shoegreen derist, ensede ve sirtin iist bélimlerinde ¢ok sayida fibrom
saptand: (Resim ).
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Resim II. Ikinci olgunun klinik gériiniimi

Bobrek US'de tiim kortekste ince, noktasal, vaygin hiperekojeniteler, serebral
CT'de lateral ventrikiil hormlan ve sag ventrikil tki korpusunda penventnkiiler
kalsifikasyon odaklan gonildii. IVP'de ve PA akciger grafisinde bir patoloji saptanmadi.
Hasta psikiyatri konsiiltasyonunda hafif mental retarde olarak degeriendinldi. Noroloji
konsiiltasyonunda, hastanin takibi 6nerild1.

Olgu 2 :S. B. 29 yasinda, kadin. Hasta zayiflama, ¢abuk yorulma ve sol yan agnist
vakinmalan ile G6giis Hastahiklan Poliklinigi'ne bagvurmug ve tetkik 1¢in yatirilmis.
Dermatoloji konsiiltasyonunda nazolabial sulkusda daha yogun olmak iizere, yiizde ok
sayida adenom sebaseler, ayak parmaklannda periungual fibromlar ve gévdede 1-5 cm
caplar arasinda degisen biiyiikliklerde hipopigmente makiiller gonildi (Resim II).
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Resim [11. Ugiincii olgunun klinik gériiniimii.

Ozgegmisinde 7 yasinda konviilsiyon gecirdigi saptandi. Soygecmisi bir 6zellik
tasimiyordu. Psikiyatn konsiiltasyonunda hafif derecede mental retardasyon
saptandigi;serebral CTde periventrikiiler kalsifiye tuberler;batin US'de bbbrek lojunda
kitle, AC grafisinde sol alt lobta homojen opasite ve sivt hatti génildi;torasentezde
serohemorajik nitelikte sivi alindi;Uroloji konsiiltasyonunda sol nefrektomi Onerildi.
Hastaya sol nefrektomn uygulandi ve histopatolojik olarak bobrekteki kitlenin

sarkomatdz degisiklik gosteren angiomyclipoma oldupu saptandi. AC'deki kitle
metastaz olarak diisiiniildi.

Olgu 3: S. A 17 yasinda, kadin. Hasta, yiizilndeki kabartilar nedeniyle poliklinigi-
mize bagvurmus. Bu kabartilar 7-8 yaginda ¢ikmaya baglammg, biiyiikliikleri ve sayilan
giderek artmis. Dermatolojik muayenede nazolabial sulkusda daha yogun olmak iizere,
viizde ¢ok sayida adenom scbase ve boyunda ¢ok sayida fibrom saptandi (Resim 11I).
Konviilsiyon ve eptiepst dykiisii ahnmadi. Psikiyatnk muayenede patoloj saptanmada.
Istenilen tetkikler maddi yetersizlikler nedeniyle yaptinlamadi.
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Hastaligin deri belirtilerinden adenom sebase, olgulann %90'indan fazlasinda
gorilliir (1). Shoegreen derisi gdvdede, siklikla lumbosakral bblgede yer alan 1-8 cm.
¢aph, deriden hafif kabank yumusak plaklardir, %40 hastada vardir (3). Koenen
timdril de denilen periungual fibromlar eriskin hastalann %S50'sinde bulunur.
Gingivada da benzer tiimérlere rastlanir(3). Hipopigmante makiiller hastalann

7e85'inde bulunur. Hastahfin diger deri bulgulan arasinda fibromlar, cafe au lait
makiller vardir (2).

Tuberdz skierozda en sik gorillen CT bulgusu gogunlukla sol frontal lobda
gyriform kalsifikasyondur (4). Serebral hemisferler cok sayida hamartom ve tuberler
icerirler, bunlar kalsifiye olabilirler. Epilepsi nobetleri 6nemli bir belirtidir ve sikhg
mental retardasyonun agirhf: ile oranulidir (3). Hastalann %40-60'inda mental
cksiklik, %80-90'itnda nonspesifik EEG bozukluklan gériliir. Tuberdz sklerozda
saptanan diger bulgular arasinda, degisik oranlarda olmak iizere yasamin erken
yillannda myoklonik kasilmalar (2), hepatik hamartomalar (5), kalp rabdomyomu (6),
renal anjiomyolipom (7), spontan pnémotoraks, hemoptizi, g6giis agnsi ve dispne (8),
optik veya retinal sinir hamartomalan (3), kemik anomalileri ve kemik kistleri vardir
(3, 9).

Birinci ve ikinci olgumuz epilepsi, mental retardasyon ve adenom sebase
bulgulanyla tuberoz sklerozun klasik triadim gostermektedir. Yine bu iki hastada
beyinde Kkalsifiye tuberler, ayrica tuberdz sklerozun diger deri bulgularnt Shoegreen
dens: ve hipopigmante makiiller ile ikinci olguda Koenen tiimorleri vardir.

Nefrektomi uygulanan ve histopatolojik olarak anjiomyolipomamin sarkomatoz
degisikhiyr gorilen ikinci olgu literatiirde boyle bir malign degisime rastianamamasi
nedeniyle 1lging bulundu.
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