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Ozet

Summary.

Norofibromatozis  tip 1 otozomal dominant gegis gosteren,
yaklagik  3000-4000 dogumda  bir goriilen,  genetik bir hastalik-
ur.  Bulgulart multipl cafe au kiit lekelerilokalize norofibrom-
lar veya diger sinir sistemi tiimérleridir. — Kutanéz nérofibrom-
lar subkutan dokunun hipertrofisiyle birlikle olursa biiyiik de-
Sformiteler olusur. Bu klinik tabloya "Elefantiyazis
denilmektedir. Nadir

oldugu ig¢in  burada bir elefantiyazis norofibromatoza  olgusu

Norofibromatoza" goriilen bir  tablo

sunulmaktadr.
Anahtar Kelimeler: Elefantiyazis nérofibromatoza
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Von Recklinghausen hastaligi olarak da bilmen

norofibromatozis otozomal dominant gecis
gbsteren bir genodermatozdur. Bir¢ok organ tutulu-
mu gdsterebilen ndrofibromatozisin bulgular1 en
siklikla deride goriilmektedir. Bu bulgular arasinda
cafe au lait lekeleri, norofibromlar, aksiller ¢illen-
me, bronzlagsma, dev pigmente killi nevus, sakral
hipertrikozis, ktitis vertisis girata, niakroglosi vb.

yer almaktadir (1,2).

Ayirt edici bir o&zellik olan "cafe au lait"
lekeleri dogumda veya yasamin ilk yilinda, ilk bul-
gu olarak farkedilmcktedir. Bu ag¢ik kahverengi pig-

mente makiller ¢esitli sayida ve boyutda olabilir

(1,2).
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Neurofibromatosis type I is a genetic disorder which is
inherited by autosomal dominant trait, with a frequency of
about one in 3000-4000 births. It consists of multiple cafe au
lait spots, localised neurofibromas or other nervous system tu-
mors. If cutaneous neurofibromas arc associated with hyper-
trophy of subcutaneous tissue, gross deformities occur. This
clinical  variation is called  "Elephantiasis  Neurofibromatose!"
Jt is presented here a case of elephantiasis neurofibromatoses

because it is rarely seen.
Key Words: Elephantiasis neurofibromatosa
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Cesitli norofibromlar dermal

veya subkutan dokuda yerlesmis olabilir.Dermal

boyutlardaki

yerlesimli "kutandz noérofibromlar" yumusak, sapl
ve ¢ok sayida goriilebilir. Periferik sinir boyunca
nodiilller seklinde gelisen subkutan ndrofibromlara
"pleksiform nérom" adi verilmektedir (1,2). Diffiiz
norofibromlarla Dbirlikte subkutan dokunun ileri
derecede hipertrofisine bagli olarak, biiyik, sarkik,
sekil bozuklugu yapan timorlerin goriildigi tablo
ise "elefantiyazis norofibromatoza" olarak isim-

Iendirilmektedir (2,3).

"Liseli nodiilleri" denilen melanositik pig-
mente iris hamartomlart puberté sonrasi hastalarin
% 94'iinde tespit edilmektedir (1,2).

Bunlarin disinda hastalarda lordoz, kifoskol-
yoz, psddoartroz, spina bifida gibi kemik degisik-
likleri,mental retardasyon, demans, epilepsi, beyin
ve kranyal sinir tiimorleri gibi santral sinir sistemi
bulgulari, akromegali, kretinizm, hipoparatiroi-
dizm, miksddem, feokromositoma gibi endokrin

bozukluklar da goriilebilir (1,2).
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Sekil 1. Her iki bacakta sekil bozuklugu olusturan, sarkik
kitleler ve sol bacak dis yan yiiziindeki genis ¢apli cafe au lait

lekesinin gorinimi.

Norofibromlarda % 1,5-15 oraninda malign
sehvvannom gibi sarkomatdz degisiklikler goriile-
bilir (2,8).

Etkin tedavisi bulunmamakla birlikte gerekirse

nérofibromlarm cerrahi Onerilebilir

(1,2).

rezeksiyonu

Olgu
S.0. 26 yasinda bayan hasta.Ozellikle sol ba-
caginda olmak {izere her 1iki bacagindaki
kitleleryviicudundaki kitleler ve lekeler nedeniyle
basvurdugu hastanemizin Gogiis ve Kalp-Damar

Cerrahisi Klinigine yatirildi ve tetkik edildi.

Ozgegmisi: Kitleler nedeniyle sol bacagi KTU
Tip Fakiiltesi Ortopedi Kliniginde 3 defa &pere
edilmis.

Soyge¢misi: Anne ile babasi1 akraba olmayan

hasta,annesinin viicudunda kahverengi lekeler, on
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Sekil 2. Olgunun sirtindaki ndrofibromlar ve kifoskolyozuii

gorintimi.

kardesinden birisinin vicudunda da kitleler

oldugunu ifade etti.

Dermatolojik Muayenede: Hastanin gov-
desinde c¢esitli boyutlarda.cok sayida ndrofibrom-
lar, govdede ve sol alt ekstremitede ¢esitli boyutlar-
da cafe au lait lekeleri ve aksiller ¢illerime tespit
edildi. Sol gluteal bolgeyi kaplayan, sarkik torba
seklinde kitle vardi. Sol alt ekstremilcsindc daha
genis ve daha ¢ok sayida olmakla birlikte her iki alt
ekstremitede sarkik,sekil

kitleler tespit edildi (Sekil 1).

bozuklugu olusturan

Sistemik Muayenede: Kifoskolyoz (Sekil 2),
alt ekstremitelerde 6l¢iim sonucu sol fcmtirun saga
gbre 3 cm, sol tibiamn 2 cm daha uzun olmasi

disinda patoloji saptanmadi.

Norolojik, oftalmolojik ve K BB muayene-

sinde patoloji saptanmada.
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Laboratuar tetkikleri: hcmogram, tam idrar,
AlvS, iire, kreatinin, KCFT, total bilirubin, kan pro-
teinleri, kan kalsiyum diizeyi normaldi. TSH, T3,
T4, testosteron, PRL, FSH, LH, 6strodiol degerleri
normal sinirlar ig¢indeydi.Kan kolesterolii %261
mg/dFd1.

Total batin USG'dc patoloji saptanmadi.

Radyografik incelemede Sella grafisi ve P/A
akciger gratisinde patoloji yoktu. Water's grafi-
sinde maksiller siniis aerasyonunda azalma, torako-
lomber vertebra grafilerinde agikligi saga bakan
skolyoz ve kifoz, pelvis grafisinde asimetri ve pu-
bis simfizisde genisleme,sol pubis ramus inferior
ve superiorda incelme,sag pubis ramus inferiorda
kalinlagma saptandi. Ekstremde grafilerinde sol
fibtilada incelme, sag femurda koksa vara, multipl
sekil bozuklugu, sol femur ve tibiada kalinlagma
vardi.

BBT'de hidrosefali saptandi. Yapilan nérosi-
rurji konsiiltasyonu sonucu herhangi bir miidaha-
leye gerek olmadigina karar verildi.

Tartigsma

1882'de
tanimlanan noérofibromatozis, yaklasik ylizyil sonra

Von Recklinghausen tarafindan
Riccardi tarafindan 7 tipe ayrilmistir (1,5,7). Tip 5
disinda otozomal dominant gecgis gdésteren ndrofib-
romatozisde hastalarin %50'si yeni gen mtitasyonti
sonucu gorilmektedir (1).

Norofibromatozis tip 1(NF-1) hastalarin %85-
90'ninda goriilen en yaygin tipdir (1,2,7). 17. kro-
mozomda NF-1 geni tanimlanmis (1,2) olmasina
ragmen, heniiz bu konuda gecerli higbir biyo-
kimyasal veya molekiiler test bulunmamaktadir (4).
Tani i¢in asagidaki bulgulardan 2 veya daha faz-
lasinin bulunmast gerekmektedir:

-Puberteden 6nce 5 mm den biiyilik,puberteden
sonra 15 mm den biiyiik, 6 veya daha fazla sayida
cafe au lait lekeleri (Crowe belirtisi),

-Iki veya daha fazla sayida nérofibrom veya
bir pleksiform ndrom,

-Aksiller veya inguinal ¢illenme,
-Optik glioma,

-iki veya daha fazla Lisch nodiilii,
-Cesitli kemik lezyonlari,

-NF-1 'li birisiyle birinci derece akrabalik (4).
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Tip 2 (akustik norofibromatozis) bilateral
akustik néromlarla ayirt edilmektedir (1,2,6,7). NF-
2 geni 22. kromozom {izerinde yer almaktadir (2).

Tip 2'ye benzeyen Tip 3 (karisik) ve Tip 4

(varyant)'de c¢ok daha fazla sayida kutandz
norofibrom bulunmakta ve optik glioma, ndrolem-
moma ve menenjiom gelisimi daha fazla goériilmek-

tedir (1).

Tip 5 (segmental nérofibromatozis) sinirli vii-
cut bolgesinde goriilen cafe au lait lekeleri, kutandz
norofibromlarla karakterizedir. Somatik bir mutas-
yon sonucu olusmaktadir (1,2,4,7).

Tip 6'nin 6zelligi nérofibromlar olmadan ¢ok
sayida cale au lait lekelerinin bulunmasidir (1,5,7).
Bu lekelerin en az iki kusakta tespit edilmesi gerek-
mektedir (1).

Tip 7 ya da gec¢ baslangicli nérofibromatozis-
de, norofibromlar hayatin 2. dekadmda goriillmek-
tedir (1).

Biz olgumuzu goévdesindeki ¢ok sayidaki
norofibromlar ve cafe au lait lekeleri,aksiller ¢illen-
mesfkifoskolyoz ve alt ekstremitelerindeki sekil
bozuklugu olusturan kitleler nedeniyle ndérofibro-
matoz tip 1 ve nadir goriilen bir klinik sekli olan
norofibromatoza  olarak

elefantiyazis deger-

lendirdik.

Bugiine kadar iilkemizde elefantiyazis noérofib-
romatozali 2 olgu bildirildigini (3) tespit ettigimiz
icin nadir bir olgu olarak sunmayi uygun gordiik.
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