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Fetal Kardiyak Rabdomyom ile
Tuberoz Skleroz Birlikteligi

Fetal Cardiac Rhabdomyoma with
Tuberous Sclerosis: A Case Report

OZET 22 yaginda, G2P1, 26 gebelik haftasindaki olgu ilk kez yapilan antenatal tetkiklerinde fetal
kardiak kitle saptanmasi tizerine klinigimize bagvurdu. Fetal ekokardiogramda intraventrikiiler
septumda ileri derecede hipertrofi ve sag atriumda 23 mm kitle saptandi. Ayirici tani igin yapilan
fetal manyetik resonans goriintiilemede (fetal MRG) tuberoz sklerotik lezyonlar saptandi. 36.gebe-
lik haftasinda hidrops fetalis gelisen olgu sezaryen sectio ile dogurtuldu. 5.dakika APGAR skoru 3
olan yenidogana kardiopulmoner resustasyon uygulandi. Postpartum 1. saatte exitus gelisti. Rabdo-
miyom, ¢ocuklarda en sik goriilen primer kalp tiimorii olup tiiberoz skleroz, sebaséz adenomlar ve
renal anjiyomiyolipomlar gibi anomaliler siklikla eslik edebilir. Sunulan olgu intrauterin olarak {il-
kemizde tanisi konulan tigiincii tuberoz skleroz olgusudur.

Anahtar Kelimeler: Prenatal tani, kalp neoplazileri, tuberoz skleroz,
manyetik rezonans goriintiileme

ABSTRACT A 22 years old, gravida 2-paral case at 26th gestational weeks of pregnancy was estab-
lished fetal cardiac mass during antenatal investigations, and attended our clinic. Extreme hyper-
trophy at interventricular septum, and 23 mm mass in right atrium was established in fetal
echocardiogram. The tuberous sclerotic lesions were found at fetal cranial MRI which was done for
differential diagnosis. The case developed hydrops foetalis at 36th weeks and was delivered by ce-
sarean section. Cardio-pulmoner resuscitation was applied to neonate whose 5th minute APGAR
score was 3. Exitus was developed at the end of postpartum 1st hour. Rhabdomyoma which is the
most common primer cardiac tumor could often accompany the anomalies like tuberous sclerosis,
sebaseous adenomas and angiolipomas. The presented case is the third intrauterine diagnosed tu-
berous sclerosis case in our country.

Key Words: Prenatal diagnosis, heart neoplasms, tuberous sclerosis,
magnetic resonance imaging.
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ardiyak tiimorler tiim yas gruplarinda oldukga nadir olup, preva-
lans1 1/10.000’dir.! Intrauterin tan1 konan kardiyak patolojilerin
%12’sini kardiyak tiimorler olusturur. Rabdomiyom, bebek ve fe-
tuslarda en sik rastlanan primer kalp tiimoridiir, siklikla tuberoz skle-
rozlu hastalarda goriiliir.? Kardiyak rabdomiyoma tiiberoz skleroz diginda
sebasdz adenomlar, renal anjiyomiyolipomlar gibi baska anomaliler de

eslik edebilir.

Tuberoskleroz beyin, bobrek, pankreas ve sebase bezler gibi ¢oklu
organ tutulumu yapan, hamartom ve diigitk grade’li neoplazilere yol agan,
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FETAL KARDIYAK RABDOMIYOM ILE TUBEROZ SKLEROZ BIRLIKTELIGI

otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. Sik-
l1g1 6000 canli dogumda birdir.? En 6nemli mor-
bidite kaynag santral sinir sistemi tutulumu ile
gelisir. Intrauterin ve neonatal dénemde tube-
roskleroz tanisina yol agan en 6nemli bulgu kar-
diyak kitle saptanmasidir. Serebral ve renal
lezyonlara intrauterin déonemde ultrasonografi ile
tani konulmas: giigtiir. Manyetik rezonans goriin-
tiileme yontemleri ile prenatal donemde de tani
konulabilmektedir.*

Literatiirde rabdomyom ve tuberoskleroz
birlikteligi olan olgular bulunmaktadir. Burada
intrauterin donemde fetal kraniyal manyetik re-
zonans goriintiileme ile tanis1 konulan fetal rab-
domyomun eslik ettigi tuberoskleroz olgusu
sunuldu.

OLGU SUNUMU

22 yasinda, gravida 2- parite 1, ilk antenatal kont-
rolii dig merkezde 21. gebelik haftasinda yapilan
hasta obstetrik ultrasonografisinde kitle saptan-
mast {izerine ileri tetkik ve tedavi i¢in 26 gebelik
haftasinda poliklinigimize bagvurdu. Ozge¢mi-
sinde sistemik hastalik ve abdominal sezaryen di-
sinda operasyonu yoktu. Soy ge¢misinde genetik,
metabolik ve kronik hastalik 6ykiisii yoktu. Fizik
ve jinekolojik muayenesinde ek patoloji saptan-
madi. Yapilan laboratuvar testlerinde patoloji bu-
lunmadi. Paternal-maternal genetik karyotip
normaldi. Maternal ekokardiografide 1. derece
mitral yetmezlik mevcuttu, paternal ekokardio-
grafi normaldi.

Obstetrik ultrasonografide 25 hafta+5 giin ile
uyumlu fetal biyometride tek canl fetiis saptanda.
Doppler kan akimlar1 normal bulundu. Fetal kar-
diyak aktivite ritmik olup, kardiyak ventrikil du-
vari ileri derecede kalin gozlendi. Eslik eden fetal
anomali saptanmadi. Fetal ekokardiografide; intra-
ventrikiiler septumun ileri derecede hipertrofik ve
ekojenitesinin artmis oldugu, sag atriuma uzanim
gosteren 23 mm intra-kardiyak kitle varhig: goz-
lendi. AV kapaklar ve ventrikiil i¢i akim gradiyenti
normaldi (Resim 1).

Pediatrik kardiyoloji ve kalp damar cerrahisi
ile yapilan konsiiltasyonlar sonucunda fetal kardi-
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RESIM 1: Fetal Ekokardiogramda kitlenin gérinimd.

yak rabdomiyom 6n tanisi konuldu. Rabdomiyoma
eslik edebilen noérolojik hastaliklar nedeniyle pedi-
atrik noroloji konsiiltasyonu ve fetal kranial man-
yetik rezonans goriintiileme istendi. Sagda lateral
ventrikiil duvarinda subependimal nodiil saptand.
Sag frontal lop posteriorunda kortikal ve beyaz cev-
herde glial degisimler izlendi. Bu bulgular tube-
roskleroz lehine yorumlandi (Resim 2,3,4).

Aileye prognoz ile iligkili danigmanlik verildi.
Ailenin istegi ile gebeligin devamina karar verilen
olgunun izleminde 34. gebelik haftasinda nonim-
mun hidrops fetalis gelisti. 35. gebelik haftasinda
spontan dogum eyleminin baglamas: iizerine, gegi-
rilmis sezaryen Oykiisii nedeniyle abdominal se-
zaryen uygulandi. APGAR skoru 3 olan yenidogana
resiisitasyon yapildi, yanit alinamadi, postpartum
1. saatte eksitus kabul edildi. Histopatolojik olarak
tuberoz skleroz tanisi dogrulandi.

TARTISMA

Rabdomiyom en sik intrauterin tani konan kalp
timoridir.* Rabdomiyomlarin neoplazik yapisi
tartismalidir, embriyonal purkinje hiicrelerinin
asir1 ¢ogalmasindan kaynaklandig: kabul edilir.
Histopatolojik olarak hamartom sinifinda yer alir.
Kalbi multiple, diffiiz ya da tek kitle halinde tuta-
bilir. En 6nemli tan1 yontemi ekokardiyografidir.
Sunulan olguda ekokardiyografide tek kardiyak
kitle ve interventrikuler alanda diffuz kalinlagma
saptanmistir.
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RESIM 2,3,4: Fetal kranial tuberoz skleroz lezyonlarinin manyetik rezonans goruntleri.

Intrauterin izlemde fetal rabdomiyomlarin 32.
gebelik haftasina kadar ventrikiil ile beraber biiyii-
diigl, sonrasinda biiytime hizinin ventrikiil biyii-
mesinin gerisinde kalmasi nedeniyle goreceli
olarak kii¢iildiigii izlenir. Olgularin postpartum 4
yila kadar %70’inde, 4 yi1ldan sonra da %17’sinde
gerileme gozlenmektedir. Dogumdan sonraki kii-
¢lilmenin nedeni gebelige bagl hormonal degisim
ile agiklanmaktadir.> Rabdomyomlar neonatal d6-
nemde asemptomatik olabilecegi gibi ani kardiyak
6lime neden olabilecek 6l¢iide ciddi aritmilere de
yol acabilir. Prognozu timérin biyiikligi, sayisy
ve lezyonlarin lokalizasyonu belirlemektedir.
Ancak prognoz acisindan giivenilir tiimor biiyiik-
lagi esik degeri bulunamamigtir.®

Literatiirde yayinlanmis intrauterin tani alan
138 rabdomiyom olgusunun metaanalizinde, olgu-
larin %86’sinin 24. gebelik haftasindan sonra tani
aldig1, %64’inde tuberoz skleroz birlikteligi,
%77’sinde aile oykiisiiniin olmadig: bildirilmistir.
Tuberoz skleroz ile birlikte olan olgularda multipl
rabdomiyom siklig1 daha fazla saptanmigtir. inu-
tero kaybedilen fetuslarda disritmi ve hidrops daha
sik tespit edilmis olup, ortalama tiimor buytklik-
leri de daha fazladir (canh doganlarda ortalama bii-
yiiklik 18,5 + 11,2 iken inutero kaybedilenlerde
32,6+12,5 dir).” Sunulan olguda kardiyak rabdomi-
yom 23 mm biiyiikliikte tek kitle halinde 25. gebe-
lik haftasinda taninmistir, tani kondugunda
disritmi ve hidrops bulunmamaktaydi.

Prenatal donemde kardiak rabdomiyom sap-
tanmasi tuberoz skleroz erken tanisi i¢in 6nemli bir
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ipucu olabilir. Cesitli serilerde kardiyak tiimorlii fe-
tuslarin %52-79’unda tuberoz skleroz bildirilmig-
tir.2#® Tuberoz skleroz tanisi igin en az iki
karakteristik lezyon varlig1 (iki beyin, deri, retina
hamartomu gibi), iki farkli organda en az bir ka-
rakteristik hamartom varlig: veya 1. derece akra-
balardan birinde kesin hastalik varliginda tek bir
organ tutulumu olmasi yeterlidir.” Rabdomiyom-
larla birlikteligi, tiimoriin tedavi yaklagimlarinda
etkili olabilir. Prognozu tutulan organin etkilenme
derecesine baghdir. Tedavi semptomatiktir.

Tuberoz skleroz hastaligina tiimor supresor
genleri TSC1 ve TSC2’'de gelisen mutasyonlar yol
acmaktadir. Olgularin %80’i yeni mutasyon ile olu-
sur.? Tuberoz skleroz geni i¢in paternal ve maternal
genetik tarama yapilmasi énerilmelidir.” Molekii-
ler genetik arastirma olanag: bulunmadig: i¢in tu-
beroz skleroz genleri bakilamamistir. Sunulan
olguda aile 6ykiistiniin bulunmamasiyla yeni mu-
tasyon distiniilmiistiir.

Ossifikasyonun ultrasonografik goriintii kali-
tesine olumsuz etkisinden ka¢inmak icin kraniyal
degerlendirmede manyetik rezonans goriintiilleme
tercih edilir. Son yillarda fetal intrauterin manye-
tik rezonans goriintiileme yontemlerinin artan kul-
lanim ile erken dénemde tuberosklerozlu olgulara
tan1 konulabilmekte, uygun tedavi ve izlem yakla-
sumlar1 belirlenebilmektedir.!%!!

Sunulan olgu tilkemizde intrauterin dénemde
fetal kraniyal manyetik rezonans goriintiileme ile
tanis: konulan {i¢iincii fetal rabdomyomun eslik et-

tigi tuberoskleroz olgusudur.'®!?
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