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Fetal ekokardiyografi ile kalpte rabdomiyomlarin
saptandig tuberosklerozlu bir olgu sunumu

A case report of tuberous sclerosis with cardiac rhabdomyomas
diagnosed antenatally by fetal echocardiography
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Ozet

Tuberoskleroz baslica merkezi sinir sistemi, deri, retina, bébrek ve kalp olmak tzere birgok sistemi tutan bir hastaliktir. En sik rastlanilan kalp
timdrleri rabdomiyomlardir. Gebeliginin 36. haftasinda fetal aritmi nedeniyle génderilen hastamizda yapilan fetal ekokardiyografi ile cok sayida
kalp ici kitle saptanarak kalpte rabdomiyom disundldi ve tuberoskleroz agisindan arastirildi. Dogum sonrasi kraniyal manyetik rezonans
goruntlilemesinde subepandimal ¢ok sayida kalsifik nodiller ve beynin beyaz cevherinde periventrikiler ve subkortikal tuberlerin gézlenmesi
ile tuberoskleroz tanisi kesinlestirildi. Rabdomiyomlar hastamizda hemodinamik bozukluga yol agmadigindan cerrahi yaklasim distnilmedi.
izleminde rabdomiyomlarin kiiglildigi ve aritmisinin tedavi gerektirmeksizin geriledigi gézlendi. Bu olgu sunumu ile fetal ekokardiyografide
kalp ici kitle saptanan olgularda, tuberoskleroz tanisinin diisiiniilmesi gerektigi vurgulanmak istendi. (Tirk Ped Ars 2009; 44: 146-8)
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Summary

Tuberous sclerosis is a multisystem disease, involving primarily the skin, the brain, the kidneys, the heart and the eyes. The most frequent cardiac
tumor is rhabdomyoma. In our patient who was referred to our hospital due to fetal arrhythmia, multiple intracardiac masses were detected by fetal
echocardiography performed in the 36th week of pregnancy. Cardiac rhabdomyoma was considered and the baby was investigated for tuberous
sclerosis. The diagnosis of tuberous sclerosis was established by the presence of multiple subependymal calcific nodules and periventricular and
subcortical tubers in the postnatal magnetic resonance imaging. Since the rhabdomyomas had not caused hemodynamic impairment, surgical
treatment was not considered. The patient was followed up and we observed that rhabdomyomas regressed and arrhythmia decreased without
any medical treatment. We wanted to point out that the diagnosis of tuberous sclerosis should be considered in cases presenting with intracardiac
masses on fetal echocardiography. (Turk Arch Ped 2009; 44: 146-8)
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Giris

Cocukluk yas grubunda birincil kalp timérleri oldukca
nadirdir ve gocuklarda yapilan otopsiler ile sikiginin yakla-
sk %0,27 oldugu bildirilmektedir (1). Cocukluk ¢caginda en
sik karsilasilan kalp timort rabdomiyomdur (RM). Kalpte
RM’ler, dogum 6ncesi dénemde kalp yetersizligi, hidrops
fetalis ve 6lU doguma neden olabilirler. Yenidogan déne-
minde ise Ufirum, kalp yetersizligi ve aritmi ile kendini g&s-

terebilir veya hig belirti vermeyebilirler (2,3). Ekokardiyogra-
fi bu timorlerin degerlendiriimesinde oldukca degerli bir
yéntemdir (3-5). Kalp RM’lerinin en énemli 6zelligi kendili-
ginden gerileme gdsterebilmesidir. Ancak kalpte mekanik
bir darliga yol agmasi veya yasami tehdit edici aritmilere
neden olmasi durumunda cerrahi tedavi uygulanmalidir
(2,6,7). Tuberosklerozlu (TS) olgularin %43-60"Inda kalpte
RM’ler bildiriimektedir (8). Sik birliktelikleri nedeniyle kalpte
RM saptanan olgularda TS dusiniimelidir.

Yazisma Adresi/Address for Correspondence: Dr. Dolunay Giirses, Pamukkale Universitesi Tip Fakdiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklan Anabilim Dalr,
Pediatrik Kardiyoloji Bilim Dali, Doktorlar Caddesi, Bayramyeri, 20020, Denizli, Tlrkiye Tel.: +90 258 241 00 34/160 Faks: +90 258 241 00 40
Gsm: +90 505 478 55 62 E-posta: dolunayk@yahoo.com Gelis Tarihi/Received: 11.04.2008 Kabul Tarihi/Accepted: 25.09.2008

Tiirk Pediatri Arsivi Dergisi, Galenos Yayincilik tarafindan basilmistir. Her hakki saklidir. / Turkish Archives of Pediatrics, published by Galenos Publishing. Al rights reserved.



Tilrk Ped Arg 2009; 44: 146-8
Turk Arch Ped 2009; 44: 146-8

Giirses ve ark.
Kalpte rabdomiyom 147

Bu olgu sunumunda fetal ekokardiyografi ile kalp
icinde timdrler saptanan ve dogum sonrasi dénemde
TS tanisi koyulan; izlemlerinde RM’lerde kiicllme gozle-
nen bir olgu sunuldu.

Olgu sunumu

Fetal aritmi nedeniyle fetal ekokardiyografi yapiimak
Uzere 36. gebelik haftasinda klinigimize génderilen 33
yasindaki gebenin, dykislnden annenin ilk gebeligi ol-
dugu ve gebelik izlemlerinde fetal anomali saptanmadigi
ogrenildi. Hastanin fetal ekokardiyografisinde her ki
ventrikilde ¢ok sayida kitle (Resim 1) ve aritmi saptandi.

Sezaryan ile miadinda dogum sonrasi bebegin fizik
bakisinda; dogum kilosu 3450 gr (50-75 p), boyu 50 cm
(90 p), bas cevresi 36 cm (75 p) idi. Arteriyel kan basinci
71/50 mmHg ve arteriyel oksijen doygunlugu %98 ola-
rak saptandi. Deride hipopigmente alanlarin saptanma-
digi olgunun, kardiyovaskuler sistem muayenesinde kalp
aritmikti, hiz 132/dak idi ve 15-16 atimda bir ek atim du-
yuluyordu. Ufiirim duyulmadi. Diger sistem bakilari nor-
mal olarak degerlendirildi.

Laboratuvar bulgularinda; hemoglobin 15,4 g/dl, he-
matokrit %46, |6kosit sayisi 16 900/mm?, trombosit sa-
yisi 223 000/mm?® idi. Periferik yaymasinda %68 polimorf
nuveli I6kosit, %30 lenfosit, %2 monosit saptandi.
Trombositler kimeliydi. Kan elektrolitleri, karaciger ve
bébrek islevleri ile kalp enzimleri normal sinirlarda idi.
Karin ultrasonografisi normal olarak degerlendirildi.

Elektrokardiyografisinde (EKG); ritm sinlistli ve 10-12
atimda bir ventrikller erken vurular izlendi. Sag eksen

Resim 1. Fetal ekokardiyografide her iki ventrikiil icinde
rabdomiyomlar

sapmasi ve sag ventrikul Gstinltgu vardi. Telekardiyogra-
fisinde kalp sinirlari normal dlizeydeydi. Ekokardiyografi-
sinde sol ventrikl iginde en blydgid 9x8 mm, sagd ventri-
kil icinde 7x8 mm olmak Uzere, atriyoventrikller kapak-
larda ve ventrikil ¢ikis yollarinda darliga yol agmayan ¢ok
saylida kitle saptanan (Resim 2) bebekte kardiyak RM du-
stinllerek TS acgisindan arastirimasi planlandi. Kraniyal ul-
trasonografide parasajital alanda beyaz cevher icerisinde
hiperekojen odaklar izlenen hastanin, kraniyal manyetik
rezonans gorlintilenmesinde yan ventrikil komsulugunda
subepandimal bdlgede cok sayida kalsifik lezyonlar ve
beyinde beyaz cevherde periventrikiiler ve subkortikal
alanlarda ¢ok sayida tliberler saptanarak (Resim 3) TS ta-
nisi kesinlestirildi.

Monitorize edilerek, aritmi acgisindan izlenen hastada,
ventrikller erken vurular zamanla azaldi. Oniki glnlUk-
ken cekilen 24 saatlik Holter EKG monitorizasyonunda
192 966 atimda 8104 atim tek sekilli ventrikller erken
vuru saptandi. Kalpteki RM’ler hemodinamik bozukluga
yol agmadigi i¢in cerrahi girisim dlsUnUlmeyen hasta, 14
glnliikken taburcu edildi. izleminde iki hafta aralar ile ya-
pilan ekokardiyografik incelemelerde RM’lerin kigUldi-
gu ve UglUncl ayda yapilan ekokardiyografide en buyuk
kitlenin capinin 5x4 mm’ye geriledigi gézlendi. Ugiincii
ayda yapilan g6z muayenesi ve tekrarlanan karin ultra-
sonografisi normal sinirlardaydi.

Resim 3. Kraniyal manyetik rezonans goériintiilemede
subepandimal bélgede kalsifik nodiiller
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Tuberoskleroz, baslica zeka geriligi, epilepsi ve ade-
noma sebaseum UclUsi ile belirgin cok sayida sistemi
tutan bir hastaliktir. Basta merkezi sinir sistemi, deri, re-
tina, kalp ve bébrek olmak lzere akciger, sindirim siste-
mi, endokrin bezler ve kemik gibi birgok organi tutan bir
hamartomatozdur. Otozomal baskin gegcisli bu hastalik-
ta, olgularin 3/4’Gnde aile 6ykusu alinmayabilir. Olgularin
%60-80’ini yeni mutasyonlar olusturmaktadir (9).

Birincil kalp timérleri cocukluk yas grubunda olduk-
ca nadir gorilir. Cocukluk caginda en sik karsilasilan
kalp timorleri RM’lerdir. Kalpte RM’ler genellikle TS ile
iliskilidir ve TS’li olgularin %43-60"inda gorulurler (8).
Kalpte RM’lerin TS icin en erken bulgulardan biri olabile-
cegi bildirilmistir (10). Sik birliktelikleri nedeniyle kalpte
RM saptanan olgularda TS tanisi akla getirilmelidir.

Kalpteki RM’ler kalbin herhangi bir bdliminde yerle-
sebilmekle birlikte, genellikle ventriklllerde ve septuma
yakin bdlgelerde gorulirler (3). Cogunlukla cok sayida kit-
leler seklindedir. Klinik bulgular oldukca degiskendir. Hic
belirti vermeyebilecekleri gibi; yerlesim yerlerine, blyuk-
lUklerine, sayillarina bagli olarak kalp ici darliklara, atriyo-
ventrikller kapak islevlerinde degisikliklere, kalp yetersiz-
ligine, aritmilere, perikardiyal siviya, fetal hidropsa hatta
6lime yol acabilirler. En sik gdrulen ritm bozukluklari ven-
trikller tasikardi, supraventrikiler tasikardi ve Wolf-Par-
kinson-White sendromudur (2,3). Kalpte RM’si olan TS’li
olgularin %80’inden fazlasinda dogumda bir klinik bulgu
olmadig, belirti veren RM’li olgularda ise yasamin ilk haf-
tasinda 6lum oraninin %53 oldugu bildirilmistir (11). Olgu-
muzda intrauterin dénemde her iki ventrikul icinde sapta-
nan ¢ok sayidaki RM’ler, fetal aritmiye ve dogumdan son-
ra da ventrikiler erken vurulara neden olmustu.

Kalpteki RM’lerin en 6nemli 6zelligi kendiliginden ge-
rileme go&sterebilmesidir. TUmor fetal hayatta en blyUk
boyutlara sahipken, yasla birlikte kiigulir ve hatta tama-
men kaybolabilir. Bu nedenle gocuklarda erigkinlerden
daha sik gorilmektedir (2,3). Bu timorlerin yenidogan
doéneminde gorilme sikligi 1/40 000’dir (12). Dort yasina
kadar %70’lere varan oranlarda kendiliginden gerileme
bildirilmistir (13).

Kalpteki RM’lerin dogum 6ncesi ve dogum sonrasi
tani ve izleminde ekokardiyografi oldukga degerli bir
yontemdir (1-5). Aile 6ykisU olan olgularda fetal ekokar-
diyografi ile RM’nin belirlenmesi TS’nin en erken bulgu-
sudur (10). Literatirde kalpteki RM’de fetal ekokardiyog-
rafi ile dogum 6ncesi tani az sayida bildirilmistir (2,5).

Rabdomiyomlar zamanla gerileyebildikleri igin genel-

likle destekleyici tedavi ve ekokardiyografi ile izlenmesi
Onerilmekte, kalpte mekanik darliga yol acmasi veya ya-
sami tehdit edici aritmilere neden olmasi durumunda
cerrahi tedavi dnerilmektedir (2,6). Timorleri hemodina-
mik bozukluga yol agmayan ve aritmileri tedavi gerektir-
meksizin kendiliginden gerileyen hastamizda cerrahi giri-
sim dusunilmedi. iki haftalik aralarla ekokardiyografi ile
izlenen ve halen U¢ aylik olan olgumuzda Ug¢ aylik izlem
déneminde tumor boyutlarinda kigtilme izlendi.

Sonug olarak, fetal ekokardiyografi ile kalpte RM’nin
belirlenmesi TS’nin en erken bulgusu oldugundan, hasta-
mizda oldugu gibi, fetal ekokardiyografide kalp iginde kit-
le saptanan olgularda TS tanisi distnUlmelidir.
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