Orijinal Soru: Klinik Bilimler 147

147 Bes yildir ataklar halinde hipertansiyonu olan 30 yasindak erkek hasta son zamanlarda siddetli bas agrilarinin olmasi tUzerine
basvuruyor. Bébrek ultrasonografisinde her iki bobrekte hem kistler hem de solid lezyonlar tespit ediliyor. Kraniyal bilgisayarli
tomografide serebellar kitle saptaniyor. Serebellar kitlenin patolojikinelemesinde hemanjiyoblastom oldugu anlasiliyor.

Bu hasta icin en olasi tani asagidakilerden hangisidir?

A) Nefronofitizis
B) von Hippel-Lindau hastaligi

C) Otozomal dominant polikistik bobrek hastaligi
D) Meckel-Gruber sendromu
E) Fabry hastaligi

Dogru Cevap:B
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Tam Kriterleri

e Mental retardasyon nadirdir.

Major Kriterler Minor Kriterler
« Kortikal tuberler « Serebral beyaz madde migrasyon
« Subependimal nodiil ¢cizgileri
» Subependimal dev hiicreli astrositom » Multipl dental cukurlar
« Fasiyal anjiofibrom ya da on ylzde plak « Diseti fibromlan
« Ungual ya da periungual fibrom » Kemik kistleri
« Hipomelanotik makiller (=3) « Retinal akromatik lekeler
= Shagreen plaklar = Konfeti deri lezyonlan
« Multipl retinal hamartomlar « Bobrek disi hamartomlar
« Kardiyak rabdomiyom « Multipl renal kistler
= Renal anjiyomiyolipom « Hamartamatdz rektal polipler
« Pulmoner lenfanjioleiomiyomatozis

|
Tedavi

e Konvulsiyonlar, ACTH ya da vigabatrine iyi yanit verir.

o Fasiyel anjiofibromlar, kardiyak rabdomiyom ve renal anjimiyolipomlar igin
cerrahi oncesi selektif vakalarda everolimus denenir.

STURGE WEBER SENDROMU

e Fasial anjiyoma (sarap renginde), hemiparezi, glokom ve konvulsiyon
ile karakterizedir. Olgulann yarisinda mental retardasyon vardir. GNAQ
genindeki sporadik mutasyonlarin sorumlugu oldugu gosterilmistir

Klinik bulgular
e Yizde fasial anjiyoma dogumdan itibaren vardir. Kutantz anjiyomavya ilave
olarak yanak mukozasi, dil, damak, farenkste de bulunabilir.
o Kontralateral hemiparezi, hemianopsi
e Hipoksiye badll oldudu distinllen beyaz cevher anormallikleri
e Basit ve kompleks parsiyel konvulsiyon
e Glokom

Beyin ve yiz tutulumuna gore Ug tipi tanimlanmighir:

» Tip I: Hem yiizde hem leptomeningeal anjiyomlar; glokem olabilir
» Tip I1: Sadece yiizde anjiyom (SSS tutulumu yok): glokom olabilir
» Tip I11: Sadece leptomeningeal anjiyomlar; genellikle glokom yok.

Tam
e EEG: Epileptik sendromlarin gosteriimesi
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VON-HIPPEL-LINDAU SENDROMU

e Retina ve serebellumun hemanjioblastomalar ile karakterizedir.

« Otozomal dominant gecer.

e Renal timdrler ve feokromasitoma sikhdi artmistir. Renal karsinom en sik
6lum nedenidir.

LINEAR NEVUS SENDROMU

» Fasyal nevis ve nérogelisimsel anomali ile karakterize hastaliktir,

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



- -
TUS HAZIRLIK MERKEZLERI f =] h,.-

e Duran bir basa hareketli bir cismin carpmasl s6z konusu olursa, kontlzyon
carpma bélgesinin altinda izlenir, buna coup contusion denir.

e Hizla hareket eden bir bag sert sabit bir ylizeye carparsa, beyinde gérilen
adir hasar carpmanin oldudu yerin tam aksindeki beyin bélgesinde izlenir
buna contrecoup contusion denir.

NOROKUTANOZ SENDROMLAR

Familyal timor sendromlan (Norokutanoz sendromlar)

Sendrom Ozellik

Norofibromatosis | Norofibromlar, schwannomilar, malign periferik sinir timérii, gliomlar,
1 cafe- au-lait lekeleri, iriste lisch nodiilleri, feokromasitoma

8. kafa ciftinde bilateral schwannom, menenjiom, narofibromlar,
Norofibromatosis | spinal kord ependimomlan, Non-neoplastik lezyonlar olarak

2 schwannosis, meningioanjiyomatosis ve glial hamartomlar eslik
edebilir.

Tuberoskleroz hamartin’i kodlayan TSC1 veya tuberin’i kodlayan
TSC2 genlerindeki bozulma sonucu ortaya ¢ikar. Serebral kortikal
malformasyon, subependimal dev hiicreli astrositom, epilepsi
{ilk haftalarda), mental retardasyon, kardiyak rabdomiyomlar,
renal anjiyomiyolipomlar, retinal hamartom, kutantz lezyonlar;

Tuberoskleroz
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Von Hippel- VHL gen mutasyonu goriiliir. Serebellar hemanjiyoblastom,
2 retinal anjiyom, renal hiicreli karsinom, eritropoetin sekresyonu,
Lindau feokromasitoma, visseral kistler, ependimal kistler
Herediter degil, sporadiktir. 5.kafa¢ifti trasesinde deride kutantz
Sturge-Weber anjiyomlar, aym tarafli oksipital atrofi meningial anjiyomatosis,
hastahig serebral kalsifikasyon, epilepsi, mental retardasyon, grafide kafada
tren ray kalsifikasyon (damar duvarlannda), glokom.

SANTRAL SiNiR SiSTEMi TUMORLERI

GCocukluk gadi tumdarleri siklikla infratentoriyal (serebellum) yerlesimli iken erigkin
yas tumorleri supratentoriyal (hemisfer) yerlesimlidir.

Eriskinde en sik gorilen primer tiimor astrositom (en sik glioblastom) iken ikinci
siklikta menenjiyomlar gérulir.

Cocuklarda en sik goriilen timor pilositik astrositom, malign tiimor ise
medulloblastomdur.

Beyin timdrleri genel olarak metastaz yapmazlar, ancak ependimom,
medulloblastom gibi tiimdrler BOS iginde subaraknoid bosluga yayilabilir,

GLIOMLAR

Astrositomlar

o Infiltratif ve pilositik olmak iizere iki biiylik sinifi vardir.

o [Infiltratif astrositomlar eriskinlerdeki primer beyin timérlerinin %80'ini
olusturur.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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2- Unkal herniasyon (lateral transtentorial fitiklanma)

v En sik semptom olusturan herniasyon cesididir.

Supratentorial kitleler neden olur.

Posterior serebral arter, 3. kraniyal sinir basi altinda kalur.
Ipsilateral midriazis gelisir.

Lezyonun karsi tarafinda piramidal irritasyon bulgulan ve hemiparezi gelisir.
Daha sonra RAS etkilenir ve bilinc bozuklugu ortaya cikar.

Ilerleyen dénemde beyin sapi kars tentoryum kenarinda sikisir ve lezyonla
ayni tarafta hemiparezi yapar (Kernohan belirtisi).

*** Transtentoriyal herniasyonlara orta beyin ve (ist ponsta gizgisel ya da
fiskiye seklinde gbriinen kanamalar eslik edebilir; bunlar "sekonder beyin
kdkl kanamalan” ya da "Duret kanamalan” olarak adlandirilic

AN TR

Tonsiller Herniasyon

« Serebellar tonsillerin foramen magnumdan fitiklasmasi ile olur.

* Beyin sapi basisi yaparlar.

* Ani suur kaybi, ani solunum kaybi, ani intermittant opistotonus olur.
* Ense sertligi, 6girme ve oksiirik reflekslerinin kaybi goralir,

* En sik serebellar timdérlerde olur.
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Ailesel sendromlar iliskili tiimorler

Von Hippel-Lindau Hemanjiyoblastom
TBETrOSRIETO
NF 1 Optik gliom, astrositom, norofibrom
NF 2 Akustik norinom, menenjiom, epandimom, astrositom
Li-Fraumeni Astrositom, PNET
Turcot Glioblastom, medulloblastom

Radyosensitif tiimorler: Medullablastom, ependimom, germ hiicreli ve menenjiomdur.

Grade 1 tumorler: Subependimal dev hiicreli astrositoma, pilositik astrositom,
subependimoma, koroid, plexus papillomu, schwannom, norofibrom, meningioma,
kraniofaringeoma, hemonjioblastom

Grade 4 tiimorler: Glioblastom, gliosarkoma, pineoblastoma, medulloblastom, PNET,
teratoid-rabdoid tumor

Yerlesim: Beyin timorleri cocuklarda daha cok infratentorial, eriskinde daha cok
supratentorial yerlesimlidir. Farkh alanlarda timor saptanmasi durumunda oncelikle
metastazi diisiinmek gerekir.

Kalsifikasyon iceren serebral lezyonlar: Kraniofaringeoma, oligodendroglioma,
menenjiom, anevrizmalar, AVM, kordoma, tlberkiiloz, kist hidatik

ASTROSITOMLAR

Primer beyin timdrlerinin en sik rastlanan tipi astrositomlardr,

Pilositik astrositomlar (grade 1)

e GOralme yasi diger astrositomlardan daha disaktir.

« Benign yapidadir.

» Rosenthal fibrilleri ve mikrokistler vardir,

* Eniyi prognoza sahip beyin tiimoriidiir.

* Coocukluk cadi benign tiimérlerinin en sik gérilenidir.

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.
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 Epstein-Barr viriisii: Birgok lenfoma (Burkitt lenfoma vb), posttransplant
lenfoproliferatif hastalik; mide ve nazofarenks kanserleri

o Insan Herpes Viriis Tip 8 (HHV8): Kaposi sarkom, Castelman hastalidi,
primer eflizyon lenfomasi

o Merkel Cell Polyomaviriis: Cilt kanseri

e Human Immunodeficiency Virus (HIV): Primer onkojenik bir virls
olmamakla birlikte non-Hodgkin lenfoma, Kaposi sarkomu, skuaméz hicreli
karsinom (6zellikle Urogenital sistem) riskini arttinr

e Helikobakter pylori: Mide kanseri, mide MALToma
e Schistosoma hematobium: Mesane kanseri (skuaméz hiicreli)

e Clonorchis sinensis ve Opisthorchis viverrini: Safra kesesi ve yollar
kanserleri

¥ Genetik Faktorler

e Her ne kadar kanser belli bir hicrede birikmis genetik mutasyonlar sonunda
aelisse de, kanserlerin %10°u genetik yatkinlik nedeniyle gelismektedir.

Kanser lle Iliskili Sendromlar ve Genler

Sendrom Gen Kalitim Kanserler

Ataksi telenjiektazi ATM OR | Meme kanseri

Otoimmiin

lenfoproliferatif FAS, FASL 0D Lenfomalar

sendrom

Cowden sendromu PTEN oD Meme, tiroid, endometrium

Familyal adenomatoz APC oD

. P Kolorektal

polipozis MUTYH OR

Familyal melanom CDKNZA oD Melanom, pankreas

Familyal Wilms tiimorii WT1 oD Renal (pediatrik)

Hered't:cer meme ; over BRCA 1 ve 2 oD Meme, over, prostat

kanseri

Herediter diffiiz :

gastrik kanser CDH1 oD Mide

Hm:edﬂer RB1 oD Retinoblastom, osteosarkom

retinoblastom

L’I:ll;‘end;:;s:;npuhpuns MSHZ, MLH1, Kolon, endometrium, over, mide,

MSH6, PMS2 oD ince barsak, iireter karsinomu

sendromu

Herether‘paplller MET oD Papiller renal karsinom

renal karsinom

::::::mp;hpaﬂs Bg:::g?ﬁ oD Gastrointestinal, pankreas kanseri
Sarkom, meme, losemi, beyin,

: 2 adrenal, melanom, mide,

Li-Fraumeni sendromu e "3 kolorektal, pankreas, ozefagus,
akciger, germ hiicreli timaor

Norofibromatozis Tip1 NF1 oD Liz;?r:ibmma, norofibrosarkom,

Norofibromatozis Tip2 NF2 oD Vestibiiler schwannom, menenjiom

Tiiberosklerozis T5C1, TSC2 oD Anjiofibrom, renal anjiomyolipom
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Von Hippel Lindau VHL RCC, serebellar hemajioblastom,
feokromasitoma

hastalig

Bu soru hakkinda daha fazla referansimizi gérmek icin www.tusdata.com'u ziyaret ediniz.



