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Nörofibromatozis Tip 1 ve
Jüvenil Ksantogranüloma Birlikteliği:

İki Olgu Sunumu

ÖÖZZEETT  Nö ro fib ro ma to zis tip 1 (NF1) oto zo mal do mi nant ge çiş gös te ren, de ri ve san tral si nir sis te -
mi ni et ki le yen nö ro kü ta nöz bir has ta lık tır. Ka fe o le le ke si ve ak si ler/in gu i nal çil len me en sık
rastlanan de ri bul gu la rı dır. Jü ve nil ksan tog ra nü lo ma (JKG) non-Lan ger hans hüc re li bir his to si toz
olup sa rı tu run cu renk li no dü ler lez yon lar la ka rak te ri ze dir. NF1 ve JKG en der ola rak bir lik te bil -
di ril miş tir. JKG’nın de ri bul gu la rı sık lık la ken di li ğin den iyi le şir ken NF1’in de ri bul gu la rı ya şam
bo yu de vam eder. Op tik gli om NF1 has ta la rın da en sık gö rü len tü mör iken NF1-JKG bir lik te li ği -
nin lö se mi ris ki ni art tır dı ğı be lir til mek te dir. Bu  yazı da NF1 ve JKG bir lik teliği olan iki er kek has -
ta sun mak ta yız. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Nö ro fib ro ma to zis 1; ksan tog ra nu lom, jü ve nil; lö se mi      

AABBSS  TTRRAACCTT  Ne u ro fib ro ma to sis type1 (NF1) is an au to so mal do mi nant, ne u ro cu ta ne o us di se a se af-
fec ting ma inly skin and cen tral ner vo us system. Café au la it spots and axil lary/in gu i nal freck ling are
most com mon skin ma ni fes ta ti ons. Ju ve ni le xant hog ra nu lo ma (JXG) is a non-Lan ger hans cell his-
ti ocy to sis which is cha rac te ri zed by yel low-oran ge co lo red no du lar skin le si ons. JXG has be en ra -
rely re por ted to get her. Skin ma ni fes ta ti ons of NF1 per sist li fe long ho we ver JGX sub si des
spon taneo usly. Op tic gli o ma is the most com mon tu mor with NF1 pa ti ents. Co e xis ten ce of NF1
and JXG in cre a ses the risk of le u ke mi a. We re port two boys with JXG and NF-1 in this article. 

KKeeyy  WWoorrddss::  Ne u ro fib ro ma to sis 1; xant hog ra nu lo ma, ju ve ni le; le u ke mi a   
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OLGU SUNUMU   

ö ro fib ro ma to zis tip 1 (NF1) nö ro kü ta nöz bir has ta lık tır ve en sık
de ri yi ve si nir si ste mi ni et ki le mek te dir.1 NF1’de gö rü len de ri bul-
gu la rın dan bi ri si de Jü ve nil ksan tog ra nü lo ma (JKG)’dır.2 JKG sık-

lık la süt ço cuk lu ğu ve er ken ço cuk luk ta gö rü len be nign, ken di li ğin den
iyi le şen bir non-Lan ger hans hüc re li his to si toz dur. Er kek ler de da ha sık tır.3,4

JKG ve NF-1 bir lik te ol du ğun da jü ve nil kro nik mye lo id lö se mi ris ki nin art-
tı ğı bil di ril mek te dir.3,5 Bu ra da Jü ve nil kstan tog ra nü lo ma ve nö ro fib ro ma -
to zis tip 1 ta nı sı alan iki ol gu su nu la rak il gi li ya yın lar göz den ge çi ril miş tir.

OL GU SUNUMLARI
OLGU 1

Yir mi üç ay lık er kek has ta bir yıl dan be ri saç lı de ri de, kol la rın da ve göv-
de sin de or ta ya çı kan, gi de rek sa yı sı ve bü yük lü ğü ar tan sa rı-tu run cu ren-
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k li şiş lik ler ne de niy le ço cuk nö ro lo ji si po lik li ni ği -
ne baş vur du. Pre na tal, na tal ve post na tal öy kü sü
nor mal di. Öz geç mi şin de bir özel lik ol ma yan has-
ta nın an ne si nin NF1 ta nı sıy la ta kip edil di ği öğ re -
nil di. Has ta nın nö ro mo tor ge li şi mi ya şı ile
uyum luy du. Fi zik in ce le me de bo yu 83 cm (25-50
p) ağırlığı 11.5 kg (25-50 p) ve baş çev re si 49 cm
(50 p) öl çül dü. Has ta nın saç lı de ri sin de, kol la rın da,
göv de sin de ve ba cak la rın da en bü yü ğü 15 mm ol -
mak üze re or ta la ma 5 mm ça pın da  sa rı tu run cu
renk li, cilt ten ka ba rık, sert, çok sa yı da no dül ler,
göv de sin de, sır tın da ve ba cak la rın da en bü yü ğü 3.5
cm ça pın da olan 15 adet ka fe o le le ke si mev cut tu
(Re sim 1).

Di ğer sis tem mu a ye ne le rinin yansıra has ta nın
tam kan sa yı mı, pe ri fe rik kan yay ma sı, li pid dü zey-
le ri ve di ğer bi yo kim ya sal in ce le me le ri nor mal di.
Be yin man ye tik re zo nans gö rün tü le me (MRG) ve
ka rın ul tra so nog ra fik (USG) in ce le me le ri nor mal
bu lun du. Of tal mo lo jik de ğer len dir me de pa to lo jik
bul gu sap tan ma dı. No dü ler lez yon la rın dan alı nan
de ri bi yop si sin de ju ve nil ksan tog ra nü lo ma için ka-
rak te ris tik der mis te grup lar ha lin de yer alan kö-
pük sü his ti yo sit ler ara sın da Tu o ton ti pi dev
hüc re ler sap tan dı (Re sim 2).

Bu pa to lo jik bul gu lar Jü ve nil ksan tog ra nü lo -
ma için ta nı koy du ru cuy du. Has ta ka fe o le le ke le ri
ve ai le öy kü sü ol ma sı ne de ni ile ta nı kri ter le rin den
iki ta ne si ni sağ la dı ğı için NF1 ta nı sı al dı.

OL GU 2

15 ay lık er kek has ta 5 ay dan be ri ön ce alın da son -
ra saç lı de ri de or ta ya çı kan, za man la sa yı sı ve bü-
yük lü ğü ar tan sa rı-tu run cu renk li şiş lik ler
ne de niy le baş vur du. Pre na tal, na tal ve post na tal
öy kü sü nor mal di. Öz geç mi şin de bir özel lik ol ma -
yan has ta nın an ne si NF1 ta nı sıy la ta kip edil mek -
tey di. Has ta nın nö ro mo tor ge li şi mi ya şı ile
uyum luy du. Fi zik in ce le me de bo yu 76 cm (25-50
p) ağırlığı 9 kg (10-55 p) ve baş çev re si 47 cm öl-
çül dü. Has ta nın yüz de 5 adet ve saç lı de ri de 4 adet,
0.2-10 mm ara sın da çap lar da sa rı tu run cu renk li
cilt ten ka ba rık sert no dül, sır tın da göv de sin de kol
ve ba cak la rın da en bü yü ğü 2 cm ça pın da çok sa yı -
da ka fe o le le ke le ri var dı (Re sim 3).

Tam kan sa yı mı, pe ri fe rik kan yay ma sı ve li pid
dü zey le ri nor mal di. Be yin MRG ve ka rın USG in ce-
le me le rin de özel lik yok tu. Of tal mo lo jik in ce le me de
pa to lo jik bul gu sap tan ma dı. Has ta nın an ne sinin de
nö ro fib ro ma to sis ta nı sıy la ta kip edil mek te ol du ğu
öğ re nil di. Ya pı lan der ma to lo jik de ğer len dir me de,
has ta nın yü zün de ve saç lı de ri sin deki no dü ler lez-
yon lar ju ve nil ksan tog ra nü lo ma ile uyum lu bu lun -
du. Has ta mız NF1 ta nı kri ter le rin den iki si ne
(ka fe o le ve ai le de po zi tif NF1 öy kü sü) sa hip ol du ğu
için NF1 ta nı sı al dı. 

TAR TIŞ MA
Nö ro fib ro ma to zis Tip 1 oto zo mal do mi nant ge çen
nö ro kü ta nöz bir has ta lık tır. En sık rastlanan de ri
bul gu su ka fe o le le ke le ri has ta la rın %99’un da gö rü -RESİM 1: Gövdede kafeole lekeleri ve ksantogranülomlar.

RESİM 2: Dermiste köpüksü histiyositler arasında Tuoton tipi dev hücreler
(HEx400).
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lür ve ge nel lik le do ğum da mev cut tur. Sa yı ile bü-
yük lük le ri za man la ar tar ve ma lign de ği şik lik gös-
ter mez. Di ğer de ri bul gu la rı ise ak si ler-in gu i nal
çil len me, kü ta nöz nö ro fib rom lar ve jü ve nil ksan-
tog ra nü lom lar dır.1,2 NF1 ve JKG bir lik te li ği nin sık-
lı ğı %0.7-18.2 ola rak bil di ril miş tir.6

Jü ve nil ksan tog ra nü lo ma non-Lan ger hans hüc-
re li bir his to si toz dur. His to pa to lo jik ola rak va ku ol -
lu his ti yo sit ler ve ka rak te ris tik olan Tu o ton dev
hüc re le ri gö rü lür. JXG er kek ler de da ha sık rastlanır.
Ksan tog ra nu lom la rın %45.5’i baş bo yun, %41.5’i ise
göv de de sap tan mak ta dır.4 Bu ra da sun du ğu muz iki
NF1’li has ta mız da ay nı za man da JXG var dı. 

Nö ro fib ro ma o zis tip 1’de ma lig nen si gö rül me
ris ki nin faz la ol du ğu bil di ril mek te dir.5 En sık gö-
rü len tü mör op tik gli om dur.1

Zvu lu nov ve ark. JXG ve NF-1’in bir lik te gö-
rül me si nin jü ve nil kro nik mye lo id lö se mi ris ki ni
art tır dı ğı nı bil dir miş tir.7 An cak bu du ru mun lö se -
mi ris ki ni de ğiş tir me di ği ni be lir ten ça lış ma lar  da
mev cut tur.8 Cam bi ag hi ve ark. JXG ve NF-1 sap ta -
nan 14 has ta yı or ta la ma 4.3 yıl iz le miş ler ve he ma -
to lo jik bir ma lig nen si nin ge liş me di ği ni bil dir-
miş ler dir.9 Si de ve ark. NF-1 bul gu la rı ve ai le öy-
kü sü ol ma yan jü ve nil mye lo mo si tik lö se mi li
(JMML) 20 ço cuk tan üçün de NF-1 ge nin de mu tas -
yon gös ter di ler. Bu ne den le JMML’nin NF-1’in bir
be lir ti si ola bi le ce ği ile ri sü rül mek te dir.10 Shin ve
ark. ise ye ni do ğan dö ne min den iti ba ren bul gu ve -
ren NF-1 ta nı sı alan ve da ha son ra his to pa to lo jik
ola rak JXG ta nı sı alan bir ol gu ta nım la mış lar dır.
Baş lan gıç ta he ma to lo jik bul gu la rı nor mal olan bu
ol gu da 3 ya şın day ken jü ve nil mye lo mo no si tik lö-
se mi ge liş ti ği ve JXG lez yon la rı nın er ken or ta ya
çık ma sı ile er kek ol ma sı nın lö se mi için risk fak tör -
le ri ola bi le ce ği be lir til miş tir.11

Bi zim has ta la rı mı zın iki si de er kek ti ve bir yıl
ön ce JXG bul gu la rı or ta ya çık mış tı. Her iki has ta -
mız da ta nı kri ter le ri ne gö re NF1 ta nı sı al mış tı. Öy -
kü, mu a ye ne ve la bo ra tu ar bulguları her han gi bir
ma lig ni te yi dü şün dür mü yor du. Has ta la rı mı zın iz-
lem le rin de de pa to lo ji sap tan ma dı. So nuç ola rak;
NF1 ile JXG bir lik te bu lu na bi lir, ancak bu du rum -
da he mo to lo jik ma lig ni te ge liş me ris ki ar ta bi le ce ği
için bu has ta la rın ya kın iz len me si ge rek ti ği ni vur-
gu la mak is te dik.

RESİM 3: Yüzde ve saçlı deride ksantogranülomlar.
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