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ardiyak tümörler tüm yaş gruplarında oldukça nadir olup, preva-
lansı 1/10.000’dir.1 İntrauterin tanı konan kardiyak patolojilerin
%12’sini kardiyak tümörler oluşturur. Rabdomiyom, bebek ve fe-

tuslarda en sık rastlanan primer kalp tümörüdür, sıklıkla tuberoz skle-
rozlu hastalarda görülür.2 Kardiyak rabdomiyoma tüberoz skleroz dışında
sebasöz adenomlar, renal anjiyomiyolipomlar gibi başka anomaliler de
eşlik edebilir. 

Tuberoskleroz beyin, böbrek, pankreas ve sebase bezler gibi çoklu
organ tutulumu yapan, hamartom ve düşük grade’li neoplazilere yol açan,
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Tuberoz Skleroz Birlikteliği

ÖZET 22 ya şın da, G2P1, 26 ge be lik haf ta sın da ki ol gu ilk kez ya pı lan an te na tal tet kik le rin de fe tal
kar di ak kit le sap tan ma sı üze ri ne kli ni ği mi ze baş vur du. Fe tal eko kar di og ram da  in tra ven tri kü ler
sep tum da ile ri de re ce de hi per tro fi ve sağ at ri um da 23 mm kit le sap tan dı. Ayı rı cı ta nı için ya pı lan
fe tal man ye tik re so nans gö rün tü le me de (fe tal MRG) tu be roz skle ro tik lez yon lar sap tan dı. 36.ge be -
lik haf ta sın da hid rops fe ta lis ge li şen ol gu se zar yen sec ti o ile do ğur tul du. 5.da ki ka AP GAR sko ru 3
olan ye ni do ğa na kar di o pul mo ner re sus tas yon uy gu lan dı. Post par tum 1. sa at te exi tus ge liş ti. Rab do -
mi yom, ço cuk lar da en sık gö rü len pri mer kalp tü mö rü olup tü be roz skle roz, se ba söz ade nom lar ve
re nal an ji yo mi yo li pom lar gi bi ano ma li ler sık lık la eş lik ede bi lir. Su nu lan ol gu in tra u te rin ola rak ül -
ke miz de ta nı sı ko nu lan üçün cü tu be roz skle roz ol gu su dur.

Anah tar Ke li me ler: Pre na tal ta nı, kalp ne op la zi le ri, tu be roz skle roz, 
man ye tik re zo nans gö rün tü le me

ABS TRACT A 22 ye ars old, gra vi da 2-pa ra1 ca se at 26th ges ta ti o nal we eks of preg nancy was es tab-
lis hed fe tal car di ac mass du ring an te na tal in ves ti ga ti ons, and at ten ded our cli nic. Ex tre me hyper -
trophy at in ter ven tri cu lar sep tum, and 23 mm mass in right at ri um was es tab lis hed in fe tal
ec ho car di og ram. The tu be ro us scle ro tic le si ons we re fo und at fe tal cra ni al MRI which was do ne for
dif fe ren ti al di ag no sis.  The ca se de ve lo ped hydrops fo e ta lis at 36th we eks and was de li ve red by ce-
sa re an sec ti on. Car di o-pul mo ner re sus ci ta ti on was app li ed to ne o na te who se 5th mi nu te AP GAR
sco re was 3. Exi tus was de ve lo ped at the end of post par tum 1st ho ur.  Rhab dom yo ma which is the
most com mon pri mer car di ac tu mor co uld of ten ac com pany the ano ma li es li ke tu be ro us scle ro sis,
se ba se o us ade no mas and an gi o li po mas. The pre sen ted ca se is the third in tra u te ri ne di ag no sed tu -
be ro us scle ro sis ca se in our co untry.
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OLGU SUNUMU   



otozomal dominant kalıtılan bir hastalıktır. Sık-
lığı 6000 canlı doğumda birdir.3 En önemli mor-
bidite kaynağı santral sinir sistemi tutulumu ile
gelişir. İntrauterin ve neonatal dönemde tube-
roskleroz tanısına yol açan en önemli bulgu kar-
diyak kitle saptanmasıdır. Serebral ve renal
lezyonlara intrauterin dönemde ultrasonografi ile
tanı konulması güçtür. Manyetik rezonans görün-
tüleme yöntemleri ile prenatal dönemde de tanı
konulabilmektedir.4

Literatürde rabdomyom ve tuberoskleroz
birlikteliği olan olgular bulunmaktadır. Burada
intrauterin dönemde fetal kraniyal manyetik re-
zonans görüntüleme ile tanısı konulan fetal rab-
domyomun eşlik ettiği tuberoskleroz olgusu
sunuldu.

OLGU SUNUMU

22 yaşında, gravida 2- parite 1, ilk antenatal kont-
rolü dış merkezde 21. gebelik haftasında yapılan
hasta obstetrik ultrasonografisinde kitle saptan-
ması üzerine ileri tetkik ve tedavi için 26 gebelik
haftasında polikliniğimize başvurdu. Özgeçmi-
şinde sistemik hastalık ve abdominal sezaryen dı-
şında operasyonu yoktu. Soy geçmişinde genetik,
metabolik ve kronik hastalık öyküsü yoktu. Fizik
ve jinekolojik muayenesinde ek patoloji saptan-
madı. Yapılan laboratuvar testlerinde patoloji bu-
lunmadı. Paternal-maternal genetik karyotip
normaldi. Maternal ekokardiografide 1. derece
mitral yetmezlik mevcuttu, paternal ekokardio-
grafi normaldi.

Obstetrik ultrasonografide 25 hafta+5 gün ile
uyumlu fetal biyometride tek canlı fetüs saptandı.
Doppler kan akımları normal bulundu. Fetal kar-
diyak aktivite ritmik olup, kardiyak ventrikül du-
varı ileri derecede kalın gözlendi. Eşlik eden fetal
anomali saptanmadı. Fetal ekokardiografide; intra-
ventriküler septumun ileri derecede hipertrofik ve
ekojenitesinin artmış olduğu, sağ atriuma uzanım
gösteren 23 mm intra-kardiyak kitle varlığı göz-
lendi. AV kapaklar ve ventrikül içi akım gradiyenti
normaldi (Resim 1). 

Pediatrik kardiyoloji ve kalp damar cerrahisi
ile yapılan konsültasyonlar sonucunda fetal kardi-

yak rabdomiyom ön tanısı konuldu. Rabdomiyoma
eşlik edebilen nörolojik hastalıklar nedeniyle pedi-
atrik nöroloji konsültasyonu ve fetal kranial man-
yetik rezonans görüntüleme istendi. Sağda lateral
ventrikül duvarında subependimal nodül saptandı.
Sağ frontal lop posteriorunda kortikal ve beyaz cev-
herde glial değişimler izlendi. Bu bulgular tube-
roskleroz lehine yorumlandı (Resim 2,3,4).

Aileye prognoz ile ilişkili danışmanlık verildi.
Ailenin isteği ile gebeliğin devamına karar verilen
olgunun izleminde 34. gebelik haftasında nonim-
mun hidrops fetalis gelişti. 35. gebelik haftasında
spontan doğum eyleminin başlaması üzerine, geçi-
rilmiş sezaryen öyküsü nedeniyle abdominal se-
zaryen uygulandı. APGAR skoru 3 olan yenidoğana
resüsitasyon yapıldı, yanıt alınamadı, postpartum
1. saatte eksitus kabul edildi. Histopatolojik olarak
tuberoz skleroz tanısı doğrulandı.

TARTIŞMA

Rabdomiyom en sık intrauterin tanı konan kalp
tümörüdür.4 Rabdomiyomların neoplazik yapısı
tartışmalıdır, embriyonal purkinje hücrelerinin
aşırı çoğalmasından kaynaklandığı kabul edilir.
Histopatolojik olarak hamartom sınıfında yer alır.
Kalbi multiple, diffüz ya da tek kitle halinde tuta-
bilir. En önemli tanı yöntemi ekokardiyografidir.
Sunulan olguda ekokardiyografide tek kardiyak
kitle ve interventrikuler alanda diffuz kalınlaşma
saptanmıştır. 
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RESİM 1: Fetal Ekokardiogramda kitlenin görünümü.
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İntrauterin izlemde fetal rabdomiyomların 32.
gebelik haftasına kadar ventrikül ile beraber büyü-
düğü, sonrasında büyüme hızının ventrikül büyü-
mesinin gerisinde kalması nedeniyle göreceli
olarak küçüldüğü izlenir. Olguların postpartum 4
yıla kadar %70’inde, 4 yıldan sonra da %17’sinde
gerileme gözlenmektedir. Doğumdan sonraki kü-
çülmenin nedeni gebeliğe bağlı hormonal değişim
ile açıklanmaktadır.5 Rabdomyomlar neonatal dö-
nemde asemptomatik olabileceği gibi ani kardiyak
ölüme neden olabilecek ölçüde ciddi aritmilere de
yol açabilir. Prognozu tümörün büyüklüğü, sayısı
ve lezyonların lokalizasyonu belirlemektedir.
Ancak prognoz açısından güvenilir tümör büyük-
lüğü eşik değeri bulunamamıştır.6

Literatürde yayınlanmış intrauterin tanı alan
138 rabdomiyom olgusunun metaanalizinde, olgu-
ların %86’sının 24. gebelik haftasından sonra tanı
aldığı, %64’ünde tuberoz skleroz birlikteliği,
%77’sinde aile öyküsünün olmadığı bildirilmiştir.
Tuberoz skleroz ile birlikte olan olgularda multipl
rabdomiyom sıklığı daha fazla saptanmıştır. İnu-
tero kaybedilen fetuslarda disritmi ve hidrops daha
sık tespit edilmiş olup, ortalama tümör büyüklük-
leri de daha fazladır (canlı doğanlarda ortalama bü-
yüklük 18,5 ± 11,2 iken inutero kaybedilenlerde
32,6±12,5 dir).7 Sunulan olguda kardiyak rabdomi-
yom 23 mm büyüklükte tek kitle halinde 25. gebe-
lik haftasında tanınmıştır, tanı konduğunda
disritmi ve hidrops bulunmamaktaydı. 

Prenatal dönemde kardiak rabdomiyom sap-
tanması tuberoz skleroz erken tanısı için önemli bir

ipucu olabilir. Çeşitli serilerde kardiyak tümörlü fe-
tusların %52-79’unda tuberoz skleroz bildirilmiş-
tir.2,4,8 Tuberoz skleroz tanısı için en az iki
karakteristik lezyon varlığı (iki beyin, deri, retina
hamartomu gibi), iki farklı organda en az bir ka-
rakteristik hamartom varlığı veya 1. derece akra-
balardan birinde kesin hastalık varlığında tek bir
organ tutulumu olması yeterlidir.9 Rabdomiyom-
larla birlikteliği, tümörün tedavi yaklaşımlarında
etkili olabilir. Prognozu tutulan organın etkilenme
derecesine bağlıdır. Tedavi semptomatiktir.

Tuberoz skleroz hastalığına tümör supresör
genleri TSC1 ve TSC2’de gelişen mutasyonlar yol
açmaktadır. Olguların %80’i yeni mutasyon ile olu-
şur.4 Tuberoz skleroz geni için paternal ve maternal
genetik tarama yapılması önerilmelidir.9 Molekü-
ler genetik araştırma olanağı bulunmadığı için tu-
beroz skleroz genleri bakılamamıştır. Sunulan
olguda aile öyküsünün bulunmamasıyla yeni mu-
tasyon düşünülmüştür. 

Ossifikasyonun ultrasonografik görüntü kali-
tesine olumsuz etkisinden kaçınmak için kraniyal
değerlendirmede manyetik rezonans görüntüleme
tercih edilir. Son yıllarda fetal intrauterin manye-
tik rezonans görüntüleme yöntemlerinin artan kul-
lanımı ile erken dönemde tuberosklerozlu olgulara
tanı konulabilmekte, uygun tedavi ve izlem yakla-
şımları belirlenebilmektedir.10,11

Sunulan olgu ülkemizde intrauterin dönemde
fetal kraniyal manyetik rezonans görüntüleme ile
tanısı konulan üçüncü fetal rabdomyomun eşlik et-
tiği tuberoskleroz olgusudur.10,12

RESİM 2,3,4: Fetal kranial tuberoz skleroz lezyonlarının manyetik rezonans görüntüleri.
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