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OZET:

Tuberoskleroz, siklikla beyin ve cilt olmakla beraber bir¢ok organ tutulumuyla giden
multisistemik bir hastaliktir. Bu iki olgumuzda da serebellar tutulumun tespit edilmesi iizerine
bu raporu hazirlamay1 uygun gordiik. Olgul: Tekrarlayan konviilziyonlar nedeniyle tarafimiza
basvuran hastanin muayenesinde cilt ve goz bulgularint saptandi. Kranyal goriintiillemede
lezyonlarin tespit edilmesi {iizerine tuberoskleroz tanisi1 kondu. Olgu 2: Cilt lezyonlar
nedeniyle dermatoloji poliklinigine bagvuran ve oradan tarafimiza yonlendirilen hastanin
intrakranyal lezyonlar1 ve cilt lezyonlar1 mevcuttu. Hastaya tuberoskleroz tanis1 konuldu ve
takibe alindi. Tuberosklerozda serebellar tutulum nadir goériilen bir durumdur. Bu lezyonlarin

da ndronal migrasyonda veya organizasyondaki bozukluk nedeniyle gelistigi diisiincesindeyiz.
Anahtar Kelimeler: Serebellum, Mental reterdasyon, Tuberoskleroz, Hamartom

TUBEROUS SCLEROSIS WIiTH CHARACTERIZED CALCIFIED
SUBEPENDYMAL NODULES AND CEREBELAR: 2 CASE

Abstract: Tuberous sclerosis, is a multisystemic disease with many organ
involvements that frequently leading to the brain and the skin. We thought that is suitable
to prepare this report on the detection of cerebellar involvement in this two case too. Casel:
The findings of skin and eye were revealed at the examination of patient who was admitted to
our clinic with recurrent seizures. Tuberous sclerosis was diagnosed with detection of lesions
on cranial imaging. Case 2 Patient had skin lesions and cranial lesions who was admitted to

dermatology outpatient clinic with skin lesions and referred from there by us . The patient
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was diagnosed with tuberous sclerosis and was followed. In the Tuber sclerosis, serebellar
involvement is a rare condition. We consider that these lesions developed due to the
disorder of neuronal migration or organization. We report two cases of rare for this to

remind you.
Key words: Cerebellum, Mental retardation, tuberous sclerosis, hamartoma
GIRIS:

Tuberoskleroz; otozomal dominat ge¢is gosteren ve spontan mutasyon orani yiiksek
olan norokutandz bir hastaliktir(1). Ilk defa 1880 yilinda patolojik bir antite olarak
gosterilmistir. 1908 yilinda ise Vogt tarafindan epilepsi, mental gerilik ve cilt lezyonlar ile
klasik triadi tanimlanmistir(2). En sik beyin ve cilt olmak lizere bobrek, goz, akciger, kemik
ve kalp etkilenir(3). Mental kapasite normal veya degisik diizeylerde geri olabilir(4). Erken
yaslarda infantil spazm, ileri yaslarda myoklonik epilepsi goriilebilir. Karakteristik beyin
lezyonu, serebral hemisferde subepandimal yerlesimli kalsifiye veya nonkalsifiye tuberdir(5).
Subepandimal dev hiicreli astrositom daha nadir goriiliir. Beyindeki tuber miktart arttikca
norolojik semptom siddeti de artmaktadir. Serebellar tutulum ise literatiirde nadiren rapor
edilmistir(6). Cilt bulgular1 arasinda; hipopigmente lezyonlar, yiizde adenoma sebaceum
(anjiofibrom), lumbosakral bolgede shagreen plaklari, subungual veya periungual fibromlar
yer almaktadir(7). Renal anjiomyolipoma veya Kkistler, retinal kistler, pulmoner kistler ve
cocuklarda kalpte goriilen en sik benign tiimor olan kardiak rabdomyom diger bulgulardir.
Her iki olgumuzda da nadir goriilen serebelar tutulumun mevcut olmasi nedeniyle hasta ve

yakinlarindan izin alinarak bu durumu rapor ettik.

Olgu 1: 6 yasinda kiz hasta. Sik sik kisa siireli havale gegirme sikayetleri ile tarafimiz
bagvurdu. Hasta getirildiginde aktif bir konviilziyonu yoktu. Soy ge¢misinde herhangi bir
ozellik saptanmadi. Hastanin 6zge¢misinde aile koopere olamadigindan dolay:r yeterli bilgi
almamadi. Mental geriligi olan hastanin yiiziinde ciltten kabarik 3-4 mm boyutunda sarimtirak
sebase adenomlar1 mevcuttu. Toplamda 7 adet olan bu sebace adenomlar ve gézde hamartom
disinda bagka bir yerde bir lezyona rastlanmadi. Diger fizik muayene bulgularinda 6zellik
saptanmadi. Hastanin calisilan laboratuar tetkiklerinde Ozellik saptanmadi. Fakat c¢ekilen
kranial BT de Kalsifiye serebellar ve subependimal nodiiller saptandi ve tuberoskleroz tanisi

konularak takibe alindi (resim 1).
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Olgu 1. Aksiyal beyin BT goéruintilenmesinde subkortikal hipodens ( siyah ok ) ve subependimal
kalsifiye hiperdens ( beyaz ok ) nodiller lezyonlar

Olgu 2: 4 yasinda erkek hasta. Dogdugundan beri mental geriligi olan hasta sik sik
konviilziyon ge¢iriyormus. Bu konviilziyonlar1 miidahaleye gerek kalmadan gectigi i¢in
herhangi bir doktora basvurmamis. Soy ge¢miginde kuzeninde mental gerilik ve sik havale
gecirme Oykiisii mevcut olup dogum sonrasi hemen aglamadig1 ve oksijensiz kaldig1 Sykiisii
alind1. Dermatoloji poliklinigine yiiziinde bulunan gegmeyen lekeler i¢in bagvurdugunda hasta
tarafimiza yonlendirildi. Yiiziinde toplam 6 adet ciltten kabarik 3mm boyutunda sarimtirak
sebase adenom saptandi. Laboratuvar incelemesinde demir eksikligi anemisi diginda
anormallik saptanmadi. Cekilen kranial MRI’da kalsifiye serebellar ve subependimal nodiiller

saptand1 ve tuberoskleroz tanisiyla takibe alind1 (resim 2).

Olgu 2. Aksiyal T2 agirhikh beyin MR
goruntude subkortikal hiperintens (siyah ok)
ve subependimal kalsifiye hipointens noduler
lezyon ( beyaz ok )

Mustafa Kemal Univ.Tip Derg, Cilt 3, Sayi 9, Yil 2012



Ibrahim Silfeler ve Ark. 46

Tartisma:

Tuberoskleroz beyin, deri, bobrekler, gozler ve kalp gibi ¢oklu organ tutulumu ile
karakterize, otozomal dominant gegis gosteren ve prevalansi 3-10/100,000 olan nérokutandz
bir sendromdur(8). Tuberosklerozda noérolojik olarak en sik goriilen sorun konviilziyon ve
zeka geriligidir. En sik bagvuru sebebi de konviilziyonlardir(7,9). Bu konviilziyonlar siklikla
yasamin ilk yillarinda baslar(7). Baz1 ¢alismalarda tuberoskleroza néronal migrasyonundaki
ve organizasyonundaki bir bozuklugun sebep olabilecegi tartisiimistir(10). Tuberosklerozda
intrakranyal lezyonlar intraventrikiiler kalsifiye subependimal hamartomlar, kortikal
hamartomlar, intraparankimal tuberler ve subependimal dev hiicreli astrositoma sayilabilir.
Cilt lezyonlar siklikla goriiliir. En sik goriilen cilt lezyonu ise hipopigmente yuvarlak veya
yaprak seklinde lezyonlardir. Degisik boyutlarda olup dogumdan itibaren mevcut olup,
yagsamin ilk yillarinda belirginlesirler. Siklikla gdvdede ve ekstremitelerde bulunurlar(7,8,11).
Sebase adenom pembe-kirmizi papiiller olup kelebek seklindedirler. Dogumda nadiren
goriiliirler. Shagreen lekeleri ise daha nadir goriiliirler. Siklikla lumbosakral bolgede

bulunurlar. Fibrom, anjiyom ve “café au lait” lekelerinin birlikteliginden olusur(12).

Tuberoskleroz tanisi, Ulusal Tuberoskleroz Birligi tarafindan hazirlanmis olan primer,

sekonder ve tersiyer tani1 kriterleri mevcuttur(3)(Tablo 1).

Tablo 1. Ulusal Tuberoskleroz Birligi tarafindan tamimlanan tam kriterleri.

Primer Kriterler Sekonder kriterler Tersiyer kriterler

Fasiyal anjiyofibrom Kardiyak rabdomiyom Hipomelatonik makiil

Cok sayida ungual fibrom Serebral tuber Renal kist

Kortikal tuber Retinal hamartom Hamartomat6z rektal polip
Renal kist Infantil spazm
Pulmoner tutulum (histopatolojik) Kemik kisti
Renal anjiyomiyolipom Pulmoner tutulum (radyolojik)
Shagreen lekesi Gingival fibrom
Subependimal nodiil Diger organ anomalileri

Tani i¢in bu kriterlerden 1 primer ve 2 sekonder veya 1 sekonder ve iki tersiyer
kriterin bulunmast yeterlidir. Roach ve Arkadaslart 1998 yilinda Tuberoskleroz tani
kriterlerini revize ettiler(13). Buna gore yilizde anjiyomyofibrom, hipomelanotik makiil,
Shagreen plaklari, kortikal tuber, subependimal nodiil, subependimal dev hiicreli tiimor,
retinal hamartom, kardiyak rabdomyom, renal amnjiyomyolipom ve pumoner
lenfanjiyoleyyomyomatozis major bulgulardir. Mindr bulgular ise konfeti seklinde cilt
lezyonlari, jinjival fibrom, disin enamel kisminda ¢ukurlar, sebebral beyaz maddede radial
cizgi, retinal akromatik yama, kemik kistleri ve hamartomatéz rektal poliplerdir. Bu

bulgulardan 2 major veya 1 major 2 mindr kriterin varligi tan1 koydurucudur(13,14). Siiphe
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duydugumuz bir olguda (ki bu siiphe ¢ogu zaman cilt bulgulariyla olmaktadir) erken donemde

detayli goriintiileme yontemleri ile dogru tantya gidilebilir.

Tuberosklerozda tedavi amaciyla son zamanlarda rapamisin kullanimi goze
carpmaktadir. Tberosklerozda TSC1 ve TSC2 genleri etkilenmistir. Bu genlerde Hamartin ve
Tuberin proteinlerini kodlamaktadirlar. Rapamisin de memelilerde hiicre biiylimesini ve
cogalmasini kontrol eden yolak {izerinde etkilidir. Hamartin ve tuberin komplekside bu yolagi
baskilar. Yani rapamisin, hamartin ve tuberin protein kompleksi ile ayn1 yolakta ayn1 yonde

etki gostermektedir(15).

Bu multisistemik hastaligin tani, takip ve tedavi asamalarinda pediatri, ¢ocuk cerrahisi,
cocuk norolojisi, ¢ocuk psikiatrisi, goz hastaliklar1 ve cildiye hekimleri siirekli bir

koordinasyon igerisinde olmalidir.

Tuberosklerozda serebellar tutulum oldukc¢a nadir goriilen bir durumdur. Bu iki olguyu
nadir goriilen bir durumu hatirlatmak amaciyla rapor ettik. Serebellar tutulumunda yine
ndronal migrasyondaki bir hata veya organizasyondaki bozuklugun bir sonucu olarak

gelistigini diistinmekteyiz.
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