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Kardiyak rabdomiyom: yenidogan déneminde tani alan tiiberoskleroz

kompleksi olgusu

Cardiac rhabdomyoma associated with tuberosclerosis complex in a newborn
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Abstract

Cardiac rhabdomyomas are the most comman cardiac
tumors in children. They are hamartomatous benign
tumors composed of myocytes. They often presents as
multiple lesions involving the ventricular cavities.
Rhabdomyomas are usually detected in utero by fetal
echocardiography.  Although  patients with  cardiac
rhabdomyomas are generally asymptomatic these tumors
may cause heart failure, severe arrhyhmias and sudden
death. Cardiac rhabdomyomas are often associated with
tuberosclerosis and they may be the earliest manifestation
of tuberosclerosis. Here, we report a newborn infant with
antenatally detected cardiac rhabdomyomas associated
with tuberosclerosis and we want to emphasize that other
diagnostic features of tuberosclerosis should be evaluated
in patients with cardiac rhabdomyomas.
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GIRIS

Kardiyak timérler tim yas gruplarinda ¢ok nadir
gorilmesine karsin rabdomiyom cocukluk ¢aginda
en stk gorilen primer kardiyak timordir!s.
Rabdomiyomlar kardiyak miyositlerden kéken alan,
iyi huylu hamartamatéz lezyonlardir ve siklikla
tiberoskleroz kompleksi ile birliktelik gosterirler!-3.
Bu yazida fetal ultrasonografide rabdomiyom ile
uyumlu intrakardiyak kitle saptanan ve tiiberoskleroz
kompleksi tanist alan bir yenidogan olgusu kardiyak
rabdomiyomlarin  tiiberoskleroz kompleksinin en
erken bulgusu olabileceginin vurgulanmast amaciyla
sunulmustur.

Oz

Kardiyak timorler tim yas gruplarinda ¢ok nadir
goriilmesine karsin rabdomiyom cocukluk caginda en sik
gorilen  primer  kardiyak  timordir.  Kardiyak
rabdomiyomlar miyositlerden kéken alan, cogunlukla
birden ¢ok kitleler seklinde gorilen iyi  huylu

hamartamat6z lezyonlardir. Antenatal bakim hizmetlerinin
yayginlasmast sonucunda prenatal taninma sikligt artmustir.
Genellikle  asemptomatik  olmasina  ragmen  kalp
yetmezligine, ciddi aritmiye ve &lime yol agabilirler.
Rabdomiyomlar tiiberoskleroz kompleksinin en erken
bulgusu olabilir. Bu yazida fetal ultrasonografide
rabdomiyom ile uyumlu intrakardiyak kitle saptanan ve
tiiberoskleroz kompleksi tanst alan bir yenidogan olgusu,
rabdomiyom  saptanan  hastalarda,  tiberoskleroz
kompleksinin diger bulgularinin arastirlmast gerekliligini
vurgulamak amaciyla sunuldu.

Anahtar kelimeler: Yenidogan, kardiyak rabdomiyom,
tiiberoskleroz kompleksi.

OLGU

Otuz dort yasindaki annenin tglincii gebeliginden,
39. gebelik haftasinda, spontan vajinal yol ile 3430

gram agithginda dogan kiz bebegin prenatal
hikayesinden,  22.  gebelik  haftasinda  fetal
ultrasonografide rabdomiyom ile uyumlu

intrakardiyak kitle goraldiugi (Sekil 1) ve 30. gebelik
haftasinda yapilan fetal beyin magnetik rezonans
gorintilemenin ise normal oldugu 6grenildi. Anne-
baba arasinda birinci derece kuzen evliligi olan hasta
postnatal 1. giinde hastanemiz yenidogan yogun
bakim tnitesine kabul edildi. Ailede tiberoskleroz
ve epilepsi 6ykusu yoktu. Fizik muayenesinde; 1/6
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sistolik Gftrimi olan hastanin diger sistem bulgulari
dogaldi. Ekokardiyografide sol ventrikiil apeksinde
9x6 mm, anterior mitral leaflet tzerinde 8x3 mm,
posterior mitral leaflet tzerinde 5x5 mm, sag
ventrikil lateral duvarinda 8x5 mm boyutlarinda
rabdomiyom ile uyumlu intrakardiyak kitleler (Sekil
2) saptands, sol ve sag ventrikill ¢tkim yolu agikt.
Hastanin 24 saatlik holter EKG kaydinda nadir
supraventrikuler ekstrasistoller saptandi. Kraniyal
ultrasonografi  bulgulart normal olan hastanin
postnatal 4. glinde yapilan beyin magnetik rezonans
gorintileme tetkikinde subepandimal bélgede, en
buytigi foramen Monro diizeyinde, 11 mm capinda
olan multipl subepandimal nodiller ve her iki
serebral hemisferde belirgin kontrast tutmayan
kortikal tibetler (Sekil 3) saptandu.

Abdominal ultrasonografi bulgulart normal olan
hastada  renal  anjiomiyolipom  saptanmadi.
Tuberoskleroz kompleksi tanisi alan hastanin nébeti
olmadi, uyku EEG'si normal saptandi ve hasta 7.
ginde taburcu edildi. Genetik ¢alisma planlandi,
ancak heniz yapilamadi. Hastanin izleminde 2.
aydan itibaren bacaklarinda hipopigmente lezyonlar
gelistigi, giderek buyudiugi ve lezyonlarin tim
viicuda yayildigt gbzlendi. Hastanin altinct ayda ¢iglik
atma, basint 6ne egme, kollari yana dogru acma
scklinde epileptik spazm ile uyumlu nébetleri
basladi. Uyku EEG'sinde hipsatitmi saptanan
hastaya vigabatrin tedavisi baslandi. Epileptik spazm
tarzi noObetleri kontrol altina alinan hastanin
dokuzuncu aydan itibaren fokal nébetleri bagladt ve
tedavisine levetirasetam eklendi. Nébetleri kontrol
alunda olan hastanin Denver Gelisimsel Tatrama
Testinde  dil  gelisiminde  gerilik  saptandu
Ekokardiyografi kontroliinde intrakardiyak kitlelerin
giderek kuctldigh gorilda, ventrikil cikim  yolu
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tikanukligt ya da aritmi gelismedi. Bir yasina gelen
hastanin izlemi pediatrik noéroloji, kardiyoloji ve
onkoloji bélimleri tarafindan devam etmektedir.

Sekil 1. Fetal ekokardiyografi dort bogluk
goruntiillemede interventrikiiler septumda
rabdomiyomlarin gériintiisii

Sekil 2. Postnatal ekokardiyografi apikal dort bosluk
goriintiillemede sol ventrikiil igerisinde
rabdomiyomlarin goriintiisii

Sekil 3: A’ da T1 agurlikls aksiyel beyin magnetik rezonans goriintiide titberoskleroz kompleksine bagl
tuberler, B’ de T2 agirlikli ve C’ de T1 agirlikli aksiyel beyin magnetik rezonans gériintiilerde titberoskleroz
kompleksine bagli subepandimal nodiiller izlenmektedir.
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TARTISMA

Kardiyak rabdomiyomlar siklikla ventrikiillere ve
septuma yakin bolgelere yerlesen ve cogunlukla
birden ¢ok Kkitleler seklinde gorillen lezyonlardir.
Antenatal ~ bakim  hizmetletinin  yayginlasmasi
prenatal taninma  sikligi  artmustir.
Rabdomiyomlar fetal ekokardiyografi ile stklikla
ikinci trimesterde saptanir ve c¢ogunlukla tgciinct
trimestere dogru geriler, ancak nadiren gebelik
siresince buyimeye devam edebilitler’:2.  Fetal
dénemde %4-6 oraninda Slum riski bildirilmistir!2.
Olgumuzda da  rabdomiyom ile  uyumlu
intrakardiyak kitle prenatal dénemde gebeligin 22.
haftasinda fetal ultrasonografide saptandi ve gebelik
stiresince komplikasyona yol a¢madi.

sonucunda

Kardiyak rabdomiyomlarin dogum sonrast klinik

bulgulart degiskendir. Hastalar siklikla
asemptomatiktir ~ ancak  timorin saylisina,
buyiikligine ve vyerlesim yerine bagli olarak

intrakardiyak kan akimi tikanikligt bulgulari, kalp
yetmezligi, atitmiler ve ani Olim go6rulebilir?”.
Rabdomiyomlatin perinatal seyri genellikle iyidir ve
timérlerin sayist ve buytkligi cogunlukla spontan
gerileme gosterir>>>8. Bu nedenle cerrahi tedavi
ancak rabdomiyomlar valviler tikanikliga, tedaviye
direncli kalp yetmezligine ve hayati tehdit eden

aritmilere  yol  actyorsa  gereklidir®S.  Ayrica,
rabdomiyomlar siklikla cok sayida  ve
miyokardiyumda derin intramural yerlesimli oldugu
icin timorin  tamamen eksizyonu zot

olabilmektedir®>7. Son vyillarda cerrahi tedavinin
yuksek riskli oldugu durumlarda mTOR inhibitéra
olan everolimus tedavisi alternatif medikal tedavi
olarak  oOnerilmektedir>®10.  Tiberio ve  ark.
subependimal dev hicreli astrositom nedeniyle
everolimus tedavisi alan ve kardiyak rabdomiyomlart
belirgin gerileyen bir hasta bildirmislerdit®. Demir ve
ark. ise multifokal kardiyak rabdomiyomlari olan ve
yaygin miyokardiyal tutulumu oldugu icin cerrahi
rezeksiyon yapilamayan, everolimus ile basartyla
tedavi edilen bir hasta rapor etmislerdir!?. Olgumuza
ise postnatal donemde asemptomatik oldugu ve
izleminde hemodinamik a¢idan  komplikasyon
gelismedigi i¢in herhangi bir tedavi uygulanmad.

%50-86
ile

Kardiyak oraninda

tuberoskleroz

rabdomiyomlar
kompleksi birliktelik
Tuberoskleroz kompleksi  iyi
huylu hamartomlar ile karakterize, beyin, goz, kalp,
akciger, bobrek ve cilt basta olmak tizere bir¢ok

gOsterirler!, 78,1112,
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organ tutulumu ile seyreden otozomal dominant
gecisli bir hastaliktir. Sirastyla TSC1 (9q34) ve TSC2
(16p13.3)  genlerinde mutasyonlar  neticesinde
hamartin ve tiiberin kompleksinin fonksiyonu
bozulmakta ve rapamisinin memeli hedefi (mTOR)
sinyal yolundaki inhibit6ér etkisi bozuldugu icin klinik
bulgular ortaya ¢ikmaktadir®!3. Yaklagik 150 yil 6nce
tanimlanmis olan hastaligin  tant  kriterleri yeni
bilgiler  1siginda 2012 yilinda  uluslararasi
“tiberoskleroz ~ kompleks  konsensus  grubu”
tarafindan  yeniden belitlenmigtit>13.  Kardiyak
rabdomiyomlar  tiiberosklerozun  majér  tanisal
kriterleri arasinda yer alirflar ve tiiberoskleroz
kompleksinin en erken bulgusu olabilitler!3812,
Rabdomiyomlart olan hastanin ailesinde
tiberoskleroz kompleksi olgularinin olmast tantyt
kolaylastirir ancak tiiberoskleroz %50-80 oraninda
de novo mutasyonlar sonucu gorilir'->>. Bu nedenle
prenatal veya postnatal intrakardiyak rabdomiyom
saptanan hastalarda tiberoskleroz kompleksinin
diger bulgulart mutlaka aragtirlmalidir. Kalp dist
organlarda gorilen hemartomatéz lezyonlar ileri
yaslarda  ortaya cikabilecegi icin  yenidogan
déneminde yapilan tetkiklerde saptanamayabilir. Bu
hastalarin - néroloji, nefroloji, genetik, onkoloji,
kardiyoloji bolumleri ile multidisipliner yaklasimla
uzun sireli izlemi gerekir. Hastalarin prognozu
tiberoskleroz  kompleksinin  diger  bulgularinin
ozellikle nérolojik bulgularinin ortaya ¢ikist ve seyri
ile iligkilidir. Olgumuzda da ailede tuberoskleroz
kompleksi 6ykisi yoktu ve gebeligin 30. haftasinda
yaptlan  fetal  beyin = magnetik  rezonans
gorintilemede tiberoskleroz kompleksi bulgusu
saptanmamistt. Ancak postnatal 4. glinde yapilan
beyin magnetik rezonans gorintileme tetkikinde
tiberoskleroz kompleksi ile uyumlu subepandimal
nodiller ve kortikal tibetler saptandi. Ayrica
hastanin yenidogan déneminden sonraki izleminde
hipopigmente  lezyonlar  gelisti, hasta ndbet
gecirmeye  basladt.  Rabdomiyomlar  giderek
kiciilmesine ragmen hasta tiiberoskleroz kompleksi
tanist ile halen pediatrik néroloji, kardiyoloji ve
onkoloji bélimleri tarafindan takip edilmektedir.

Sonug¢ olarak, primer kardiyak timorler ¢ocukluk
caginda nadirdir stk
rabdomiyomlardir. Prenatal veya postnatal saptanan
rabdomiyomlar siklikla asemptomatiktir ve genellikle

ve en goriilen

spontan  geriler. Ancak rabdomiyomlar kalp
yetmezligi, aritmi ve ani Olime neden
olabileceginden hastalarin  hemodinamik agidan
yakin izlemi gerekir. Rabdomiyomlar ayrica
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tiberosklerozun ~ en  etken  bulgusu  da
olabileceginden hastalarin tiiberoskleroz
kompleksinin ~ diger bulgulart  acisindan  takibi
6nemlidir.
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