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Nérofibromatozis Tip 1 Iliskili Multiple Diffiiz Palpebral
Norofibromlara Bagh Alt Goz Kapag Ektropiyonu:
Olgu Sunumu ve Literatiiriin Gozden Gegcirilmesi

Lower Eyelid Ectropion Secondary to Multiple Diffuse Palpebral
Neurofibromas Associated with Neurofibromatosis Type 1:
A Case Report and Review of the Literature
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OZET Noérofibromatozis Tip 1 (NF1), otozomal dominant gegis gos-
teren, norolojik, dermatolojik ve oftalmolojik bulgularla seyreden kom-
pleks bir genetik hastaliktir. NF1°li hastalarda gelisen periokiiler
norofibromlar, hem hastalari rahatsiz edebilen belirgin deformitelere
hem de fonksiyon bozukluklarina yol agabilen lezyonlardir. Bu olgu
sunumunda, NF1 tanis1 almis ve tiim periokiiler bolgede yaygin néro-
fibromalari bulunan 46 yasindaki kadin hastada, sag alt g6z kapaginda
tars ve palpebral konjonktivayi tutan diffiiz palpebral norofibromaya
bagli geligen ektropiyon olgusu sunulmustur. Lezyon pentagonal wedge
rezeksiyon yontemiyle cerrahi olarak ¢ikarilmis ve histopatolojik ince-
leme sonucunda diffiiz nérofibroma tanis1 dogrulanmistir. Bildigimiz
kadartyla bu, NF1°li bir olguda diffiiz palpebral nérofibromaya bagh
gelisen ilk ektropiyon vakasidir ve periokiiler norofibromalarin cerrahi
tedavisine iliskin literatiire katki saglamay1 hedeflemektedir.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis 1; ektropiyon;
norofibrom; goz kapagi tiimorleri

ABSTRACT Neurofibromatosis Type 1 (NF1) is a complex genetic
disorder with autosomal dominant inheritance, characterized by neu-
rological, dermatological, and ophthalmological manifestations. Peri-
ocular neurofibromas in NF1 patients may lead to significant functional
impairment and disfiguring cosmetic outcomes. In this case report, we
present a 46-year-old female patient with a diagnosis of NF1 and ex-
tensive periocular neurofibromas, who developed right lower eyelid ec-
tropion due to a diffuse palpebral neurofibroma involving both the
tarsus and palpebral conjunctiva. The lesion was surgically excised
using a pentagonal wedge resection technique. Histopathological eval-
uation confirmed the diagnosis of diffuse neurofibroma. To the best of
our knowledge, this represents the first reported case of ectropion sec-
ondary to a diffuse palpebral neurofibroma in a patient with NF1. This
case aims to contribute to the literature by highlighting the surgical
management of periocular neurofibromas and expanding the clinical
spectrum of eyelid involvement in NF1.

Keywords: Neurofibromatosis 1; ectropion;
neurofibroma; eyelid neoplasms

Norofibromatozis tip 1 (NF1) degiskenlik gos-
teren norolojik, dermatolojik ve oftalmolojik semp-
tom ve bulgularla karakterize sistemik bir fako-
matozdur.! Klinik spektrumu genis olan NF1, deri,
sinir sistemi, kemik yapilar1 ve goz gibi birden fazla
organi etkileyebilir. NF1’in oftalmolojik bulgulari
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arasinda Lisch nodiilleri, optik gliomlar ve periokiiler
ile orbital nérofibromlar 6ne ¢ikmaktadir.?

Norofibromlar iyi huylu periferik sinir kilif1 tii-
morleridir ve genellikle NF1 ile iligkilidir. Morfolo-
jik olarak, pleksiform, soliter ve diffiiz alt tipleri
vardir.? Norofibromlar, ciddi sekil ve fonksiyon bo-
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zukluguna neden olabilir ve bu agidan okiiloplastik
cerrahlar i¢in biiyiik bir zorluk teskil etmektedir.** Li-
teratiirde, hastaligin palpebral ve periorbital tutulumu
ve bunun yonetimi ile ilgili sinirh sayida klinik ¢a-
lisma bulunmakta olup, yayinlarin bityiik cogunlugu
olgu sunumu seklindedir.*” Periokiiler bolgede en sik
goriilen norofibrom formu pleksiform tip olarak bil-
dirilmis olup, list goz kapaginda S formunda pitozis
ile iliskilendirilmistir.®* Bunun disinda periokiiler,
palpebral veya tarsal soliter norofibromlar ve bunla-
rin mekanik etkilerine bagli ektropiyon olgulari bil-
dirilmistir.*!° Ancak literatiirde, alt géz kapagindaki
diffiiz nérofibroma bagli mekanik ektropiyon gelisen
bir olgu bulunmamaktadir.

Bu olguda, NF1 tanisi bulunan ve bilateral mul-
tiple periokiiler nérofibromlar1 olan hastada diffiiz
palpebral ve tarsal ndrofibroma bagli mekanik ektro-
piyonun yonetimi ve giincel literatiiriin gozden gegi-
rilmesi amaglanmistir.

I OLGU SUNUMU

Son 1 haftadir sag alt géz kapaginda ektropiyon ve
buna eslik eden okiiler irritasyon semptomlar1 nede-
niyle klinigimize bagvuran 46 yasindaki kadin olgu-
nun muayenesinde tiim yiiz, boyun ve bilateral
periokiiler bolgede yaygin multiple noérofibromlar iz-
lendi (Resim 1 a). Yapilan biyomikroskopik muaye-
nede sag alt goz kapagindaki multiple periokiiler
ndrofibromlara ilave olarak, alt kapak palpebral kon-
jonktiva ve tars1 iceren ndrofibrom izlendi. Hem pe-
palpebral
norofibromun etkisi ile alt kapakta mekanik ektropi-

riokiiler norofibromlarin  hem de

yon gelistigi saptandi (Resim 1 b).

Olgudan alinan anamnezde, periokiiler bolge-
deki norofibromlarin yaklasik 30 yildir mevcut ol-
dugu, goz kapagindaki ektropiyonun ve palpebral
ndrofibromun bagvurudan 1 hafta 6nce ortaya ¢iktigi
Ogrenildi. En iyi diizeltilmis gérme keskinligi her iki
gbzde 0,8 olup, goz ici basinci sag gozde 16 mmHg,
sol gézde 15 mmHg olarak 6lgiildii. On segment
muayenesinde bilateral multiple Lisch nodiilleri ve
sag gz kornea inferiorunda punktat erozyon defekti
izlendi (Resim 1 ¢). Dilate fundus muayenesi dogaldi.
Yapilan gonyoskopi muayenesinde aginin agik ol-
dugu izlendi. Olgudan detayli klinik oyki alindi-

RESIM 1: a) Yiiz ve bilateral periokiiler bolgede multiple ndrofibromlar,
b) Kapakta ektropiyona neden olan periokiiler, palpebral ve tarsal nérofibrom,
¢) Lisch nodilleri

ginda, 30 yil 6nce NF1 tanisi aldigt 6grenildi. Yapi-
lan sistemik muayenesinde, periokiiler bolgede ve
tiim yliziinde izlenen ndrofibromlara benzer sekilde
tiim viicudunda yaygin nérofibrom, aksiller ve ingui-
nal bdlgesinde kahverengi renkli pigmentasyonlarin
bulundugu goriildii. Olas1 orbita ve beyin tutulumunu
dislamak amaci ile orbita ve beyin manyetik rezonans
gortintiilemesi yapildi ve herhangi bir tutulum izlen-
medi.

Sag alt kapaginda ektropiyona neden olan pal-
pebral nérofibrom, devamindaki tars ve 6n lamelde
ilgili alana denk gelen periokiiler nérofibrom ile bir-
likte, lokal anestezi altinda pentogonal wedge rezek-
siyon ile total olarak eksize edildi (Resim 2 a). Tars
5.0 Vicrly, cilt ise 6.0 Vicrly siitiir ile onarildi. Pe-
riokiiler bolgedeki diger multiple nérofibromlarin sa-
yis1 ve birbiriyle olan yakin komsuluklari nedeni ile
daha fazla eksizyon yapilmamasina karar verildi.
Cerrahi sirasinda ve sonrasinda yapilan 6 aylik taki-
binde kapak pozisyonunda herhangi bir komplikas-
yon izlenmedi ve eksizyon bdlgesinde herhangi bir
niiks gelismedi (Resim 2 b).

RESIM 2: a) Alt kapaktaki lezyonun wedge rezeksiyon ile ekzisyonu,
b) Postoperatif altinci ay gériinimi



R

e
N

RESIM 3: a) Cilt alt ya§ dokuya uzanim gésteren diizensiz sinirli neoplastik hiicreler (H&E, x40),
b) ince fibriller zeminde dalgali veya virgiil seklinde niikleuslu ndrofibrom hiicreleri (H&E, x200), ¢) CD34 poxzitifiigi (DAB, x200), d) S100 pozitifiigi (DAB, x200)

Eksize edilen dokunun yapilan histopatolojik in-
celemesi diffiiz norofibrom olarak raporlandi. He-
motoksilen-Eosin boyamada cilt alt1 yag dokuya
uzanim gosteren, diizensiz sinirli, ince fibriller ze-
minde dalgali veya virgiil seklinde niikleusa sahip no-
rofibrom hiicreleri izlendi (Resim 3a ve Resim 3b).
Immiinohistokimyasal olarak tiimér hiicreleri S100
ve CD34 agisindan pozitifti (Resim 3¢ ve Resim 3 d).

Bu olgu sunumu, etik kurul onay1 gerektirmeyen
bir calisma olup, hastadan yazih bilgilendirilmis
onam almmustir. Kimlik bilgileri gizli tutulmus ve
yalnizca bilimsel amaglarla kullanilmistir.

I TARTISMA

NF1, otozomal dominant gecis gdsteren, multisiste-
mik tutulumla karakterize nérokutan6z bir hastalik-
tir.! NF1 ile ilisikli nérofibromlar genellikle benign
ozellik gosteren lezyonlardir."? Literatiirde bas ve
boyun tutulumu %1-22 arasinda degisen oranlarda
bildirilmistir.*” Hastalarda orbita, periokiiler, tempo-
ral bolge ve yiiz bolgesinde goriilen ndrofibromlar,
orbitotemporal norofibromatozis (OTNF) olarak ad-
landirilmugtir.*!! Histolojik olarak malign lezyonlara
doniisme ihtimalleri ¢ok diisiik olsa da, ciddi kozme-
tik ve fonksiyonel bozukluga neden olabilecek boyut
ve sayilara ulasabilirler.*!"!? Literatiirde en sik kul-

lanilan terim OTNF olmakla birlikte orbitopalpebral
norofibromatozis, orbitofasiyal norofibromatozis,
kranio-orbital norofibromatozis ve kranio-orbital-
temporal norofibromatozis dahil olmak iizere ¢esitli

isimlerle bildirilmistir.''3-13

Periokiiler bolgede izlenen ndrofibromlar genel-
likle pleksiform tipte goriiliir ve siklikla pitozis, st
g0z kapaginda S-sekilli deformite ve kas asimetrisi
gibi bulgularla kendini gosterir.®!° Alt g6z kapaginda
yerlesen ndrofibromlar ise daha nadir olup genellikle
izole veya nodiiler yapidadir.*>!° Literatiirde, OTNF
ve periokiiler nérofibromlar ile ilgili bildirilmis genis
olgu serilerinden biri Lee ve ark. tarafindan bildiril-
mistir.* Bu yayinda toplam 33 olgunun yalnizca
%6’sinda bilateral tutulum saptanmis olup, tiim ol-
gularda iist kapak tutulumu varken, olgularmn yari-
sinda alt kapak tutulumu bildirilmistir. Bununla
birlikte alt kapak tutulumu oldugunu bildirdikleri ol-
gulardan yalnizca birinde, nodiiler nérofibroma bagli
ektropiyon gelismis ve pentagonal wedge rezeksiyon
yapilmigtir. Olgunun histopatolojik incelemesi hak-
kinda ise bilgi verilmemistir. Olgumuzda, periokiiler
tutulum her iki gézde de goriilmekteydi ve sag alt ka-
pakta hem periokiiler nérofibromlara, hem de tars ve
palpebral norofibroma bagli ektropiyon gelisimi
mevcuttu ve histopatolojik inceleme diffiiz ndrofib-



rom olarak raporlandi. Literatlirde, periokiiler néro-
fibromlar, ya olgu sunumlar1 ya da daha genis vaka
serileri seklinde sunulmustur ve periokiiler diffiiz n6-
rofibroma bagli ektropiyon daha dnce bildirilmemis-
tir. Cogu vaka, pleksiform norofibromlara bagl
gelisen kapak pitozu ile nodiiler ya da soliter kapak
tutulumuna bagh deformitelere odaklanmigtir.*>
Kapak pitozu yaninda kas pitozu ve lateral kantal tu-
tulum bildirilmis ancak histopatolojik 6zelikler hak-
kinda bilgi verilmemistir.

Bir baska genis vaka serisinde, tiim olgularda pi-
tozis bildirilmisken, ektropiyon gelisen olgu bildiril-
memistir. Bu ¢aligmada olgularin yarisinda orbita
tutulumu, yaklasik %60’ 1nda lateral kantus tutulumu
izlenmistir.> Olgumuzda, yaygin yliz ve periokiiler
bolgeyi kaplayan multiple nérofibromlara ragmen or-
bita tutulumu, lateral kantus tutulumu ve pitozis iz-
lenmemigtir. Rekiirren ve primer periorbital
plexiform nérofibromlarin histopatolojik incelemesi-
nin yapildigi retrospektif bir ¢aligmada, primer olgu-
larin ¢ogunda pleksiform norofibrom saptanirken,
bunlarin arasinda niiks gelisen olgularin histopatolo-
jik incelemesinde diffiiz nérofibromlarin daha baskin
oldugu saptanmustir.'? Calismalarinda immiinohisto-
kimyasal inceleme de yapilmis ve pleksiform néro-
fibromlarin diffiiz fenotipe doniisiimiinde mast
hiicrelerinin ve infiltrasyon belirte¢lerinin ekspres-
yonunun bir rolil olabilecegi ileri stirlilmistiir. Ay-
rica yazarlar, norofibromlara bagl her operasyon
sonrasinda niiks gelisme riskinin arttigini bildirmis-
lerdir. Diffiiz nérofibrom saptanmig olan olgumuz,
daha 6nce herhangi bir géz kapagi operasyonu gegir-
memis olup, 6 aylik takibinde herhangi bir niiks iz-
lenmemistir.

Periokiiler norofibromda g6z kapagi tutulumu
farkl sekillerde olabilir ve olguya 6zgii plan yapmak
gerekir.*>!1° Cocukluk ve addlesan ¢agindaki noéro-
fibromlar agresif bliytime egilimi gosterirken, yetis-
kinlerde ilerleme hizi azalmaktadir.*'* Bu nedenle
erken yaslarda daha asamali cerrahiler ile yakin izlem
yapilirken, kalic1 ve daha agresif cerrahiler eriskin
donmeme saklanabilir. Bununla birlikte bu olgulara,
niiks riski ve uygulanan cerrahilere bagh gelisebile-
cek komplikasyonlar nedeniyle, uygulanacak olan
cerrahiler hastanin semptomlarina ve hastaligin iler-

leme hizina gore planlanmalidir. Sunulan olguda ol-
dugu gibi, tiim kapagin tutulmus oldugu bir olguda,
biitiin norofibromlarin eksize edilmesi Onerilmez,
clinkii cerrahinin yaratacag1 fonksiyon kaybi, mevcut
norofibromlarin neden oldugu fonksiyon kaybindan
daha biiyiik olacaktir. Ayrica, nérofibromlarin tama-
men ¢ikarilmasi, yaygin yumusak doku infiltrasyonu
ve lezyonun gergek bir kapsiiliiniin bulunmamasi ne-
deniyle hicbir olguda teorik olarak miimkiin degildir.
Bu nedenle de nérofibromlarin neden oldugu fonksi-
yon kaybini azaltacak ve lezyonu kiigiiltecek kismi
eksizyonlar tercih edilmektedir.

Bu olguda, NF1 ile iligkili bilateral multiple pe-
riokiiler ndrofibromlart olan bir hastada, alt goz ka-
paginda diffiz palpebral ve tarsal ndrofibroma
infiltrasyonu nedeniyle gelisen mekanik ektropiyon
ve bunun yonetimi sunulmustur. Yapilan wedge re-
zeksiyon ile ektropiyon diizeltilmis ve olgunun fonk-
siyonel kaybi1 giderilerek okiiler semptomlarda
diizelme saglanmistir. Olgudaki yaygin noérofibrom
tutulumuna bagh olarak sinirli eksizyon tercih edil-
mistir. Periokiiler bolgede goriilen ndrofibromlar ge-
nellikle plexiform tip olarak bildirilmis olup,
olgumuz, diffiiz palpebral nérofibromaya bagl geli-
sen ilk ektropiyon vakasidir. Literatiirde, periokiiler
tutulumlarin ve bunlara uygulanan tedavilerin ¢esit-
liligi gz Oniine alindiginda, olgu sunumumuzun te-
davi yaklasimina ve Tiirkge literatiire katkida
bulunmasi1 amaglanmaktadir.
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