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Tuberous Sclerosis’de Bobrek Tutulumu:
Klinik ve Radyolojik Bulgular
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OZET

Tuberous sclerosis (TS) otozomal dominant ge¢isli, birgok organ sisteminde hamartomlarla karakterize bir hastaliktir. Klasik klinik triad1
epilepsi, mental retardasyon ve adenoma sebaseum olarak adlandirilan deri lezyonlaridir. Bobreklerde en sik goriilen lezyon
angiomyolipomdur (AML). AML hastalarin % 40-80’inde saptanir. Bu lezyonlar biiyiimeye egilimlidirler ve ciddi hemorajiye yol acabi-
lirler.

Caligmamizda klinik bulgular ve radyolojik tetkiklerle (kranial BT-MR) TS tanisi alan 14 hasta bobrek tutulumu yéniinden incelendi.
Olgularin yakinmalar, fizik muayeneleri, laboratuar bulgulari, renal US ve BT bulgular: retrospektif olarak degerlendirildi.

Ondort olgunun 8’inde (%57) US ve BT tetkikleri ile renal AML saptandi. Bunlardan ikisinde bobrek fonksiyonlart belirgin sekilde bo-
zulmustu. Bu iki olgu da ileri yasta ve biiyiik AML’lar bulunan olgulardi.

TS da bobrekte siklikla izlenen AML’lar yas arttikga boyut ve say1 olarak artmaya egilimlidir. Bobrek yetmezligine neden olabilirler.
Ancak AML’larin nasil ve neden biiyiidiigii hala bilinmemektedir. Bu konuda ileri aragtirmalara gerek duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Tuberous Sclerosis. Bobrek. Angiomyolipom.

Renal involvement of Tuberous Sclerosis: Clinical and Radiologic Findings

SUMMARY

Tuberous Sclerosis (TS) is an autosomal dominantly inherited disorder characterized by the presence of hamartomas in multiple organ
systems. The classic clinical triad is epilepsy, mental retardation and skin lesions named as adenoma sebaceum. The most common lesion
in kidney is angiomyolipoma in TS. It is seen in 40 to 80 % of patients. These lesions are tend to grow and may led to severe haemorhage.

In our study, 14 patients with tuberous sclerosis diagnosed by clinical findings and radiologic examinations (cranial CT and MR) were
investigated for renal involvement of tuberous sclerosis. History, complaints, physical examinations, laboratory examinations and renal
US and BT examinations of patients were evaluated retrospectively. Multiple renal angiomyolipomas were detected in eight of fourteen
patients by US and CT. Two of these patients had findings of renal insufficiency. These two are older patients and their AMLs were
larger. In tuberous sclerosis, angiomyolipomas are common renal lesions and are tend to increase with age. They may lead to renal insuffi-
ciency. But it is not yet known why and how AML grows. Further research is needed in this regard.

Tuberous sclerosis (TS) otozomal dominant gegisli,
patolojik olarak multipl organ sistemlerinde
hamartomlarla karakterize bir hastaliktir. Klasik
klinik triads; epilepsi, mental retardasyon ve adenoma
sebaseum olarak adlandirilan deri lezyonlaridir'.
Diger genetik hastaliklarla karsilastirildiginda TS
daha sik goriilir. Prevalansi yiizbinde 8-9’dur’.
Tuberous sclerosis de birgok organda farkli tiplerde
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hamartamatdz lezyonlar olusur. Bobreklerde anjio-
myolipomlar (AML), beyinde astrositomlar, kalpte

rabdomyomlar bu lezyonlardan bazilaridir*®. Bob-
reklerde en sik goriilen lezyon olan AML’lar dejene-
re olmaya, biliyimeye egilimlidirler ve ciddi
hemorajiye yol agabilirler. Anormal yapida yag,
damar ve kas dokusunun her ii¢iinii de igeren AML
lar ultrasonografi (US)’de genellikle hiperekoik ola-
rak kolayca goriiliirler. Bunun nedeni belirgin sekilde
yag dokusu icermesidir’. Fakat hiperekoik goriinii-
miin yag igerigine bagl oldugunu dogrulamak igin
Bilgisayarlt Tomografi (BT) yapilmas1 gerekir. Aksi
takdirde en ciddi komplikasyonlardan birisi olan
renal hiicreli karsinom gozden kacgabilir. TS’da
anjiomyolipomlar genellikle bilateral ve birden ¢ok
sayidadir. TS disindaki anjiomyolipomlar unilateral,
soliter ve orta yash kadinlarda sik goriilir. TS’lu
hastalarin %60-80’inde renal anjiomyolipomlar sap-
tanir®. Tiim AML’larm ise %20-50’si TS’la birlikte-
dir. Bu ¢aligmada 14 TS’lu olguda boébrek tutulumu-
nun klinik ve radyolojik bulgulari sunularak tartisil-
mistir.



Gereg ve Yontem

Klinik bulgular, kranial BT-MR tetkiki ile TS tanisi
alan 14 hasta caligmaya alindi. Altist erkek, sekizi
kadmn olan 14 olgunun yas ortalamas: 31°idi>”’. 14
olgunun 7’si aynm aileden digerleri farkli ailelerden
geliyordu. Bir olgu daha 6nce masif hematiiri nedeni
ile nefrektomi gegirmisti.

Olgularin yakinmalari, fizik muayeneleri, laboratuar
bulgulari, renal US ve BT bulgular retrospektif ola-
rak degerlendirildi.

Bobrekte lezyonlarin US goriiniimleri ayni1 bobregin
renal siniis ve perirenal yag ekojenitesi ile karsilagti-
rilarak hiperekojen, hipoekojen veya komplex (hipo
ve hiperekojen lezyonlarin herikisini de igeren)
lezyon olarak siniflandi.

BT’de lezyonlarin gériiniimii US imajlar1 ile karsilas-
tirtldi. Lezyonlarin bobrege ve komsu organlara dog-
ru olan yayilimi incelendi.

Bulgular

14 hastann ikisinde TS un klasik triadi olan epilepsi,
mental retardasyon ve deri bulgulari mevcuttu. 9
olguda mental retardasyon ile ilgili bulgu saptanma-
di. 14 olgunun 8’inde (%57) US ve BT tetkikleri ile
renal AML saptandi. Diger 6 olguda ise bobreklerde
anormal bulgu saptanmadi. Sekiz olgunun 3’iinde
makroskobik, birisinde mikroskobik hematiiri mev-
cuttu. Bu olgular bobrek tutulumu tesbit edilen 8 olgu
icinde digerlerine gore daha yasl olan grubu olustu-
ruyordu. Dort  olguda hematiiri  saptanmadi.
Hematiirisi olan olgularm ikisinde bobrek fonksiyon-
lar1 belirgin sekilde bozulmugtu. Herikiside yan agri-
sindan yakiniyorlardi. Hematiirisi olan diger 2 olgu-
nun herhangi bir yakinmasi ve hematiiri diginda
laboratuvar tetkiklerinde anormal bulgu yoktu.

US incelemesinde 8 olgunun 7’sinde her iki bobrekte
multip]l AML saptandi. Bir olgu ise daha 6nce masif
hematiiri nedeniyle nefrektomi gegiren olgu idi. Yedi
olgunun 5’inde bdobreklerde multiple hiperekojen
lezyonlar izlendi. (Resim 1) Konturlart diizgiin olan
lezyonlarin en biiyiigi 3,5%5 cm boyutunda idi. Bob-
rekler normal boyutta ve konturlar1 genellikle diiz-
giindii. Bobrek parenkimi ve lezyon ayri ayr1 goriilii-
yordu. BT’de agirlikli olarak lezyonlarin yag
dansitesinde oldugu saptandi. (Resim 2). Yedi olgunu
kalan 2’sinde bobreklerde hiperekojen lezyonlara ek
olarak kompleks lezyonlar goriildi. Kompleks
lezyonlarda yag ve yag dis1 dokularin her ikisininde
goriilmesine bagl hiper ve izo-hipoekoik alanlar US
de izlendi. Bu olgularda lezyonlarin bobrek disina
dogru da biiylimesine bagli olarak bdbrek konturlar
lobulasyon gostermekteydi. Disart dogru biiyiiyen
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anjiomyolipomlar yer yer komsu yapilar1 infiltre
etmisti (Resim 3). Lezyonlarn en biiyiigii 5x6,5 cm
idi. Bobrek parenkiminin belirgin sekilde azalmust.
Olgularin her ikisinde de hematiiri ve yan agrisi
mevcuttu. Son olgu 3 yil 6nce masif hematiiri nede-
niyle sag nefrektomili idi. Tekrarlayan makroskobik
hematiiri ve yan agris1 yakinmas: mevcuttu. US’de
sol bobrek lojunda hiperekojen yapida biiyiik bir kitle
bulunmaktaydi. Bébrek ve lezyon birbirinden ayirt
edilemedi. BT incelemesinde sol bdbregin AML
tarafindan tamamen invaze oldugu ve lezyonun agir-
likli olarak yag icerdigi saptandi. Normal bobrek
parankimi izlenemedi (Resim 4).

Resim 1:
Multiple renal anjiomyolipom. Renal US de santralde
biiyiik ¢evrede daha kiiciik birden ¢ok sayida
hiperekojen olusumlar izlenmektedir (oklar).

Resim 2:
Abdominal BT de sol bobrekten gegen kesitte
hipodens olarak izlenen iki anjiomyolipom
izlenmektedir (oklar).
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Resim 3:
Sag bobrekte ekzofitik olarak biiyiimiis ve karacigere
invaze olan anjiomyolipom (oklar) kompleks
ekojenitede izlenmektedir.

Resim 4:
Sol bébrekte tiim bébregi ve perirenal alani infiltre
etmiys olan anjiomyolipom. Abdominal BT de normal
bobrek parankimi secilememektedir (oklar).

Tartisma

TS’un bilinen klasik triadi epilepsi, mental
retardasyon ve deri bulgulari olmasina ragmen 3’
birlikte her zaman bulunmamaktadir. Bugiin artik
yarisindan fazlasinin normal zeka seviyesinde oldugu
bilinmektedir®. Bizim olgularimizin da ancak 2’sinde
(%14) klasik triad, 8’inde normal zeka diizeyi sap-
tanmasi bu bilgiyi desteklemektedir. Ayrica 14 olgu-
nun 7 tanesinin ayni aileden geliyor olmasi TS’lu
olgularin takiplerinde c¢ikarilmasi gereken aile
genogramlarinin 6nemini de vurgulamaktadir.

TS’da ¢izgili kaslar disinda tiim organlarda hamar-
tamatoz lezyonlar gelisir™'’. Bu lezyonlar bobrekte
AMLlar ve kistler seklinde goriiliir. TS’Iu hastalarin
%40-80 inde multiple AML saptanir. Bilateral,

multifokal ve genellikle kiigiiktiirler. Genellikle has-
talarin ¢ogu asemptomatiktir. Ancak zamanla biiyiir
ve ciddi hemorajiye yol agabilirler'"'* TS’da goriilen
multipl anjiomyolipomlar TS disinda izlenen soliter
lezyonlara gore bilyiimeye daha ¢ok egilimlidir. Yas
arttikca lezyonlar boyut ve sayi olarak artar''. Hasta-
likta mortalite oldukga yiiksek ve genellikle norolojik
komplikasyonlara baglidir. Hastalarda renal yetmez-
lik gelismeden daha 6nce dnce norolojik komplikas-
yonlar ortaya cikar. Bu nedenle renal tutulumun geg
donem komplikasyonu ola bobrek yetmezligi gorece-
li olarak yash hastalarda gériiliir'. Bizim de 42 ve 57
yasinda olan iki olgumuzda bobrek fonksiyonlar
belirgin sekilde bozulmasi ve iki olgunun g¢aligsma
grubunun yagh iiyeleri olmasi bu tezi desteklemekte-
dir. Hematiiri saptanan diger iki olguda laboratuvar
bulgusu olmayan olgulardan daha yasl idi.

TS’da bobrekte 3 tip lezyon goriiliir. 1) Anjiomyoli-
pom, 2) Kistik hastalik, 3) Renal hiicreli karsinom.
Bizim olgularimiz arasinda goérmedigimiz kistik
hastalik nadirdir. Renal hiicreli karsinom ise 6zellikle
AML’den gelisir, bobrek tutulumunun en ciddi bul-

AML yag icerigi nedeni ile US ve BT de kolaylikla
ayit edilir. Olgularin radyolojik tanisinda sorun
yasanmaz. Lezyonlarin genellikle biiyiikk komponen-
tinin yag dokusu olmasi nedeniyle US’de hipereko-
jen, BT de yag dansitesinde yani hipodens goriiliir-
ler’. Bazi lezyonlar ise lezyondaki baskin doku
komponentinin kas ve damar dokusu olmasma bagl
olarak US ve BT de kompleks eko veya dansite yapi-
s1 gosterir. BT ile az miktarda da olsa yag dokusu
saptanarak taniy1 kesinlestirmek miimkiin olur.

Multipl bilateral AML’lar bobrek fonksiyonlarinda
bozulmaya yol acabilirler. Bazen biiyliyerek komsu
organlar1 komprese edebilir, retroperitoneal invazyon
gosterebilirler'?. Lezyonlar 3.5-4 cm’den biiyiik ol-
dugunda masif hemoraji acisindan risk vardir.
Hemoraji bobrek parankimine retroperitoneal alana
ve bobrek toplayict sistemine olabilir. Olgularimiz
arasinda masif hematiiri gozlenen 3 olguda da
lezyonlar 4 cm’nin {izerinde idi. Bu durumda olan
olgular nefrektomi veya selektif arteriyel embolizas-
yon ile tedavi edilir. Tuberous sclerozda herhangi bir
donemde saptanan anjiyomyolipomlar ¢ok uzun bir
siire asemptomatik kalabilmektedirler'>'*. Daha
sonra bu lezyonlarin nasil ve neden biyidigi ve
hemoraji, invazyon ve malign dejenerasyon gosterdi-
&i hala bilinmemektedir. Bu konuda ileri arastirmala-
ra gerek duyulmaktadir.
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