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Olgu Sunumu  Case Report

Prenatal Kardiyak Rabdomyom Saptanan Bir TlUberoskleroz
Olgusu

A Case of Tuberous Sclerosis with Prenatally Diagnosed Cardiac
Rhabdomyoma
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OZET

TUberoskleroz birgok organda hamartomlara neden olan otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. Cocuklarda kalbin
en sik gortlen timdrleri rabdomyomlardir. Antenatal ve postnatal ekokardiyografi ile taninabilen rabdomyomlar siklikla
tUberosklerozla iligkilidir. Burada tlberoskleroz aile 6ykusu varldinda fetal ekokardiyografi ile kardiyak rabdomyom
saptanarak antenatal tiberoskleroz tanisi distnulen bir yenidogan olgusu sunulmaktadir.

Anahtar Sézciikler: Rabdomyom, Tuberoskleroz, Yenidogan

ABSTRACT

Tuberous sclerosis is an autosomal dominant disorder in which hamartomas occur in several organs. The most common
heart tumor in children is rhabdomyoma. Rhabdomyoma is often associated with tuberous sclerosis and can be
diagnosed by echocardiography during the antenatal or postnatal period. Herein, we suggest that fetal echocardiography
should be performed in cases with a positive family history of tuberous sclerosis. Additionally, tuberous sclerosis should
be kept in mind in a case with fetal rhabdomyoma.
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GiRiS

Cocukluk caginin en sik karsilasilan kalp timoért rabdomyom
(RM) dur. Yapilan ¢alismalarda tuberoskleroz (TS)'lu olgularin
%43-60'Inda kalpte rabdomyom goértlmektedir. Sk birlikteligi
nedeniyle kalpte rabdomyom saptanan olgularda TS dusunul-
melidir (1).

Burada babasinda tiberosklerozu olan ve prenatal olarak kalpte
rabdomyom tespit edilen bir yenidogan olgusunun tartisiimasi
amaclanmaktadir.

OLGU SUNUMU

34 yasindaki annenin ik gebeliginden 37 haftallk sezeryan
ile dogan kiz bebegin antenatal 21. haftasinda yapilan fetal
ekokardiografisinde sol ventrikilde 2x2 mm ve 2,5x2,5
mm buyUkligunde iki kitle saptandidl, prenatal 26. hafta ve

32. haftasindaki fetal ekokardiografisinde ¢ok sayida kitle
gortldugt &grenildi (Sekil 1). Prenatal 37. haftasindaki fetal
ekokardiografisinde her iki ventrikilde cok sayida kitle ile
beraber atriyal premattre atmlar ve atriyal tasikardi ataklarn
(180-200/dk) olmasi nedeniyle dogum karari alind.

Fizik muayenesinde; agirhg 2830 gr (50), boyu 48 cm (50 p)
ve bas cgevresi 35 cm (90 p) olan olgunun kardiyovaskdler
sistem muayenesinde Ufurim yoktu, kalp tepe atimi 127/dk ve
aritmik olan olgunun arteryel kan basinci 71/47 mmHg idi. Diger
sistem muayene bulgular normal olarak degerlendirildi. Soy
gecmisinde anne ve baba arasinda akrabalik yoktu.

Laboratuvar incelemesinde; hemoglobin 14,8 g/dl, hematokrit
% 45,4, lokosit sayisi 11700/mm?, trombosit sayisi 328.000/
mm? idi. Kan sekeri, kan elektrolitleri, Gre, kreatinin, ALT, AST ve
kan gazi incelemesi normal sinirlarda bulundu.

Telekardiyografisi normaldi. Elektrokardiografisinde aksi normal,
ST-T degisiklikleri olmayan bebegin atrial erken vurulan saptandi
(Sekil 2). 7 gunlik iken yapilan 24 saatlik holter EKG’de; kalp hizi
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ortalama 100 atm/dk iken ¢ok sik atriyal premattr erken vurular
izlendi. Genellikle 4-5 atimlik atriyal tasikardileri géralirken, 1
adet 11 atimlk atriyal tagikardi atagdi izlendi. Postnatal15.
gunUnde yapllan ekokardiografisinde; kalp bosluklar normal
geniglikte ve sag ventrikilde en bdytgu 15x10 mm olan Ug kitle,
sol ventrikllde 7,6x7 mm olan bir kitle, interventriktler septumda
en buyugu 10x5 mm olan Ug kitle, interatriyal septumda 9,3x8,3
mm olan bir kitle izlendi (Sekil 3).

Sekil 1: Fetal ekokardiyografide sag, sol ve interventrikller septumdaki
kitleler.

Sekil 2: Elektrokardiyografide atriyal ektopik tasikardi.

Sekil 3: Ekokardiyografide kalpte ¢ok sayida rabdomiyom (postnatal
15. gun).
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Bobrek tutulumu agisindan yapilan Uriner sistem ultrasonografisi
ve g6z tutulumu agisindan yapilan géz incelemesi normal olarak
saptandi.

Hasta 10 gunlik iken taburcu edilip kardiyak rabdomyomlarin
izlemi icin ekokardiyografi ile izleme alindi. 15 gunlik iken
yapilan 24 saatlik holter EKG’de; ortalama kalp hizi 114/dk idi
ve ¢ok sayida atriyal ektopik atim ve ¢ok sayida kisa sureli 200-
240/dk hizinda atriyal ektopik tasikardi ataklar gérildigtnden,
1mg/kg/gin’den 3 dozda propranolol baslandi. Kalpteki
rabdomyomlar obstriksiyona ve hemodinamik bozukluga yol
acmadigi icin cerrahi tedavi distndlmedi.

ikinci ay izleminde alt ekstremitesinde en blyigi 1,5x2 cm olan
dort adet disbudak agaci yapragina (ash leaf lekeleri) benzeyen
hipopigmente lezyon gelistigi gdzlendi (Sekil 4).

TARTISMA

Kardiyak tumorlerin prenatal tanisi ilk kez De Voreve ark.
tarafindan 1982’de rapor edildi (2). Rabdomyom ¢ocuklarda en
sik gorilen kalp timortdir ve %4-6 oraninda fetal 6lim riski
vardir (3). Kalpte RM’ler genellikle TS ile iligkilidir ve TS’li olgularin
%43-60"Inda gordlurler (1).

Prenatal taramada tlberosklerozun ilk tipik bulgulan kalp ve
beyinde gorullr (4). Kalpte rabdomyomlarin TS i¢in en erken
bulgularindan biri olabilecegi bildirilmistir (5). Gerek intrauterin
dénemde, gerekse yenidogan ddneminde tUberosklerozun
diger klinik bulgulari ortaya gcikmadan, TS sadece rabdomyomla
kendini gosterebilir. Sik birliktelikleri nedeniyle ve TS’ en erken
bulgularindan biri olabildiginden, kalpte RM saptanan olgularda
TS tanisi akla gelmelidir. Bu durumda taniya ulasmada aile
Oykusunin ve genetik danismanligin énemi artmaktadir (6).
Babasinda tlberoskleroz olan olgumuzda, antenatal olarak
kalpte ¢ok sayida rabdomyom saptanip, intrauterin dénemde

Sekil 4: Ciltte ash-leaf hipopigmente lekeler.
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18 Kilig A ve ark.

komplikasyon agisindan izlendi ve dogum sonrasinda izlemde
tanisal dogrulama yapildi.

Rabdomyomlarin  yenidogan déneminde gortlme  sikigi
1/40000’dir (7). Kalpteki RM’lerin dogum &ncesi ve dogum
sonrasl tani ve izleminde ekokardiyografi oldukga degerli bir
yontemdir. Aile dyklsU olan olgularda fetal ekokardiyografi ile
RM’nin  belirlenmesi tlberosklerozun en erken bulgusudur
(5,8,9). Literatlrde kardiyak ttimé&rlerin antenatal olarak en erken
15. gestasyon haftasinda saptandigi bildirilmektedir (10). Chao
ve ark.nin yapmis oldugu kardiyak rabdomyomlarin incelendigi
meta analizde ise olgularin cogunun 24. gestasyon haftasindan
sonra tespit edildigi, olgularn sadece %13,7’sinin 24. gestasyon
haftasindan &nce oldugu belirtilimistir (11). Atalay ve ark.nin
(12) yaptigi calismada antenatal olarak en erken saptanan
kardiyak rabdomyom olgusu 25. gestasyon haftasinda idi (12).
Olgumuzda ise prenatal 21. gestasyon haftasinda kardiyak
rabdomyom oldugu disutnulen kitleler gérintilenmigtir.

Rabdomyomlar kalbin herhangi bir bélimine yerlesebilmekle
birlikte genellikle ventriklllerde ve septuma yakin bdlgelerde
gorulurler. Cogunlukla birden c¢ok kitle seklinde bulunurlar (9).
Atalay ve ark.nin (12) daha 6nceki calismasinda oldugu gibi
olgumuzda da kalpte birden ¢ok kitle saptandi

Rabdomyomlarin klinik bulgulari oldukga degiskendir. Kalpte
rabdomyomlar, dogum 6ncesi dénemde kalp yetersizligi, hid-
rops fetalis ve 6l0 doguma neden olabilirler. YD ddneminde
ise hi¢ belirti vermeyebilecekleri gibi yerlesim yerlerine, blytk-
lUklerine ve sayllarina bagll olarak kalpte mekanik darliga, kalp
yetmezligine, aritmilere hatta ani élumlere yol acabilirler (8,9).
Aritmiler timdrin anatomik lokalizasyonuna goére ektopik atriyal
tagikardiler, ventrikUler tasikardiler, atriyoventrikller nodda dis-
fonksiyon ve Wolf-Parkinson-White sendromu seklinde kendini
gbsterebilir (13). Olgumuzda aritmi olarak ektopik atriyal tasi-
kardi saptandi ve buna yonelik 15.gtn kontrolinde proprano-
lol baslandi. Daha sonraki izlemlerinde ektopik atriyal tasikardi
ataklarinin sayisinin azaldigir géraldu.

Kalpteki rabdomyomlarin en dnemli 6zelligi kendiliginden ge-
rleme goOsterebilmesidir. Kardiyak rabdomiyomlarin  dogum
sonrasinda blylmeye devam etmesine, transplasental olarak
anneden gecen dstrojenin neden olabilecedi bildirilmistir. ilerle-
yen ddénemlerde bir kisim rabdomiyomlarin kigUlme goéstermesi
ise anneden gegen Ostrojen etkisinin kaybolmasina bagl olabilir.
Tumor fetal hayatta en blyUk boyutlara sahipken, yasla birlikte
kUgUldr ve hatta tamamen kaybolabilir. Bu nedenle ¢ocuklarda
eriskinlerden daha sik gortimektedir (8,9,14). Olgumuzun 2. ay
izleminde yapilan ekokardiyografisinde rabdomyom boyutlarin-
da degisiklik olmadigi géruldu.

Rabdomyomlar zamanla gerileyebildikleri igin ekokardiyografi ile
izlenmesi 6nerilmekte, kalpte mekanik darliga yol acmasi, kalp
yetmezIligi gelismesi veya yasami tehdit edici aritmilere neden
olmasi durumunda cerrahi tedavi uygulanmalidir (8,9,15). Olgu-
muzda kalpte saptanan ¢ok sayidaki rabdomyomun hemodina-
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mik bozukluk ve hayati tehdit edici aritmi olusturmamasi nede-
niyle cerrahi girisim dustnulmedi.

TUberoskleroz merkezi sinir sistemi, deri, retina, bobrek ve kalp
olmak Uzere birgok sistemi tutan otozomal dominant gegen bir
hastaliktir. Bizim hastamizin g6z muayenesinde tlberoskleroz
kompleksinin bulgusu yoktu ve karin ultrasonografisi normal
olarak degerlendirildi. ikinci ay izleminde alt ekstremitede
tUberosklerozda gorulebilen hipopigmente lezyonlarinin gelistigi
gozlendi.

TUberoskleroz, tuberin ve hamartin adi verilen iki proteini
kodlayan TSC1(9034.3) ve TSC2(16p13.3) genlerini inaktive
eden mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikan bir hastaliktr. Bu
proteinlerin adeta tUmo&r baskilayici proteinler gibi fonksiyon
gordikleri kabul edilmektedir (16,17). Ailenin sosyoekonomik
seviyesinden dolayl genetik testleri henlz yapilamadi.

Sonug olarak ailesinde tlberoskleroz olan fetuslar prenatal d6-
nemde intrakardiyak kitle agisindan deg@erlendirilmeli, kitle sap-
tandiginda da akla ilk rabdomyom gelmelidir. Hastalar postnatal
dénemde mutlaka ekokardiyografi ile izlenmeli, kalpte mekanik
darlik ve aritmilere dolayisiyla yasami tehdit edici ciddi sonuglara
sebep olabilecedi unutulmamalidir. Rabdomyom tidberoskleroz-
la beraberve tlberosklerozun en erken bulgusu olabileceginden
olgularin tlberoskleroz agisindan izlemi énemlidir.
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