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Olgu Sunumu

Kardiyak rabdomyom ve sakral hamartomla klinige
yansiyan tuberosklerozlu bir yenidogan olgusu

A newborn case of tuberous sclerosis presenting with clinical
manifestations of cardiac rhabdomyoma and sacral hamartoma
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OZET

Giris: Kardiyak rabdomyom infantil dénemde en sik goriilen benign, primer kalp tiimériidiir. Tam
siklikla fetal veya erken infantil dénemde yapilan ekokardiyografiyle konur. Genellikle tiiberosk-
leroz, sebaséz adenomlar, renal anjiomyolipomlar ve hamartomlar hastahga eslik eder.
Tiiberosklerozla iligkisi %51-86 civarmdadir. Bu nedenle tiiberoskleroz saptanan tiim ¢ocuklarda
kardiyak goriintiileme veya kardiyak rabdomyom tespit edilenlerde kranyal goriintiileme esastir.
Olgu: 21 yasindaki annenin 1. gebeliginden, miadinda dogan kiz olgu postnatal 12. giinde sakral
bolgede kitle nedeniyle yatirildi. Fizik muayenesinde sakral bélgede ele gelen 3x4 ¢m, yumusak
kivamh kitlesi ultrasonografide hamartamatoz kitle olarak tammlandi. Mezokardiyak odakta
duyulan %1-2 sistolik iifiiriim nedeniyle yapilan ekokardiyografik incelemede interventrikiiler
septumda, midmiiskiiler alanda rabdomyomla uyumlu 2.2x1.8 em kitle saptandi. Kardiyak moni-
torizasyonda ve Holter elektrokardiyografide aritmi gozlenmeyen olgudan tiiberoskleroz birlikte-
ligi siiphesiyle istenen kranyal manyetik rezonans goriintiilemede multipl kortikal tiiberler ve
periventrikiiler subependimal hamartomlar tespit edildi. Postnatal 22. giinde total eksizyon yapi-
lan sakral kitlenin histopatolojik incelemesi lipamatoz differansiyasyon gosteren hamartom lehi-
neydi. Izleminde néropatolojik bulguya rastlanmayan, aritmi gelistirmeyen olgu pediatrik kardi-
yoloji, niroloji ve onkoloji polikliniklerinde takip edilmek iizere 45 giinliikken taburcu edildi.
Yorum: Rabdomyomlar yenidoganlarda siklikla asemptomatik seyreden kardiyak tiimérlerdir.
Ancak, ani bebek éliimiiyle sonu¢lanan ciddi aritmilere yol acabilirler. Ayrica eslik eden tiibe-
roskleroza bagh epileptik nébetler, mental retardasyon ve duysal kusurlar geligebilir. Fetal
ekokardiyografiyle kolayca taminip, erken postnatal dénemde uygun tibbi yaklasim saglanarak
kotii klinik seyir 6nlenebilir.

Anahtar kelimeler: Kitle, kardiyak, yenidogan, rabdomyom, tuberoskleroz
ABSTRACT

Objective: Cardiac rhabdomyoma is the most common, benign, primary cardiac tumor of
infancy. Diagnosis is often made with echocardiography during fetal or early infantile period.
Tuberous sclerosis, sebaceous adenomas and renal angiomyolipomas usually accompany the
disease. It is correlated with tuberous sclerosis in 51-86% of the cases. Therefore cardiac imaging
is essential for all cases diagnosed with tuberous sclerosis and cranial imaging is necessary for
cases with cardiac rhabdomyoma.

Case report: A female infant born at term from the first pregnancy of a 21-year-old woman was
admitted on her postnatal 12" day because of a palpable sacral mass. On physical examination
a 3x4 em palpable, soft, sacral mass which was defined as a hamartomatous mass on ultrasonog-
raphy was identified. Echocardiographic examination performed because of a 1-2% systolic
murmur, revealed a 2.2x1.8 ¢m mass compatible with cardiac rhabdomyoma on the midmuscular
region of the interventricular septum. No arrhythmia was observed on cardiac monitorization or
Holter electrocardiography. Cranial magnetic resonance imaging performed with the suspicion
of tuberous sclerosis revealed multiple, cortical tubers and periventricular subependymal
hamartomas. Sacral mass was removed with total excision on postnatal 22" day and histopatho-
logical examination demonstrated a hamartoma with lipomatous differentiation. On follow-up
she didnot develop arrhythmias or neuropathological findings. She was discharged on day 45 to
be followed by the pediatric cardiology, neurology and oncology departments.

Conclusion: Rhabdomyomas are often asymptomatic cardiac tumors in newborns. However they
may cause serious arrhythmias ending up with sudden infant death. Besides epileptic seizures,
mental retardation and sensorial defects may develop due to associated tuberous sclerosis. It
may be easily diagnosed with fetal echocardiography and poor clinical course may be prevented
with appropriate medical approach in the early postnatal period.
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GIRIS

Kardiyak rabdomyom, infant ve cocukluk doéne-
minde en sik goriilen iyi huylu, primer kalp tiimort
olup, insidans1 %0.27 olarak bildirilmektedir. Siklikla
bir yas altinda ya da fetal ekokardiyografiyle antena-
tal donemde tani alir. Tiimor genellikle coklu olup,
sag ve sol ventrikiil duvarina veya interventrikiiler
septuma yerlesir ¥, Kardiyak rabdomyomlu hasta-
larda genellikle tiiberoskleroz (TS) kompleksinin
parcalari olan sebasdz adenomlar ve renal anjiomyo-
lipomlar gibi cesitli organ anomalileri de vardir. TS
ile iligkisi %51-86 civarindadir >

TS, 1/10.000-1/20.000 canli dogumda bir gériilen,
otozomal dominant gecigli kompleks bir hastalik gru-
budur. Olgularin %60-80°i sporadik olup olgularin
2/3’sinde spontan genetik mutasyonlar gozlenebilir.
Kromozom 9q34°te lokalize TSC1 geninin kodladig1
hamartin ve kromozom 16p13’te lokalize TSC2 geni-
nin kodladig1 tuberin proteinleri hiicre icerisinde bir-
birine baglanarak ortak iglev gortirler ©. Bu nedenle
bu genlerden herhangi birinde meydana gelen mutas-
yonlar bireylerde benzer hastalik tablosuna neden
olabilir. Ozellikle tiiberin geni viicutta hiicre cogal-
mast ve degisiminden sorumludur. Bu baglamda
tuberin veya hamartinin kaybi veya disfonksiyonu
viicutta hamartom ad1 verilen sayisiz iyi huylu timo-
riin olusumuyla sonuclanir. Ozellikle fetal germinal
matriks icinde yer alan kok hiicrelerdeki sira disi gen
gecisi sonucu, bu kok hiicrelerden olacak normal
gelisim, degisim ve gb¢ olamadigindan subependi-
mal alanda daginik, kortekse kadar uzanan beyin
bolgelerinde ise ¢izgisel veya nodiiler nitelikte disp-
lastik lezyonlar izlenir . Bu hastaligin klasik ti¢liist
epileptik nobetler, mental retardasyon ve adenoma
sebaseumdur . Ancak TS ¢ok genis klinik spektru-
ma sahip heterojen bir hastaliktir. Ayni aile iginde
dahi agir mental retardasyon ve durdurulamayan
ndbetlerden, normal zekd ve ndbetsiz yasama kadar
degisebilen bulgularla klinige yansiyabilir. Beyin ve
cilt disinda, kalp, bobrekler, gozler, akcigerler ve
kemik en sik etkilenen organlardir.

Yiiksek birliktelik oranlar1 nedeniyle intrakardi-
yak tiimor saptanan olgularin TS acisindan incelen-
mesi 6nemlidir. TS saptanan tiim olgularda da kardi-
yak goriintlileme yapmay1 akilda bulundurmak gerek-
lidir. Kardiyak tiimdrlerin ¢ogunun biiyiime potansi-
yeli ve prognozu net olarak bilinmese de, uzun
vadede kendilerini sinirlayip spontan rezorbe olduk-
lart gorilmistir ®. Bu baglamda kardiyak rabdom-
yomlar yenidoganlarda ve infantlarda iyi huylu ve
siklikla asemptomatik kardiyak tiimorlerdir. Ancak,
ani kardiyak 6liimle sonuglanabilen, medikal tedavi-
ye direncli inatci aritmilere ve konjestif kalp yetmez-
ligine yol acabilirler. Gebelik sirasinda rutin ultraso-
nografik izlemlerin ve fetal ekokardiyografinin yapil-
mastyla kolayca taninip, erken postnatal donemde
uygun tibbi yaklasim saglanarak kotii klinik seyir
onlenebilir. Burada kardiyak rabdomyom ve sakral
hamartomla klinige yansiyan TS’lu bir yenidogan
olgusu iki hastaligin sik birlikteligine dikkat cekmek
amactyla sunulmugtur.

OLGU SUNUMU

Yirmi bir yagindaki annenin ilk gebeliginden,
vajinal yolla, miadinda, 3400 g dogan kiz olgu post-
natal 12. giinde sakral bolgede kitle nedeniyle klini-
gimize yatirildi. Gelis fizik muayenesinde genel
durumu 1iyi, bilin¢ acik, vital bulgular stabil, deri ve
mukozalar intakt, norolojik bakisi normaldi. Sakral
bolgede ele gelen 3x4 cm yumusak kivamda kitle ve
mezokardiyak odakta duyulan 1-2/6° sistolik tiflirim
disindapatolojik muayene bulgusu yoktu. Oykiisiinden
prenatal donemde fetal ekokardiyografi yapilmadig,
fetal ultrasonografilerde ise sakral kitlenin tanimlan-
madig1 6grenildi. Bu dogrultuda yapilan sakral ultra-
sonografide 3x4 cm hamartamatoz kitle varligi dog-
rulandi. Sistolik iifiirim nedeniyle yapilan ekokardi-
yografik incelemede ise interventrikiiler septumda,
midmiiskiiler alanda rabdomyomla uyumlu 2.2x1.8
cm tiimoral kitle saptandi (Resim 1). Kardiyak moni-
torizasyonda ve Holter elektrokardiyografide aritmi
gozlenmeyen olgudan TS birlikteligi sliphesiyle iste-
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1 Distance= 187 ¢

Resim 1. Ekokardiyografi goriintiisii: Interventrikiiler septumda,
midmiiskiiler alanda 2,2x1,8 cm tiimoral kitle.

nen kranyal manyetik rezonans goriintlilemede
(MRG) serebral multipl kortikal tiiberler ve perivent-
rikiiler kiigtik boyutlu subependimal nodiiller saptan-
d1. Eslik edebilecek duysal kusurlar acisindan yapilan
g0z-gbz dibi muayenesi ve isitme taramasi normaldi.
Klinige yansiyan konviilziyonu olmayan olgunun
elektroensefalografik (EEG) incelemesinde de epi-
leptik aktiviteye rastlanmadi. Batin i¢i olasi diger
kitleleri taramak ve her iki bobregi degerlendirmek
tizere yapilan tiim batin ultrasonografisi ve bilgisa-
yarlt batin tomografisi olagandi. Ayrica olasi kemik
kistlerine yonelik istenen uzun kemik grafileri nor-
maldi. Postnatal 22. giinde sakral kitle total olarak
eksize edildi. Histopatolojik inceleme lipamatoz dif-
feransiyasyon gosteren hamartom lehine yorumlandi.
Izleminde noropatolojik bulguya rastlanmayan, arit-
mi gelistirmeyen olgu pediatrik kardiyoloji, ndroloji
ve onkoloji polikliniklerinde takip edilmek tizere 45
glinliikken taburcu edildi. Taburculuk sonrasi 3. ayda
poliklinik kontroliinde noropatolojik herhangi bir
bulguya rastlanmayan olgunun c¢ekilen elektrokardi-
yagrafisi normaldi. Ekokardiyografisinde ise kitlenin
interventrikiiler septumda, midmiiskiiler alanda
2.0x1.8 cm boyutlarinda oldugu ve degismedigi tes-
pit edildi. Ancak, aritmi ve kalp yetmezligi bulgulari-
na neden olmadig i¢in cerrahi miidahale diistiniilme-
di. Postnatal 6. ayda yapilan ekokardiyografik deger-
lendirmede tiimor boyutlarmin 1x1 cm.’e, 1 yas
kontroltinde ise 0,5x0,5 cm.’e kadar kiictildiigi goriil-
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di. Bu stire zarfinda olguda herhangi bir kardiyak
veya norolojik anormallik gézlenmedi. Olgu halen 2
yasinda olup, uzun dénem noérolojik sekeller agisin-
dan yakin takip edilmektedir.

TARTISMA

Cocukluk caginda goriilen primer kalp tiimorleri-
nin %89’unu rabdomyomlar olusturur. Ayrica fib-
romlar, hemanjiyomlar ve teratomlar da goriilebilir
(-47_ Kardiyak rabdomyomlar siklikla TS ile birlikte
goriliir ve bu hastaligin erken tanisi i¢in énemli bir
belirtectirler. Literatiirde kardiyak rabdomyom ile TS
birlikteligi %50-58 olarak belirtilmektedir. Yapilan
baz1 calismalarda bu oran %86’lara kadar ¢ikmakta-
dir 219 TS santral sinir sisteminde kortikal tuberler,
subependimal nodiiller, fasiyal anjiomyolipomlar,
subungual fibromlar, deride hipopigmente makiiller
ve Shagreen lekeleri, multipl retinal hamartomlar,
renal anjiyomiyolipomlar ve multipl renal Kkistler,
kemik kistleri, dental lekeler ve jinjival fibromlar ile
karakterize bir hastalik kompleksidir. Karakteristik
beyin lezyonu olan kortikal tiiberlere bagli erken
infantil donemde baglayan, tedaviye direngli, infantil
spazm tarz1 epileptik nobetler ve EEG’de hipsaritmi
bulgusu hastalik igin tipiktir. [lerleyen yaslarda myok-
lonik epilepsi, agir mental retardasyon ve otizm geli-
sebilir !V, Bir diger beyin lezyonu olan subependimal
nodiiller lateral ventrikiillerin duvarlar1 boyunca yer-
lesip zamanla kalsifiye olarak ventrikiiler kavite icine
dogru uzanirlar ve “damlayan mum” gdoriintiisiini
olugtururlar . Subependimal nodiiller %5-10 olguda
herhangi bir sorun olusturmasa da, bazen dev hiicreli
astrositoma donlislip, cerrahi miidahale gerektiren
obstriiktif hidrosefaliye yol agabilirler.

Yiiksek birliktelik oranlart nedeniyle kardiyak
rabdomyomlu hastalarin kesinlikle TS yontinden
arastirtlmasi gerekir. Fetal ekokardiyografiyle kardi-
yak kitle saptanan fetuslarda klasik ultrasonografiyle
serebral ve renal lezyonlar1 gérmek miimkiin olma-
yabilir. Ancak, fetal MRG ile bu lezyonlar1 gorebil-
mek olasidir. Ayrica otozomal dominant kalitim
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nedeniyle aile bireylerinin de hastalik acisindan
taranmasi onemlidir 7>V, Bu baglamda hastamiz
sakral bolgede kitle nedeniyle klinigimize bagvurmus
ve kardiyak oskiiltasyonunda duyulan sistolik tifii-
riim nedeniyle yapilan ekokardiyografik incelemede
rabdomyom tanisi almustir. Oykiisiinden prenatal
donemde fetal ekokardiyografi yapilmadigi, fetal
ultrasonografilerde ise sakral kitlenin tanimlanmadi-
&1 6grenilmistir. Olast TS birlikteligi stiphesiyle iste-
nen kranyal MRG’de multipl kortikal tiiberler ve
subependimal nodiiller saptanmis ancak TS un diger
organ tutumlarina ait herhangi bir bulguya rastlanma-
mis, yalnizca sakral bolgeden eksize edilen tiimor
hamartomla uyumlu bulunmugtur. Hastamizin izlemi
boyunca klinige yansiyan néropatolojik bir bulgusu
olmamugtir.

Kardiyak rabdomyomlar kalpte tek kitle olarak
goriilebilseler de, siklikla multipl lezyonlar ya da
difftiz tutulum seklinde karsimiza cikarlar.
Rabdomyomlar genelde 32. gebelik haftasina kadar
ventrikiil ile birlikte biiytir, bundan sonraki dénemde
ise biiyiime hiz1 ventrikiiliin gerisinde kalir ve gére-
celi olarak kiiciiliir. Tiimoriin dogumdan sonra kiictl-
mesi gebeligin hormonal etkisinin sona ermesiyle
aciklanmaya calisilmaktadir 719, Postnatal dénem-
den sonra tiimor hacminde devamli kii¢iilme olmak-
ta, infant ve erken ¢ocukluk déneminde timor %80
rezoliisyona ugramaktadir. Ad6lesan oncesi donemde
%60, erigkin donemde %18 regresyon saptanmigtir
(0.2 Bader ve ark.’nin ¢aligmasinda, fetal ekokardi-
yografiyle 20 bebekte biiytikliigii 0.3x0.4 ile 5x3.2
cm arasinda degisen kardiyak tiimérler saptanmig, 10
bebekte (%50) tiimorler postnatal donemde spontan
regresyona ugramis, yalnizca bir bebekte ticlincii tri-
mesterde progresif bliylime gosteren tiimor igin
dogum sonrasi cerrahi rezeksiyon uygulanmigtir 9,
Di Liang ve ark. ise erken ¢ocukluk donemindeki 11
hastada toplam 29 timér saptamiglar ve bu tiimorle-
rin 14’iinde (%48) spontan regresyon gormiistiir 2.
Hastamizin ekokardiyografisinde tanimlanan kardi-
yak tiimori interventrikiiler septuma yerlesmis, rab-
domyomla uyumlu tek bir kitle olup, taburculuk

sonrast 3. ay kontroliinde aynen sebat etse de, 1
yasinda tamamen kaybolmustur.

Klinik olarak rabdomyomlar asemptomatik olabi-
lecegi gibi, ani kardiyak oliime neden olabilecek
kadar agir seyredebilirler. Klinik bulgular siklikla
tiimoriin biyiikligi, sayist ve lokalizasyonuna bagli-
dir. Kiiciik lezyonlar genelde asemptomatik seyreder.
Multipl tiimorler ise myokard icine ilerleyerek agir
kalp yetmezligi ve oliimle sonuglanabilirler. Wolff-
Parkinson-White sendromu, supraventrikiiler tagikar-
di, ventrikiiler tasikardi, atriyoventrikiiler blok ve
sinus nodu disfonksiyonu gibi ciddi disritmilere ya
da ventrikdl ¢ikis yolu obstriiksiyonuna neden olabi-
lirler. Bu gibi durumlarda acil cerrahi tedavi gerekli-
dir 119 Olgumuzun timari tan1 aldigr andan giinii-
miize kadar asemptomatik seyretmis, aritmi ve kalp
yetmezligine yol a¢gmamistir. Bu nedenle cerrahi
rezeksiyona gerek duyulmamustir.

Kardiyak ttimoérlerin tanisinda ekokardiyografi en
onemli non-invaziv tani aracidir. Ekokardiyografi
fetal donemde de kolaylikla yapilabilmekte ve timor
tanist intrauterin donemde de konabilmektedir. Ayrica
kardiyak tiimorlerin uzun dénem takibinde de en iyi
tanisal ara¢ ekokardiyografidir '¥. Hastalarda arit-
milerin takibi agisindan diizenli elektrokardiyografik
degerlendirme ve hatta Holter kayitlarinin alinmasi
da 6nemlidir. Son yillarda kullanima giren kardiyak
MRG non-invaziv ve uygulayicidan bagimsiz bir
tetkik olmasinin yani sira kitlelerin intramural kom-
ponentlerinin lokalizasyonunu, perikardiyal iligkile-
rini, ¢ikis yolu obstriiksiyonlarini ve ekstrakardiyak
kitleleri daha iyi gostermesi nedeniyle {stiin bir
gortintiileme yontemi olarak kabul edilmektedir.
Gulati ve ark.’nin yiiriittiigli bir caligmada, intrakar-
diyak kitleli 28 hastada kardiyak MRG ve ekokardi-
yografi uygulamalar1 teknik yeterlilik bakimindan
karsilagtirilmis ve ekokardiyografik incelemeyle 28
hastada 28 kitle saptanirken, MRG ile 34 kitle tespit
edilmigtir ', Hastamiz postnatal ekokardiyografi ile
tan1 alip izlenmis, kardiyak MRG’ye gerek duyulma-
mistir. Holter elektrokardiyografik kayitlarinda ise
kardiyak aritmiye rastlanmamusgtir.
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Kardiyak rabdomyomlarin tedavisinde, sempto-
matik hastalarda tan: konur konmaz cerrahi tedavi
onerilmektedir. Ciinki semptomatik olan olgularda
aritmi, ventrikiil ¢ikis yolu obstriiksiyonu ve konjes-
tif kalp yetmezligine bagli ani bebek 6liimt olabilir
(219 - Asemptomatik olgularin ise spontan rezorpsi-
yon oranlarinin yiiksek olmasi g6z 6ntinde bulundu-
rularak konservatif izlemi tavsiye edilmektedir. Biz
de asemptomatik olan hastamizi konservatif olarak
izledikten sonra, tlimériin kendiliginden kiictldigii-
nii gozlemledik.

Sonug olarak, kardiyak rabdomyomlar yenido-
ganlarda ve infantlarda benign ve siklikla asempto-
matik kardiyak tiimorlerdir. Ancak, ani kardiyak
Oliimle sonuclanan ciddi aritmilere yol acabilirler.
Ayrica eglik eden TS’a bagh epileptik ndbetler, men-
tal retardasyon ve duysal kusurlar gelisebildigi i¢in
detayli sistemik tarama gerektirir. Fetal ekokardiyog-
rafiyle kolayca tanmip, erken postnatal dénemde
uygun tibbi yaklasim saglanarak kotii klinik seyirin
onlenebildigi bu hastaliga oldukca ender goriilmesi
nedeniyle ve agir nérolojik sekellere neden olabile-
cek TS birlikteligi agisindan klinisyenlerin dikkatini
cekmek amaciyla burada yer verilmistir.
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