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NOROF1BROMATOZ1S 

Neurofibromatosis 

Serna Karaoglu 1, Hakkz Dogan 2 , Ekrem Akta§ 3 

Ozet: .Niftoftbromatozis 1[382 )4tfula Friedrich 
Daniel von ·. Recklinghausen ·· rerafindan 
tanimtariftizjitr. ·su hastal1kt(l d¢ri b~lgu/<Jtz. ·. 
dikkat teki2idir.' bu!izin(a IJeraber; beyiH/ l&mi'k( 
ve optik: Si'nir letyonlart cftl ~H~tir. Buran 
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N orofibromatozis, otozomal dominant 
ge~i~ gosteren sinir sistemi, kemikler ve 

deride geli~irn anomalileri ile birlikte olan bir 
hastaltkttr (1). 

Ricardi tarafmdan 7 klinik tipi tarumlanan bu 
hastaltkta (5), deride goriilen kafeola lekeleri 
ve norofibromlar en dikkat ~ekici klinik 
bulgulardu (1). Kafeola lekeleri, yuvarlak 
veya oval, a~tk kahverengi, 1.5 emile 15 em 
~aplan arasmda degi~en, genellikle dogumda 
stkhkla da 1 ya~ civannda deride goriilen 
makiiler lezyonlardtr (1). 
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Norofibromlar ise toplu igne ba~1 biiyiiklii
gunden birkav kg aguitga kadar degi~en 
biiyiikliikteki dermal tiimorlerdir (1). Aynca 
koltuk altmda efelidler, deride bronzla~ma, 
dev pigmente lal11 nevus, sakral hi~rtrik?~· 
kutis vertisis gyrata ve rnakrogloss1 olabiltr 
(1,2). 

1riste Lisch nodiilleri, retinal gliornlar, 
buftalrnus ve glokorn norofibrornatozisli 
hastalarda goriilebilecek goz bulgular1du ( 4, 
8). Bu hastalarda norolojik olarak mental re
tardasyon, dernans, epilepsi, beyin tiirnorleri, 
hipertelorizm, intraspinal tiirn~r~er ve kafa 
~iftlerine ait tiimorler de goriilebiltr ( 1 ,4,8). 

Norofibromatozis; akromegali, kretinizrn, 
hipoparatiroidi, miksOdern, feokrornasitorna 
veya puberte prekoks gibi endokrin 
hastaltklarla birarada goriilebilir. Hastalarda 
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lordoz, kifoz, psMoartroz, spina bifida, dislo
kasyon ve atravmatik kmklar olabilir. Spinal 
sinirlerdeki noromlar degi~ik paraliziler 
meydana getirebilirler. Hastalann % 7'sinde 
diffiiz interstitiyel akeiger hastahgl 
saptanm1~t1r (1,2). 
Burada, bir~ok sistemi tutabilen norofibro
matozisin, bir vaka miinasebetiyle, yeniden 
gozden ge~irilmesi ama~lanm1~t1r. 
VAKA 

A.S., 23 y~mda, Kayseri dogumlu, bek~r. ev 
klzt. 

Siktiyeti: Viieudunda kahverengi lekeler ve 
kabank olu~umlar. 
Hiktiyesi: Dogumdan hemen sonra annesi 
viieudunda 0.5-1 em ~aplannda kahverengi 
1ekeler olu~tugunu farketmi~. daha sonra 
koltuk a1tlannda ~iller belirmeye ba~lam1~, 
biiyiidiik~e bunlara ek olarak deriden kabank 
mercimek nohut biiyiikliigiinde, yumu~ak 
k1vamh o1u~umlar ortaya ~1kmaya ba~lam1~. 
Alti ylld1r da gorme kusuru varm1~, gozliikle 
iyi goriiyormu~. 
Ozgefmi~: Ozellik yoktu. 

Soyge~mi~: Anne, baba saghkh, ailenin ilk 
ve tek klz ~oeugu. 
Fizik muayene bulgulan normaldi. 

Dermatolojik muayenesinde s1rt, bel, kal~a. 
boyun ve ekstremitelerde siitlii kahverenkli 
kafeola lekeleri mevcuttu (Resim 1). Bu 
lekelerden 7 tanesinin ~ap1 1.5 em'den 
biiyiiktii (Crowe's sign). Koltuk altlannda 
yaygm efelidler, sag omuzda 1 em ~apta, 
stemum iistiinde 0.5 em ~apta (Resim 2) ve 
sol uylugun fleksor yiiziinde 0.5x 1 em 
~apmda deri renginde, yumu~ak, palpasyonla 
dermise dogru gomiilen buakllmea tekrar 
eski haline gelen norofibromlar meveuttu. 

Hastanm norofibromlan total olarak eksize 
edildi. Lezyonlann dermiste deride d1~tan 
goriilenden daha biiyiik oldugu izlendi. 
Yap1lan histopatolojik tetkikte, keratinize ~ok 
kath yass1 epitelin altmda, kollagen bag 

Resim 1. Norofibromatozisli hastammn kafeola 
lekeleri. 

dokusu ve deri eklerinden olu~an dermisin 
izlendigi ve dermiste mekik ~eklinde, 
genellikle u~lan kiint niikleuslu, eozinofilik 
stoplazmall hiierelerden olu~an tumoral 
nitelikteki doku par~asmm norofibrom 
oldugu teyid edildi (B-6342-91). 

Yap1lan goz muayenesinde; konjonktivalar 
hiperemik damarlar geni~. korneada sinir 
lifleri belirgindi. On kamara normal 
derinlikte. Her iki iris iizerinde midperiferde 
oblik aydmlatma ile jelimsi beyaz, kar~1dan 
aydmlatma ile a~1k kahverengi goriinen Lisch 
nodiilleri mevcuttu (Resim 3). Goz tansiyonu 
sagda 13 mmHg, solda 15 mmHg, kornea 
tepesi 115 base ile sagda 18 mm, solda 19 
mm hertel olup, fundus soluk, periferi 
normaldi. Optik sinir periferi ozellikle sagda 
olmak iizere soluk ve fizyolojik ekskavasyo 
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TAR~MA 

N6rofibromatozis, otozo
mal dominant kahtllan, % 
50 orarunda da yeni mutas
yona bagll olarak ortaya 
pkabilen bir hastahkur 
(1,3). Bizim hastamiZda da 
anne ve babanm saghklt 
olmast ve ailede b~ka n6-
rofibromatozisli hasta ol
mamast bir gen mutasyonu 
oldugunu dii~iindiirmekte
dir. 

Ricardi tarafmdan 7 klinik 
tipi tantmlanan (5) n6rofib
romatoziste, 5. tipin olu~u
munda post zigotik bir 
mutasyon o1duguna inarul-
maktadtr. 

Tip 1, vakalann% 85'inden Resim 2. HastaTmzm sag omuzundaki ve insisura jugularis alt kmmmda 
gorulen n6rofibromlar~. fazlastm meydana getiren 

tipik n6rofibromatozistir. Bu hastalarda 
kafeola lekeleri 90k yaygm olup sinir 
sistemi lezyonlan 90k az ya da yoktur. 
Yine bu tipte, 6 y~m altmdaki hastalann 
% 25'inde, eri~kin hastalann % 94'iinde 
iriste Lisch nodiilleri bulunur (1 ,6). 

Resim 3. NoroftbromaJozisli hastammn sol goz irisinde 
gorulen Lisch nodulleri. 

normalden derin olarak saptandt. 
hci y6nlii kafa grafisi, akciger grafisi, EEG, 
batm ve g6giis ultrasonografi.si normal olarak 
degerlendirildi. 

Tip 2 narofibromatozis, santral veya 
akustik n6rofibromatozistir. Tip 3 ve tip 
4, tip 2'ye benzerse de bunlarda kutanaz 
n6rofibromlar 90k fazladtr, aynca optik 
gliom, n6rilemma ve meningioma 
geli~me riski olduk9a yiiksektir. Tip 5 
segmental narofibromatozistir. Tip 6'da 
sadece kafeola lekeleri olup iki 
jenerasyonda ortaya 91kmast tam i9in 
yeterlidir. Tip 7, 20 ya~mdan 6nce g6riil
meyen ne5rofibromlarla karakterize, 
herediter olup olmadtgt heniiz tam bilin-
meyen tiptir. 

Klinik tiplendinne g6z 6niine almdtgmda 
bizim hastamtz, tip l'e uymaktadtr. 

N6rofibromatoziste en 6nemli deri bulgusu 
kafeola lekeleridir. N6rofibrom olmakstzm 5 
veya 6 tane 9ap1 en az 1.5 em veya daha 

Erciyes Tip Dergisi 14:3, 1992 --------------------- 396 



VAKA TAKDIMLERI 

Norofibromatozis: Vaka Takdimi: KARAOGLU Serna ve ark. 

biiyiik kafeola lekesi bulurunast (Crowe's 
sign) norofibromatozis tamst i~in yeterlidir 
(1). Bizim hastamtzda da Crowe Belirtisi 
pozitif idi. Bir diger deri bulgusu olan 
norofibromlarda nadir de olsa malign degi§im 
bildirildiginden (1,3), hastamtzdaki 
norofibromlar hem kozmetik nedenlerle hem 
de malign degi§im riski goz oniinde tutularak 
total olarak ~tkanldt. 
Hastamtzm goz muayenesinde irislerde Lisch 
nodiilleri saptandt. Norolojik yonden 
herhangi bir patoloji tespit edilmedi. 

Giiniimiizde norofibromatozis tamsmda 
kompleks bir yontem olan gen izolasyonu 
yaptlmaktadu. Bu yontemde norofibroma
tozis geni olduk~a ozel bir goriiniime sahiptir 
(6,7). Yine son zamanlarda presemptomatik 
tamda ya da risk gruplannda molekiiler 
r;all§malar yaptlmaktadtr (6) . Tedavi 
semptomatiktir. 
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