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Cocukluk Gaginda Pilomatrikomanin Eslik Ettigi
Norofibromatozis Tip 2 Olgusu

A Case of Pilomatricoma Associated with Neurofibromatosis Type 2 in Childhood
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Nérofibromatozis tip 1 cocukluk ¢aginda en sik goriilen nérokutan sendrom iken ndrofibromatozis tip 2 (NF2) oldukga nadirdir. Otozomal dominant kalitilir.
Olgularin yarisinda spontan mutasyon saptanir ve aile 6ykust yoktur. 22. kromozomda bulunan tiimér supresér gendeki mutasyon sonucunda olusur. NF2'den
etkilenen bireyler, daha yiiksek bir oranda kanser riskine sahiptir. Tani icin Manchester tani kriterleri kullanilir: Bilateral vestibular Schwannoma (VS) veya
birinci derece akrabalarda NF2 dykusiine ek olarak unilateral VS veya menenjiyom, Schwannom ve posterior subkapsiler katarakt gibi bulgulardan en az
ikisinin birliktelidi ile konur. Kafa derisi yerlesimli pilomatriksoma ile beraber periferik Schwannom'u olan bir NF2 olgusunu sunduk.

Anahtar kelimeler: Cocuk, nrofibromatozis tip 2, pilomatrikoma, Schwannom

Abstract

Neurofibromatosis type 1is the most common neurocutaneous syndrome, however neurofibromatosis type 2 (NF2) is extremely rare in childhood. It is inherited
as autosomal dominant. Spontaneous mutation is detected in half of the cases and there is no family history. It is caused by a mutation of a tumor suppressor
gene located on the chromosome 22. NF2 affected individuals also have a much higher rate of cancer. For the diagnosis, Manchester diagnostic criteria are
used: Bilateral vestibular Schwannoma (VS) or family history of NF2 plus unilateral VS or any two of meningioma, glioma, neurofibroma, Schwannoma,
posterior subcapsular lenticular opacities. We reported a case of NF2 presented with peripheral Schwannoma associated with scalp-located pilomatrixoma.
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D

iris ve olgularin yarisinda spontan mutasyon saptanir®4.
’ Hastaligin olusumundan 22. kromozomdaki Merlin adi
verilen tumaor supresor gendeki mutasyon sorumludur. NF2
timaor yatkinligr olusturmasi acisindan énemlidir®. Katarakt,

Norofibromatozis, cocukluk cagdr fakomotozlarindan olup
2 tipi tanimlanmigtir. itk olarak 1820 yilinda JH Wishart

tarafindan tanimlanmis olan nérofibromatozis tip 2 (NF2)
cocukluk caginda oldukca nadirdir ve sikligi 25.000 cantli
dogumda birdir®?. Otozomal dominant gecis gdsterir

cocukluk caginda tani aninda en sik saptanan bulgudur®.
NF2, nérokutan bir sendrom olmasina ragmen deri bulgulari
on planda degildir. Taniicin; bilateral vestibular Schwannoma
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(VS) veya birinci derece akrabalarda NF2 varligina ek olarak
menenjiyom, Schwannom ve posterior subkapsuler katarakt
gibi bulgulardan en az ikisinin birlikteligi gerekmektedir
(Tablo 1).

Pilomatrikoma, kil folikili matriksinden koken alan, kalsifiye
epitelyal bir tumor olup siklikla bas boyun yerlesimlidir.
Miyotonik distrofi, familyal adenomatozis polipozis, Turner,
Rubinstein-Taybi, Kabuki ve Sotos sendromlari ile ¢cok sayida
pilomatrikoma birlikteligi literatiirde tanimlanmistirt.

Olgu Sunumu

Yedi yasinda kiz hasta boyun sag tarafinda iki yildir var olan 5
cm biyikLiagiinde kitle nedeniyle basvurdu. Oykisiinden bu
nedenle kullandi§i antibiyotik tedavisine yanit alinamadigi,
tam kan sayiminin, periferik yaymasinin normal bulundugu,
Epstein-Barr virls serolojisinin negatif saptandigi ve Kikuchi
hastalidi on tanisiyla klinigimize yonlendirildigi 6grenildi.
Ozgecmisinde bir yasindayken (¢ kez febril konvulsiyon
gecirme, alti yasindayken sad goziin konjenital katarakt
tanisiyla opere edilme &ykust mevcuttu. Soygecmisinde
babasinin vicudunda cok sayida kahverengi lekeler oldugu
6grenildi. Fizik incelemesinde sag anterior superior servikal
bolgede 5x2x2 cm capinda sert, immobil Kitle palpe edildi.
Vicudunda en blyugdu 4x1, en kiicugu 1x1 santimetre capinda
dort adet café-au-lait lekesi saptanan hastanin baska pozitif
bulgusu yoktu. Boyun ultrasonografisinde (USG) sad servikal
bolgede 5x2x2 cm bulydkliginde lenfadenopati, akciger
grafisinde ise insidental olarak sag humerus proksimalinde
metafizeryerlesimlibirsantimetrecapindaradyolisentlezyon
saptandi. Kemikte litik lezyonlari olan hasta langerhans
hucreli histiositoz acisindan tetkik edildi. Kemik survey
incelemesinde kraniyumda sagital sintise komsu Litik lezyon
ve her iki femur distalinde fibroz kortikal defekt ile uyumlu
benign kemik lezyonlari saptandi. Kraniyumdaki litik lezyon
radyoloji tarafindan parietal foramina olarak tanimlandi ve
langerhans hdcreli histiositoz ile uyumlu olmadidr belirtildi
(Sekil 1). Servikal bélgedeki kitle eksiyonel biyopsiile cikarildi
ve patolojik inceleme sonucunda Schwannoma oldugu
6grenildi. Periferik yerlesimli Schwannom'u olan hastanin
0zgecmisinde katarakt operasyonu gecirmis olmasi ve fizik
incelemesinde café-au-lait lekelerinin olmasi nedeniyle
NF2 6n tanisiyla kraniyal goruntileme yapildi. Kraniyum
manyetik rezonans incelmesinde bilateral akustik kanal
icerisinde intrakanalikiler Schwannom ve intrakraniyal
non-spesifik yerlesimli hamartamatoz lezyonlar saptandi.
Bilateral akustik Schwannom, servikalyerlesimliSchwannom
saptanmas! ve gecirilmis katarakt operasyonu Gykisu ile

152

hastaya NF2 tanisi konuldu ve rehabilitasyona alindi. Juvenil
konjenital katarakt ve retinal hamartomlar acisindan goéz
hastaliklari tarafindan tekrar degerlendirildi ve her iki goz
dibi normal bulundu. Bilateral akustik nérinomu olmasi
nedeniyle uyarilmis otoakustik emisyon ve ABR testi yapildi
ve sol kulakta sensorindrinal isitme kaybi saptandi. Hasta
kulak burun bogaz anabilim dali tarafindan izleme alind.
WISCR gelisim testi istendi ve normal oldudu gorildd. Batin
USG cekildi ve normal saptandi. izleminin birinci yilinda
sag parietal bolgede yaklasik 2x2,5 cm capinda, sinirlari
belirgin yumusak doku kitlesi saptandi. Eksizyonel biyopsi
yapilan kitlenin patolojik incelemesi pilomatrikoma olarak
sonuclandi (Sekil 2). Hasta pediatrik onkoloji, genetik,
noroloji bilim dallari, kulak burun bogaz ve géz anabilim dali
tarafindan izleme alindi ve aileye genetik danisma verildi.

Tartisma

Norofibromatozis, fakomatozlar icinde en sik goérdlenidir.
Norofibromatozis tip 1 daha sik gorilirken; NF2 ise
cocukluk caginda oldukca nadirdir®?. Otozomal dominant
gecisli olup olgularin yaklasik yarisinda yeni mutasyonlar
gorulmektedir®,

Tek tarafli isitme kaybi ve ¢inlama cocuklarin %30'unda
iLk belirti olarak ortaya cikabilir®. Bizim hastamizda da
bulunan bilateral VS majér tani kriteridir (Tablo 1). Blyik
oranda benign olmasina ragmen yerlesimleri dolayisiyla
morbiditeye neden olabilirler. Timoérun baydkldga ve
blyume hiziileisitme kaybi derecesiileiliskisi gosterilememis
olup genotip-fenotip iliskisi de kurulamamistir®. isitme
fonksiyonu otoakustik emusyon veya ABR gibi testelerle
degerlendirilmelidir. Hastamizda oldugu gibi yakinma

Sekil 1. Direkt grafide parietal foramina goruntusui
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olmadan da ciddi isitme kayiplari saptanabilir. Eer isitme
fonksiyonu tamamen yitirildiyse tedavi olarak koklear
implantasyon gindeme gelirtioi,

Vestibular sinir kaynakli olmayan Schwannom'lar mindr
tani kriterleri arasinda yer alir. Dider kraniyal sinirlerden
kaynaklanabilir ya da tipki bizim hastamizdaki gibi periferik
sinir kaynakli olabilir. Vestibular disi kraniyal sinirlerden
en sik okulomotor, trigeminal ve fasiyal sinirden koken
alir®. Schwann hdcreleri bulunmayan 1. ve 2. kraniyal
sinirden Schwannom olusmaz. Periferik sinir kokenli
Schwannom'larda klinik belirti periferal néropatidir. Ancak
bizim hastamizda oldugu gibi klinik bulgu vermeyebilir.
Nodiler subkutanéz Schwannom'larda ise agri olusur ve
basinc duyarliligr vardirt:3,

Minér tani kriterlerinden biri olan posterior subkapuler
lentikiler katarakt olgularin %60'inda bulunur (Tablo 1)
©. Hastamizin 6zgecmisinde katarakt nedeniyle operasyon
dykdst mevcuttur. Opasiteler, posteriorda ve subkapsuler

yerlesimli olmalari nedeniyle iyi bir dilatasyon islemi
sonucunda degerlendirilmelidir. Diger goz bulgulariarasinda
epiretinal membranlar ve retinal hamartomlar bulunur
ancak bu bulgular tani kriterleri arasinda yer almaz"¥.

Hastamizin kraniyum grafisinde rastlanan radyollisent
lezyon pediatrik radyolog tarafindan parietal foramina
olarak tanimlandi (Sekil 1). Diger adiyla kraniyum bifidum
okkuiltum; parietal foramina kemigin ossifikasyon defekti
sonucu olusur ve genellikle herediterdir. Unilateral ya da
bilateral olabilir'>), Kraniyofasiyal ve iskelet anomalileri
ile  birliktelik  g6sterebilir®.  Literatire bakildifinda
norofibromatozis ve parietal foramina birlikteligi yoktur ve
bu acidan olgumuz bir ilktir.

Hastamizda saptanan café-au-lait lekeleri NF2'de genellikle
tektir ve belli belirsizdir. Tani kriterleri arasinda yer almaz.
Deri bulgulari yaklasik %68 hastada vardir. Deride plaklar,
subkutan ve intradermal timarler gorilebilir®™, Hastamizda
sag parietal bolgeden cikarilan pilomatrikoma, c¢ocukluk
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Sekil 2. Kitlenin patoloji sonucu

Tablo 1. Nérofibromatozis tip 2 icin Manchester klinik tani kriterleri

Tanu icin gerekli ek bulgular

Bilateral vestibular Schwannom -

Alle oykisd Schwannom veya katarakt)

Tek tarafli vestibular Schwannom veya iki NF2-iliskili lezyon (menenjiyom, gliom, nérofibrom,

Tek tarafli vestibular Schwannom

iki NF2-iliskili lezyon (menenjiyom, gliom, nérofibrom, Schwannom veya katarakt)

Muttipl menejiyomlar Schwannom veya katarakt)

Tek tarafli vestibular Schwannom veya iki NF2-iliskili lezyon (menenjiyom, gliom, nérofibrom,

NF2: Nérofibromatozis tip 2
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caginin en sik gorilen yuzeyel doku tdmérdidir ancak
genellikle yanlig tanr alir. Kalsifik epitelyoma olarak da
bilinen bu tdmérler sacli deri kil foliklllerinden koken
alirlar ve benigndirlert®. ilk olarak 2005 yilinda Bittmann ve
Ulus", on yasindaki bir kiz hastada, periferal Schwannom ve
pilomatrikoma birlikteligini bildirdikten sonra bizim olgumuz
Literattrdeki ikinci olgu olmasr agisindan 6nemtlidir.

Nérofibromlar, NF2 hastalarinda nadir olarak gorualir ve
periferik Schwannom'dan histopatolojik yéntemlerle ayrilir.
Menenjiyomlar, NF2'de ikinci en sik goérilen timorlerdir.
En sik intrakraniyal, daha az olmakla beraber ikinci siklikta
intradural ekstramedullar spinal menenjiyomlar géralir®,
Spinal kord ependimomlari NF2'de gérilebilecek diger
tumorlerdendir ve spinal korda basisi agisindan 6nemi
bayuktarts20,

Juvenil posterior subkapsuler katarakt nedeniyle operasyon
geciren, bilateral vestibular ve periferik Schwannom'u
olan, intrakraniyal hamartomlari olan hastamiz NF2 tani
kriterlerini karsiliyordu (Tablo 1). Ayrica NF2 ile pariyetal
foramina birlikteligi olgumuz ile literatirde ilk kez
tanimlanmistir. Cocukluk ¢admin ikinci en sik deri timoru
olan pilomatrikoma, hastamizin izleminin birinci yilinda
saptanmis olup, literattrdeki ikinci olgudurt.

Olusan benign karakterde tumdrler kemoterapiden
fayda goérmezler. Sik gorilen VS'ler icin son yillarda
bevacizumab gibi antianjiyojenik ajanlarin kullanimi ile
tumor progresyonunun ve isitme kaybinin durdurulmasi
saglanabilmistir. Klinik olarak bulgu veren ya da basi ve
kitle etkisi yaratan timdrlere cerrahi uygulanabilir. NF2
tanisi alan hastalar, multidisipliner yaklasimla, pediatrik
onkolog, oftalmolog, otolaringolog ve ndrolog tarafindan
olusan ekip tarafindan izlenmelidirler.
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