
Türk Tıp Öğrencileri Araştırma Dergisi   Araştırma Makalesi 

  Research Article 

    

T.Tıp Öğr. Arş. D. / 2019; 1 (2) : 38-41 38 
Yazışma Adresi / Correspondence Address  

Nilgün IŞIKSALAN ÖZBÜLBÜL 

mail: nilgunisiksalan@gmail.com   

 

 

 

Tuberoskleroz Kompleksinde Pulmoner Tutulum 
Pulmoner Involvement in Tuberous Sclerosis Complex 
 

 

1
Sevde Muslu, 

1
Dilara Gelikçi, 

1
Elanur Filiz, 

1
Fatma Yıldırım,  

2
Nilgün Işıksalan Özbülbül 

 

 
1
Eskişehir Osmangazi Üniversitesi Tıp Fakültesi, 2. Sınıf Öğrencisi,  Eskişehir, Türkiye 

2
Eskişehir Osmangazi Üniversitesi Tıp Fakültesi, Radyoloji Anabilim Dalı, Eskişehir, Türkiye 

 

 

 
Özet: Tuberoskleroz kompleksi (TSK) otozomal dominant kalıtım gösteren TSC1 ve TSC2 olarak bilinen genlerin mutasyonu 

sonucu görülen bir hastalıktır. Birçok sistemi en çok da böbrek, beyin, kalp karaciğer, retina ve deriyi etkiler. Hemen hemen tüm 

hastalarda bir veya daha fazla hastalığa ait tipik cilt bulgusu vardır ve çoğu hastada epilepsi çok sık görülmektedir. Epilepsi TSK’yi 
gösteren en iyi belirti olabilir. TSK’nın insidansı yaklaşık 1/5000-10000dir. Bu makalede inceleyeceğimiz tuberosklerozun 

pulmoner tutulumu olan LAM’ın insidansı ise 1/1.000.000dir. LAM, solunum fonksiyonlarında kısıtlamalara yol açabilecek kistik 

bir akciğer hastalığıdır. En sık görülen özellikleri dispne ve pnömotoraks'tır ve kadınlarda erkeklerden daha sık görülür. Akciğerin 
kistik destrüksiyonu ve düz kas hücre infiltrasyonu ile seyreden bir hastalıktır. Patolojik bulgu olarak akciğer parankimi, toraks ve 

abdomende yer alan lenfatiklerde düz kas hücre proliferasyonu ile karakterizedir. LAM tanısı tipik olarak egzersiz dispnesi, 

tekrarlayan pnömotoraksı olan hastalarda yüksek rezolusyonlu bilgisayarlı tomografi (YRBT) ile konulur ya da daha az olarak 
lenfoma ya da abdominal bir tümörden şüphelenilerek yapılan biyopsi veya operasyonlardan sonra konulur). LAM için radyolojik 

incelemelerin karakteristik olmadığı durumlarda ise kesin tanı için akciğer biyopsisi yapılmalıdır. 
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Abstract: Tuberous sclerosis complex (TSK) shows autosomal dominant inheritance and it is a disease seen as a result of mutation 

of genes known as TSC1 and TSC2. It affects many systems and mostly affects kidney, brain, heart, liver, retina and skin. Almost 
all of the patients have typical skin manifestations of one or more diseases and in most patients epilepsy is very common. Epilepsy 

can be the best symptom of TSK. The incidence of TSK is approximately 1 / 5000-10000. In this article the incidence of LAM with 

pulmonary involvement of tuberous sclerosis is 1 / 1.000.000. LAM is a cystic lung disease that may lead to limitations in 
pulmonary functions. The most common features are dyspnea and pneumothorax and it’s more common in women than men. Cystic 

destruction of the lung and smooth muscle cell infiltration is a disease. Pulmonary parenchyma as pathological finding, located in 

the thorax and abdomen is characterized by smooth muscle cell proliferation in lymphatics. LAM diagnosis is typically diagnosed 
with high resolution computerized tomography (HRCT) with who has exercize dispnea and in patients with recurrent pneumothorax 

or less as when doubted lymphoma and abdominal tumor is diagnosed after biopsy or operations. In cases where radiological 

examinations are not characteristic for LAM for definitive diagnosis, lung biopsy should be performed. 
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1. Giriş 

 

Tuberoskleroz kompleksi (TSK) birçok organ 

sisteminde karakterize olup, en sık beyin, 

retina, böbrek, kalp, karaciğer ve deriyi 

etkilemektedir (1,2,3). Hemen hemen tüm 

hastalarda bir veya daha fazla hastalığa ait 

tipik cilt bulgusu vardır (2). En sık görülen 

cilt lezyonları anjiofibromlar, Shagreen 

yaması, fibröz plaklar ve unugual 

fibromalardır (1,2,4,5). 20-29 yaş aralığındaki 

hastalarda unugual fibromalar %80 civarında 

görülebilir. Erken yaşlarda infantil spazm, 

ileri yaşlarda myoklonik epilepsi görülebilir. 

Karakteristik beyin lezyonları glikonöronal 

hamartomlar (kortikal tuberler), subependimal 

nodüller, dev subependimal tümör hücreleri 

(SGCTs ya da SECA), beyaz madde 

heteropisi (displastik ve dismiyelinize beyaz 

madde lezyonu)dir (6). Kortikal glikonöronal 

hamartomlar ve subependimal nodüler 

hamartomlar beyin MR görüntülemede %90 

oranında belirlenebilir (6). Embriyogenez 

sırasında glikonöronal hamartomlar 

oluştuğundan normal kortikal gelişim ve 

fonksiyonun bozulması erken gebelikte ortaya 

çıkar (6). Hastaların çoğunun epilepsisi vardır 

(6). Epilepsi TSK’yi gösteren en iyi belirti 

olabilir (hastaların %79-90’ında 1. senede 

gözlendi) (6).  Otizm ve otistik davranışlar 

sıklıkla görülür (6). Kalpte karakteristik 

rabdomyosarkom bulunabilir (5,6). 

Anjiomyolipom en sık görülen böbrek 

bulgusudur (5).  Otozomal dominant geçişli 

genetik olan bu hastalık TSC1 ve TSC2 olarak 

bilinen iki ayrı  gende olan mutasyonların 

sonucudur (3,7,8). İnsidansı yaklaşık 1/5000-

10000dir (3,9). TSK kesin tanısı için TSK1 ve 

TSK2 mutasyonlarından birisinin gösterilmesi 

yeterlidir (6). Klinik olarak kesin tanı 

kriterlerlerine uyan hastalar için genetik test 

yapılması şart değildir (1,6). Klinik olarak 

TSK özellikleri olan klinik kesin tanılı 

hastalarda genetik mutasyonun negatif olması 

tanıyı dışlamaz çünkü mozaisizm olma 

olasılığı unutulmamalıdır (1). Ayrıca aile 

öyküsü olmayan bir çocuk TSK tanısı 

aldığında aile bireylerinin taranması gerekir 

(1). Böbrek bulguları olguların yaklaşık 

%50’sinde bulunur (1). Böbrek lezyonları 

değişik ağırlıklarda olup anjiomyolipom, basit 

kist, polikistik böbrek hastalığı, renal hücreli 

karsinom şeklinde olabilir (1). En sık TSK de 

görülen iki renal patoloji anjiomyolipom ve 

renal kistlerdir (1).  Pulmoner tutulumlar 

içinde, TSK bulunan bazı yetişkinlerde 

lenfanjioleiomyomatozis (LAM) olarak 

bilinen yaygın interstisyel fibrozisten ayırt 

edilemeyen pulmoner hastalık gelişebilir (7).  

LAM ilk kez tuberoskleroz hastası bir kadının 

pnömotoraks nedeniyle ölmesinden sonra 

tanımlanmıştır. Sporadik LAM (TSK eşlik 

etmeyen) ise tarafından solunum yetmezliği 

ile hayatını kaybeden bir kadında 

akciğerlerinde yaygın kistik hastalık ve 

torasik lenfatiklerin dilate olmasıyla 

tanımlanmıştır (2). 

Bu derlemede TSK’nın pulmoner tutulumu 

tartışılacaktır.   

 

2. Tartışma 

 

LAM, solunum fonksiyonlarında kısıtlamalara 

yol açabilecek kistik bir akciğer hastalığıdır. 

LAM’ın en sık görülen özellikleri dispne ve 

pnömotoraks'tır (7). Kadınlarda LAM 

erkeklerden daha sık görülür (7). LAM’ın 

görülme sıklığı 1/1.000.000 civarı olmakla 

beraber genellikle doğurganlık çağındaki 

kadınlarda görülmektedir (7). LAM izole bir 

bulgu olabilir veya renal anjiomyolipomlarla 

ilişkili olabilir. LAM hücreleri TSK1 ve 

TSK2 genlerinde tanımlanabilir (8). Germ 

hattı mutasyonu olmayan izole bir bulgu 

olarak ortaya çıkabilir (9). LAM, akciğerin 

kistik destrüksiyonu ve düz kas hücre 

infiltrasyonu ile seyreden bir hastalıktır (9). 

Patolojik bulgu olarak akciğer parankimi, 

toraks ve abdomende yer alan lenfatiklerde 

düz kas hücre proliferasyonu ile karakterizedir 

(3,7). Hava yollarının düz kas hücreleri 

tarafından kompresyonu havayolu 

obstrüksiyonu, hava hapsi, alveoler hasar ve 

kistik değişikliklere yol açabilir (9). LAM 

akciğer tutulumu dışında böbrek, 

retroperitoneal lenf nodları, karaciğer, uterus 

ve pankreası da tutabilen bir hastalıktır (1). 

LAM tanısı tipik olarak egzersiz dispnesi, 

tekrarlayan pnömotoraksı olan hastalarda 

yüksek rezolusyonlu bilgisayarlı tomografi 

(YRBT) ile konulur ya da daha az olarak 

lenfoma ya da abdominal bir tümörden 

şüphelenilerek yapılan biyopsi veya 

operasyonlardan sonra konulur (9). YRBT'de 
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çapı 2-20 mm olabilen ince duvarlı kistler, 

nodüller, çok spesifik bir biçimde bal peteği 

manzarası görülebilmektedir (9). LAM için 

radyolojik incelemelerin karakteristik 

olmadığı durumlarda ise kesin tanı için 

akciğer biyopsisi yapılmalıdır (9). LAM tanısı 

için altın standart akciğer veya tutulan 

lenfatiklerden yapılan doku biyopsisinde 

LAM hücreleri adı verilen anormal düz kas 

hücreleri tarafından oluşturulan nodüler 

infiltasyonların gösterilmesidir (1,9). 

İmmunohistokimyasal boyama düz kas 

belirteci aktin ve melanoma ilişkili antijen 

HMB45 acısından pozitiftir (1).  

 

 
 

Tablo 1. 

Tuberoskleroz kompleks tanı kriterleri 

 
 

Majör Kriterler 

 

Minör Kriterler 

Yüzde anjiyofibromlar veya alında plak Diş enameli üzerinde multipl rastgele çukurlar 

Nontravmatik ungual veya periungual fibrom Hamartamatöz rektal polipler (histolojik tanı) 

Hipomelanotik maküller (>3cm) Kemik kistleri (radyoloji yeterli) 

Shagreen lekesi (konnektif doku nevusu) Serebral beyaz madde göç hatları (radyoloji yeterli)** 

Multiple retinal nodüler hamartomlar Diş eti fibromaları 

Serebral kortikal tuber Nonrenal hamartoma (radyoloji yeterli) 

Subependimal nodül Retinal akromik lekeler 

Subependimal giant cell astrositom Konfeti tarzında cilt lezyonları 

Kardiyak rabdomiyoma (tek veya multiple) Multiple renal kistler (radyoloji yeterli) 

LAM*  

Renal anjiyomiyolipoma*  

Kesin TSC:iki majör kriter veya bir majör ve iki minör kriter  

Yüksek Olasılıklı TSC: bir majör ve bir minör kriter 

Düşük olasılıklı  TSC: bir majör veya iki ya da daha fazla minör kriter 

(*): Her ikisi aynı anda varsa tanı için başka 

kriterlerde aranır (**): Üç veya daha fazla hat 

varsa majör kriter olur. 

Tuberosklerozun kesin tanısı Tablo 1’de gösterilen ve Ulusal Tuberoskleroz Birliği’nin kriterlerine göre 

konulmaktadır (10). 

 

 

3. Tedavi 

Genel önlemler ve komplikasyonları tedavi 

etmek için kullanılan genel önlemler arasında 

sigara içmekten kaçınma, hipoksemi için ek 

oksijen, pulmoner rehabilitasyon ve 

bronkodilatörler bulunur (7). Östrojen içeren 

ilaçlar kullanılmamalıdır ve hastalar, 

pnömotoraks, şilotoraks, akciğer hastalığının 

ilerlemesi ve anjiyomiyolipomlara kanama 

gibi hamilelikle ilişkili riskler hakkında 

bilgilendirilmelidir (7). Bu önlemler yanı sıra 

hava yolculuğu, doğum kontrolü için yönetim 

önerileri ayrı ayrı tartışılmaktadır (7). 
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