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Kardiyak rabdomyom ve sakral hamartomla kliniğe 
yansıyan tuberosklerozlu bir yenidoğan olgusu

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

Giriş: Kardiyak rabdomyom infantil dönemde en sık görülen benign, primer kalp tümörüdür. Tanı 
sıklıkla fetal veya erken infantil dönemde yapılan ekokardiyografiyle konur. Genellikle tüberosk-
leroz, sebasöz adenomlar, renal anjiomyolipomlar ve hamartomlar hastalığa eşlik eder. 
Tüberosklerozla ilişkisi %51-86 civarındadır. Bu nedenle tüberoskleroz saptanan tüm çocuklarda 
kardiyak görüntüleme veya kardiyak rabdomyom tespit edilenlerde kranyal görüntüleme esastır. 
Olgu: 21 yaşındaki annenin 1. gebeliğinden, miadında doğan kız olgu postnatal 12. günde sakral 
bölgede kitle nedeniyle yatırıldı. Fizik muayenesinde sakral bölgede ele gelen 3x4 cm, yumuşak 
kıvamlı kitlesi ultrasonografide hamartamatöz kitle olarak tanımlandı. Mezokardiyak odakta 
duyulan %1-2 sistolik üfürüm nedeniyle yapılan ekokardiyografik incelemede interventriküler 
septumda, midmüsküler alanda rabdomyomla uyumlu 2.2x1.8 cm kitle saptandı. Kardiyak moni-
törizasyonda ve Holter elektrokardiyografide aritmi gözlenmeyen olgudan tüberoskleroz birlikte-
liği şüphesiyle istenen kranyal manyetik rezonans görüntülemede multipl kortikal tüberler ve 
periventriküler subependimal hamartomlar tespit edildi. Postnatal 22. günde total eksizyon yapı-
lan sakral kitlenin histopatolojik incelemesi lipamatoz differansiyasyon gösteren hamartom lehi-
neydi. İzleminde nöropatolojik bulguya rastlanmayan, aritmi geliştirmeyen olgu pediatrik kardi-
yoloji, nöroloji ve onkoloji polikliniklerinde takip edilmek üzere 45 günlükken taburcu edildi. 
Yorum: Rabdomyomlar yenidoğanlarda sıklıkla asemptomatik seyreden kardiyak tümörlerdir. 
Ancak, ani bebek ölümüyle sonuçlanan ciddi aritmilere yol açabilirler. Ayrıca eşlik eden tübe-
roskleroza bağlı epileptik nöbetler, mental retardasyon ve duysal kusurlar gelişebilir. Fetal 
ekokardiyografiyle kolayca tanınıp, erken postnatal dönemde uygun tıbbi yaklaşım sağlanarak 
kötü klinik seyir önlenebilir.

Anahtar kelimeler: Kitle, kardiyak, yenidoğan, 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 12th day because of a palpable sacral mass. On physical examination 
a 3x4 cm 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 cm 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 22nd 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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 GiRiŞ

 Kardiyak rabdomyom, infant ve çocukluk döne-
minde en sık görülen iyi huylu, primer kalp tümörü 
olup, insidansı %0.27 olarak bildirilmektedir. Sıklıkla 
bir yaş altında ya da fetal ekokardiyografiyle antena-
tal dönemde tanı alır. Tümör genellikle çoklu olup, 
sağ ve sol ventrikül duvarına veya interventriküler 
septuma yerleşir (1-4). Kardiyak rabdomyomlu hasta-
larda genellikle tüberoskleroz (TS) kompleksinin 
parçaları olan sebasöz adenomlar ve renal anjiomyo-
lipomlar gibi çeşitli organ anomalileri de vardır. TS 
ile ilişkisi %51-86 civarındadır (2,3).
 TS, 1/10.000-1/20.000 canlı doğumda bir görülen, 
otozomal dominant geçişli kompleks bir hastalık gru-
budur. Olguların %60-80’i sporadik olup olguların 
2/3’sinde spontan genetik mutasyonlar gözlenebilir. 
Kromozom 9q34’te lokalize TSC1 geninin kodladığı 
hamartin ve kromozom 16p13’te lokalize TSC2 geni-
nin kodladığı tuberin proteinleri hücre içerisinde bir-
birine bağlanarak ortak işlev görürler (5). Bu nedenle 
bu genlerden herhangi birinde meydana gelen mutas-
yonlar bireylerde benzer hastalık tablosuna neden 
olabilir. Özellikle tüberin geni vücutta hücre çoğal-
ması ve değişiminden sorumludur. Bu bağlamda 
tuberin veya hamartinin kaybı veya disfonksiyonu 
vücutta hamartom adı verilen sayısız iyi huylu tümö-
rün oluşumuyla sonuçlanır. Özellikle fetal germinal 
matriks içinde yer alan kök hücrelerdeki sıra dışı gen 
geçişi sonucu, bu kök hücrelerden olacak normal 
gelişim, değişim ve göç olamadığından subependi-
mal alanda dağınık, kortekse kadar uzanan beyin 
bölgelerinde ise çizgisel veya nodüler nitelikte disp-
lastik lezyonlar izlenir (6). Bu hastalığın klasik üçlüsü 
epileptik nöbetler, mental retardasyon ve adenoma 
sebaseumdur (7). Ancak TS çok geniş klinik spektru-
ma sahip heterojen bir hastalıktır. Aynı aile içinde 
dahi ağır mental retardasyon ve durdurulamayan 
nöbetlerden, normal zekâ ve nöbetsiz yaşama kadar 
değişebilen bulgularla kliniğe yansıyabilir. Beyin ve 
cilt dışında, kalp, böbrekler, gözler, akciğerler ve 
kemik en sık etkilenen organlardır. 

 Yüksek birliktelik oranları nedeniyle intrakardi-
yak tümör saptanan olguların TS açısından incelen-
mesi önemlidir. TS saptanan tüm olgularda da kardi-
yak görüntüleme yapmayı akılda bulundurmak gerek-
lidir. Kardiyak tümörlerin çoğunun büyüme potansi-
yeli ve prognozu net olarak bilinmese de, uzun 
vadede kendilerini sınırlayıp spontan rezorbe olduk-
ları görülmüştür (8). Bu bağlamda kardiyak rabdom-
yomlar yenidoğanlarda ve infantlarda iyi huylu ve 
sıklıkla asemptomatik kardiyak tümörlerdir. Ancak, 
ani kardiyak ölümle sonuçlanabilen, medikal tedavi-
ye dirençli inatçı aritmilere ve konjestif kalp yetmez-
liğine yol açabilirler. Gebelik sırasında rutin ultraso-
nografik izlemlerin ve fetal ekokardiyografinin yapıl-
masıyla kolayca tanınıp, erken postnatal dönemde 
uygun tıbbi yaklaşım sağlanarak kötü klinik seyir 
önlenebilir. Burada kardiyak rabdomyom ve sakral 
hamartomla kliniğe yansıyan TS’lu bir yenidoğan 
olgusu iki hastalığın sık birlikteliğine dikkat çekmek 
amacıyla sunulmuştur.

 Olgu Sunumu

 Yirmi bir yaşındaki annenin ilk gebeliğinden, 
vajinal yolla, miadında, 3400 g doğan kız olgu post-
natal 12. günde sakral bölgede kitle nedeniyle klini-
ğimize yatırıldı. Geliş fizik muayenesinde genel 
durumu iyi, bilinç açık, vital bulguları stabil, deri ve 
mukozalar intakt, nörolojik bakısı normaldi. Sakral 
bölgede ele gelen 3x4 cm yumuşak kıvamda kitle ve 
mezokardiyak odakta duyulan 1-2/6° sistolik üfürüm 
dışında patolojik muayene bulgusu yoktu. Öyküsünden 
prenatal dönemde fetal ekokardiyografi yapılmadığı, 
fetal ultrasonografilerde ise sakral kitlenin tanımlan-
madığı öğrenildi. Bu doğrultuda yapılan sakral ultra-
sonografide 3x4 cm hamartamatöz kitle varlığı doğ-
rulandı. Sistolik üfürüm nedeniyle yapılan ekokardi-
yografik incelemede ise interventriküler septumda, 
midmüsküler alanda rabdomyomla uyumlu 2.2x1.8 
cm tümoral kitle saptandı (Resim 1). Kardiyak moni-
törizasyonda ve Holter elektrokardiyografide aritmi 
gözlenmeyen olgudan TS birlikteliği şüphesiyle iste-
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nen kranyal manyetik rezonans görüntülemede 
(MRG) serebral multipl kortikal tüberler ve perivent-
riküler küçük boyutlu subependimal nodüller saptan-
dı. Eşlik edebilecek duysal kusurlar açısından yapılan 
göz-göz dibi muayenesi ve işitme taraması normaldi. 
Kliniğe yansıyan konvülziyonu olmayan olgunun 
elektroensefalografik (EEG) incelemesinde de epi-
leptik aktiviteye rastlanmadı. Batın içi olası diğer 
kitleleri taramak ve her iki böbreği değerlendirmek 
üzere yapılan tüm batın ultrasonografisi ve bilgisa-
yarlı batın tomografisi olağandı. Ayrıca olası kemik 
kistlerine yönelik istenen uzun kemik grafileri nor-
maldi. Postnatal 22. günde sakral kitle total olarak 
eksize edildi. Histopatolojik inceleme lipamatoz dif-
feransiyasyon gösteren hamartom lehine yorumlandı. 
İzleminde nöropatolojik bulguya rastlanmayan, arit-
mi geliştirmeyen olgu pediatrik kardiyoloji, nöroloji 
ve onkoloji polikliniklerinde takip edilmek üzere 45 
günlükken taburcu edildi. Taburculuk sonrası 3. ayda 
poliklinik kontrolünde nöropatolojik herhangi bir 
bulguya rastlanmayan olgunun çekilen elektrokardi-
yagrafisi normaldi. Ekokardiyografisinde ise kitlenin 
interventriküler septumda, midmüsküler alanda 
2.0x1.8 cm boyutlarında olduğu ve değişmediği tes-
pit edildi. Ancak, aritmi ve kalp yetmezliği bulguları-
na neden olmadığı için cerrahi müdahale düşünülme-
di. Postnatal 6. ayda yapılan ekokardiyografik değer-
lendirmede tümör boyutlarının 1x1 cm.’e, 1 yaş 
kontrolünde ise 0,5x0,5 cm.’e kadar küçüldüğü görül-

dü. Bu süre zarfında olguda herhangi bir kardiyak 
veya nörolojik anormallik gözlenmedi. Olgu halen 2 
yaşında olup, uzun dönem nörolojik sekeller açısın-
dan yakın takip edilmektedir. 

 TARTıŞMA

 Çocukluk çağında görülen primer kalp tümörleri-
nin %89’unu rabdomyomlar oluşturur. Ayrıca fib-
romlar, hemanjiyomlar ve teratomlar da görülebilir 
(1-4,7). Kardiyak rabdomyomlar sıklıkla TS ile birlikte 
görülür ve bu hastalığın erken tanısı için önemli bir 
belirteçtirler. Literatürde kardiyak rabdomyom ile TS 
birlikteliği %50-58 olarak belirtilmektedir. Yapılan 
bazı çalışmalarda bu oran %86’lara kadar çıkmakta-
dır (3,9,10). TS santral sinir sisteminde kortikal tuberler, 
subependimal nodüller, fasiyal anjiomyolipomlar, 
subungual fibromlar, deride hipopigmente maküller 
ve Shagreen lekeleri, multipl retinal hamartomlar, 
renal anjiyomiyolipomlar ve multipl renal kistler, 
kemik kistleri, dental lekeler ve jinjival fibromlar ile 
karakterize bir hastalık kompleksidir. Karakteristik 
beyin lezyonu olan kortikal tüberlere bağlı erken 
infantil dönemde başlayan, tedaviye dirençli, infantil 
spazm tarzı epileptik nöbetler ve EEG’de hipsaritmi 
bulgusu hastalık için tipiktir. İlerleyen yaşlarda myok-
lonik epilepsi, ağır mental retardasyon ve otizm geli-
şebilir (11). Bir diğer beyin lezyonu olan subependimal 
nodüller lateral ventriküllerin duvarları boyunca yer-
leşip zamanla kalsifiye olarak ventriküler kavite içine 
doğru uzanırlar ve “damlayan mum” görüntüsünü 
oluştururlar (5). Subependimal nodüller %5-10 olguda 
herhangi bir sorun oluşturmasa da, bazen dev hücreli 
astrositoma dönüşüp, cerrahi müdahale gerektiren 
obstrüktif hidrosefaliye yol açabilirler. 
 Yüksek birliktelik oranları nedeniyle kardiyak 
rabdomyomlu hastaların kesinlikle TS yönünden 
araştırılması gerekir. Fetal ekokardiyografiyle kardi-
yak kitle saptanan fetuslarda klasik ultrasonografiyle 
serebral ve renal lezyonları görmek mümkün olma-
yabilir. Ancak, fetal MRG ile bu lezyonları görebil-
mek olasıdır. Ayrıca otozomal dominant kalıtım 

Resim 1. ekokardiyografi görüntüsü: interventriküler septumda, 
midmüsküler alanda 2,2×1,8 cm tümoral kitle.
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nedeniyle aile bireylerinin de hastalık açısından 
taranması önemlidir (7,10,11). Bu bağlamda hastamız 
sakral bölgede kitle nedeniyle kliniğimize başvurmuş 
ve kardiyak oskültasyonunda duyulan sistolik üfü-
rüm nedeniyle yapılan ekokardiyografik incelemede 
rabdomyom tanısı almıştır. Öyküsünden prenatal 
dönemde fetal ekokardiyografi yapılmadığı, fetal 
ultrasonografilerde ise sakral kitlenin tanımlanmadı-
ğı öğrenilmiştir. Olası TS birlikteliği şüphesiyle iste-
nen kranyal MRG’de multipl kortikal tüberler ve 
subependimal nodüller saptanmış ancak TS’un diğer 
organ tutumlarına ait herhangi bir bulguya rastlanma-
mış, yalnızca sakral bölgeden eksize edilen tümör 
hamartomla uyumlu bulunmuştur. Hastamızın izlemi 
boyunca kliniğe yansıyan nöropatolojik bir bulgusu 
olmamıştır. 
 Kardiyak rabdomyomlar kalpte tek kitle olarak 
görülebilseler de, sıklıkla multipl lezyonlar ya da 
diffüz tutulum şeklinde karşımıza çıkarlar. 
Rabdomyomlar genelde 32. gebelik haftasına kadar 
ventrikül ile birlikte büyür, bundan sonraki dönemde 
ise büyüme hızı ventrikülün gerisinde kalır ve göre-
celi olarak küçülür. Tümörün doğumdan sonra küçül-
mesi gebeliğin hormonal etkisinin sona ermesiyle 
açıklanmaya çalışılmaktadır (7-10). Postnatal dönem-
den sonra tümör hacminde devamlı küçülme olmak-
ta, infant ve erken çocukluk döneminde tümör %80 
rezolüsyona uğramaktadır. Adölesan öncesi dönemde 
%60, erişkin dönemde %18 regresyon saptanmıştır 
(10,12). Bader ve ark.’nın çalışmasında, fetal ekokardi-
yografiyle 20 bebekte büyüklüğü 0.3x0.4 ile 5x3.2 
cm arasında değişen kardiyak tümörler saptanmış, 10 
bebekte (%50) tümörler postnatal dönemde spontan 
regresyona uğramış, yalnızca bir bebekte üçüncü tri-
mesterde progresif büyüme gösteren tümör için 
doğum sonrası cerrahi rezeksiyon uygulanmıştır (10). 
Di Liang ve ark. ise erken çocukluk dönemindeki 11 
hastada toplam 29 tümör saptamışlar ve bu tümörle-
rin 14’ünde (%48) spontan regresyon görmüştür (12). 
Hastamızın ekokardiyografisinde tanımlanan kardi-
yak tümörü interventriküler septuma yerleşmiş, rab-
domyomla uyumlu tek bir kitle olup, taburculuk 

sonrası 3. ay kontrolünde aynen sebat etse de, 1 
yaşında tamamen kaybolmuştur. 
 Klinik olarak rabdomyomlar asemptomatik olabi-
leceği gibi, ani kardiyak ölüme neden olabilecek 
kadar ağır seyredebilirler. Klinik bulgular sıklıkla 
tümörün büyüklüğü, sayısı ve lokalizasyonuna bağlı-
dır. Küçük lezyonlar genelde asemptomatik seyreder. 
Multipl tümörler ise myokard içine ilerleyerek ağır 
kalp yetmezliği ve ölümle sonuçlanabilirler. Wolff- 
Parkinson-White sendromu, supraventriküler taşikar-
di, ventriküler taşikardi, atriyoventriküler blok ve 
sinus nodu disfonksiyonu gibi ciddi disritmilere ya 
da ventrikül çıkış yolu obstrüksiyonuna neden olabi-
lirler. Bu gibi durumlarda acil cerrahi tedavi gerekli-
dir (10-15). Olgumuzun tümörü tanı aldığı andan günü-
müze kadar asemptomatik seyretmiş, aritmi ve kalp 
yetmezliğine yol açmamıştır. Bu nedenle cerrahi 
rezeksiyona gerek duyulmamıştır.
 Kardiyak tümörlerin tanısında ekokardiyografi en 
önemli non-invaziv tanı aracıdır. Ekokardiyografi 
fetal dönemde de kolaylıkla yapılabilmekte ve tümör 
tanısı intrauterin dönemde de konabilmektedir. Ayrıca 
kardiyak tümörlerin uzun dönem takibinde de en iyi 
tanısal araç ekokardiyografidir (6,15). Hastalarda arit-
milerin takibi açısından düzenli elektrokardiyografik 
değerlendirme ve hatta Holter kayıtlarının alınması 
da önemlidir. Son yıllarda kullanıma giren kardiyak 
MRG non-invaziv ve uygulayıcıdan bağımsız bir 
tetkik olmasının yanı sıra kitlelerin intramural kom-
ponentlerinin lokalizasyonunu, perikardiyal ilişkile-
rini, çıkış yolu obstrüksiyonlarını ve ekstrakardiyak 
kitleleri daha iyi göstermesi nedeniyle üstün bir 
görüntüleme yöntemi olarak kabul edilmektedir. 
Gulati ve ark.’nın yürüttüğü bir çalışmada, intrakar-
diyak kitleli 28 hastada kardiyak MRG ve ekokardi-
yografi uygulamaları teknik yeterlilik bakımından 
karşılaştırılmış ve ekokardiyografik incelemeyle 28 
hastada 28 kitle saptanırken, MRG ile 34 kitle tespit 
edilmiştir (14). Hastamız postnatal ekokardiyografi ile 
tanı alıp izlenmiş, kardiyak MRG’ye gerek duyulma-
mıştır. Holter elektrokardiyografik kayıtlarında ise 
kardiyak aritmiye rastlanmamıştır.
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 Kardiyak rabdomyomların tedavisinde, sempto-
matik hastalarda tanı konur konmaz cerrahi tedavi 
önerilmektedir. Çünkü semptomatik olan olgularda 
aritmi, ventrikül çıkış yolu obstrüksiyonu ve konjes-
tif kalp yetmezliğine bağlı ani bebek ölümü olabilir 
(12-14). Asemptomatik olguların ise spontan rezorpsi-
yon oranlarının yüksek olması göz önünde bulundu-
rularak konservatif izlemi tavsiye edilmektedir. Biz 
de asemptomatik olan hastamızı konservatif olarak 
izledikten sonra, tümörün kendiliğinden küçüldüğü-
nü gözlemledik.
 Sonuç olarak, kardiyak rabdomyomlar yenido-
ğanlarda ve infantlarda benign ve sıklıkla asempto-
matik kardiyak tümörlerdir. Ancak, ani kardiyak 
ölümle sonuçlanan ciddi aritmilere yol açabilirler. 
Ayrıca eşlik eden TS’a bağlı epileptik nöbetler, men-
tal retardasyon ve duysal kusurlar gelişebildiği için 
detaylı sistemik tarama gerektirir. Fetal ekokardiyog-
rafiyle kolayca tanınıp, erken postnatal dönemde 
uygun tıbbi yaklaşım sağlanarak kötü klinik seyirin 
önlenebildiği bu hastalığa oldukça ender görülmesi 
nedeniyle ve ağır nörolojik sekellere neden olabile-
cek TS birlikteliği açısından klinisyenlerin dikkatini 
çekmek amacıyla burada yer verilmiştir. 
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