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Ozet

Summary

Amag: Bu calismada, norokiitan melanozise baglh olarak
viicudunda ve mukozalarda c¢ok sayida dogumsal mela-
nositik neviisiin oldugu bir erkek bebek sunulmaktadir.

Olgu Sunumu: Olgunun sistemik muayenesinde sag bobrek
agenezisi, bilyiik arter transpozisyonu ve kafai¢i melanin
birikimleri saptanmustir. Olgunun dogumunun yirminci
giiniinde yapilan g6z muayenesinde sag gozde
pigmentsiz konjonktiva ve korneayr tutan Kkitle,
gozdibinde ise alt temporal kadranda koroid neviisii
izlenmistir.

Sonu¢: Bu olgu nedeni ile nérokiitan melanozisde goriilen
klinik g6z Ozellikler, taniizlem ve tedavi yontemleri
gozden gecirilmistir.

Anahtar Kelimeler: Norokiitan melanoz, Koroidal neviis,
Biiyiik arter transpozisyonu,
Renal agenez
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Objective: We, hereby, report a male baby with numerous
congenital melanocytic nevi on his body and the mucosal
membranes due to neurocutaneous melanosis.

Case Report: A systemic examination revealed right kidney
agenesis, great artery transposition and intracranial
melanin deposits. The ophthalmological examination
performed 20 days after birth showed a non-pigmented
conjunctivocorneal mass in the right eye and an
inferotemporal choroidal nevus in the fundoscopy of the
same eye.

Conclusion: Thus, clinical features, diagnosis and treatment

modalities of neurocutancous melanosis have been
briefly evaluated in this case.

Key Words: Neurocutaneous melanosis, Choroidal nevus,
Great artery transposition,
Renal agenesis
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Norokiitan melanozis, ilk defa Rokitansky (1,2)
tarafindan 1861 tarihinde tanimlanmis, ciltte dev
veya ¢ok sayida dogumsal melanositik neviis ile
santral sinir sisteminde benin ya da malin melanotik
tiimorler ile karakterize nadir bir dogumsal send-
romdur. Norokiitan melanozisli olgularda genellikle
hayatin ilk 2 wyili igerisinde Dandy-Walker
sendromu, leptomenenjial melanomlar (Mills
sendromu) veya Kkafaigi tiimorlere ikincil kafaigi
basing artist veya medulla spinalis basisina bagli
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norolojik bulgular gelismektedir. Bu bulgularin
erken gelismesinin yasam siiresi agisindan kotii bir
prognoza isaret ettigi rapor edilmistir (3-9).
Gozgevresi pigmentasyonu olan olgularda en sik
rastlanan g6z muayene bulgusu konjonktiva ya da
uveada pigmentli lezyonlardir.(10). Bu calismada
nérokiitan melanozisli bir bebek olgusu sunularak,
¢ok nadir goriilmesi nedeniyle, bu hastaligin
sistemik ve g6z bulgulan literatiir 15181 altinda
gbzden gegirilmistir.
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Olgu Sunumu

Gebelik oncesi ve gebelik donemi hikayesinde
ozellik olmayan 38 haftalik ilk gebelik sonrasi
normal vajinal yolla diinyaya gelen 2400 gram
agirhigindaki erkek bebek Mayis 2001°de altinct
dogum sonrasi giinde yiizde ve gévde de kahve-
rengi lekeler ve kasilmalar1 olmasi, solunum ve
beslenme zorlugu nedeniyle U.U.T.F Cocuk Sagli-
&1 ve Hastaliklar1 AD na bagvurdu. Orada yapilan
muayenesinde ylizde, govde ile ekstremitelerde ve
mukozal membranlarda yaygin olarak biiyiik kah-
verengi-siyah neviisler tespit edildi (Sekil 1,2).
Epilepsi atagi damarigi fenobarbitale cevap veren
bebege daha sonra yapilan lomber ponksiyonun
biyokimyasal ve mikrobiyolojik analizi normal
sinirlardaydi. Elektoensefalografide sag ve sol
serebral hemisferlerde anormal elektriksel aktivite
izlendi. Direkt kafa, g6giis ve karn grafilerinde bir
patoloji saptanmazken, abdominal ultrasonografide
sag bobrek agenezisi bulundu. T-1 agirliklt manye-
tik rezonans goriintiilemede her iki serebeller
hemisfer ve sag paryetal lobda kafai¢i melanin
depoziti ile uyumlu oldugu diisiiniilen kiiciik
hiperintens alanlar izlendi. Leptomenenjiel yapilar
normal smirlardaydi. Ekokardiyografide biiyiik
arter transpozisyonu oldugu gozlendi. Govde
lezyonlarindan ~ alinan  cilt  biyopsilerinde

epidermisden derin dermise dogru c¢ok sayida
melanin graniilii igeren kiiboidal hiicreler ile tek
tiik hiperkromatik ¢ekirdekli atipik hiicreler oldugu
ogrenildi. Olguya dogumunun 20.giiniinde sag

Sekil 1. Bas, govde ve ekstremitelerde dev ve ¢ok sayida
konjenital melanositik neviisler.
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Sekil 2. Agiz ici mukozalarinda kahverengi siyah melanotik
lezyonlar.

Sekil 3. Sag goz alt kapak temporalinde neviis ile sag goz
temporal konjonktivasindan korneaya dogru uzanan yiizeyi
vaskiilarize beyaz pembe kabarik lezyon.

goziinde beyaz bir leke olmasi nedeni ile Gz Has-
taliklar1 AD’dan konsiiltasyon istendi. Olgunun ilk
gbz muayenesinde inspeksiyonda sag goz temporal
konjonktivasindan korneaya dogru uzanan yiizeyi
damarli beyaz pembe kabarik lezyon izlendi (Sekil
3). Teller gorme kartlan ile olgunun diisiik gérme
kartin1 izledigi ve 55 cm den o6lgiilen binokiiler
gorme degerinin 0.31 cpd oldugu saptandi. Her iki
gozde direkt ve indirekt 151k refleksleri normal
bulundu. Perkins aplanasyon tonometresi ile gozici
basinglan sag gézde 14mmHg, sol gbzde 12mmHg
olarak  olciildii.  Siklopleji  altinda  yapilan
skiaskopide sag gozde —4.0 D x90° astigmatik
refraksiyon kusuru tespit edilirken, sol gézde +1,0
D refraksi-yon kusuru bulundu. Sag gdzdibi
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muayenesinde retina alt temporalinde dikey ve
yatay boyutlar iki optik sinirbasi ¢apinda koroidal
neviis  gozlendi.Sol g6z  gozdibi  normal
siirlardaydi. Sag gbézdeki lezyon iizerinden alinan
ve PAS boya ile hazirlanan impresyon sitoloji
orneginde kohezyonu azalmig ileri derecede
keratinize epitel hiicreleri ile yer yer ¢ift ¢ekirdekli
epitel hiicreleri izlendi (Sekil 4). Lezyondan alinan
biyopsiler de konjonktiva epitel kalinlagmasi
(akantoz) ile parakeratoz tespit edildi (Sekil 5,6).
Melanositler igin yapilan boyamanin negatif
oldugu ogrenildi. Olgu Cocuk Saghg ve
Hastaliklar1 ,Cildiye ve Go6z Hastaliklart AD
tarafindan sistemik ve g6z bulgularin takibi

Sekil 4. Lezyon iizerinden alinan impresyon sitoloji 6rneginde
kohezyonu azalmus ileri derecede keratinize epitel hiicreleri ile
yer yer cift ¢ekirdekli epitel hiicreleri (PAS boya, 400x bii-

yiitme).

Sekil 5. Lezyondan alinan biyopsi materyali. Konjonktival
stromaya dogru epitel kalinlagsmasi (akantoz) (200x biiyiitme)
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Sekil 6. Epitelyal akantoz alanlar1 (400x biiyiitme).

acisindan izleme alindi.

Tartisma

Norokiitan melanoz, cilt ve santral sinir sis-
teminde melanosit proliferasyonu ile karakterize
¢ok nadir bir hastaliktir. Kadonaga ve Frieden’in
(1,2) 1991°de tanimladiklari kriterlere gore tanida
menenjial ya da Kkafaici ve/veya
melanoma eslik eden ¢ap1 20 cm den biiyiik tek
veya en az i¢ adet konjenital melanositik neviis
olmasi yeterlidir. Literatiirde yapilmis ¢aligmalar,
norokiitan melanozisde menenjial melanozisin
%85-87, kafai¢i tutulumun %25-88, medulla
spinalis tutulumunun %20 civarinda oldugunu
bildirmektedir (6,7,11). Bizim olgumuzda da cilt
biyopsileri ile histopatolojik olarak kanitlanmig
¢cok sayida konjenital melanositik neviis ile
serebeller hemisferler ve sag paryetal lobda
melanozisin gosterilmesi ile norokiitan melanozis
tanis1 konmustur. Norokiitan melanozisde tanim-
lanmis  birliktelikler ~ arasinda  konjenital
genitoiiriner sistem anomalileri, tek tarafli bobrek
kist ve tiimorleri (6zellikle rabdomiyosarkom),
Mekel divertikiilii, Dandy-Walker sendromu,
Sturge-Weber ve Von Recklinghausen hastaligi,
arka fossa ve araknoid kistleri,spinal lipom ve
orbital rabdomiyosarkom bildirilmistir (3,8,9).
Yaptigimiz PubMed ve Medline taramalarinda
norokiitan melanozisde bobrek agenezisi ve bii-
yiik arter transpozisyonunun tanimlanmamis ol-

melanozis
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dugunu gordiik. Ciddi sistemik sorunlarin birlik-
teligi sonucu bu olgularn, yiiksek morbidite ve
mortalite riski tasimasi nedeniyle Cocuk Sagligi
ve Hastaliklari, Cildiye ve G6z Hastaliklar1 gibi
multidisipliner bir isbirligi ile takip edilmesi ge-
rekmektedir. Goz bulgularim1 degerlendirdigimiz-
de norokiitan melanozisli olgularin %1.3 {inde
iiveal neviis ve melanomlarin goriilebilecegi ve
bunlarin 5 yillik kiimiilatif malinite riskinin %2.3
oldugu bildirilmektedir (12,13). Olgumuzda goz
dibi muayenesinde koroidal neviis goriilmiis olup,
boyle olgularda saptanan uveal lezyonlarm malin
yonde degisim ve glokom gelisimi agisindan dik-
katle takip edilmesi gerektigini diisiiniiyoruz.
Cocukluk ¢agi benin ve malin limbal lezyonlarin
ayirict tamisinda epibulber dermoid, herediter
benin epitel i¢i diskeratoz, psddoepitelamatoz
hiperplazi, papillom pyojenik graniilom; malin
olusumlar  arasinda  ise  mukoepidermoid
karsinom, konjonktival lenfoma, Kaposi sarkomu
ve melanomlar hatirlanmalidir (14). Olgumuzda
lezyondan alinan biyopsi materyalinde
ektodermal ve mezodermal elemanlarin goriil-
memesi nedeniyle dermoid tanisindan
uzaklagilmigtir. Herediter benin intraepitelyal
diskeratozlar, perilimbal, beyaz renkte
diskeratottik epitel plaklaridir. Histolojik olarak
olgumuzdaki gibi akantoz, keratoz ve sitolojik
olarak skuamdz metaplazi bulgulart olmasina
ragmen,intraepitelyal  diskeratozlar  otozomal
dominan gegis gosterirler.(14). Olgumuzda aile
Oykiisliniin olmamasida bu taniy1 ekarte ettirmis-
tir. Cocuklarda papillomlar, kabarik, etsi, kirmizi
gOriiniimlii olup, genellikle kiigiik, ¢ok sayida ve
pedinkillii olup, alt forniks yerlesimlidirler (14).
Olgumuzdaki lezyonun klinik gdriiniimiiniin
papilomdan farkli olmas1 nedeniyle bu tanidanda
uzaklagildi.  Psddoepitelamatdz  hiperplaziler,
konjonktiva veya kornea epitelinin beyaz-pembe
kabarik goriiniimlii benin reaktif proliferasyonu
olup, ylizeylerinde keratozis vardir (14).
Histopatolojide 6n planda parakeratoz ve akantoz
olmasi, impresyon sitolojisinde ileri derecede
skuamdz metaplazi ve yer yer mitotik figiirlerin
olmas1 psodoepitelamatdz hiperplazi tanisini tel-
kin etmektedir. Olgumuzda biyopsi materyalinin
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histopatolojik incelemesinde displastik hiicreler
ve invazyon  unsurlarinin goriilmemesi,
melanositler i¢in yapilan boyamanin negatif ol-
mas1 melanom ve diger malinite nedenlerinide
ekarte ettirmektedir. Son olarak ¢ocuklarda
limbusa komsu lezyonlarin olgumuzda oldugu
gibi kitle etkisi nedeni ile korneal astigmatizmaya
sebebiyet  verebilecekleri; bdyle  olgularin
amblyopi gelisimi agisindan da dikkatle takip
edilmeleri gerektigine inaniyoruz.
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