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ABSTRACT

Giris: Tuberoskleroz kompleks (TSC), ¢oklu organ tutulumuna yol agan
genetik bir hastaliktir. Gastrointestinal sistem (GIS) tutulumu; karaciger,
dalak ve pankreas dahil olmak iizere diger sistemlere kiyasla daha nadir
goriiliir ve genellikle daha hafif klinik bulgularla seyreder. Major tani
kriterlerinde GIS bulgulari yer almazken, minér kriterler arasinda bobrek
dig1 hamartomlar basligr altinda degerlendirilir. Agizdan aniise kadar tiim
GIS etkilenebilir.

Sonu¢: TSC hastalarinin biiyiik ¢cogunlugunda dis minesinde defektler
(kiigiik ¢ukurlar) saptanir. Sindirim sisteminde en sik goriilen lezyonlar
hamartomatoz poliplerdir; tiim GIS boyunca izlenebilmekle birlikte en sik
distal kolonda goriiliirler. Adenomatoz polipler ve malign transformasyon
olduk¢a nadirdir. Karacigerde anjiyomyolipomlar, pankreasta ise
noroendokrin timorler diger onemli GIS bulgular1 arasindadir. Genel
olarak GIS tutulumunun klinik seyri hafif olmakla birlikte, nadir de
olsa malignlesme riski nedeniyle hastalarin diizenli izlenmesi 6nem
tagimaktadir.

Anahtar Sézciikler: Tuberoskleroz kompleks, gastrointestinal sistem,
hamartomat6z polipler, anjiyomyolipom, néroendokrin timor

Introduction: Tuberous sclerosis complex (TSC) is a genetic disorder
characterized by multisystem involvement. Gastrointestinal (GI)
involvement, including the liver, spleen, and pancreas, is less frequent
compared with other organ systems and usually presents with milder
clinical manifestations. GI findings are not included among the major
diagnostic criteria but are classified under extrarenal hamartomas within
the minor criteria. The entire gastrointestinal tract from the oral cavity to
the anus may be affected.

Conclusion: Enamel defects (small pits) are observed in the majority
of patients with TSC. The most common gastrointestinal lesions are
hamartomatous polyps, which may occur throughout the GI tract but
are most frequently found in the distal colon. Adenomatous polyps and
malignant transformation are very rare. Angiomyolipomas of the liver
and neuroendocrine tumors of the pancreas represent other important GI
manifestations. Although the clinical course of GI involvement is generally
mild, regular follow-up of patients is essential due to the rare risk of
malignant transformation.
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Giris

Tuberoskleroz kompleks (TSC) goklu sistem tutulumu ile giden
kalitsal gegisli bir hastaliktir. Tan1 koymak i¢in 2 asil veya 1 asil
+ 2 yardimet kriter gerekmektedir. Gastrointestinal sistem (GIS)
diger sistemlere gore hem daha az siklikla etkilenmekte hem
de belirtileri daha hafif olmaktadir. Bu nedenle GiS tutulumu
tan1 kriterleri arasinda bobrek dist hamartomlar olarak yer
almaktadir. TSC oldugu diisiiniilen bir hastada ilk arastirilacak
sistemler arasinda yer almaz. Ancak TSC tanist konulduktan
sonra, hastadan hastaya farkl1 siklikta olmak iizere izlemde GiS
belirti ve bulgularina bakilir (1).

Oral Bulgular

Tan1 alan hastalarda oral muayene mutlaka yapilmalidir. Dis
minesinde birden fazla, rastgele dagilmis cukurlagmalar ve
gingival fibromlar en sik goriilen patolojilerdir. Dis minesinde
lezyonlar TSC hastalarinin %90’1ndan fazlasinda goriiliirken
normal toplumda %9 civarinda goriiliir. Gingival fibrom ise
eriskin hastalarin yarisinda vardir. Agizda goriilen diger
patolojiler fibréz hiperplazi, hemajiyom, bifid uvula, yarik
damak/ dudak, biiyiik dil gibi daha seyrek goriilen bulgulardir
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Hastalarda 6 ile 12 ayda bir agiz muayenesi yapilmali ve egitim
verilerek agiz hijyeni saglanmalidir. Mineye niifuz etmis gukurlar
varsa bunlar uygun sekilde kapatilmalidir. Semptomatik veya
deformasyona neden olmus dis lezyonlarini, oral fibromlar
ve ¢ene kemigi lezyonlarimi tedavi etmek igin cerrahi eksizyon
veya kiiretaj gerekebilir.

Sindirim Sistemi

En sik kolon ve rektumda olmak iizere GIS’in her bolgesinde
goriilebilen hamartomatdz polipler en sik goriilen lezyonlardir
(olgularin %95’inde). Ortalama 12 yas civarinda saptanmaya
baslanir, siklikla kolon distal 25 cm’ye lokalizedir (hastalarin
>%70’inde). Genel olarak asemptomatik olsalar da rektal
kanama ve agriya neden olabilirler. Cocuklarda nadiren
obstriiksiyona ve invajinasyona neden olabilirler. Yas ilerledikce
(45 yas civarinda) adenomatdz polipler gelisebilir ve ¢ok
nadiren invaziv adenokarsinoma déniisebilirler. Ozofagusta
mukozal c¢ikintilar seklinde dikkati ¢ekebilir. Hamartomatoz
polip, kolon leiomyomu ve adenomatdz polip c¢ok nadir
vakalarda birlikte olabilir. Papillom ve nadir olarak intestinal
lenfoanjiyoleiomyomatozis goriilebilir ve siloz asit nedeni
olabilir (3,4). GIS polip saptanan vakalarda ayirici tanida
familiyal adenomat6z polipozis, Gardner sendromu, inflamatuvar
bagirsak hastaligi, Peutz-Jegher sendromu, Cowden hastaligi
gibi diger nedenler de akilda tutulmalidir.

Karaciger

Anjiyomyolipom (perivaskiiler epiteloid hiicre tiimoérlerinin
bir grubu-PEComa; yag dokusu, diiz kas ve distrofik duvarl
damarlar) en sik goriilen patolojidir. Diger sistem tutulumlarina
gore olduke¢a nadirdir (g¢ocuklarda %16-24, eriskinlerde %23-
45 oraninda bildirilmistir). On yas altinda hastalarin <%10’unda
daha azinda saptanirken yasla birlikte goriilme siklig1 artar. Tiim
hepatik anjiyomyolipomlarin %10 kadarit TSC ile birliktedir.
Hemen hepsi bobrek anjiyomyolipomlariyla beraberdir,
bobrektekilere gore daha yavas biyiirler ve 6lim nedeni
olmazlar. Genellikle ¢ok sayidadir, kadinlarda erkeklere gore
daha sik goriiliir. Karaciger tutulumu olan hastalarda bobrek
tutulumu daha erken yasta baslar (5,6).

Genellikle asemptomatiktirler. Karin agrisi/ rahatsizlik, kitle,
spontan riiptiir ve kanamaya neden olabilirler. Cok nadiren
cerrahi sonrasi rekiirrens olabilir. Genel olarak benign yapida
olsalar da agresif seyreden ve metastaz yapan vakalar vardir.
Karacigerde olabilen diger patolojiler kistler, hamartomlar
(¢ok nadiren dalakta da bulunur), lipom ve fibromlardir (5).
Bobrekler degerlendirilirken/izlenirken karaciger ve pankreasin
da goriintiilemeye alinmasi 6nerilir.
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Koledok Kisti

Cok nadirdir. Tekrarlayan kolanjit ataklarmma neden olabilir
ve malign transformasyon gelisebilir. Koledok kistleri Todani
siniflamasina gore bes tipe ayrilir. Tipine gore tam kist eksizyonu
ve Roux-en-Y hepatikojejunostomi (tip 1) veya ekstrahepatik
kismin eksizyonu ile hepatik sistojejunostomi (tip 4; intrahepatik
safra yollarina uzanan kistik dilatasyon). Safra kesesi karsinomu
vakalari da bildirilmistir (7).

Pankreatik Noroendokrin Tiimorler

Cogu sporadiktir, %10-15 ailevi kanser sendromlartyla
birliktedir. TSC hastalarinda da genel popiilasyona gore goriilme
sikliklar1 artmigtir. Genellikle 20 yas tizerinde goriiliirler.
Gortilme sikliklari farkindaligin ve tani olanaklarinin artmasryla
birlikte %1’den %9’a ¢ikmistir. TSC hastalarinda solidden ¢ok
kistik yapidadirlar. Tiimdr fonksiyonel olabilir veya olmayabilir.
Timér disinda pankreas kistleri de goriilebilir (8).

Sonuc¢

Tuberosklerozlu hastalarda gastrointestinal sistem tutulumu
nadir goriilmekle birlikte ¢ocukluk déneminde oral bulgular,
kolon ve rektumda hamartamatéz lezyonlar, karaciger
anjiyomyolipomlarinin klinik tablolara eslik edebilecegini
dikkate almak ve hastalarin bu yonden semptomlarini takip
etmek ve degerlendirmek 6nemlidir.

Kaynaklar

1. TSA. https://tuberous-sclerosis.org/wp-content/uploads/2019/10/
SummaryofUKguidelinesformanagingTSCFINAL.pdf (giris: 16.12.2025)

2. Leung AK, Robson WL. Tuberous sclerosis complex: a review. J Pediatr
Health Care. 2007 Mar-Apr;21(2):108-14.  https://doi.org/10.1016/].
pedhc.2006.05.004.

3. Hammad TA, Alastal Y, Khan MA, Rkaine S, Sodeman TC, Nawras A. Tuberous
Sclerosis Complex with Multiple Gastrointestinal Manifestations. Case Report
and Literature Review. J Gastrointest Cancer. 2016 Dec;47(4):442-445. https:/
doi.org/10.1007/s12029-015-9762-8.

4. Han B, Lee J, Kwak YJ, Kim HY, Lee KH, Shim Y, Lee H, Park SH. A second
hit somatic (p.R905W) and a novel germline intron-mutation of TSC2 gene
is found in intestinal lymphangioleiomyomatosis: a case report with literature
review. Diagn Pathol. 2021 Aug 31;16(1):83. https://doi.org/10.1186/s13000-
021-01138-8.

5. Calame P, Tyrode G, Weil Verhoeven D, Félix S, Klompenhouwer AJ, Di
Martino V, Delabrousse E, Thévenot T. Clinical characteristics and outcomes
of patients with hepatic angiomyolipoma: A literature review. World J
Gastroenterol. 2021 May 21;27(19):2299-2311. https://doi.org/10.3748/wjg.
v27.119.2299.

6. Curatolo P, Bombardieri R, Jozwiak S. Tuberous sclerosis. Lancet. 2008 Aug
23;372(9639):657-68. https://doi.org/10.1016/S0140-6736(08)61279-9.

7. Chatelain D, Sevestre H, Zaher H, Flamant M, Brazier F, Geslin G, Dupas
JL, Regimbeau JM. Unusual complication of tuberous sclerosis complex. Gut.
2004 Nov;53(11):1552, 1565. https://doi.org/10.1136/gut.2003.037713.

8. Boronat S, Barber I. Less common manifestations in TSC. Am J Med Genet
C Semin Med Genet. 2018 Sep;178(3):348-354. https://doi.org/10.1002/
ajmg.c.31648. Epub 2018 Aug 29.

15


https://tuberous-sclerosis.org/wp-content/uploads/2019/10/

