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Norofibromatozis; cafe-au-lait lekeleri, nérofibroma-
lar ve iskeletsel degisimler ile karakterize otomozal do-
minant bir hastalikor. Yaklasik 6 aydir damagmda bu-
lunan sislik sikayed ile klinigimize miiracaat eden 40
yasindaki bayan hastaya yapilan histopatolojik ve klinik
degerlendirmeler sonucunda tip 1 nérofibromatozis
tanis1 konmusiur. Damagindaki Kitlenin tota] eksizyo-
nu haricinde hastaya herhangi bir tedavi yapilmamig-
or.

Anahtar sézciikler: Norofibromatozis

GIRIS

Nérofibromatozis(NF), 1882 yilinda Von
Recklinghausen tarafindan tammlanan ve cafe-
au-lait lekeleri, ndrofibromalar ve iskeletsel degi-
simler ile karakterize ve siklikla erkeklerde gori-
len otozomal dominant bir hastalikar (6,10, NF'in
gunimiize kadar tanimlanan 9 tipi vardir. Bun-
lardan "recklinghausen tipi" ad1 da verilen tip 1
tam vakalarin yaklagik olarak %90'1m olugtur-
maktadir. Hastalifin diger tipleri akusdk, mikst,
variant, segmental, cafe-au-lait, geg olusan, gast-
rointestinal ve NF/Noonan tipidir (5). Degisik or-
gan sistemlerini etkileyen Nérofibromatozis'in,
yuksek insidansi ve vermis oldugu agiz bulgulan
yoniyle dis hekimlerinin karsilagabilecegi hasta-
liklardan olmas1 yéniiyle agiz bulgusu yardim ile
tam kopdugumuz bir olguyu yaymlamay! uygun
gordik,

VAKA RAPORU

Damaginda yaklagik olarak 6 aydir bulunan
sislik sikayeti ile klinigimjze miiracaat eden 40 ya-

NEUROFIBROMATOSIS (VON

RECKLINGHAUSEN'S DISEASE)

A-Case Report

Abstract

Neurofibromatosis is a hereditary condition characlerized
by multiple cafe-au-lait spots, neurofibromas and sheletal
changes. A 40years old woman was referred to the our cli-
nic suffer from a soft lissue swelling on her palate for six
months, After the clinical and hispathological examinati-
ons, the diagnosis of neurgfibromatosis 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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sindaki bayan hastadan alinan anamnezden, sdz
konusu sislik nedeniyle degisik hekimler tarafin-
dan uygulanan medikal tedavilerden olumlu bir
cevap alinamadig ve siglik olan bélgedeki maksil-
ler sol birinci premolar disin ¢ekimine ragmen
sisligin gegmemesi tizerine, bize miracaat ettigi
anlagildi, Yapilan klinik muayenede, sigligin yu-
musak, agnsiz ve fliktuasyon alinan bir tarzda ol-
dugu géralda (Resim 1). Yapilan ilk klinik mua-
yene sonucunda sikayet konusu sigligin bir kist ve-
ya organize olmus apse olabilecegi diiginuldi.
Bolgenin periapikal ve panoramik radyogramlar
yardimiyla yapilan incelenmesinde kemikte her-
hangi bir patolojik gérunim izlenmedi (Resim
2,3). Regional lenf muayenesinde lenfadenopati
bulunmayan hastanin, sikayet bélgesindeki digle-
re yapilan vitalite testinden pozitif cevap ahndi.
Kideden yapilan ince igne aspirasyon biopsisi ma-
lignite yoninden negatif olarak degerlendi. Son
6 ayhk dénemde boyutlarinda degigiklik olmayan
kidenin yapilan tim tetkiklerin sonucunda non
odontojenik oldugu duasiinilerek cerrahi olarak
gikartilmasina karar verildi.
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Resim 1. Hastawin agiz ici-. goriiniimii

Resim 2. Kiflenin bulundugu bilgenin peripikal radvogrann

Lokal anestezi alinda yapilan dis eti insizyo-
nunu takiben kitle palatinal kemikten kimt, mu-
kozadan ise keskin diseksiyon ile ayrildi. Cikarti-
lan kitlenin histopatolojik tetkik sonucu "néro-
fibrolipomatéz hamartom" olarak tamimladi (Re-
sim 4). Bunun tlizerine hastada cilt lezyonlar da
olup olmadig incelendi ve boyun, sirt, gogus ve
bacaklarinda ¢ok sayida nodiler kitleler tesbit
edildi (Resim 5,6). Ayrica, 6zellikle boyun ve sirt
bolgelerinde cok sayida acik kahverengi leke ol-
dugu goériildii (Resim 7). Agiz ici muayenesinde
hastanin dilindeki fungiform papillalarda genis-
leme oldugu izlendi (Resim 8). Kitlelerin konje-
nital olarak bulundugu ve herhangi bir sikayeti ol-
mamas! nedeniyle bugtine kadar hekime mitiraca-
at etmedigi 6grenildi. Hastanin boynundaki kit-
lelerden birinden alman eksizyonel biyopsi sonu-
cu "noérofibrom” olarak bulunmasi lizerine eldeki

mevcut bulgularin 1181 alunda hastaya “tip 1 NF" .

tanist kondu. Hastanin postoperatifi 1. ayda yaps-
lan kontroliinde agz icindeki iyilesmenin tatmin-
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Resim 3, Hastaya ait Panoramik radyogramiar

Resim 4. Norofihrolipomatéz hamartema'ya ait histopatolojik goviiniim
(H.Ex50)

kar oldugu ve herhangi bir sikayetinin kalmacif
gortldin

TARTISMA

NF'in en sik rastlanan belirtisi cafe-au-lait le-
keleri olup hastalarin yaklagik %99'unda goril-
mektedir. Klinik gértintimleri sarr-kahverengi le-
keler seklinde olup, periferal sinir uglarnin pro-
liferasyonunu takiben ciltte olusan fokal melano-
sis sonucu olugmaktadirlar. Caplar 1-2 mm'den
15cm'nin Gzerinde boyutlara ulagabilen cafe-au-
lait lekelerinden, hastada caplar: 1,5cin.'den
biliyitk en az 6 tane bulunmasi NF icin patog-
nomonik olarak kabul edilmektedir (5.7,9. I1asta-
mzda da ozellikle boyun ve sirt bolgelerinde ol-
mak lizere ¢ok sayida cafe-au-lait lekesi saptan-
muastir,

Ciltteki ndral dokularin difftz proliferasyonu
sonucu olusan ylizeyel noduler lezyonlar histopa-
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Resim 5. Hastamn boynundaki nérofibromalar ve cafe-aulait leheleri

tolojik olarak "nérofibroma” adiyla tanimlan-
maktadir(s). Ozellikle bas boyun bélgesinde loka-
lize olan nodiller ulastiklar1 boyutlar nedeniyle
estetik ve fonksiyonel olarak problem yaratabil-
mektedirler (3,8). Literatiirde, Tip I NF i¢in tamm-
lanmug standart bir tedavi 6nerilmediginden, bu
hastalarda goriilen nérofibromlann ulagabildik-
leri boyutlar estetik ve fonksiyonel olarak prob-
lem clmadik¢a cerrahi olarak ¢ikarlmalarina ge-
rek yoktur 3).

Belirtiler hastalarin yaklagik olarak % 40'1nda
dogumda, %60'1inda ise hayatin ilk yillannda or-
taya citkmaktadir. Hastalarin yaklasik %33'iinde
bir veya daha ¢ok belirti gézlenirken, cafe-au-lait
lekeleri hayatin ilk yillarinda ortaya ¢ikmakta, cu-
taneus nérofibromalar ise puberte yillarinda
olusmakta ve ilerleyen yaslarda ¢ogalma goster-
mektedir ¢5).

Yine bu hastalarin yaklagik olarak %8-9'unda
IQ 70 alunda oldugu bildirilmektedir (s). Hastali-
gin etkiledigi diger sistemler olarak; santral sinir
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Resim 7. Hasianin belindeki bityiik bir cafe-au-lait lekesi

sistemi, iskelet sistemi, gdzler, endokrin sistem ve
kardiyovaskiiler sistem sayilabilir. Santral sinir sis-
teminde, mental yetersizlik, 6grenme gigliign, vi-
suel-motor koordinasyon yetersizligi ve telaffuz
gicliigii gibi belirtiler izlenebilmektedir. Gozler-
de ise iriste lisch nodiilii, konjenital pitozis glo-

kom, korneal opasite, optik atrofi ve konjenital-

olustugu bildirilmektedir. Iskelet sistemindeki
en sik gorilen belirti skolyozisdir. Hastahgin en-
dokrin sistem tizerindeki etkisi hipogonadizm, gi-
gandzm, akromegali, diabetes insipidus ve seksii-
el gelisimin gicikmesi olarak gériilmektedir. Nis-
peten nadir olarak izlenen kardiyovaskiiler ano-
maliler arasinda pulmonik valviiler stenozis, aort
koartasyonu ve atrioseptal defekder sayilabilir (5).
Olgumuzda, detayh sistemik muayeneler hasta ta-
rafindan kabul edilmemesi tizerine yaptirilma-
migtir. :

NF'in oral bulgulan eski yayinlarda %4-7 ola-
rak bildirilmesine kargihik bu oran son yillarda ya-
pilan ¢alismalarda %72.2 olarak bildirilmektedir
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(8). D'ambrossio ve ark,(2) da mandibula ve mak-
sillay1 tutan iskeletsel degisimlerin %66 oraninda
oldugunu bulmuglardir. En sik rastlanan oral bul-
gular olarak; oral norofibromalar, genisglemis
fungiform papillalar, kemik i¢i kist benzeri lez-
yonlar, geniglemis inferior alveolar kanal ve fora-
men mandibula sayilabilir (2,4,5,6,8). Hastamizdan
alinan panoramik radyografda sol mandibuler fo-
ramen, bilateral foramen mentaleler ve sag infe-
rior alveolar kanal genislemis clarak degerlendi-
rilmigtir (Resim 3). ‘

NF'in ayiric1 tanisi; cafe-au-lait lekeleri yoniy-
le Watson sendromu, Jaffe campanacci sendro-
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mu ile, kutandz norofibromalar yoniiyle de Klip-
pel-Trenaunay-Weber sendromu, Leopard send-
romu ve epidermal nevus sendromu ve multip1 li-
pomatozis ile yapilmaktadir (5).

Vicudun degisik bolgelerinde bulunan né-
rofibromlarin sarkomatédz transformasyon gos-
terme insidanslan %3-12 arasmda degismektedir
(1,3,5). Oral norofibrosarkom vakalar nadir ol-
makla birlikte, literatiirde agiz tabam ve damakta
bildirilen vakalar bulunmaktadir (3). Bu bebeple
hastalarin kontrol altinda tutulmalar dnerilmek-
tedir. Hastamizin da periyodik kontrolleri devam
etmektedir.
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