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Eriskin Yasta Tam Alan Norofibromatozis Tip 1 Olgusu ve Beyin MRG

Bulgular

A Case of Neurofibromatosis Type 1 Diagnosed at Adult Age and Brain

MRI Findings
Noroloji

Ozet

Norofibromatozis tip 1 (NF1, von Recklinghausen
hastalig1) cilt, sinir sistemi, kemik, endokrin bezler ve
diger organlar tutabilen kalitsal bir norokutanoz
sendromdur. Otosomal dominant patern bilinse de
vakalarin yarisinda yeni mutasyonlar saptanmigtir.
Birden fazla sistemi tutabilen hastalikta tanimlanmis
kriterlerden en az ikisinin saptanmasi ile tani
konulmaktadir. Ozellikle, en erken bulgu olan ciltte cafe
au lait lekeleri ve norofibromlar ile genellikle hastalar
cocukluk ¢aginda tan1 almaktadir. Bu yazida 42 yasinda
NF1 tanist alan kadin hasta tartisilmigtir. Cilt bulgular
olan ve ileri yasa ragmen beyin manyetik rezonans
gorlintileme (MRG) bulgular1 olan hasta literatiir
esliginde tartistlmigtir. NF1 hastaliginda gériilen tiimoral
lezyonlarin malignite riski nedeniyle, hastaligin, erken
yasta tan1 almasi 6nemlidir. Klinisyenler asemptomatik
NF1'li olgularin tespit edildiginde olast organ
tutulumlarina kargt tiim arastirma ve takiplerinin
yapilmasi gerektigini unutmamalidir.
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Abstract
Neurofibromatosis Type 1 (NF1, von
Recklinghausen's  disease) is a  hereditary

neurocutaneous syndrome that can involve the skin,
nervous system, bone, endocrine glands, and other
organs. Although the autosomal dominant pattern is
known, new mutations have been detected in half of
the cases. Diagnosis of the disease made by the
detection of at least two of the criteria defined for NF1
that can involve multiple system. Especially with the
cafe au lait spots and neurofibromas on the skin,
which is the earliest finding, the patients are usually
diagnosed during childhood. In this article, a 42-year-
old female patient with a diagnosis of NF1 was
discussed. Patient with skin findings and brain
magnetic resonance imaging (MRI) findings despite
advanced age were discussed in the literature. It is
important that tumoral lesions seen in NF1 disease are
diagnosed at an early age due to the risk of
malignancy. When clinicians detect asymptomatic
NF1 cases, it is important to remember that all
investigations and follow-up must be done to prevent
possible organ involvement.

Keywords: Neurofibromatosis Type 1, brain MRG
findings

Norofibromatozis tip 1 (NF1, von Recklinghausen hastaligi) cilt, sinir sistemi, kemik, endokrin bezler ve diger
organlar tutabilen kalitsal bir norokutandz sendromdur. Otozomal dominant patern bilinse de vakalarin yarisinda
yeni mutasyonlar saptanmustir. Hastaligin goriilme orani 1/2700° dir '. Birden fazla sistemi tutabilen hastalikta
tanimlanmus kriterlerden en az ikisinin saptanmasi ile tam1 konulmaktadir. Ozellikle en erken bulgu olan ciltte cafe
au lait lekeleri ve norofibromlar ile genellikle hastalar ¢ocukluk ¢aginda tani almaktadir. Bu yazida 42 yasinda
NF1 tanis1 alan hasta, beyin manyetik rezonans goriintiileme (MRG) bulgulart ile literatiir esliginde tartigilmugtir.
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Kirkiki yasinda kadin hasta son 3 aydir artan dikkatini toparlayamama, unutkanlik sikayetleriyle néroloji
poliklinigine basvurdu. Unutkanliinin yeni 6grendigi isimleri hatirlamada zorluk seklinde oldugunu belirtti.
Ayrintili anamnezde isteksizlik ve sinirlilik sikayetlerinin oldugu 6grenildi. Bilinen sistemik bir hastalig1 olmayan
hastanin fizik muayenede fasial ve servikal cilt bolgesinde c¢ok sayida cilt ile ayni renkte ve kahverengi
norofibrom ile uyumlu lezyonlar saptandi. (Sekil 1a-b) Karin bolgesinde de nérofibromlar gozlendi. Bunlarin
ergenlik doneminde ortaya ciktigi ve giderek sayilarinin arttigimi belirtti. Ayrica sol servikal cilt bolgesinde
1.5x3.5 cm boyutlarinda kahverengi leke gozlendi. (Sekil 1c)

Sekil 1 : 1A-B: Fasial ve servikal cilt bolgesine cilt renginde ve kahverengi norofibromlar. 1C: Norofibromlarla
birlikte boyun bolgesinde cafe au lait lekeli

Norofibrom ve cafe au lait lekeleri olan hasta NF1 ontanisi ile dermatoloji boliimiine danmisildi. NF1 tanist
dogrulanan hastanin soyge¢cmisinde Ozellik saptanmadi. Rutin laboratuvar incelemesinde vitamin B12 diizeyi
diisiik (108 pg/ml) olarak tespit edildi. Hastanin beyin MRG’sinde korpus kallosum splenium kesiminde sag
yarima uzanan 22x13 mm boyutlarinda T2 ve fluid attenuation inversion recovery (FLAIR) sekanslarinda sinirlart
belirsiz, kontrastlanma gozlenmeyen hiperintens lezyon saptandi. (Sekil 2) Sol oksipital bolgede cilt altinda 21x10
mm boyutunda T1 ve T2 sekanslarinda sinirlart belirgin, kontrastlanmayan hipointens fibrom ile uyumlu nodiiler
degisiklik saptandi. (Sekil 3)
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Sekil 2 : T2 aksiel ve FLAIR MRG de korpus kallosum spleniumnda sinirlar1 diizensiz hiperinensite ok ile
gosterilmisgtir.

Sekil 3 : Hipointens fibrom ile uyumlu nodiiler degisiklik saptandi

NF1 tanis1 alan hasta dermatoloji, goz, noroloji ve ortopedi boliimleri tarafindan takibe alindi. Dikkat eksikligi ve
unutkanlik sikayetleri i¢in vitamin B 12 replasmani, depresif duygu durumu i¢in venlefaksin 75 mg baglandi.

Tartisma

NF1 hastalig1 norofibromlar ve cafe au lait lekeleri ile Lisch nodiilleri, kemik ve vaskiiler displaziler gibi farkli
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bolgeleri tutarak bulgulara neden olabilir. Ancak hastalarin iicte birinin farkli bir nedenle muayene edilirken cilt
lezyonlarinin saptandigi bilinmektedir.

NF1 hastalarinda en sik goriilen noropsikolojik bulgu normal popiilasyona gore 3 kat daha fazla goriilen 6zel
o0grenme giicliigiidiir (%30-45). 2 Kurkiki yasindaki hastamizin bagvuru sikayeti, dikkat eksiklgi ve unutkanlik
olup, bu semptomlarin hastanin 6ncelikle saptanan vitamin B 12 eksikligi ve depresif duyguduruma bagli oldugu
diislintilmiistiir.

NF1 hastalarmin beyin MRG incelemelerinde T2 sekanslarinda %40-93 oraninda goriilen hiperintensiteler i¢in
fokal sinyal degisikligi ya da tanimlanamayan parlak obje isimlendirmeleri yapilmigtir. Bu lezyonlar daha ¢ok
dentat niikleus, talamus, bazal ganglion, beyin sapi, subkortikal beyaz cevherde lokalizasyon gosterirler. Aslinda
myelin ici 6deme bagh farkli patolojik degisiklikleri (heterotopia, gliozis, diisiik dereceli astrositomalar, atipik
glial infiltrasyonlar, mikrokalsifikasyon odaklari, displaziler ve spongiyoz ya da vakuoler degisiklikler)
icerebilmektedir **. Genellikle cok sayida, sirlari diizensiz ve kontrast tutmayan 6zelliktedirler. 3 yagindan
itibaren gozlenebilen bu lezyonlar 10-20 yas arasi belirginlesirken, 20 yasindan sonra azalirlar %, Ancak, bizim
erigkin yagstaki hastamizda korpus kallosum splenium kesiminde sag yarima uzanan sinirlar belirsiz,
kontrastlanma gostermeyen tek bir lezyon gézlenmistir. Ortalama yasin 15,3 oldugu bir calismada hastalarin
%84,2’sinde serebral ve serebellar lezyonlar saptandig: bildirilmistir .

Pleksiform norofibromlar % 25 oraninda goriilmektedir. Hastamizda sol oksipital bolgede cilt altinda, sinirlar
belirgin, kontrastlanmayan norofibrom saptandi. Yapilan bir ¢alismada hastalarin %?26,3’linde pleksiform
norofibromlarin saptandig: bildirilmigtir ’,

NF1 hastalarinda optik gliomlar dikkat edilmesi gereken tiimoral yapilardir. Bir ¢calismada optik gliom orant %
26,3 oraninda saptanmigtir > Genellikle benign olmalarina karsin kitle etkisi ile gorme kaybina neden olmalar1 ya
da % 20 oraninda malignite riski nedeniyle 6nemli morbidite ve mortalite nedenidir. Bizim hastamizda optik
gliom saptanmamustir.

NF1 hastaliginda goriilen tiimoral lezyonlarin malignite riski nedeniyle erken yasta tani almasi 6nemlidir 6,
Ancak bizim hastamiz ge¢ yasta tan1 almasina ragmen herhangi bir malignite gbzlenmemis ayrica optik gliom gibi
progresif gérme kaybina yol acgabilen bulgulara sahip olmadiindan daha iyi seyirli oldugu diistinilmiistiir.
Ancak, klinisyenler NF1’li olgularin asemptomatik olarak tespit edilse de olasi organ tutulumlarina kargi tiim
arastirma ve takiplerinin yapilmasi gerektigini unutmamalidirlar.
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