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BIR OLGU NEDENI {LE BOURNEVILLE HASTALIGI
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- OZET

Niimloj_i l_(li‘-nigimize tekrarhyan epileptik ataklar ve ytiziinde deri lezyonu ile bagvuran bir
hastaya Bourneville Hastaligi olarak tant kondu. Kiinik tetkikler hastanin bazt ozelliklerine yo-
neltildi, bu vesile ile Literatiir gozden geqirildi.

SUMMARY

A patient who presented to our climc with recurrent epileptic seziures and facial skin lesion,
was diagnosed having Bourneville Disease. Clinical examination was carried out in detail and fin-
dings were reported with pertinent.

ANAHTAR KELiMELER: Bourneville hastalig, Tu‘beroz Skléroz, Adenoma Sebaseum, Men-
tal gerifik, Epileptik ataklar.

OLGU

R.T. Edirne Uzunkoprii 1967 dogumlu erkek, 2598 protokol No ile 21
12.1988 gunii Noroloji Ana Bilim Dali Poliklinifine bagvurdu. Sikayetleri
4 yil once basliyan zaman zaman tekrarliyan bas donmesi, diisme, suur kay-
b1, viicutta genel kasiimalar, dilini 1siriyor, idrar kagiriyor Lise mezunu, as-
kerligini yapmus, baska bir sikayeti yok, 6z ve soy gegmisinde bir Ozellik
tarif etmiyor. Muayenesinde ylizde bilhassa yanaklar ve g¢enesinde yaygin
akne tipinde cilt lezyonlari, gézlendi. Norolojik muayenesinde kranial sinir
patolojisi yok, ense serbest, list ve alt ekstremitelerde kuvvet toniis KVR
tabii, patolojik refieks yok, yiizeyel refleksler almiyor, ylizeyel ve derin his-
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siyet normal, piramidal, ekstrapiramidal, serebellar patoloji yok. Sistem
muayenelerinde bir 6zellik gozienmed: hastanin kardiak, renal, gastroentes-
nal, pulmoner bir yakinmasi yok.

Anamnezdeki Grand Mal tipi nobetler, yiiztindeki der: lezyonlar: ile
birlikte degerlendirilerek Bourneville Hastaligis 6n tanisi konularak klinik
incelemeye alindi. Tekrarlanan EEG tetkiklerinde hemisfer asimetrisi bu-
lundu. CT tetkikinde: Kontrast madde verilerek yapilan CT tetkikinde yan
ventrikiillerin cidarinda ufak kalsifikasyonlar (227 HU) tesbit edildi, beynin
parankimi kemik ve yumsak dokusunda bir patoloji goriilmedi, serebral ve
szrebellar kortikal sulkuslar basal sisternalar ve ventrikiiller normal genis-
likte 1di, sonug: Periventrikiiler kalsiftkasyon (Tuberoz skleroz) Hastanin
biyokimyasal tetkiklerinde bir 6zellik yoktu, BOS normaldi. Direkt rontgen
tetkikinde frontal sinus rudimental, maksiller smuslarin alt i¢ kismmda hi-
perostosis, el ve ayak kemiklerinde etraf1 skleroze ufak kistler bulundu.
Dermatolojik tetkikte yiizde nasolabial sulkus civari ve ¢enede lokalize
adenoma sebaceum gozlendi, lezyondan alinan biyopside yiizeyi hiperke-
ratotik prolifere ¢ok kathi yass: epitelin orttiigii lezyonda epitel altinda se-
bardz bezlerin saylan artmas olup bezlerin myoepiteliyal tabakas: izlene-
memekte oldugu, bezlerin g¢evresinde lenfoplasmositer seyrek hiicre infilt-
rasyonu goriildii. |

Resim 1. Hastamiz 22 vasinda R.T.
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Hastanin psikograminda Rorscharch testine karsi savunucu davranan
hastada analitik yorum miimkiin olmamis, Beck depresyon envanterine go-
re normal, Cattell zeka testine gore 1Q: 113 olup Benton testinde 1Q ya gore
beklenen dogru puani 9 iken 6 hata puami 1 iken 7 olarak bulunmus ve
hastada kognitif fonksiyonlarda edinilmis bir bozukluk oldugu diisiiniil-
mustur.

Resim 2. Yizdeki karakteristik dert {¢czvonlarn “Adenoma Sebascum”™

Hastanin telegrafisinde akciger ve kalpte bir patolon gorulmedi, EKG
normal smirlar icinde idi. Oftalmatolojtk muayenede hastalik i¢in bildirlen
spesifik lezyonlar gorilmedi ancak tespit edilen atipik degisikhikler i¢in has-
ta 1zlemeye alindi.

Hasta Diphenylhydantoine sodium 0,10 g tablet tle 3x1 verilerek semp-
tomatik tedavi ve takibe alind.

Tuberoz Skleroz Hastalig1 ve Tartiyma

Tanim: Ektodermal ve mesodermal hiicrelerin smirli hiperplazisinden
dolayi, deri sinir sistemi, kalp ve bobrek ile diger organlarda cgesitli lezyon-
lar ile ortaya ¢ikan nadir, konjenital ve herediter tipte bir hastaliktir (1,8,
10).



206 C. EREL, H. ARPINAR, A. GORGULU, H. ULUTUNCEL

Resim 3. CT: Ventrikiil cidarinda kalsifikasyonlar (227 HU)

Hastaligr ayni bir patolojik antite olarak Bourneville ve Briss (1880)
ortaya koydular (8) Sherlock'un ortaya attigt Epiloia ismi genelde pek ta-

raftar bulmadi (1,4) Hastalik Gomez (1967) tarafmdan tiim yonleri ile in-
celendi (1,4).

Ensidans ve Heredite: Diinyanin her tarafinda her irk ve cinste gorul-
mektedir. Sikligi Ross ve Dickerson (1943) e gore 1/ 500.000, Cuendet
(1961) e gore 1/ 100.000 Gomez (1967) e gore 5-7/ 100.000 dir (1,4) Has-
talign klasik triadim1 veren sekiller daha nadir buna karsihik sadece bir ya
da 1ki ozelligin gorildugt abortif sekiller daha siktir, Heredite bildirilen ol-
gularin tlcte birinde asikardir geri kalanlarda gen mutasyonu soz konusu-
dur. Olgumuzda herediter 6zellik tesbit edilemedi.

Patoloji: Beyinde gesitli say1 ve buyiliklikte sert noduller vardir (Tu-
ber’ler) Ventrikiiler bosluk igine ¢ikint1 yapan bu nodiiller siklikla yan karm-
ciklarda yerlesir ve erimis mum goriuntisti verir. Kesitlerinde siddetli bir

Resim 4. EEG, Parietooksibitallerde hemisfer asimetrisi,
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fibriller glhiyozs, iler1 derecede yapisal diizensizlik ve kireclenme gozlenir.
Cesitli organlardaks tumore benzer biiyimeler birden {azla hucre tipr gos-
terir. (Fibroblast, noroblast, angioblast, ghioblast gibi). lezyonlar igindeki
yiiksek derecede spesiyalize olmus hiicreler dev boyutlar gosterebilir bu,
embriyogenik faz ve sonrasinda bazi inhibitor growth faktorlerinin yok-
sunlugunu duisiindiiriirsede altta yatan gegisle faktor halen bilinmemek-
tedir (1,5,6,8).

Resim 5. Direkt kraniografisi, kalsifikasyonlar (Okla igarctl)

Klinik: Hastaligin klasik belirtileri konvulziv nobetler. sebaseus ade-
noma, mental geriliktir (1.5,6). Karekteristik belirtiler baslama yast yonun-
den farklilik gosterir (8) Hastalik dogumda var olabilir CT ile tanmabilir,
ancak siklikla baslangigta g¢ocuk normal olarak gozlenir (1) Olgumuzda
klinik belirtilerin baslangict hasta tarafimdan 15-16 yaslari olarak bildiril-
mistir. '

Epileptik nobetler: Ciddi olgularda sikhikla erken devrede baslayan
ataklar vardir. Bazi cocuklarda infaltil spasm vardir, nobet sekli yas ilerle-
dikce degisebilir. Beurey (1953) e gore biitiin epileptiklerin 7, 0.32 s1 Tu-
beroz, Sklerozlu, ve Mayo klinigi serilerine gore Tuberoz Sklerozlularin “,
93’ii epileptiktir. (9) Ataklar Grand Mal, Petit Mal. veya Psikomotor tipte

olabilir.
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EEG Bulgulari: Lagoz ve Gomez (1967) 63 hastalik bir serinin 535
inde EEG anomalisi gosterdiler. Bu Bernardmm (1967) ¢alismasina uyumlu-
dur. Della Rovera (1964) 12 cocukta yiiksek amplitiid, diizensiz yavag ak-
tivitc ve degisebilen asimetri, Tamura (1964) 20 ¢ocuktan biri hari¢ hepsin-
de EEG anomalisi tarif etti. Harwald (1955) sadece deri belirtileri olan 5
hastasinda normal EEG ritmi tarif etti. Schergna ve Turinese (1961) Za-
remba (1968) EEG c¢alismalarindan bu hastahiga 6zgii bir EEG pattern: ol-
madig1 sonucunu ¢ikardilar, Donegani, Grattarola, Wildi de ayni gortigte-
dirler.

Resim 6. Rudimenter frontal sinuslar ve maksiller sinuslarda hiperostoz gorunumit

Olgumuzda tekrarlanan EEG lerde zemin aktivitesinde hemisfer asi-
metrisi izlendi. Fokal Norolojik Belirtiler: Bayuk imtrakraniyal neoplazm-
lar hari¢ mutad degildir (10) Olgumuzdada herhangi bir defisit yoktu.

Mental Bozukluklar: Alliez ve Moutin (1963) bu hastalikta goriilen
bozukluklar: straladilar; mental defisit, karekter, davranig bozuklugu, si-
zofreni, epilepsi ve KIBAS’a bagl olanlar. Monnet’e gore vakalarin 9 70°
inde mental bozukluk vardir.

Mental fonksiyon bozuklugu yavas bir progresyon gosterebilir, buna
mukabil Literatiirde normali IQ lu ¢ok sayida olgu vardir (9).
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Bizim olgumuz normal 1Q lu ancak kognitif fonksiyonlarinda edinil-
mis bir bozukluk varda.

Resim 7. El parmaginda kistik olusum (okla isaretli)

Deri Lezyonlarn: lyi gelismis fasival lezyonlar 4 yasin {izerindeki has-
talarin 9, 90 inda vardir. Bunlar “adenoma sebaceum’ olarak isimlendiril-
mesine ragmen gercekte angiofibrom yapisinda yag guddelerinin sadece
pasif olarak tutuldugu, makroskopik olarak kirmizi, sari tuberkiiller sek-
lindeki lezyonlardir ve nasolabial sulkus, ¢ene ile bazen alinda simurlannia
egilimindedirler. Govdedeki diagnostik lezyon, siklikla lumbosakral bol-
gede bulunan “Shagreen patch’ denen bir supepidermal fibrozis plazidir.
Diger bir fibromatdz tutulma tirnak yataklarinda gorilir. Olguamuzda
yiizde adenoma sebaseum asikar olarak mevcuttu, biyopsi lezyonun patolo-
jik anatomisini teyid etti.

Retina Lezyonlan: Olgularin 7, 50 sinde vardir. Retina fakomalar:
seklindedir, optik sinir ghomalanda bildinlmis olup oleumuzda spesitik
lezyonlar gorilmedi.

Visseral Lezyonlar: Genellikle asemptomatik olarak degisik siklikta
bulunurlar, spesifik arastirma ve veya otopside gorultirler. Kissel ve Schmitt
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(1963) 448 olgudan olusan bir seride Bobrekte %, 42 (tiimér, pelvis dilatas-
yonu), Kalpte % 23.2 rhabdomyom, akcigerde 9, 9 (spontan pnémotoraks,
‘hemoptizi) blldll‘dllel‘ (9) Olgumuz herhangi bir visseral semptom tanim-
lamadt ve bu yonden incelenmedi. |

Iskelet Sistemi: Lagoz (1968) 73 olgudan 43 unde kemik lezyonu gos-
terdi. Kafa kubbesinde kalinlasma, parietooksibital bolgede, orbita duvar-
larinda degisiklikler, internal frontal hyperostosis bulgulari nesredilmagtir.
Gottlieb ve Lavire (1935) Ravault (1962) hastalarda ¢/ 66 oranmnda el ve
ayak kemiklerinde lezyon bulmuslardir. Lezyonlar osteoforoz, ufak ve etrafi
skleroze kistik olusumlardir. Kistler normal kemik dokunun yerini alan non
spesifik fibroz dokudur (Ravault 1962) (9) Olgumuzda frontal siniisler rudi-
menter, maksiller sinuste hlperostozw el ve ayak kemiklerinde kistik olu-
sumlar gozlendi. '

Tani: Diagnostik triad goriildiglinde kolaydir. Adenoma sebaseus
bazen tek bulgudur, epilepsi ve veya mental gerilik taniya yardimcei, ancak
gerekli degildir (Gomez) Direkt kraniografide kireclenme odaklar, hipe-
rostozis, CT de ventrikiil geperlerinde “beyin taslari” ventrikiil deformitesi,
tamorler gorilebilir. Olgumuzda epilepsi adenoma sabeseum CT, Ront-

gen grafilerinde kemik lezyonlan, taniyn koydurmus ya da teyid etmigler-
dir.

'I:_."' Ay A ~ ol .

Resim 8. Ayak parmaginda kistik olugum {(okla igareth)
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Prognoz ve Tedavi: Hastalik genellikle progresiftir, prognoz olgudaki
mental bozukluk ve epileptik ataklarin erken baglamas: ve sikligi ile yakin-
dan ilgilidir. Ciddi vakalarin 9, 30 u 5. yildan %/ 50-75 i ergin yastan dnce
kaybedilir. Gliomatoz olusumlar ve visseral lezyonlar hayati kisaltir. Rhab-
domyon ve status epileptikus ani 6liim sebebidirler.

Tedavi hastanm epileptik ataklarma yonelik bir sekilde <nirhdir (1,
- 3,5,6).
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