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Norofibromatozis Tip 1 ve
Jivenil Ksantograniiloma Birlikteligi:
Iki Olgu Sunumu

Association of Neurofibromatosis Type-1 and
Juvenile Xanthogranuloma:
Report of Two Cases

OZET Norofibromatozis tip 1 (NF1) otozomal dominant gegis gosteren, deri ve santral sinir siste-
mini etkileyen norokiitan6z bir hastaliktir. Kafeole lekesi ve aksiler/inguinal ¢illenme en sik
rastlanan deri bulgularidir. Jiivenil ksantograniiloma (JKG) non-Langerhans hiicreli bir histositoz
olup sar1 turuncu renkli nodiiler lezyonlarla karakterizedir. NF1 ve JKG ender olarak birlikte bil-
dirilmigtir. JKG’'nin deri bulgular: siklikla kendiliginden iyilesirken NF1’in deri bulgular1 yasam
boyu devam eder. Optik gliom NF1 hastalarinda en sik goriilen tiimér iken NF1-JKG birlikteligi-
nin 16semi riskini arttirdig: belirtilmektedir. Bu yazida NF1 ve JKG birlikteligi olan iki erkek has-
ta sunmaktay1z.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis 1; ksantogranulom, jiivenil; 16semi

ABSTRACT Neurofibromatosis typel (NF1) is an autosomal dominant, neurocutaneous disease af-
fecting mainly skin and central nervous system. Café au lait spots and axillary/inguinal freckling are
most common skin manifestations. Juvenile xanthogranuloma (JXG) is a non-Langerhans cell his-
tiocytosis which is characterized by yellow-orange colored nodular skin lesions. JXG has been ra-
rely reported together. Skin manifestations of NF1 persist life long however JGX subsides
spontaneously. Optic glioma is the most common tumor with NF1 patients. Coexistence of NF1
and JXG increases the risk of leukemia. We report two boys with JXG and NF-1 in this article.
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orofibromatozis tip 1 (NF1) norokiitanoz bir hastaliktir ve en stk
deriyi ve sinir sistemini etkilemektedir.! NF1’de goriilen deri bul-
gularindan birisi de Jivenil ksantograniiloma (JKG)’dir.? JKG sik-
likla siit ¢cocuklugu ve erken cocuklukta goriilen benign, kendiliginden
iyilesen bir non-Langerhans hiicreli histositozdur. Erkeklerde daha siktir.>*
JKG ve NF-1 birlikte oldugunda jiivenil kronik myeloid 16semi riskinin art-
t1g1 bildirilmektedir.>* Burada Jiivenil kstantograniiloma ve norofibroma-
tozis tip 1 tanisi alan iki olgu sunularak ilgili yayinlar gézden gegirilmistir.

IOLGU SUNUMLARI
OLGU 1

Yirmi ii¢ aylik erkek hasta bir yildan beri sach deride, kollarinda ve gov-
desinde ortaya ¢ikan, giderek sayis1 ve biiyiikliigii artan sari-turuncu ren-
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kli sislikler nedeniyle ¢ocuk nérolojisi poliklinigi-
ne bagvurdu. Prenatal, natal ve postnatal 6ykiisi
normaldi. Ozgegmisinde bir 6zellik olmayan has-

.....

tanin annesinin NF1 tanisiyla takip edildigi 6gre-
nildi.
uyumluydu. Fizik incelemede boyu 83 cm (25-50

Hastanin noéromotor gelisimi yas1 ile

p) agirhign 11.5 kg (25-50 p) ve bas cevresi 49 cm
(50 p) 6l¢iildii. Hastanin saghi derisinde, kollarinda,
govdesinde ve bacaklarinda en biiytigi 15 mm ol-
mak tizere ortalama 5 mm ¢apinda sari turuncu
renkli, ciltten kabarik, sert, cok sayida nodiiller,
govdesinde, sirtinda ve bacaklarinda en biytigi 3.5
cm ¢apinda olan 15 adet kafeole lekesi mevcuttu
(Resim 1).

Diger sistem muayenelerinin yansira hastanin
tam kan sayimu, periferik kan yaymast, lipid diizey-
leri ve diger biyokimyasal incelemeleri normaldi.
Beyin manyetik rezonans goriintiilleme (MRG) ve
karin ultrasonografik (USG) incelemeleri normal
bulundu. Oftalmolojik degerlendirmede patolojik
bulgu saptanmadi. Nodiiler lezyonlarindan alinan
deri biyopsisinde juvenil ksantograniiloma i¢in ka-
rakteristik dermiste gruplar halinde yer alan ko-
pliksii histiyositler arasinda Tuoton tipi dev
hiicreler saptandi (Resim 2).

Bu patolojik bulgular Jiivenil ksantograniilo-
ma icin tanm1 koydurucuydu. Hasta kafeole lekeleri
ve aile dykiisli olmasi nedeni ile tani kriterlerinden
iki tanesini sagladig1 icin NF1 tanis1 ald.

RESIM 1: Govdede kafeole lekeleri ve ksantograniilomlar.
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RESIM 2: Dermiste kopiiksii histiyositler arasinda Tuoton tipi dev hicreler
(HEX400).

OLGU 2

15 aylik erkek hasta 5 aydan beri 6nce alinda son-
ra sacli deride ortaya ¢ikan, zamanla sayis1 ve bii-
yukligi artan sari-turuncu renkli sislikler
nedeniyle bagvurdu. Prenatal, natal ve postnatal
oykiisii normaldi. Ozge¢misinde bir 6zellik olma-
yan hastanin annesi NF1 tanisiyla takip edilmek-
teydi.
uyumluydu. Fizik incelemede boyu 76 cm (25-50
p) agirlig1 9 kg (10-55 p) ve bas cevresi 47 cm 6l-
clildt. Hastanin yiizde 5 adet ve sagli deride 4 adet,

0.2-10 mm arasinda g¢aplarda sar1 turuncu renkli

Hastanin noromotor gelisimi yag1 ile

ciltten kabarik sert nodiil, sirtinda gévdesinde kol
ve bacaklarinda en biiytigii 2 cm ¢apinda ¢ok sayi-
da kafeole lekeleri vardi (Resim 3).

Tam kan sayimy, periferik kan yaymasi ve lipid
diizeyleri normaldi. Beyin MRG ve karin USG ince-
lemelerinde 6zellik yoktu. Oftalmolojik incelemede
patolojik bulgu saptanmadi. Hastanin annesinin de
norofibromatosis tanistyla takip edilmekte oldugu
ogrenildi. Yapilan dermatolojik degerlendirmede,
hastanin yiiziinde ve sagh derisindeki nodiiler lez-
yonlar juvenil ksantograniiloma ile uyumlu bulun-
du. Hastamiz NF1 tami kriterlerinden ikisine
(kafeole ve ailede pozitif NF1 6ykiisit) sahip oldugu
icin NF1 tanisi alda.

I TARTISMA

Norofibromatozis Tip 1 otozomal dominant gecen
norokiitandz bir hastaliktir. En sik rastlanan deri
bulgusu kafeole lekeleri hastalarin %99’ unda gorii-
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RESIM 3: Yiizde ve sagl deride ksantograniilomlar.

lir ve genellikle dogumda mevcuttur. Sayz ile bii-
ytiikliikleri zamanla artar ve malign degisiklik gos-
termez. Diger deri bulgular: ise aksiler-inguinal
c¢illenme, kiitanéz norofibromlar ve jiivenil ksan-
tograniilomlardir.!? NF1 ve JKG birlikteliginin sik-
111 %0.7-18.2 olarak bildirilmigtir.®

Jitvenil ksantograntiloma non-Langerhans hiic-
reli bir histositozdur. Histopatolojik olarak vakuol-
lu histiyositler ve karakteristik olan Tuoton dev
hiicreleri goriiliir. JXG erkeklerde daha sik rastlanir.
Ksantogranulomlarin %45.5’i bas boyun, %41.5’i ise
govdede saptanmaktadir.* Burada sundugumuz iki
NF1’li hastamizda ayn1 zamanda JXG vardu.

Norofibromaozis tip 1’de malignensi goriilme
riskinin fazla oldugu bildirilmektedir.> En sik go-
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Zvulunov ve ark. JXG ve NF-1’in birlikte go-
rillmesinin jiivenil kronik myeloid 16semi riskini
arttirdigini bildirmistir.” Ancak bu durumun lése-
mi riskini degistirmedigini belirten ¢alismalar da
mevcuttur.® Cambiaghi ve ark. JXG ve NF-1 sapta-
nan 14 hastayi ortalama 4.3 yil izlemisler ve hema-
tolojik bir malignensinin gelismedigini bildir-
miglerdir.” Side ve ark. NF-1 bulgular ve aile 6y-
kiisi olmayan jiivenil myelomositik lésemili
(JMML) 20 ¢ocuktan tigiinde NF-1 geninde mutas-
yon gosterdiler. Bu nedenle JMML’nin NF-1’in bir
belirtisi olabilecegi ileri siiriilmektedir.'” Shin ve
ark. ise yenidogan déneminden itibaren bulgu ve-
ren NF-1 tanis1 alan ve daha sonra histopatolojik
olarak JXG tanisi alan bir olgu tanimlamislardir.
Baglangicta hematolojik bulgulari normal olan bu
olguda 3 yasindayken jiivenil myelomonositik 16-
semi gelistigi ve JXG lezyonlarinin erken ortaya
¢ikmasi ile erkek olmasinin 16semi i¢in risk faktor-
leri olabilecegi belirtilmistir."

Bizim hastalarimizin ikisi de erkekti ve bir yil
once JXG bulgular ortaya ¢ikmisti. Her iki hasta-
miz da tani kriterlerine gore NF1 tanis1 almisti. Oy-
kii, muayene ve laboratuar bulgular1 herhangi bir
maligniteyi diisiindiirmiiyordu. Hastalarimizin iz-
lemlerinde de patoloji saptanmadi. Sonug olarak;
NF1 ile JXG birlikte bulunabilir, ancak bu durum-
da hemotolojik malignite gelisme riski artabilecegi
i¢in bu hastalarin yakin izlenmesi gerektigini vur-

rillen tiimér optik gliomdur.! gulamak istedik.
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