Pleksiform Norofibrom (Vaka Takdimi)

PLEXIFORM NEUROFIBROMA
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Ozet

Norofibromatozis Tip 1 (Von Recklinghausen Hastaligi),
otozomal dominant gecis gdsteren yaygin bir genetik hastalik olup
noral krestten koken alir ve multipl doku tutulumu ile karakte-
rizedir. Hastaligin en yaygin komponentlerinden biri olan nérofi-
bromlar soliter olabildigi gibi multipl da olabilmektedir. Burada
bir bacaginda hipertrofi ve deformite ile basvuran ve eksizyon
materyali Pleksiform nérofibrom olarak rapor edilen bir olgu
sunulmustur.
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Summary

Neurofibromatosis Type 1 (Von Recklinghausen disease) is a
relatively common, autosomal dominant, hereditary disorder. It is
characterised with multipl tissue involvement.

The most frequent components of the disease are solitary or
multipl neurofibromas. Here we represent a case with hypertrophy
and deformity on her leg. The diagnosis of the patient after exci-
sion was plexiform neurofibroma.
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Von Recklinghausen Hastaligi olarak da bilinen
Norofibromatozis Tipl; 2500-3000 canli dogumda bir
goriilen, yaygin bir genetik hastalik olup otozomal domi-
nant gecis gosterir (1). Hastaliga neden olan genin 17. kro-
mozomda lokalize oldugu ortaya konmustur (2).
Norofibromatozis tanisinin konulabilmesi i¢in su klinik
bulgulardan en az ikisinin olmas1 gerekir;

1. Puberte 6ncesinde 5 mm'den, puberte sonrasinda 15
mm'den biiylik 6 veya daha fazla pigmentasyon ("cafe au
lait"),

2. Bir tane pleksiform nérofibrom veya 2 ya da daha
fazla herhangi bir tipte nérofibrom,

3. Aksiller veya inguinal ¢illenme,

4. Optik gliom,

5. 1ki veya daha fazla " lisch" nodiilii (iris hamartomu),

6. Kemik lezyonlari,

Gelis Tarihi: 25.08.2000

Yazisma Adresi: Dr.Giircan ASLAN
5. Cad. 82/3
Balgat, ANKARA

296

7. Birinci derece akrabasinda bu klinik bulgulardan en
az birinin bulunmasi (3).

Hastaligin kardinal bulgularindan noérofibromlar her
yas doneminde goriilebilir. Norofibromlar herhangibir vii-
cut bolgesinde lokalize olabilirken (segmental nérofibrom)
(1,4), gastrointestinal trakt (5), larinks (6), kalp (7) ve hatta
peniste bile (8) lokalize olabilirler. Pleksiform norofib-
romlar ise hastalifin kardinal bulgularindandir (9,10).
Ekstremitelerde lokalize olan pleksiform ndérofibromlar
“elefantiazis néromatoza” olarak da isimlendirilirler ¢iinkii
bu lezyonlar ekstremitenin bilylimesine neden olurlar (10).
Bu lezyonlar iizerindeki deri gevsek ve hiperpigmente iken
ekstremite kemiginde hipertrofi gdzlenebilir (10).

Olgu Sunumu

Burada 5 yasinda bir kiz hasta sunulmustur. Hasta sol
bacag1 ve ayaginda sekil bozuklugu ve deformite nedeniyle
klinigimize bagvurmustur. Hastanin yapilan muayenesinde
sol bacak ve ayaginda deformite, hipertrofi ve hiperpig-
mentasyon mevcuttu (Sekil 1). Hastanin aksiller cillen-
meleri ve en bilyiigli 30 mm en kii¢iigii 2-3 mm olan multi-
pl "cafe au lait"leri tespit edilmistir. Hastaya bu bulgular1 ile
Norofibromatozis Tip 1 (Von Recklinghausen Hastalig1)
tanist konulmustur. Hastaya parsiyel eksizyon ameliyati
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Sekil 1. Hastanin operasyon 6ncesi goriiniimii.

yapilmistir. Peroperatif olarak sinir yapilarinin oldukga
biiyiik ve distorsiyona ugramis oldugu tespit edildi (Sekil
2). Bu lezyonlarin patolojik degerlendirmesi " Pleksiform
norofibrom " olarak rapor edilmistir. Hastanin postoperatif
herhangi bir problemi olmamustir. Hasta operasyondan son-
ra bir y1l boyunca tarafimizdan takip edilmistir (Sekil 3).

Tartisma

Norofibromatozis Tip 1 (Von Recklinghausen Hasta-
l1g1), multipl cilt pigmentasyonlar: ("cafe au lait") ve mul-
tipl sinir kilift tiimorlerinin (nérofibrom) varlig ile karakte-
rizedir. Nérofibromatozis her yasta goriilebilmesine karsilik
puberteye kadar tespit edilemeyebilir. 6 haftalik ¢ocuklarda
ndrofibromatozis olgulari da rapor edilmistir (6).

Hastaligin kardinal bulgularindan olan nérofibromlar
pleksiform ve non-pleksiform olmak tizere iki sekilde
gozlenirler. Non-pleksiform tip daha siklikla goriiliir.
Pleksiform norofibromlar santral, periferik veya organ tutu-
lumu seklinde lokalize olabilirler. Santral tutulum siklikla
her zaman optik gliom ve 8. kranial sinir tutulumu ile
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Sekil 2. Operasyon sirasinda pleksiform nérofibromlarm eksizyonu.

seyrederken (3) organ tutulumu gastrointestinal trakt (5),
larinks (6), kalp (7) ve hatta peniste bile (8) rapor edilmistir.
Periferik yerlesimli pleksiform ndrofibromlar nérofibroma-
tozisin patognomonik bulgusudur. " Elefentiazis néroma-
toza" olarak degerlendirilen bu lezyonlar yerestikleri eks-
tremitede deformite, hiperpigmentasyon yaratirken altta
bulunan kemik yapilarda hipertrofiye neden olurlar. Bu
lezyonlar goriinlisleri nedeniyle lenfodem olgular: ile
karistirilabilirse de, ndrofibromatozis olgularinada hiper-
pigmentasyonun varlig1 ve lezyona eslik eden "cafe au lait"
ve aksiller inguinal ¢ilenmeler ile lenfodem olgularindan
ayrilirlar. Pleksiform ndorofibrom olgular1 makroskopik
olarak yerlestikleri sinirde distorsiyona neden olurlarken
palpasyonla klasik "kurt torbalar1" seklinde ele gelirler.

Sonug¢

Burada sunulan pleksiform nérofibrom olgusu gerek
yerlestigi ekstremitede olusturdugu deformite, hiperpig-
mentasyon ve hipertrofi gerekse yaygin yerlesimli "cafe au
lait"leri ve aksiller ¢illenmeler ile nérofibromatozis Tip 1’e
demonstratif bir 6rnek teskil etmektedir.
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Sekil 3. Hastanin 9 ay sonraki postoperatif goriinimi.
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