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NOROFIBROMATOZIS VE DIKKAT EKSIKLIGI

NEUROFIBROMATOZIS AND ATTENTION DEFICIT

OZET

Norofibromatoz tip VI (NF tip VI), nérofibromlar olmadan cafe au leait lekeleri varligi ile NF-
1’den ayirt edilir. Biligsel fonksiyon problemleri ve konusma problemleri sinir sistemi
tutulumunu gosterir. Bu makalede konusma bozuklugu ve derslerinde basarisizlik sikayetleriyle
klinigimize bagvuran; dermatolojik muayenede izole cafe au leait lekeleri saptanan ve 1Q
testinden 70 puan alan 14 yasinda ¢ocuk hasta takdim edildi. Bu sikayetlerinin 5 yasindan
itibaren (okul cagina basladiktan sonra) dikkati ¢ektigi ifade ediliyordu. Noropsikiyatrik
incelemeler sonrasinda dikkat eksikligi bozuklugu sendromu (hiperaktivitenin eslik etmedigi)
tanis1 alan olgumuz, biligsel fonksiyon bozuklugu olan ¢ocuk yastaki olgularda unutulmamast
gereken nadir bir tan1 olarak NF tip VI’y1 hatirlatma diisiincesiyle sunuldu.

Anahtar kelimeler: Cafe au leait lekeleri, Dikkat eksiklgi, Zeka geriligi, Norofibromatoz
ABSTRACT:

Neurofibromatosis type VI, a disease characterized by the presence of café-au-lait spots without
the presence of neurofibromas typically present in neurofibromatosis, as well as cognitive
function and speech problems, often shows neurological involvement. We describe a case of a
14-year-old child who has speech problems and isolated café-au-lait macules. We performed
an IQ test on him and he scored 70 points. His problems started when he was approximately 5
years old (school age). He was diagnosed with attention deficit disorder syndrome without
hyperactivity after neuropsychiatric investigation. We reported this case to improve recognition
of NF VI in children who have cognitive function problems.

Key words: Cafe au leait spots , Attention deficit, Mental retardation, Neurofibromatosis

GIRIS

Norofibromatéz (NF) ilk defa 1800°li yillarin sonlarina dogru kutanoz
lezyonlarla periferik veya santral sinir sisitemi tiimorlerinin birlikteligiyle
tanimlanan bir rahatsizliktir. NF tip [ ve NF tip 11, siklikla beraber tartisilan ve
sik bilinen tipler olmakla birlikte her iki hastaligin da son derece degisken
klinik sunumlar1 ve siddetleri s6z konusudur (1,2). Yas bu iki farkl: tip i¢in
onemli bir ayiractir (2). NF tip I, kiitan6z lezyonlarin daha ¢ok ¢ocuk yaslarda
ortaya ¢ikmasi ile tanimlanirken, NF tip II olgularinda baslangi¢ yasi geng
eriskin donemidir (2-4). Norofibromatozun klinik bulgulart goriilme yas1 ve
siklik acisindan farkliliklar gdsterir. Siitlii kahve (cafe au lait) lekeleri
hastalarin hemen hemen hepsinde goriiliir, dogumda da olabilir, ancak genelde
goriilme orani yasla birlikte artar, 12 yasa kadar hemen her olguda goriiliir.
Olgularin %10’unda skolyoz, %2’sinde tibiyada psddoartroz, %1’inde sfenoid
kanat displazisi saptanir (2,3). NF tip L, kiitan6z bulgularin -cafe au leait (CAL)
lekeleri olarak isimlendirilen hiperpigmente makiiller ve kutandz/subkutanoz
fibromlar- baskin olmasi olarak tanimlanirken; bazi olgularda nérofibromlar
ya da Lish nodiilleri izlenmez. Yapilan calismalarda molekiiler bazda
tanimlanamayan bu olgular NF tip VI (izole CAL lekeleri sendromu) olarak
tanimlanmistir (4-6). Otozomal dominant gegisli olan bu hastalikta yalnizca
CAL lekeleri izlenirken diger kutandz ya da sistemik tutulum bulgular
izlenmez (4-6). Bizim olgumuz, psikiyatri klinigi’ne konugma bozuklugu ve
okul basarisizlig1 sikayetleri ile getirilmisti. Sistemik muayenede tespit edilen
cilt lezyonlar1 nedeniyle istenilen dermatoloji konsiiltasyonu sonrasinda
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Resim 1. Cafe au leait lekeleri

muayenede kafeola lekeleri tespit edilmekle birlikte
norofibromlar saptanmamuisti. Tetkik ve incelemeler
sonrasinda NF tip VI tanis1 alan olgumuz, NF tip ’in
ayirict tanisinda akla gelmesi gereken ve bilissel
fonksiyon bozuklugu ile birlikte olabilecek nadir bir
tan1 olmasini hatirlatmak disiincesiyle sunuldu.

OLGU

13 yasinda erkek hasta, konusma bozuklugu ve
derslerinde  basarisizlik — sikayetleriyle Diizce
Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Psikiyatri
poliklinigi’ne annesi tarafindan getirildi. Dogum ve
sonras1 siregte Ozellik tariflenmeyen hastanin
sikayetlerinin 5 yas sonrasinda  bagladigi
tariflenmekteydi. Yazi yazarken yavaglama fark edilen
hastanin takip eden siirecte konusmasinda da
yavaslama dikkati ¢ekmis. Okul basarisinda diisme ve
zaman zaman olan dengesizlik nedeniyle klinigimize
getirilen hasta 1Q testinden 70 puan alirken dikkat
eksikligi belirgindi. Cocugun dikkatini ayrintilara
veremedigi, dogrudan kendisine konusuldugunda
¢ogu zaman dinlemiyormus gibi goriindiigii, zihinsel
beceri gerektiren islerden (okul &devleri veya ev
odevleri gibi) kacindigr ve sik sik kendine ait esyalari
kaybettigi anlatildi. Dikkatinin ¢abuk dagildigi ve
dikkat siiresinin az oldugu gozlendi. Norolojik
muayenesinde konusma akisinda yavaslik ve
yuriitiici islevlerde bozulmanin (dikkat) belirgin
oldugu biligsel fonksiyon bozuklugu saptandi. Mini
mental muayene skoru 27 (3 puan 100’den /7’ser
7’ser geriye sayma isleminden kaybetti) puan aldi.
DSM-IV tami kriterlerine gore dikkat eksikligi

bozuklugu (hiperaktivitenin eslik etmedigi) tanisi
kounuldu (7). Taraf bulgusu saptanmadi. EEG ve
kranial MRG incelemeleri normal bulundu. Sistemik
muayenede viicut ve iskelet deformiteleri
(hemihipertrofi, skolyoz), sirt bolgesine lokalize CAL
lekeleri (0.5-1 cm capinda, >10 adet) saptandi
(Resiml). Annesi de genclik yillarina kadar
kendisinde de benzeri lekelerin oldugunu fakat daha
sonra gectigini ifade etmekteydi. Dermatoloji
konsiiltasyonu sonrasinda norofibromlar olmadan
cafe au leait lekeleri ve sinir sistemi tutulumunun
birlikte olmasi ile bilinen NF tip VI tanist konuldu.
Hasta pirasetam ve 6zel egitim yardimi Onerileriyle
halen takip edilmektedir.

TARTISMA

Altidan fazla cafe au leait lekeleri’nin varligi, NF tip
I tanis1 igin gerekli en yaygin kriterlerden birisidir (1-
6). Otozomal dominant gecis gdsteren bu klinik
bulgularin varligi saptanan NF tip I olgularinin bir
kisminda yalnizca 6 ya da daha fazla sayida cafe au
leait lekeleri saptanmis fakat norofibrom ya da Lish
nodiilleri saptanmamistir. NF tip I’in ayirict tanisi
iginde degerlendirilmesi gereken bu farkli tablo NF
tip VI ya da izole CAL lekesi hastaligi olarak
isimlendirilir (6,8). NF tip I olgularina ait genetik yap1
halen bilinmemekle birlikte 17.kromozon gen
lokasyonuyla ilgili ¢eligkili sonuglar bildirilmektedir
(2). Klinik pratikte NF tip VI tanisi, NF tip I’e ait
diger kiitandz tutulum bulgularinin olmadiginin
gosterilmesi sonrasinda konulan bir tanidir. Bizim
olgumuzda da ¢ocuk yasta baglayan biligsel fonksiyon
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bozuklugu ve dikkat eksikligi nedeniyle yapilan
sistemik degerlendirme siirecinde saptanan kiitanoz
lezyonlar nedeniyle dermatoloji ve ndroloji
konsiiltasyonlari istendi. Dermatolojik muayenede sirt
bolgesine lokalize cafe au leait lekeleri (0.5-1 cm
capinda, >10 adet) ve boyun boélgesinde vitiligo
saptand1 (Resiml). Annesinde de benzeri lekeler
Oykiisli olan hastamizda norofibrom ya da nodiiller
yoktu. NF tip VI iyi seyirli ve ilerleyen siirecte bazen
lekelerin dahi kayboldugu bir hastalik olarak
bilinmektedir (2,6). Annesindeki lekelerin zaman
icinde kaybolmasinin bununla iliskili olabilecegi
distinildii.

Dermatolojik lezyonlar agisindan NF tip VI tanisi alan
hastamizin ndropsikiyatrik degerlendirmesi
sonrasinda dikkat eksikligi, 6grenme giigliigii ve
sinirda IQ skoru saptanmisti. NF olgularinda bizim
hastamizda oldugu gibi hiperaktivitenin eslik
etmedigi dikkat problemleri , 6grenme giigliikleri ve
okuma problemleri sik¢a rapor edilen klinik
bulgulardir (9,10). 1Q skorlari genellikle sinirda veya
yagsitlarina kiyasla %10 disiiktiir (11,12). Dikkat
eksikligi  hiperaktivite  bozuklugu (DEHB),
dikkatsizlik, asir1 hareketlilik ve dirtiisellik
belirtilerinin goriildiigli, dmiir boyu siirebilen bir
bozukluktur (7,13). Cocuklarda DEHB tanisi
koyarken ndropsikolojik degerlendirmenin rolii
tartismalidir.  Cinkii  ¢ocuklukta ~DEHB’nin
davranigsal belirtileri (6rnegin asir1 hareketlilik) 6n
plandadir.  Erigkinlerde ise  dirtiisellik  ve
dikkatsizlikle karakterize biligsel yetersizliklerin daha
belirgin oldugu ileri siirilmektedir (14,15). Dikkat
eksikligi ve iligkili 6grenme giicliikleri cocuklarda en
sik tan1 konan ruhsal hastaliktir. Son verilere gore
ABD’de goriilme  sikligi %4-10 arasinda
degismektedir (14). Noropsikiyatrik degerlendirmeler
sonrasinda dikkat eksikligi belirgin olan hastamizin
diger yiiksek kortikal fonksiyonlarinda bozukluk
saptanmamisti. NF olgularinda bizim hastamizda
oldugu gibi hiperaktivitenin eslik etmedigi dikkat
problemleri, O6grenme giicliikkleri ve okuma
problemleri sik¢a rapor edilen klinik bulgulardir (4,9).
Dikkat eksikligi bozuklugu sendromu
(hiperaktivitenin eslik etmedigi) tanist alan olgumuz,
biligsel fonksiyon bozuklugu olan g¢ocuk yastaki
olgularda unutulmamasi gereken nadir bir tan1 olarak
NF tip VI’y1 hatirlatma diigiincesiyle sunuldu.
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