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GIRIS: Tuberoskleroz, timér supresor genler olan TSC1 (hamartini kodlar) ve TSC2’'de (tuberini kodlar)
sporadik veya otozomal dominant kalitilan mutasyonlarin oldugu multisistemik bir hastaliktir. En sik
beyin olmak Uzere goz, kalp, bébrek, deri ve akciger gibi bir cok farkli organ etkilenir, hamartomlar ve
benign timérler olusur. Baslica norolojik belirtiler, epilepsi, mental retardasyon ve davranis
bozukluklaridir. Bu posterde ilaca direncli epilepsisi olan 3 Tuberoskleroz olgusunun beyin biyopsilerini
sunmayi hedefledik.

OLGU: Tuberoskleroz ve ilaca direncli epilepsi ile takip edilen 3 olgunun ikisi kiz, biri erkekti. Hastalarin
yaslar 2, 12 ve 13 idi. 3 vaka da ilk epilepsi nébetlerini bebeklik ddneminde gecirmisti (4-8 aylik). Fizik
muayene bulgularinda hipopigmente lekeleri olan hastalarin birinde malar rash, adenoma sebaseum;
digerinde de kalpte rabdomyom tespit edilmisti. Beyin gorintilemelerinde 3 vakada da kortikal ¢ok
saylda tuber ve subepandimal nodul izlendi. Bir vakaya temporal lobektomi, birine frontal lobektomi,
digerine ise temporal bdlgedeki tiberlere eksizyonel biyopsi yapildi. Lobektomi materyallerinde
makroskopik olarak giruslarda genisleme dikkati c¢ekti. Mikroskopik incelemede, normal néronal
laminasyonun kayboldugu, sitolojik olarak anormal néronlar izlendi. Bu bizar néronlarda nukleol
belirginligi, nissl cisimciklerinde anormal dagilimin oldugu dismorfik gérinim ve genis eozinofilik
sitoplazmanin izlendigi dev néronlar goéruldi. Bir vakada mikrokalsifikasyon yaygindi. Gliozis izlendi.
Hastalarin takiplerinde postoperatif dénemde 1-5 ay icerisinde ndébet gértlmedi.

SONUG: Tuberosklerozda beyinde kortikal tuber, subkortikal heteropik nodul, displastik / balon hicre
degisikligi gésteren néronlar, subepandimal nodlil ve supepandimal dev hcreli timorler goralir.
Kortikal tiberler epileptojenik odaklardir, nébetler siklikla ilaca direnclidir ve cerrahi gerektirir. Cerrahi
sonrasi epilepsiler azalsa da, siklikla, bir stre sonra tekrarliyor olmasi, tuberosklerozda epilepsi
gelisiminde baska mekanizmalarin da varligini géostermektedir.
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