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Ozet

Otuzsekiz haftalik bir fetusta prenatal sonografi ile sol
ventrikill iginde 18x12 mm ve 8x4 mm’lik, iki adet rabdomyom
saptandi. Neonatal donemde yapilan ekokardiyografi ile tami
dogrulandi. Kraniyumun magnetik rezonans incelemesinde lateral
ventrikiil duvarinda, frontal lob korteks ve beyaz cevherinde
tuberoz skleroz olarak yorumlanan lezyonlar saptandi. Neonatal
18. giinde beslenememe, hizli soluma ve morarma saptanmasi
lizerine yenidogan yogun bakim servisine yatirilan bebek
antiaritmik tedaviler ve medikal destege ragmen kaybedildi.

Fetal kardiyak timorler nadirdir; prenatal donemde
intrakardiyak timdor saptanmas tiiberdz skleroz i¢in dnemli bir 6n
bulgu olabilir.

Anahtar Kelimeler: Kardiyak rabdomyom, Tuberoz skleroz,
Prenatal tani
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Summary

Two cardiac rhabdomyomas (18x12 mm and 8x4 mm)
protruding into the left ventricle was diagnosed in a fetus at 38
weeks of gestation. The diagnosis was confirmed with postpartum
echocardiography. Cranial magnetic resonance imaging showed
lesions at the lateral ventricle side wall, and cortex and white
matter of the frontal lobe. These findings were interpreted as
tuberous sclerosis. On the 18" day of the neonatal life, the baby
was admitted to the emergency service of pediatry clinic because
of cyanosis, tachypnea and breast-feeding problems. Despite all
antiarrhythmic treatments and medical support, the baby died.

Fetal cardiac tumors are rare; prenatal detection of
intracardiac rhabdomyoma can be a marker for tuberous sclerosis.
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Rabdomyomlar prenatal donem ve ¢ocukluk ¢aginda
en sik goriilen kalp tiimorleridir (1). Bu tiimorler siklikla
tuberoz sklerozla birlikte goriiliir ve bu hastaligin tanisi
icin erken bir bulgu olabilir. Tuberoz skleroz otozomal
dominant geger. Olgularin %80’i yeni mutasyondur (2).
Epileptik nobetler (%78), mental retardasyon (%71) ve
adenoma sebaseum (%27) klasik triadidir (3). Intrauterin
donemde ultrasonografi ile serebral ve renal lezyonlari
gormek miimkiin olmayabileceginden intrakardiyak timor
saptanan fetuslarin tuberoz skleroz agisindan izlenmesi
o6nemlidir.

Hastalarin yarisinda 9q24 geninde (TSC1, hamartin);
kalaninda 16p13 geninde (TSC2, tuberin) mutasyonuna
rastlanmaktadir (4). Tuberoz skleroz lezyonunda her iki
kromozoma da ait heterozigosite kaybi bildirilmistir ki; bu
durum TSC genlerinin timdr siipresor geni gibi galistigini
gosterir (5). Hastaligin % 90-95 penetransi, degisik derece-
de ekspresiyonu vardir (6). Noral go¢ bozuklugu, tuberoz
sklerozdan bagka bir¢ok sendromda da goriiliir (1). Gyrus
gelisiminin az olmasi ve corpus callosum yoklugu da noral
gd¢ bozuklugunun bulgularidir.
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Prenatal tam1 genellikle 32. gebelik haftasindan sonra
konulabilmektedir (1). Literatiirde rabdomyom ve tuberdz
sklerozla ilgili ¢esitli olgu sunumlar1 bulunmaktadir, ancak
biz iilkemizde prenatal tanisi konulan rabdomyom ve
tuberoz skleroz olgusuna rastlamadik. Bu nedenle nadir
rastlanan bu olguyu sunmak ve konuyla ilgili bilgileri
kisaca gdzden gegirmek istedik.

Olgu Sunumu

Hasta ilk olarak 18. gebelik haftasinda antenatal po-
liklinigimize bagvurdu. Yirmiiki yaginda, ilk gebeligiydi ve
0z ve soy gecmisinde Ozellik yoktu. Antenatal testlerde
Hbs Ag pozitifligi disinda bir bulguya rastlanmadi. Fetal
ultrasonografide ozellik yoktu, ti¢lii testte Down sendromu
riski 1/9489 olarak bulundu. Gebelik takibi diizenli olarak
yapildi ve 27. ve 33. haftalarda yapilan ultrasonografilerde
de ozellik saptanmadi.

Otuzsekizinci gebelik haftasinda yapilan
ultrasonografide fetusun sol ventrikiili icinde iki adet
hiperekojen kiitle saptandi (Sekil 1). Bu kiitleler 18x12 mm
ve 8x4 mm boyutlarindayd: ve kalp hareketlerine eslik
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Sekil 1 38. gebelik haftasinda yapilan ultrasonografide saptanan sol
ventrikiil i¢indeki rabdomyomun aksiyel planda goriiniimi. (Siyah ok).
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Sekil 2. Postpartum dénemde yapilan kraniyal magnetik rezonans
incelemesinde, lateral ventrikiil duvarinda ¢ok sayida subependimal
hamartomlar ve sagda frontal lob posteriorunda korteks ve beyaz
cevherde glial degisiklikler saptandi. (Siyah oklar).

ediyordu. Fetusta ritm bozuklugu, kalp yetmezligi bulgusu
yoktu ve renkli Doppler ile gdzlenen ventrikiil i¢i kan
akimi bu yapilardan etkilenmiyordu. Bunun disinda fetusta
anomali izlenmedi, fetal biyometrik 6l¢limler gebelik haf-
tast ile uyumluydu. Pediyatrik kardiyoloji ile yapilan kon-
siiltasyon sonucunda, rabdomyom &n tanis1 kondu ve do-
gum sonrasi kontrol planlandi.
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Gebeligin 41. haftasinda gebe spontan olarak travaya
girdi. Intrapartum takipte sorun yasanmadi. Vajinal yolla
9/10 Apgar’li; 51 cm boyunda ve 3500 gr agirhiginda bir
kiz bebek dogurtuldu. Kordon arter kan gazi incelemesinde
pH: 7,19; PO,: 12,6 mmHg; PCO,: 56,5 mmHg; baz fazla-
st: (-7,6) mmol/L; HCOj;: 21,1 mmol/L. bulundu.

Postpartum donemde anne ve bebekte herhangi bir
sorun saptanmadi. Pediyatrik kardiyoloji tarafindan yapilan
incelemelerde kalpte ritm bozukluguna ya da yetmezlik
bulgusuna rastlanmadi. Ekokardiyografide sol ventrikiil
icinde 22.1x14.5 mm’lik diizgiin kenarli kiitle izlendi.
Pediyatrik noroloji tarafindan da degerlendirilen bebegin
fizik muayenesinde patolojik bulguya rastlanmadi. Ancak
kraniyumun magnetik rezonans incelemesinde lateral
ventrikiil duvarinda ¢ok sayida subependimal hamartomlar,
sagda frontal lob posteriorunda kortikal ve beyaz cevherde
glial degisiklikler saptandi; bu bulgular tuberoz skleroz
olarak yorumlandr (Sekil 2). Toraksin magnetik rezonans
incelemesinde kardiyak timdr de goriintiilendi (Sekil 3).

Erken neonatal donemde bebegin sagligiyla ilgili her-
hangi bir sorun saptanmadi ve postpartum besinci giinde
annesiyle birlikte taburcu edildi. Postnatal 18. giin, ailesi
tarafindan beslenememe, durgunluk, hizli soluma, morar-
ma saptanmasi lizerine acil pediyatri klinigine getirildi.
Bebekte ventrikiiler tasikardiye bagli konjestif kalp yet-
mezligi saptandi ve entiibe edildi. Lidokain ve amiadaron
ile yapilan antiaritmik tedaviler ve bikarbonat, furosemid,
dopamin ve dobutamin ile yapilan medikal destege ragmen
bebek ventrikiiler tagkardi ve kalp yetmezligi tablosundan
cikamadi ve iki kez kardiyak arrest gegirdi. Tkinci arrest

Sekil 3. Postpartum donemde, toraksin magnetik rezonans inceleme-
sinde sol ventrikiil igindeki rabdomyomun goriiniisii. (Beyaz ok).
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sonrasinda yapilan resiisitasyona cevap vermeyen bebek
kaybedildi.

Tartisma

Rabdomyomlar prenatal donem ve ¢ocukluk ¢aginda
en sik gorillen kalp tiimorleridir. Sikli§1 ylizbinde 2-3
olarak bildirilmektedir (7). Bu yas grubundaki kalp tiimor-
lerinin % 89’u rhabdomyomdur; diger tiimérler ise fibrom,
hemanjiom ve teratomdur (8). Kardiyak rabdomyomlar
hamartom smifindadir ve aritmi, kalp bosluklarinda kan
akimin engellenmesi gibi sorunlara nadiren yol agar (9).
Rabdomyomlar genelde 32. gebelik haftasina kadar
ventrikiil ile birlikte biiyiir, bundan sonraki donemde ise
biiyiime hiz1 ventrikiiliin gerisinde kalir ve goreceli olarak
kiigiiliir. Tiimoriin dogumdan sonra kiiciilmesi gebeligin
hormonal etkisinin sona ermesiyle agiklanmaya calisiimak-
tadir (10). Dort yasina kadar %70 oraninda timor geriler
ya da kaybolur. Dort yasindan daha sonra ise gerileme
ancak %17 olguda goriiliir (11).

Rabdomyom tanis1 20’li gebelik haftalarinin baslarin-
dan itibaren bildirilmis olsa da, ¢ogu olguda tan1 32. gebe-
lik haftasindan sonra konulmustur (1). Rabdomyomlar,
siklikla tuberoz sklerozla birlikte goriiliir ve bu hastaligin
erken tanisi i¢in dnemli bir belirtectir. Cok merkezli, genis
bir caligmada, 19 kardiyak tiimorlii fetusun 10’unda
tuberoz skleroz saptandig1 (%52,6), bu 10 fetusun 9’unda
(%90) lezyonlarmn birden fazla oldugu belirtilmistir. Bu
calismada tek kardiyak rabdomyomu olan 10 fetustan
9’unda (%90) tuberoz skleroz gelismedigi de belirtilmek-
tedir (8). Bir diger ¢alismada ise 86 rabdomyomlu fetustan
51’inde (%59,3) daha sonra tuberoz skleroz saptanmistir
(12).

Intrauterin dénemde ultrasonografi ile serebral ve
renal lezyonlar1 gormek miimkiin olmayabilir. Ancak
intrauterin dénemde yapilacak magnetik rezonans ile bu
lezyonlar 26. gebelik haftasinda dahi saptanabilmistir (1).
Bizim tanimladigimiz fetusta tan1 38. gebelik haftasinda
kondugundan magnetik rezonans incelemesinin yenidogan
doneminde yapilmasi tercih edilmistir.

Genetik taninin birinci ayagini ailede tuberoz skleroz-
Iu birey arastirilmast olusturur. Eger ailede mental
retardasyonu, epilepsisi, ndrokutandz lezyonlari olan ya da
onceden tuberoz skleroz tanisi almig birey saptanirsa;
indeks olgudaki mutasyonu tanimlamak miimkiin olabilir.
Ancak % 80 de novo mutasyon oldugundan genetik taninin
pratik kullanimi yoktur (1).

Literatiirde tuberoz skleroz ve Down sendromunun
birlikte goriildiigli biri antenatal donemde, ii¢li postnatal
donemde saptanmis dort olgu vardir (13-16). Intrakranial
kalsifikasyon, norofibriler ag, infantil spazm ve epilepsi
her iki durumda da goriilebilir ve bu durum daha 6nce
trizomi 21 tanis1 almis olgularda tuberoz skleroz tanisim
geciktirebilir.
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Gushiken ve ark.’larmnim bildirdigi olguda 19. gebelik
haftasinda yapilan ultrasonografide monokoryonik ikiz
gebelik saptanan diabetik gebenin 22. gebelik haftasinda
tekrar  incelenmesinde fetuslarin  birinde  kardiyak
rabdomyom izlenmistir. Diger fetusta ise kardiyak
rabdomyoma 29. gebelik haftasinda rastlanmistir. Her
ikisinde de diger sistemlere ait higbir anomali izlenmezken,
dogumdan sonra yapilan kranial magnetik rezonans ile her
iki bebege de tuberoz skleroz tanis1 konulmustur. Birbirle-
riyle ayn1 genetik yapida olmalarina ragmen hastaligi farkli
klinik tablolarda yasamalar1 tuberoz sklerozun degisken
ekspresyonuna ornek gosterilebilir (3).

Prenatal sonografik inceleme sirasinda fetal kardiyak
timor saptanmast durumunda fetus intrauterin veya
neonatal donemde tuberoz skleroz agisindan ultrasonografi
ile ayrintili olarak incelenmelidir. Ancak fetusta kraniyum
kemiklerinin ossifikasyonu sonografik incelemeyi giderek
zorlagtirabildigi i¢in, intrakraniyal lezyonlarin tanisinda
magnetik rezonans goriintiilemesi daha fazla bilgi edinil-
mesini saglayabilir. Ailede daha dnce tan1 konulmus olgu
varsa fetusta; veya tersine fetusta taniya varilmigsa ailede
tuberoz skleroz genin varligini aragtirmak amaciyla genetik
caligma yapilabilir.
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