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OZET :

Az gérﬁlmesf, demonstratif olmast nedeniyle bir Diffus Neurofibromatozis ve-
kasi takdim edildi. Neurofibromatozis hakkmndaki bilgiler gozden gegirildi.

GIRIS :
Kelime anlami dogum lekesi olan fakomatozlar ya da son yillarda kullaniidig:

gibi ndrokutandz sendromlar hamartia ve hamartomalarla karakterizedir. Derl,
g6z, SSS olmak iizere tiim organla-1 tutabilirler.

Bu hastaliklarin patolojisinde yeralan hamartia normal doku elemanlarinin
meydana getirdigi anormal bir doku formasyonudur. Hamartomalar ise tiimoral
bir gelisim gosteren hamartiyalardir. Hamartia Ataxia telenjiektazideki konjonk-
tival vaskiiler malformasyonlardir. Hamartomalar ise diger tiim fakomatozlarda
goriiliir.

Neurofibromatozis 100.000’de 30-40 . siklikta gériilen otozomal dominant
gecisli herediter bir fakomatozdur. 1869’da Billroth ve Czerny ilk vakay: yayin-
lamuglar, 1882’de ise Von Recklinghausen klasik anlamda hastalifin ilk tarifini
yapmistir.

Bu hastalik biitiin diinyada ayn1 s1khkta goriiliir. Erkeklerde biraz daha sik-
tir. Patogenezi muglaktir. Noral crestten gelisen schwann hiicreleri, melanositler
ve muhtemelen endondral fibroblastlar suglanmaktadir. Bunlar deri ve sinirin
‘tabii komponentleridir. Birgok odaktan asir1 olarak cogahrla.f ve melanositler
anormal sekilde fonksiyon yaparlar. Fakat bunun zaman ve mekanizmasi tuberoz
sklerozda oldugu gibi bilinmemektedir.

Hastalarin cogunlugunda hiperpigmentasyon lekeleri, kutandz ve subkuta-
noz tiimorler klinik teshisin temelidir. Bu lekeler geg gocuklukta ve adélesanda
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artan sayida goriiliir. Hastalarin 1/3’iinde ki deri lekelerinin dolayl: olarak farke-
dildigi goriilmiistiir. Bu nedenle asemptomatiktir denilebilir. Geriye kalan vakalar
ise tiimorlerin olugturdugu semptom veya kozmetik problemler nedeniyle hekime
miiracaat ederler. Hastalarin ¢ogunda tiimérler santraldedir. Siklikla unilateral
olup, 8. sinirin bilateral tiimériine baglt sikayetlerle sinirsel sagirlik, kulak ¢inla-
masl, bagagris: goriilebilir. Diger kranial sinir yada spinal sinir tutulmalar1 izlene-
bilir. Ayrica mental gerilik konviilsionlar, puberte prekoks olabilir. Vakalarin
% 7-8 ’inde mental reterdasyon vardir. Bunlarda konviilsionlar tuberoz sklerozdan
daha siktir. Hastaligin 3 tipi vardir. isole neurofibromada orbital bulgu nadirdir.
15-30 yas civarinda goriiliir. Genel belirtilerden sonra ortaya ¢ikar. Herediter
bir taban olmayabilir. Tiimorler enkapsiile gri renkte ve serttir. Yavas bilyiir, ag-
- risiz bir proptozis vardir. Teshis biyopsi ile konur. Tedavisi eksizyondur. Cok
nadiren malignensi gosterir. Rekiirrens siktir, plexiform neurofibroma erken ¢o-
cukluk ¢aginda goriiliir. Siklikta siitlii kahverengi deri lekoleri molloscum fibreusu
ve periferde multibl tiimérlerle goriiliir. Proptozis yavas gelisir. Tedavi eksizyon-
dur, hemoraji riski bityiiktiir. Diffuse neurofibromatozis, karakteristik bir gorii-
niim vardir. Yiizde tek tarafli bir generalize hipertrofi vardir. En sik komplikasyonu
intraokiiler tutulma ile buftalmus ve optik sinirin gliomatozisine neden olmasidir.
Sarkomat6z dejenerasyon gostermesi ¢ok nadirdir. Tedavi kozmetik yénden cer-
rahi olarak denenmigse de niiksii siktir, operasyon sirasinda hemoraji riski
yiiksektir. - '

Resim 1: Olgumuzun karin bolgesindeki kutan ve subkutan nodiiller.

OLGU :

7.2.1989’da poliklinigimize miiracaat eden, 26 yasindaki bayan hastanin
sikayetleri 7-8 yaslarinda iken baglamis, géz kapaklarindaki diisiikliik derideki
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hipertrofi nedeniyle zamanla artmis, 16 yasinda cerrahi miidahale gormiigse de
tekrar niiksetmis. Goziiniin gérmesi kapak hipertrofisi ile kaybolmus, viicun-
dundaki hiperpigmente lekeler az olarak dogumda varmig, zamanla artmig (Resim
1). Kutan ve subkutan nodiiller ise yiiz derisindeki hipertrofiden birkag yil dnce
ortaya ¢ikmig. Hastanin goz muayenesinde sag goziin gormesi 151k hissini farket-
miyordu, glob buftalmik agag: dogru deviye idi. Bu durum intraorbital bir tutulum
gostermekte idi. Biyomikroskopik muayenesinde skleralar koyu renkte, kornea
'saydam, on kanamara hafif derin, pupilla middilate 1518a geg cevapli, lenste bas-
langig kesafet mevcut ve fundus aydinlanmiyordu. Diger sistem muayenelerinde
belirgin bir patoloji gozlenmedi. Odyogram normal, norolojik muayenesi normal
olan hastanin mental retardasyonu yoktu. Hastanin ¢ok yavas seyirli diffuze neu-
rofibromatozis olduguna karar verildi.

Sekil 2-3: Olgumuzdaki Afonksiyone Sag Goz.
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SONUC :
Kronik seyirli bu dramatik hastaliga hekimlerin yapabilecegi fazla bir sey
yoktur. Bu hastalikta da yasanan acizlik, daha fazla calismamizin gerektigini

ortaya koymaktadir. Bu tiir herediter patoloplerm genetlk miihendislik sonucu
ortaya konmasi tipta 6nemli bir devrim yapacaktr.

SUMMARY :
An Intéresting Case of Neurofibromatosis

Because it is very demonstrative and rarely seen, a case of neurofibromatosis
is presented.

Our knowiedge about Neurofibromatosis is discussed.
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