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Özet 

Norofibromatozis; cafe-au-lait lekeleri, nörofibroma-
lar ve iskeletsel değişimler ile karakterize otomozal do­
minant bir hastalıktır. Yaklaşık 6 aydır damağında bu­
lunan şişlik şikayeti ile kliniğimize müracaat eden 40 
yaşındaki bayan hastaya yapılan histopatolojik ve klinik 
değerlendirmeler sonucunda tip 1 norofibromatozis 
tanısı konmuştur. Damağındaki kitlenin total eksizyo-
nu haricinde hastaya herhangi bir tedavi yapılmamış­
tır. 

Anahtar sözcükler: Norofibromatozis 

GİRİŞ 

Noro f ib romatoz i s (NF ) , 1882 yılında V o n 
Recklinghausen tarafından tanımlanan ve cafe-
au-lait lekeleri, nÖrofibromalar ve iskeletsel deği­
şimler ile karakterize ve sıklıkla erkeklerde görü­
len otozomal dominant bir hastalıktır (6,10). NF'in 
günümüze kadar tanımlanan 9 t ip i vardır. Bun­
lardan "recklinghausen t i p i " adı da verilen t ip 1 
tüm vakaların yaklaşık olarak %90'ım oluştur­
maktadır. Hastalığın diğer t ip ler i akusdk, mikst, 
variant, segmental, cafe-au-lait, geç oluşan, gast­
rointestinal ve NF/Noonan t ip id ir (5) . Değişik or­
gan sistemlerini etkileyen NÖrofibromatozis'in, 
yüksek insidansı ve vermiş olduğu ağız bulguları 
yönüyle diş hek imler in in karşılaşabileceği hasta­
lıklardan olması yönüyle ağız bulgusu yardımı ile 
tanı kopduğumuz b i r olguyu yayınlamayı uygun 
gördük. 

V A K A R A P O R U 

Damağında yaklaşık olarak 6 aydır bulunan 
şişlik şikayeti ile kliniğimize müracaat eden 40 ya-

NEUROFTBROMATOSİS (VON 
RECKUNGHAUSEN'S DISEASE) 
A Case Report 

Abstract 

Neurofibromatosis is a hereditary condition characterized 
by multiple cafe-au-lait spots, neurofibromas and skeletal 
changes. A 40 years old woman was referred to the our cli­
nic suffer from a sofi tissue swelling on her palate for six 
months. After the clinical and hispathological examinati' 
ons, the diagnosis of neurofibromatosis was confirmed. We 
have not carried out any treatment to Ihe patient that, ex¬
cept total excision of the lesion on palate. 
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şındaki bayan hastadan alınan anamnezden, söz 
konusu şişlik nedeniyle değişik hekimler tarafın­
dan uygulanan medikal tedavilerden o lum lu b ir 
cevap alınamadığı ve şişlik olan bölgedeki maksil-
ler sol b i r inc i premolar dişin çekimine rağmen 
şişliğin geçmemesi üzerine, bize müracaat ettiği 
anlaşıldı. Yapılan k l in ik muayenede, şişliğin yu­
muşak, ağrısız ve flüktuasyon alınan b ir tarzda ol­
duğu görüldü (Resim 1). Yapılan i lk k l i n i k mua­
yene sonucunda şikayet konusu şişliğin bir kist ve­
ya organize olmuş apse olabileceği düşünüldü. 
Bölgenin periapikal ve panoramik radyogramlar 
yardımıyla yapılan incelenmesinde kemikte her­
hangi b i r patoloj ik görünüm iz lenmedi (Resim 
2,3). Regional lenf muayenesinde lenfadenopati 
bulunmayan hastanın, şikayet bölgesindeki dişle­
re yapılan vitalite testinden pozit i f cevap alındı. 
Kitleden yapılan ince iğne aspirasyon biopsisi ma¬
lignite yönünden negatif olarak değerlendi. Son 
6 aylık dönemde boyutlarında değişiklik olmayan 
k iden in yapılan tüm tetkikler in sonucunda non 
odontojenik olduğu düşünülerek cerrahi olarak 
çıkartılmasına karar ver i ldi . 
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Resim 1. Haşlanın ağtz içi görünümü Resim 3. Hastaya ait Panoramik radyogramlar 

Resim 2. Kitleni» bulunduğu bölgenin peripihal radyogramı 

L o k a l anestezi altında yapılan diş e t i insizyo-
n u n u t a k i b e n k i t l e p a l a t i n a l k e m i k t e n k i m t, m u ­
kozadan ise k e s k i n d iseks iyon i le ayrıldı. Çıkartı­
l a n k i t l e n i n h i s t o p a t o l o j i k t e t k i k s o n u c u "nöro-
fibrolipomatöz h a m a r t o m " o l a rak tanımladı (Re­
s im 4 ) . B u n u n üzerine hastada c i l t lezyonları da 
o l u p olmadığı i n c e l e n d i ve b o y u n , sırt, göğüs ve 
bacaklarında çok sayıda nodüler k i t l e l e r t e sb i t 
e d i l d i (Res im 5,6) . Ayrıca, özellikle b o y u n ve sırt 
bölge ler inde çok sayıda açık kahve r eng i l eke o l ­
duğu görüldü (Res im 7 ) . Ağ ız içi muayenes inde 
hastanın d i l i n d e k i f u n g i f o r m p a p i l l a l a r d a geniş­
l e m e olduğu i z l e n d i (Res im 8 ) . K i t l e l e r i n kon j e -
n i t a l o larak bulunduğu ve h e r h a n g i b i r şikayeti o l ­
maması neden iy l e bugüne kadar h e k i m e müraca­
at etmediği öğrenildi . Hastanın b o y n u n d a k i k i t ­
l e l e r d e n b i r i n d e n a l m a n eksizyonel b iyops i sonu­
c u "nörof ibrom" o la rak bulunması üzerine e ldek i 
m e v c u t bulguların ışığı altında hastaya " t i p 1 N F " 
tanısı k o n d u . Hastanın p o s t o p e r a t i f 1. ayda yapı­
l an kontrolünde ağız içindeki iyileşmenin t a t m i n -

Resim 4. fo'ürojihrolipomaiöz hamartnma'ya alt histopatolojih görünüm 
(H.E.x50) 

kar olduğu ve h e r h a n g i b i r şikayetinin kalmadığı 
görüldü. 

TARTIŞMA 

N F ' i n e n sık ras t l anan be l i r l i s i cafe-au-Iait le­
k e l e r i o l u p hastaların yaklaşık % 9 9 ' u n d a görül­
m e k t e d i r . K l i n i k görünümleri sarı-kahverengi le­
ke l e r şeklinde o l u p , p e r i fera l s in i r uçlarının p r o -
l i f e r a syonunu tak iben c i l t te oluşan f oka l me l ano ­
sis s o n u c u oluşmaktadırlar. Çaplan 1-2 m m ' d e n 
15cm'nİn üzerinde b o y u t l a r a ulaşabilen cafe-au-
l a i t l e k e l e r i n d e n , hastada çapları l , 5 c m . ' d e n 
büyük e n az 6 tane bulunması N F için pa t og -
n o m o n i k o l a r ak k a b u l e d i l m e k t e d i r (5,7,9). Hasta­
nızda da özellikle b o y u n ve sırt bö lge ler inde o l ­
m a k üzere çok sayıda cafe-au-laİt l ekes i saptan­
mıştır. 

C i l t t ek i nÖral dokuların diffüz p ro l i f e rasyonu 
s o n u c u oluşan yüzeyel nodüler l ezyonlar h istopa-



78 Uçak C Tuncer N Günhan Ö 

Resim 5. Hastanın boynundaki nörofibromalar ve cafe-au-iait lekeleri 

Retim 6. Hastanın sırtındaki nörofibromalar 

to lo j ik olarak "nörofibroma" adıyla tanımlan­
maktadır^) . Özellikle baş boyun bölgesinde loka-
lize olan nodüller ulaştıkları boyutlar nedeniyle 
estetik ve fonksiyonel olarak prob lem yaratabil­
mektedirler (3 ,8 ) . Literatürde, T ip I N F için tanım­
lanmış standart b i r tedavi önerilmediğinden, bu 
hastalarda görülen nörofibromların ulaşabildik­
ler i boyutlar estetik ve fonksiyonel olarak prob­
lem olmadıkça cerrahi olarak çıkarılmalarına ge­
rek yoktur (3) . 

Belirtiler hastaların yaklaşık olarak % 40'ında 
doğumda, %60'ında ise hayatın i lk yıllarında or­
taya çıkmaktadır. Hastaların yaklaşık %33'ünde 
bir veya daha çok bel i r t i gözlenirken, cafe-au-lait 
lekeleri hayatın i lk yıllarında ortaya çıkmakta, cu-
taneus nörofibromalar ise puberte yıllarında 
oluşmakta ve ilerleyen yaşlarda çoğalma göster­
mektedir (5 ) . 

Yine b u hastaların yaklaşık olarak %8-9'unda 
I Q 70 altında olduğu bi ldir i lmektedir (5 ) . Hastalı­
ğın etkilediği diğer sistemler olarak; santral sinir 

Resim 7. Hastanın belindeki büyük bir cafe-au-lait lekesi 

i 

ü 

Resim 8-. Hastanın dilindeki, genişlemiş fungiform papillalar 

sistemi, iskelet sistemi, gözler, endokrin sistem ve 
kardiyovasküler sistem sayılabilir. Santral sinir sis­
teminde, mental yetersizlik, öğrenme güçlüğü, vi-
suel-motor koordinasyon yetersizliği ve telaffuz 
güçlüğü gibi belirt i ler izlenebilmektedir. Gözler­
de ise iriste lisch nodülü, konjenital pitozis glo­
kom, korneal opasite, opt ik atrofi ve konjenital 
oluştuğu b i ld i r i lmekted i r . İskelet sistemindeki 
en sık görülen bel ir t i skolyozisdir. Hastalığın en­
dokr in sistem üzerindeki etkisi hipogonadizm, gi-
gandzm, akromegali, diabetes insipidus ve seksü­
el gelişimin gicikmesi olarak görülmektedir. Nis­
peten nadir olarak izlenen kardiyovasküler ano­
maliler arasında pulmonik valvüler stenozis, aort 
koartasyonu ve atrioseptal defektler sayılabilir (5). 
Olgumuzda, detaylı sistemik muayeneler hasta ta­
rafından kabul edilmemesi üzerine yaptırılma­
mıştır. 

NF' in oral bulguları eski yayınlarda %4-7 ola­
rak bildirilmesine karşılık bu oran son yıllarda ya­
pılan çalışmalarda %72.2 olarak bi ldir i lmektedir 
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(8 ) . D'ambrossio ve ark, (2) da mandíbula ve mak-
sillayı tutan iskeletsel değişimlerin %66 oranında 
olduğunu bulmuşlardır. En sık rastlanan oral bul­
gular olarak; ora l nörofibromalar, genişlemiş 
fung i form papillalar, kemik içi kist benzeri lez-
yonlar, genişlemiş infer ior alveolar kanal ve fora­
men mandibula sayılabilir (2,4,5,6,8). Hastamızdan 
alınan panoramik radyografda sol mandibuler fo­
ramen, bilateral foramen mentaleler ve sağ infe­
r io r alveolar kanal genişlemiş olarak değerlendi­
rilmiştir (Resim 3). 

NF' in ayırıcı tanısı; cafe-au-lait lekeleri yönüy­
le Watson sendromu, Jaffe campanacci sendro-

m u ile, kutanöz nörofibromalar yönüyle de Klip-
pel-Trenaunay-Weber sendromu, Leopard send­
romu ve epidermal nevus sendromu ve mult ip 1 U-
pomatozİs ile yapılmaktadır (5) . 

Vücudun değişik bölgelerinde bu lunan nö-
rofİbromların sarkomatöz transformasyon gös­
terme insidansları %3-12 arasında değişmektedir 
(1,3,5). Ora l nörofibrosarkom vakaları nadir ol­
makla birl ikte, literatürde ağız tabam ve damakta 
bi ld ir i len vakalar bulunmaktadır (3 ) . Bu bebeple 
hastaların kont ro l altında tutulmaları önerilmek­
tedir. Hastamızın da periyodik kontro l ler i devam 
etmektedir. 
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