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OZET

Neurofibromatozis deri, sinir sistemi, kemikler, endokrin glandlar, bazen diger
organlari tutan nadir, herediter bir hastaliktir. (1)

Neurofibromatozis vak’asini toplumda seyrekte olsa gormek miimkiindiir.
Fakat bizim vak’anuzda gordiigiimiiz Neyrofibromatozisle beraber Anetoderma -
vak asma simdiye dek Fig rastlamadik. Bu konuyla ilgili literatiir taradigmuzda
da aymi neiiceyi gorditk. Vak'ammn orjinalligi nedeniyle yayinlanmay uygun bui-
duk.

OLGU

M.D. 18 yasinda, bel Kar Sgrenci, Sikayeti; cildindeki dokiintiiler hikayesi
1,5 sene once bel bolgesinde ufak bir siskinlik balinde yumusak bir kitle gordii-
giinii, bu kitlenin normal deri renginde oldugunu, agri ve kaginti yapmadigim,
gittikee bilytidiiZiini, 1,5 ay dnce bacaklarinda ve sirtinda da bir takim deri belir-
tileri gérdiigiinii ifade eden hasta doktora gittigini, kullandig: ilaglarin fayda sag-
lamamas: iizerine klinigimize miiracaat ettigini ifade ediyor.

Oz ve Soy Gegmisi; Bir 6zellik arzetriiydr

Fizik Muayeze; Ates 36,2°C Nabiz: 108/dk. TA: 120/80 mmHg Koopere
6dem, ikter, siyanoz ve lenfadenopati yok. Suur agik.

Bas boyun; normal goriiniimde.
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Solunum sistemi; her iki hemitorax soluuma esit istirakli. Dinlemekle Patolo-
jik ses alinmadi. Vibrasyon torasik normal.

Dolagim sistemi: Apex atimi 5. Interkostal aralikla midklavikuler hattin
kesisme yerinde aliniyor. Patolojik ses allnmadl.

Gastrointestinal sistem; Normal, Barsak peristaltizmi normokinetik Karaci-
ger ve dalak normal smirlarda. Batinda asit yok.

Urogenital sistem: Normal. Lumbosakral bolgede kaba perkiisyonla hassa-
siyet yok.

Deri ve ekleri; Sirtinda, karinda, ekstremitelerde irili ufakli hiperpigmente
makiiller mevcut. Ayrica asagi yukari ayni bolgelere uyacak tarzda morumtrak
ufak makiillerle beraber bunlarin altinda palpasyonla bosluk hissi alinmaktadir.
Ayrica, bel bolgesinde deriden hafifce kabarik normal deri renginde 2x3 cm.
ebadinda yumusak kivamda kitle mevcuttur. Resim (1,2). Viicuttaki atrofik lez-
yonlardan biopsi alinmak istendi. Fakat hasta kabul etmedi. Hastaya sadece Goz
konsiiltasyonu istendi. Hastanin miyopisisinin oldugu ve Nevrofibromatozis
ybniinden anlamli sayilabilecek bir bulguya rastlanmadifima dair rapor geldi.

Nérolojik muayenesinde herhangi bir patolojiye rastlanmadi.

Resim 1 » Resim-2:

TARTISMA

Neutofibromatozis deri, sinir sistemi, kemikler, endokrin glandlar, bazan
diger organlari tutan nadir, herediter bir hastaliktir (1). Von Recklinghausen ta-
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rafindan 1882 tarihinde tarif edilmistir(4). Kalitimsal olarak meydana gelen no-
roektoder mal bir anomalidir. Kalitimimn siklikla mutasyonla ortaya ¢ikan dominant
bir genle oldugu belirlenmistir(3). Ayrica bir vak’ada heiediter plazminojen yeter-
yetersizligi goriilmiis. Bu anormalligin kalitimda rolii olacagi diistiniilmustir (7).

insidensiun yaklasik olarak 3000 dogumda bhir oldugu tahmin edilmektedir
(3,5). Noral tepe (crest) hiicrelerindeki primer bir bozuk'uk ileii siiriilmesine
ragmen patogenezi siiphelidii(1,3). Klinik olarak Neurofibromatozis klasik, seg-
mental, sentral ve akustik olarak 4 formda goriilmektedir. Von Recklinghau-
sen tarafindan tanimlanan klasik tip genel bir hastaliktir. Digerlerine benzemez
(3). Klinik olarak en énemli bertilerinden biri Mollusca fibrosadir. Caplari
bir kag milimetreden, birkag santimetreye kadar degisir, genellikle govdede
ve ekstremitelerde goriiliir. periferik sinirlerle iliskili kuigtik, sert nodiiller gelisir
(3). Neurofibromatozis asemptomatikdir. Tesadiifi olarak teshis edilir. Cok na-
diren sinirlerin ve derinin daha periferal timorleri agrili ve sikint1 verici olabilir
(1), 8. cranial sinirin unilateral veya bilateral timori sinirsel sagrlik, bas agrisi,
bas doénmesi, sendeleme gibi sikayetlere sebebiyet verebilir. Ayrica 9. 10.11 kafa
giftlerine baski nedeniyle bu sinirlerin fonksiyonuyla ilgili belirtilere sebep olabi-
lir. Optik sinir gliomasi progressive monocular korliik ve bazen proptozis yapa-
bilir (1). Mental retardasyon hastalarm %; 7-8'in de goriliir. Fakat ¢ok belirgin
degildir. Konviilsyonlar, generalize veya fokal felgler olabilir ve erken puberte
daima Neurofibromatozis siiphesi uyandirmaktadir (1,3,4).

Cafe-au-lait lekeleri; Bunlar agik kahverengi, 2-5 cm. gapinda, keskin smirlt
lekelerdir. Klasik Neurofibromatozisli hastalarin %, 99’unda meydana gelirler.
ilk on yil iginde boyca ve sayica artarlar (3). Mavi kirmizi makiiller ve pseu
doatrofik makiiller de meydana gelebilir (3). Cillenme tarzinda pigmentasyonlar
sikhikla axillada meydana gelir, ve hastalik i¢in patognomoniktir (1,3,4).

Lish nodiilleri (pigmente iris hemartomlar) hastalarin 9, 90 dan fazlasinda
goriiliir. Yasla artar ve asemptomatikdir (3,4). Makroglossia 9, 5-10 vak’ada,
kifoskolyoz %, 2 vak’ada meydana gelir Kisa boy ve makrosefali de hastalifin
ozelliklerindendir. Neurofibromada sarkomatoz degisiklikler vakifalarin % 5-15
inde gelisebilir. Fakat 40 yasindan once nadirdir (3).

Neurofibromatozisle birlikte olan diger malign hastaliklar Wilms tiimori,
Rhabdomyosarkom ve 16seminin bir kag¢ gesidini icermektedir. Nitekim 14 ayhk
bir gocukta deri xanthomlar1 ve Neurofibromatozisle birlikte Akut lenfositik 16se-
mi gorilmistiir (6).

Neurofibromatozisten bu belirtilerin yanisira derinin bronzlasmasi, Nevus
anemicus, Dev pigmentli killi nevus, sakral hypertrikozis, Cutis vertigis gyrata
goriilebilir. Spina bifida gibi pseudo arthorizis, ¢ikiklar ve sik sik kiriklar meydana
gelebilir (4). ‘
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Ayirier tamda Albrigt’s sendromu akla gelmelidir.

Tedavi: Semptomatiktir. Tiimorler kozmotolojik amagla gikarildig: gibi sipir
basisi oldugunda da gikarilmalidir. Bening lezyonlarin X-ray’e cevab hemen hemen
yok gibidir (1,3,4). Pruritus i¢in semptomatik tedavi yapilir.

Bizim vak’amuzda goriilmesi yoniiyle birazda Anetoderma hakinda bilgi ve-
relim.

Anetoderma anormal dermal elastik dokudan kaynaklasan herniasyon veya
keselesme ile karakteriza derinin lokalize gevsekligidir (2).

Gergek anetodermanin biitiin formlary, normal deri elastikivetinin  stoeh
kaybr ile karakterizedir. Neticede deri yiizeyi iizerinde yumusak kese benzeri
- bir cep olusur. Bu inguinal herninin palpasyonu gibi his verir. Parmak ¢ekildigin
de kese yeniden olusur. Epidermis burusuk incelmis ve siklikla telengiektazik
goriiniisle birlikte depigmentedir. Incelmeye ragmen tilserasyon sik ‘degildir(2).
Anetodermanin gesitli  klinik-formlar1  ayirtedilebilir. Idiyopatik Schweringer
ve Buzzi tipinde kiigiik yuvarlak atrofik makiiller vardir. Daha 6nce herhangi
bir lezyon goriilmez.

Anetodermanin diger tiplerinde (Alexander Jadasson, Pell izari) baslangig
lezyonlari biilden, irtiker plagina, atrofik lupus eritematozis benzeri lezyonlara
kadar degisebilir. Bazilari inflamatuar, bazlar neninflamatuar, bazilarr spontan
ve hatta bazilari bir travmay: takiben goriiliir(2).

Penisillamire ve Endokrin hastabiklara sekonder gelisen arnetoderma da vardir.

- Histopatolojik inceleme yapildiginda normal uzunluktski elastik fibriller
kaybolmus, uniform ince elastik fibriller anetodermik dermisde hakim durum
almistir. Muhtemelen elastik yapidaki zayiflik herniasyona yol agmaktadir (2).

Bu bilgilerin 1:8inda hastamiza bakacak olursak, cap: 1,5 conin fizerinde
5’den fazla cafe-au-lait lekelerinin mevcudiyetiyle tam bir Neurofibromatozis
vak’asidir. Zira bu belirti tek basina teshis icin kafidir(4). Buna ilaveten hastamiz-
da bel golgesinde yumusak kivamda kitle mevccuttur. Bu da teshisimizi dogru-
layan ikinci 6nemli sebeptir. Bu belirtilerin haricinde Neurofibromatozisic ilgili
herhangi bir bulguya rastlamadik. Bununla beraber gerek bel bl gesi, gerckse
bacaklarda morumtrak ufak, basmakia iceriye dogru ¢Gken makiiler lezyonlar
meveuttur. Bunlart anetodermik lezyonlar olarak degeriendirdik. Neurofibroma-
tozisin klinigini anlatirken mavi-kimizi makiiller ve pseudoatrofik makiiler lez-
yonlar goriiliir(3). denmekte ayrica bir baska literatiirde Neurofibromatozisli
- 3 hastada dermal hypoplasinin oldugu belirtilmekte ve bu lezyonlarin histopatoloji-
sinin Neuofibromatous dokuyu gosterdigi ifade edilmektedir (5). Zannediyorum
icimizdeki kuskuya en iyi cevap hastadan biopsi almak ve histopatolojik olarak
incelemek olacakti. Fakat lezyonlarin gorunumu yOniiyle bizim kasaatimiz aneto-
derma lehindeydi.
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SUMMARY

A Case of Neurofibromatozis assosiated With Anetoderma.

Neurotibromatosis is a rare inherited disease which involves skin, nervous
system, bones, endocrin glands and sometimes the other organs (1).

It is possible to see the Neurofibromatozis case at Society altaugh it is rare.
But, Upto now, We not encountered the Neurofibromatosis associated with
anetoderma case which we can see at our, case. We had the same consequence
when we searched the literatures about the Subject. We Publish the case because
of its orignality.
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