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Norofibromatozis Tip 1 Olgusunda Skolyoz

Scoliosis in a Case of Neurofibromatosis Type 1

OZET

Norofibromatozis Tip 1 (NF1) sinir dokusunu, kemikleri, yumusak dokuyu ve deriyi tutan,
otozomal dominant gegis gdsteren ve 4000 kisiden 1’inde goriilen multisistemik bir hastaliktir.
NF1’in karakteristik 6zellikleri; cafe au lait lekeleri, periferal nérofibromlar, Lisch nodiilleri ve
aksiler ¢illenmedir.

NF1’de kemik anomalilerine siklikla rastlanir. Skolyoz, NF1 ile iliskili oldugu bildirilen bir
iskelet anomalisidir. Bel agris1 ve 10 y1l 6nce sol kalga bolgesinde baslayan ve biiyiiyen kitle
yakinmalariyla basvuran ve sirtinda cafe-au-lait lekesi olan 26 yasindaki erkek olgumuza NF1
ve NF1’e sekonder nondistrofik skolyoz tanis1 koyduk. Giinliik pratikte bel agris1 sikayeti ile
gelen hastalarda inspeksiyon ile cafe-au-lait lekeleri arastirilmasinin ve bu lekeler goriildiigiinde
NF’den siiphelenilmesinin 6nemli oldugunu diisiiniiyoruz. Ayrica NF1 tanisi alan ve bel agrist
olan hastalarda skolyozun arastirilmasi gerektigini vurgulamak istedik.

Anahtar Kelimeler: Norofibromatozis, skolyoz, bel agrist

ABSTRACT

Neurofibromatosis Type 1 (NF1) is a multisystemic disease, manifesting as abnormalities of
the nervous tissue, bones, soft tissue, and skin. The entity is dominantly inherited and affects 1
in 4000 individuals. Cafe-au-lait spots, peripheral neurofibromas, Lisch nodules and axillary
freckling are the characteristics of NF1.

Bone abnormalities are usually observed in NF1. Scoliosis is a skeletal anomaly reported to be
associated with NF1. We made a diagnosis of NF1 and scoliosis secondary to NF1 in our 26-
year-old male case with complaints of low back pain, a mass on his left hip beginning 10 years
ago and growing and with cafe-au-lait spots on his back. We think that, in daily practice, it is
important to look for cafe-au-lait spots with inspection in the patients coming with the complaint
of low back pain and when these spots are observed a diagnosis of NF1 should be suspected.
Besides, we wanted to emphasize that scoliosis should be searched in the patients with a
diagnosis of NF1 and low back pain.

Key words: Neurofibromatosis, scoliosis, low back pain.

GIRIS

Von Recklinghausen hastaligi olarak da bilinen Norofibromatozis Tip 1 (NF1),
primer olarak noral dokunun hiicresel biiylimesini etkileyen bir¢ok sistemi
tutan bir hastaliktir (1). Sinir dokusunun yani sira kemikleri, yumusak dokuyu
ve deriyi de tutabilir. NF1 dominant gegis gosterir ve 4000 kisiden 1’inde
goriiliir (2). Cinsiyet veya etnik ayrimi yoktur (3). NF1 vakalarmin yaklagik
%50’s1 yeni mutasyonlara bagli ortaya ¢ikar. NF1’den sorumlu gen
belirlenmistir ve 17q kromozomunda lokalizedir (3). Bu genin iirlinii
norofibromindir. Norofibromin hiicresel biiytime ve farklilagsmada rol oynar
ve bir tiimdr stipresor gen gibi calisir (4). NF1 hastalarinda ‘nérofibroma’ diye
adlandirilan Schwann hiicre tiimorleri ve pigmentasyon anomalileri olusur (2).

NF1 tanis1 Ulusal Saglik Enstitiistiniin (NIH) tan1 kriterlerine gore koyulur (5).
Kriterlerden iki veya daha fazlasinin olmasi taniy1 koydurur.

NF1, NIH tan1 kriterleri:

1. Alt1 veya daha fazla cafe-au-lait lekesinin olmasi
a. Prepubertal kigilerde ¢apin 5 mm’den fazla olmasi veya
b. Postpubertal kisilerde ¢apin 15 mm’den fazla olmasi
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2. Herhangi bir tipte iki veya daha fazla
norofibroma olmasi veya pleksiform noérofibroma
olmasi

3. Aksiler veya inguinal bolgede ¢illenme

4. Optik glioma

5. Iki veya daha fazla Lisch nodiilleri (iris
hamartomlarr)

6. Psodoartrozla birlikte veya psddoartroz

olmaksizin uzun kemik korteksinde incelme veya
sfenoid kanat displazisi gibi 6zgiin kemik lezyonu

7. Yukardaki kriterlere gére NF1 tanist almisg
birinci derece akrabalarinin (ebeveyn, kardes veya
cocuk) olmas1 NF1°de skolyoz, kifoz, konjenital tibial
displazi, tibiada, 6nkolda ve diger kemiklerde egrilik
veya psddoartroz, bir ekstremitede asiri biiyiime
fenomeni gibi iskelet anomalileri goriilebilir (2,3,6,7).

Biz de poliklinigimize bel agris1 sikayetiyle
bagvuran lomber skolyozun eslik ettigi NF1 tanisi
alan hastamizi sunuyoruz.

OLGU SUNUMU

Yirmi alt1 yasinda erkek hasta, bel agrisi, 10
yil once sol kalca bolgesinde baslayan ve biiyliyen
kitle yakinmalariyla poliklinigimize bagvurdu. Fizik
muayenesinde inspeksiyonda dogustan mevcut olan
oblik olarak sirtin sag yarisin1 ve abdominal bolgenin
sag yarisini kapsayip sag gluteal bdlge ve uylugu igine
alan, acik kahverengi renkte, irregiiler ve keskin
sinirlart olan cafe-au-lait lekesi goriildi (Sekil 1).
Bilateral aksiler bolgede cillenmesi ve viicudun iist
yarisini igeren bolgede cafe-au-lait lekeleri gdzlendi.
Dev cafe-au-lait lekesine uyan sag gluteal ve lomber
bolgede uyluga dogru da uzanan cilt alti, yumusak,
immobil kitle saptandi. Kitle gluteal bolgede kontur
deformitesi olusturuyordu. Norolojik muayenesinde
iist ve alt ekstremitede kas giicleri bilateral normal,
derin tendon refleksleri bilateral normoaktif, duyu
muayenesi dogal idi, ist ve alt ekstremitede bilateral
patolojik refleks saptanmadi. inspeksiyonda aciklig
saga bakan lomber skolyozu oldugu gozlendi. Lomber
eklem hareket agikligi (EHA) her yone acik ve agrili
idi. Palpasyonda parasipinal kas hassasiyeti yoktu.
Diiz bacak kaldirma testi, Laseque testi, Faber ve
Mennel testleri bilateral negatif bulundu. Kalga
hareketleri agik ve agrisizdi. Sag uyluk cap1
(patellanin {ist ucundan 15 cm yukarisi isaretlenerek
Olctilen) 44 cm, sol uyluk 40 cm olarak o6l¢iildii.
Laboratuarda hemogram, sedimentasyon, rutin
biyokimya ve EKG tetkiklerinde patoloji saptanmadi.
G0z muayenesinde, bilateral yaygin Lisch nodiilleri
tespit edildi. Hastanin dykiisiinde annesinde ve erkek
kardesinde benzer cilt lezyonlar1 oldugu 6grenildi.

Hastaya anterior-posterior (AP)- lateral dorsal ve
lomber grafi ¢ekildi. Lomber grafisinde agiklig1 saga
bakan lomber skolyozu oldugu saptand: (Sekil 2).
Cobb acis1 15 derece olarak 6l¢iildii. Ekstremitelerde
olusabilecek displazi ve psddoartroz taramasi igin
bilateral tibia, femur, radius+ulna grafileri ¢ekildi.
Herhangi bir patoloji saptanmadi. Lomber manyetik
rezonans gorlintiileme (MRG) incelemesinde lomber
skolyoz haricinde herhangi bir patolojik bulgu
saptanmadi. Pelvik MRG incelemesinde sagda
lumbosakral ve gluteal bolgede, siiperiorda Th9
vertebra diizeyinden inferiorda uyluk proksimaline
dek uzanan alanda cilt alt1 yag doku icerisinde T1
agirlikli sekansta kas doku ile karsilastirildiginda hafif
hiperintens, T2 agirlikli sekansta belirgin hiperintens,
IVKM enjeksiyonu sonrasinda homojene yakin yogun
kontrast tutan diffiiz lezyon tespit edildi (Sekil 3).
Lezyon medialde sakrokoksigeal bolge ve vertebra
spindz progesleri diizeyine dek uzanip kismen orta
hattin soluna geg¢iyordu. Lezyonun spinal kanal
icerisine belirgin uzanimi saptanmadi.

Tarif edilen diffiiz kitle pleksiform nérofibrom olarak
degerlendirildi. Kesit alanina giren pelvis
kemiklerinde ve bilateral koksofemoral eklemlerde
patoloji izlenmedi. Kraniyal MRG incelemesinde
patolojik bulgu saptanmadi. Mevcut klinik bulgularla
hastaya NIH kriterlerine gére NF1 tanist koyuldu.
Hastamizin bel hareketlerinin tiim yonlere agik fakat
agrili olmasi, ndrolojik muayenesinin normal olmas,
inflamatuvar tarzda bel agrisinin olmamasi, ¢ekilen
grafilerde ve MRG’da agiklig1 saga bakan, Cobb agisi
15 derece olan lomber skolyoz saptanmasi ve distrofik
degisikliklere rastlanmamasi nedeniyle, hastaya
NF1’e sekonder nondistrofik skolyoz tanisi koyuldu.
Sag uyluktaki 4 cm’lik cap farki uyluk proksimaline
uzanan norofibroma baglandi. Hastanin bel ve sag
bacak agris1 lomber skolyozuna baglandi. Hastanin
agrisint  gidermek igin steroid olmayan anti-
inflamatuvar ilag (SOAII) verildi. Beraberinde
hastaya bel, kal¢a kusagi (gluteus maksimus, medius
ve kalga eksternal rotatorleri) ve abdominal kaslari
kuvvetlendirme egzersizleri, postiir, germe ve skolyoz
egzersizleri verildi. Hasta bel okulu programina alindi
ve gilinliik yasam aktivitelerinde yapmasi gereken
degisiklikler konusunda bilgilendirildi. Hasta
norofibromu acgisindan Plastik, Rekonstriiktif ve
Estetik Cerrahi klinigine yonlendirildi. Hasta bir ay
sonra kontrole geldiginde bel agrist sikayetinin
belirgin olarak geriledigi goriildii.

TARTISMA

NF1 multisistemik bir hastaliktir. Sinir dokusunu,
kemikleri, yumusak dokuyu ve deriyi tutabilir. NF1
klinik bulgular1 kisiden kisiye degisir ve subklinik
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seyredebildigi gibi ¢ok ciddi tutulumlar da yapabilir.
NF1’de kemik anomalilerine siklikla rastlanir.

Skolyoz, NF1 ile iligkili oldugu bildirilen bir iskelet
anomalisidir (3). Skolyoz hafif olabildigi gibi ciddi
egrilikler de olabilir. Kesin etyoloji bilinmemekle
birlikte, osteomalaziye sekonder, kemigi infiltre ve
erode eden lokalize nérofibromat6z tiimor, endokrin
bozukluklar veya mezodermal displaziye sekonder
olabilecegi diisiiniilmektedir (1).

NF hastalarinda iki tip skolyoz gozlenir: distrofik ve
nondistrofik (1). NF’deki distrofik skolyoz erken
baslangiglidir, hizli ilerler ve tedavi edilmesi gligtiir.
Nondistrofik skolyoz idyopatik skolyozdakine benzer
gelisim gosterir ve tedavisi de idyopatik skolyozdaki
gibidir.

En sik rastlanan egrilik nondistrofiktir (3). 8-
10 spinal segmenti tutar. Genellikle saga dogru

Sekil 1. Abdominal bdlgenin sag yarisini kapsayip sag
gluteal boélge ve uyludu igine alan, agik kahverengi
renkte, irregller ve keskin sinirlari olan cafe-au-lait
lekesi.

konvekstirler. Bunlarin bazilarinda zaman iginde
distrofik degisiklikler goézlenebilir. Spinal kord
patolojisi ve distrofik degisiklikler agisindan ilerleme
gosteren egrilikler erken donemde MRG ile
degerlendirilmelidir. Erken donemde yapilacak ileri
goriintiilleme yontemleriyle diiz grafilerde tipik
distrofik degisiklikler gozlenmeden Once bazi
nondistrofik egriliklerin distrofik deformitelere

Sekil 2. AP lomber grafide acgikligi saga bakan,
Cobb ac¢isi 15 derece olan lomber skolyoz.

Sekil 3. Yag baskili, T2 agirlikh MR sekansinda sag
gluteal bolgede, cilt altinda genis hiperintens lezyon.

dontismesi Onlenebilir. 25 dereceden daha az
nondistrofik egrilikler yakin takip edilir, bel, kal¢a
kusagi, abdominal kaslar1  kuvvetlendirme
egzersizleri, postiir, germe ve skolyoz egzersizleri
verilir. 25- 40 derece arasindaki egriliklerde breys
uygulamast basarili sonu¢ verir. 40 derecenin
iizerindeki deformitelerde posterior spinal fiizyon
uygulanir (8).

Distrofik skolyoz erken donemde ortaya ¢ikar, hizli
ilerler ve tedavisi zordur. Distrofik egrilik kisa
segmentlidir, keskin agilidir ve alt1 spinal segmentten
daha az segmenti tutar. Ciddi deformiteye ilerleme
egilimi vardir. Distrofik egrilikler kifozla iliskili
olabilir ve ndrolojik yaralanma insidanst daha
ylksektir (3,9). Distrofik spinal egriligin 6zellikleri
arasinda vertebral c¢entiklesme, kotlarda iglesme,

Diizce Tip Dergisi 2010; 12(1):69-72 71



Ozlem SOLAK ve Ark.

paravertebral yumusak doku kiitlesi, ciddi apikal
rotasyonla birlikte kisa egrilik, foraminal genisleme
sayilabilir. Bu hastalarin ¢cogunda kemigi saran veya
kanaldan koken alan (dambil lezyonu) goriilebilir.
Distrofik egrilikler siklikla torakal bolgede bulunurlar
(1). Intraspinal timérler veya dural ektazi nedeniyle
spinal kanalin geniglemesi sik goriiliir. Dural ektazi
muhtemelen artmis hidrostatik basinca bagli olarak
tekal sakin genislemesidir. Kemik ve ligament6z
yapilar1 asindirarak vertebral ¢entiklesme ve
meningosel formasyonuna neden olur (10). 20
dereceden daha az olan egrilikler 6 aylik araliklarla
ilerleme acisindan izlenmelidirler (11). Progresif
distrofik egriliklerin breyslenmesi kontrendikedir,
ciinkii etkili bulunmamistir (12). 20-40 derece
arasinda angulasyon gdosteren distrofik egriligi olan
adolesan hastalarda segmental spinal
enstriimentasyonla birlikte posterior spinal fiizyon
yapilmast Onerilir (11,12). Daha ciddi distrofik
skolyozlarda ilerleme riskini azaltmak ve flizyon
oranini arttirmak amaciyla posterior fiizyona ek
olarak anterior fiizyon da uygulanir. Uzun kemiklerin
psodoartrozu (genellikle tibia veya fibula) kemik
formasyonundaki konjenital bir defektten kaynaklanir
ve NF1 hastalarinin %2’sinde goriiliir. Dogumda
etkilenen uzun kemiklerde egilme, daralma veya
defekt olabilir. Erken ¢ocukluk déneminde spontan
tekrarlayan kiriklar veya mindr travma sonrasi kiriklar
goriilebilir ve genellikle spontan iyilesmezler. Diger
konjenital anomaliler de goriilebilir. Prognoz ¢ok
degiskendir ve cesitli cerrahi teknikler kullanilabilir.
fleri olgularda etkilenen ekstremitenin amputasyonu
gerekebilir (13). Bizim hastamizda bilateral femur,
tibia, radius ve ulna kemiklerinin hi¢birinde displazi
veya psodoartroza rastlanmadi.

Sonug olarak, giinliik pratikte bel agrisi sikayeti ile
gelen hastalarda inspeksiyon ile cafe-au-lait lekeleri
aragtirllmalidir ve bu lekeler goriildigiinde
norofibromatozis tanisi akla gelmelidir.
Norofibromatozis tip 1 tanisi alan ve bel agrisi olan
hastalarda skolyoz olup olmadig: arastirilmalidir. 20
derecenin altinda nondistrofik skolyozu olan
hastalarda bel, kalga kusagi ve abdominal kaslari
kuvvetlendirme egzersizleri, postiir, germe, skolyoz
egzersizleri ve bel okulu programi faydali olabilir.
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