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Tuberosklerozda Goz Tutulumu
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Ozet

Abstract

Uroloji servisinde takip edilen 30 yasindaki kadin hasta ayrintil
olarak muayene edildi ve diger sistemik tetkikleri istendi. Hastanin
yapilan oftalmolojik muayenesinde, sag goz fundusta iki adet retinal
astrositik hamartom saptandi. Bilgisayarli tomografide her iki
subepandimal alanlarda ve foramen monro diizeyinde kalsifik
hamartom ile uyumlu lezyon rapor edildi. Mevcut diger sistemik
bulgular1 ve aile oykiisii ile birlikte hastaya tuberoskleroz tanisi ko-
nuldu. Sonug olarak tuberoskleroz sistematik ve multidisipliner olarak
degerlendirilmelidir. Bu tiir hastalarda hem kolay tan1 konulmasi1 hem
de erken tedaviye baslanilabilmesi igin hastaliga ait tani kriterlerinin
ortaya konmasi gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Tuberoskleroz; goz bulgulari;
hamartom; tani
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Thirty-years old female patient followed in urology clinic was
examined carefully and the other detailed systemic investigations
were made. On her ophthalmological examination, two retinal
astrocytic hamartomas were detected in the right fundus. Computed
tomography revealed calcified hamartomas at the supependymal area
and foramen monro bilaterally. Tuberous sclerosis was thought to be
the diagnosis by evaluating other sytemic findings and the family
history. As a result tuberous sclerosis should be evaluated
systematically and in a multidisciplinary manner. Diagnostic criterias
of the disease should be taken into consideration in order to make the
diagnosis easier and to begin the management early.

Key Words: Tuberous sclerosis; eye manifestations;
hamartoma; diagnosis

uberoskleroz; santral sinir sistemi, deri,

visseral organlar ve godz bulgular1 olan,

hamartomatdz lezyonlar ile karakterize
norokutandz bir sendromdur. Tuberosklerozun
prevalansi yaklasik 1/5000-1/10000 arasinda olup
bunun 1/3’ii otozomal dominant gecisli; geri kalani
ise sporadiktir." Tuberoskleroz ilk defa Borneville
tarafindan 1880 yilinda tanimlanmis olup, daha
sonra Vogt tarafindan epilepsi, adenoma sebaseum
ve mental gerilikten olusan triad bildirilmistir."
Bu triad olgularin yarisindan azinda goriilmekte
olup bu nedenle tuberoskleroz tanisinda zorluk
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yasanabilmektedir. Cocuklarda tant daha da zor
konulabilmektedir. Bu caligmada multisistem or-
gan tutulumu olan tuberosklerozlu bir hastanin
bulgular agiklanarak, hasta takibinde tani kriterle-
rinin dnemi vurgulandi.

Olgu Sunumu

Otuz yasindaki kadin hasta, lomber bolgedeki
agr1 nedeni ile iiroloji poliklinigine basvurmus ve
cekilen batin tomografisinde iki tarafli dev multipl
anjiomyolipom ile uyumlu lezyonlar goriiliince
klinige yatirilmistir. Yaklasitk 10 yasindan beri
epilepsi nobetleri nedeni ile karbamazepin 2 x 600
mg kullanan ve son nobetini de bir hafta 6nce geci-
ren hastada olas1 bir tuberoskleroz tamsi diisiiniil-
miistiir. Sistemik taramaya alinan hastanin derma-
tolojik incelemesinde yiizde adenoma sebaseum ile
uyumlu lezyonlar, periungual fibrom, sol lomber
bolgede ‘shagreen patch’ ile uyumlu lezyon ile sol

69



Altan Atakan OZCAN ve ark.

uyluk inferomedialinde genis hiperpigmente
fibrom ve ‘cafe-au-lait’ lekeleri tespit edilmistir
(Resim 1, 2). Ozgecmisinde 12 yi1l 6nce batindan
kitle ¢ikarilma Oykiisii; soy gecmisinde annesinde
de benzer sikayetleri olan hastanin mental retarde
erkek kardesinde epilepsi oykiisii mevcutu. iki kiz
kardesinde benzer cilt lezyonlar1 ve epilepsi nobeti
mevcutken, bir kardesinin ise hicbir sikayeti yoktu.
Hastanin istenen bilgisayarli beyin tomografisinde
(BBT) her iki subepandimal alanlarda ve foramen
monro diizeyinde kalsifik hamartom ile uyumlu
goriintii ile (Resim 3, 4), sag orbita posterior duva-
rinda iki adet kalsifik lezyon rapor edilmistir.

Hasta klinigimize olas1 goéz bulgulart igin
konsiilte edilmisti ve yapilan oftalmolojik muaye-
nesinde her iki goziin gormeleri tam, goz i¢i basin-

4
AT i
Resim 1. Hastanin isaret parmagindaki periungual fibrom.

Resim 2. Sol uyluk i¢ yiizeyinde genis hiperpigmente fibrom.

70

TUBEROSKLEROZDA GOZ TUTULUMU

alanlarda kalsifik hamartom.

c1 her iki gozde 14 mmHg (apl) idi. On segment
muayenesinde her iki gézde kornea, iris ve lens
dogaldi. Fundus muayenesinde sag goz papilla iist
nazalinde dut goriiniimiimde kalsifik hamartom ile
uyumlu biiyiik bir lezyon ile papilla iizerinde bir
adet kiiciik astrositik hamartomat6z lezyon goriildii
(Resim 5). Sol goz fundus muayenesi ise dogaldi.

Tartisma

Tuberoskleroz multisistemik olarak goriilen
norokutandz sendromlardan biridir. Siklikla cilt ve
sinir sistemini tutmakla birlikte kardiyovaskiiler
sistem, liriner sistem, solunum sistemini etkileye-
rek pek cok organda bulgulari gézlenmektedir.'?
[lk olarak Vogt tarafindan tanimlanan ve hastalarin
yiizde ellisinden azinda gozlenen adenoma
sebaseum, mental retardasyon ve epilepsi triadi
hastamizda bulunmaktaydi. Tuberoskleroz tam

Resim 5. Sag goz papilla istiinde ve iist nazaldeki kalsifik
hamartom.
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Tablo 1. Tuberoskleroz tam kriterleri.
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Birincil bulgular

ikincil bulgular

Uciinciil bulgular

Adenoma sebaseum

Ungual fibromlar

Kortikal tiiberler

Subepandimal nodiil -dev hiicreli astrositom
Multipl kalsifiye subepandimal nodiiller
Multipl retinal astrositomlar

Birincil dereceden akrabada tuberoskleroz
Kardiyak rabdomiyom

Retinada hipopigmente yama

Serebral tiiberler

Non kalsifiye subepandimal nodiil

Shagreen yamasi, alin plagi, akcigerde lenfanjio-

Hipomelanotik makiil
Diger organ hamartomlari
Infantil spazm

matozis, renal anjiomyolipom, renal kist

kriterleri 1998 yilinda bir konsensus ile klinik 6zel-
liklere dayali olarak gelistirildi.' Buna gore hasta-
lar, kesin-olas1 ve siipheli tuberoskleroz tanisi al-
maktadirlar. Kesin tani tuberoskleroz i¢in; bir bi-
rincil ve iki ikincil bulgu veya bir ikincil ve iki
ticlinciil bulgu gerekmektedir (Tablo 1).

Tuberoskleroz hastalarinda %95 oraninda en
az bir cilt bulgusu gozlenir. Bu lezyonlar
hipomelanotik makiil, alinda plak, 6zellikle yiizde
malar bolgede goriilen adenoma sebaseum da deni-
len anjiofibromlar, lomber bdlgede ‘shagreen
patch’, ungual fibrom olarak sayilabilir.>* Hasta-
mizda ‘shagreen patch’, adenoma sebaseum,
ungual fibrom ve uyluk boélgesinda fibrom mevcut-
tu. Sinir sistemi ile ilgili olarak; hastalarda serebral
hamartom, epilepsi, mental retardasyon ve biiyiik
hiicreli astrositom sayilabilir.’ Bunlardan sadece
biiyiik hiicreli astrositom hastamizda bulunmamak-
taydi. Kardiyak olarak sik gbzlenen rabdomyosar-
koma ve aort koarktasyonuna hastamizda rastlan-
mamustir. Uriner sistemde en sik olarak renal
anjiyomiyolipom goriilmekte olup hastamiza bu
nedenden dolay iiroloji kliniginde operasyon plan-
lanmaktadir. Solunum sisteminde ise genellikle 30-
40 yaslarinda diffiiz interstisyel fibrozise yol acan
lenfanjiomiyomatozis goriilebilir ve renal anjiyo-
miyolipom ile korelasyon gostermektedir. Hasta-
mizin gekilen yiiksek ¢oziiniirliiklii BT sinde her
iki alt lob ve apekste buzlu cam goriintiisii elde
edilmis olup herhangi bir klinik bulgusuna rastla-
nilmamustir.

Hastalarda saptanan g6z bulgular1 fundus ile
ilgili veya fundus digt olarak ikiye ayrilabilir ve
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tan1 konmasina yardimcidir. Lezyonlar nadiren
gormeyi etkiler ve tedavi gerektirir.’® Fundus ile
ilgili olanlar: Retina ve optik sinirin astrositik
hamartomlari, retinal depigmente alanlardir.
Retinal hamartomlar genellikle multipl ve iki taraf-
Iidir. Dut goriiniimiinde olan kalsifiye nodiiler tip
ile diiz, nonkalsifiye tipi vardir. Fundus dis1 bulgu-
lar ise; g6z kapaklarinda anjiofibrom, iriste fokal
hipopigmente alanlar, iridosiliyer —hamartom,
poliosis, ve iris-lens kolobomu olarak sayilabilir.
Wessex’in 100 tuberoskleroz hastasim iceren epi-
demiyolojik calismasinda en sik goriillen okiiler
bulgu %44 ile retinal hamartomdur.” Bunlar i¢inde
ise diiz transliisent hamartomlar daha sik goriiliir.
Ancak tuberoskleroz igin tipik olan lezyon
multilobiiler, kalsifik hamartomlardir. Bunun di-
sinda korioretinal depigmentasyonlar gozlenebilir.
Non retinal olarak ise %39 oraninda kapak anjiyo-
fibromu, nadir olarak nonparalitik strabismus,
kolobom ve iris depigmentasyonu bildirilmistir.
Refraktif olarak ise normal popiilasyondan fark
bulunamamustir.”

Tuberoskleroz gibi multisistemik tutulum gos-
teren hastaliklarin multidisipliner olarak degerlen-
dirilmesi, hem tan1 konulmasin1 kolaylastirir hem
de ayr1 ayr1 neden aramamizi engeller. Erken konu-
lan tan1 ise aramamiz gereken diger bulgulara yol
gosterirken gereksiz zaman kaybini da onler. So-
nug olarak, tuberoskleroz g6z bulgular1 da bulunan,
pek ¢cok organi tutan multisistemik bir hastaliktir.

Tesekkiir

Ingilizce dzet boliimiiniin kontrollerini yapan miitercim
Pakize Adiloglu’na tesekkiir ederiz.
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