
sempatik ganglion tümörleri ve paraganglio-

nik tümörler olarak üç gruba ayr›l›r (2).

Torakstaki nörojenik tümörlerin ço¤u küçük,

benign, tek tarafl› ve ekstraspinaldir. Schwan-

noma ve nörofibroma s›k rastlanan nörojenik  
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SUMMARY

Neurofibromatosis is the most common one

among neurocutaneous syndromes; its incidence

is 1/2000-1/3000. A congenitally mental retarded

25-years-old female patient was hospitalized due

to a mediastinal mass lesion in chest radiogram

and hypoxia in her arterial blood gasses. Paliative

radiotherapy was performed due to serious dyspnea.

Biopsies taken from the multiple nodulopapullar

skin lesions on her thoracic wall and from her

mediastinal mass lesion were compatible with

"neurofibroma". She was diagnosed to have the

benign disease neurofibromatosis type 1 (Von

Recklinghausen disease) and this was confirmed

clinically and histologically. The patient with

respiratory insufficiency due to pressure of

mediastinal mass is presented with information

from literature.

‹zmir Gö¤üs Hastanesi Dergisi, Cilt XXIV, Say› 2, 2010

ÖZET 

Nörofibromatozis, nörokuta nöz sendromlar içinde

en s›k görüleni olup 1/2000- 1/3000 do¤umda

bir s›kl›kta ortaya ç›kar. Do¤ufltan mental retarde

olan 25 yafl›nda kad›n hasta, akci¤er radyogra-

m›nda mediastinal kitle lezyonu ve arteriyel kan

gaz›nda hipoksi saptanmas› üzerine hastaneye

yat›r›ld›. ‹leri derecede dispne yak›nmas› nedeniyle

palyatif toraks radyoterapisi uyguland›. Hastan›n

toraks duvar›ndaki multipl nodülopapüller cilt

lezyonlar›ndan ve mediastinal kitle lezyonundan

biyopsi yap›ld›. Her iki biyopsi sonucu "nörofibrom"la

uyumlu bulundu. Olgumuzda klinik ve histolojik

olarak benign bir hastal›k olan nörofibromatozis

tip 1’e (Von Recklinghausen hastal›¤›) ba¤l›

mediastinal kitle bulundu. Benign yap›da olmas›na

karfl›n mediastinal kitlenin yapt›¤› bas›ya ba¤l›

solunum yetmezli¤i geliflen hasta, nörofibromato-

zis konusundaki literatür bilgileri eflli¤inde sunuldu.
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G‹R‹fi

Nörojenik tümörler, eriflkinlerde mediastinal

malignitelerin yaklafl›k %20’sini oluflturur ve

bunlar›n %90’› arka mediastende görülür (1).

Nörojenik tümörler, periferal sinir tümörleri, 
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Resim 1. Toraks BT kesiti.

‹leri derecede dispne yak›nmas› olan hastaya

radyolojik mediastinal tümör tan›s› ile palyatif

toraks radyoterapisi uyguland›. Dispne palyas-

yonu sa¤land›ktan sonra hastan›n cildindeki

yayg›n lezyonlar nedeniyle dermatoloji ile

konsülte edildi. Hastaya klinik olarak von

Recklinghausen hastal›¤› tan›s› kondu. Büyük

lezyonlar›n cerrahi eksizyonu ile palyasyon

sa¤lanmas› önerildi. Histolojik tan› amac›yla

hastan›n toraks duvar›nda izlenen cilt lezyo-

nundan yap›lan biyopsi "nörofibrom" olarak

raporland› (Resim 3). Mediastinal kitleye yöne-

lik transtorasik ince i¤ne aspirasyon biyopsi-

sinde de nörofibromla uyumlu bulgular sap-

tand› (Resim 4,5). 

tümörlerdir (2). Nörofibroma nöroje nik tümör-

lerin periferik sinir tümörleri alt grubunda-

d›r. Nörofibromalar genellikle benigndir ve

%10 oran›nda çok say›dad›r. Olgular›n %30-

45’inde nörofibromatozis vard›r (3).

OLGU

Do¤ufltan mental retarde olan 25 yafl›nda

kad›n hasta, birkaç gündür ortaya ç›kan nefes

darl›¤› ve gö¤üs a¤r›s› yak›nmalar›yla baflvurdu.

Akci¤er radyogram›nda mediastinal kitle lez-

yonu izlendi. Arteriyel kan gaz›nda hipoksi

saptanmas› üzerine akci¤er-mediasten tümörü

ön tan›s›yla hastaneye yat›r›ld›. Solunum

sistemi bak›s›nda sol akci¤er alt bölümde

bronfl solunumu ve bilateral yayg›n ekspira-

tuar ronküsler duyuldu. Vücutta multipl nodü-

lopapüller, maküler cilt lezyonlar› saptand›.

Özgeçmiflinde ve soygeçmiflinde mental retar-

dasyon d›fl›nda özellik yoktu. 

Laboratuar bulgular›nda eritrosit sedimentas-

yon h›z›: 23 mm/saat, lökosit: 8100/mm3,

Hb: 11 gr/dl, Hct: %34, rutin kan biyokimyas›

normal bulundu. Oksijensiz arteriyel kan

gaz› ölçümünde pH: 7.36, pCO2: 38 mmHg,

pO2: 64 mmHg, HCO3: 21mmol/L ve oksi-

jen saturasyonu: %92 idi.

Akci¤er radyogram›nda sa¤ paramediastinal

alanda trakea alt kesimine yerleflen ve 10

cm çapa ulaflan yo¤unluk art›fl› izlendi.

Toraks BT’de üst mediasten sa¤ kesiminde

toraks girifline yak›n düzeyde bafllayarak

paravertebral alanda a¤›rl›kl› olarak sa¤da

seyrederek inferior pulmoner ven düzeyine

kadar uzanan, en genifl yerinde 6x10 cm

boyutlar›nda, nekrotik alanlar içeren yumu-

flak doku kitlesi vard›. Her iki ana bronflta,

kitle bas›s›na ba¤l› belirgin daralma izlen-

mekteydi. Komflu 5., 6. ve 7. vertebra kor-

puslar› ön kesimlerinde invazyon düflündü-

ren kemik yap› düzensizlikleri efllik  ediyordu.

Alt torakal ve üst lumbal vertebralarda

skolyoz vard› (Resim 1, 2).
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Resim 2. BT kesitleri.
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edemeyece¤i için fiberoptik bronkoskopi yap›-

lamad›. 

Hastan›n takipleri s›ras›nda solunum s›k›nt›-

s›nda ve arteriyel kan gaz› analizinde hipok-

sinin derinleflmesi nedeniyle evde uzun sü-

reli oksijen tedavisi baflland›. Tan›dan alt› ay

sonra bilateral plörezi geliflen ve benign

sitoloji gösteren 400 cc eksuda vasf›nda

s›v› boflalt›lan hasta halen takip alt›ndad›r. 

Nörofibromatozis tip 1 (von Recklinghausen

hastal›¤›) histolojik olarak benign karakter-

de bir hastal›k olmas›na karfl›n, hastam›zda

mediastinal yerleflimli büyük kitle nedeniyle

solunum yetmezli¤i ortaya ç›km›flt›r. Media-

stinal kitlelerin erken tan›s› ve cerrahisi,

büyüme ve malign de¤iflim potansiyeli olan

nörofibromatozis Tip1’de önem tafl›makta-

d›r. 

TARTIfiMA

Nörofibromatozis, nörokutanöz sendromlar

içinde en s›k görüleni olup 1/2000- 1/3000

do¤umda bir s›kl›kta ortaya ç›kar. ‹lk olarak

1882’de Von Recklinghausen taraf›ndan ta-

n›mlanm›flt›r. Hastal›¤›n Tip I ve Tip II ola-

rak iki formu vard›r. Nörofibromatozis Tip 1

(NF1) (periferal formlu-von Recklinghausen

hastal›¤›) için 1987 y›l›nda Amerikan Sa¤l›k 

Kitle radyolojik olarak tru-cut biyopsiye uygun

bulunmad›. Olgunun subkarinal alanda izle-

nen ve karfl› mediastene de geçen kitlesi vard›.

Cerrahi aç›dan lezyonun bilateral yerleflimli

olmas› nedeniyle sa¤ ve sol torakotomi ile

giriflim gerekmekteydi. Genel durumu bozuk,

hipoksik, solunum yetmezli¤i olan hastan›n

solunum fonksiyon testlerinde FEV 1 0.52 L

(%21) FVC 0.96 (%33) FEV1/FVC %64 bulun-

du. Ayn› zamanda hastan›n klini¤inin palya-

tif cerrahiye uygun olmad›¤›na, giriflimin ciddi

komplikasyonlara yol açabilece¤ine karar

verildi. Endotrakeal stent uygulamas› önerildi.

Hasta hipoksik ve afl›r› derecede dispneik

olmas› nedeniyle giriflimsel tetkikleri tolere 
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Resim 3. Patoloji kesiti.

Resim 4. Patoloji kesiti.

Resim 5. Patoloji kesiti.
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flekilde görünmekten çok, nöronun bir par-

ças› fleklinde ortaya ç›kar (6). Mikroskopik

olarak epinevrium boyunca uzanan ve komflu

dokular› infiltre eden i¤si hücreler ve fibro-

blastlardan oluflur. 

Hastalarda kaburga kemiklerinde, nöral fora-

minada ve vertebra korpusunda bas›ya ba¤l›

erozyon oluflabilir. BT’de heterojen bir kitle

görünümündedir. Noktasal kalsifikasyonlar

veya bazen düflük atenüasyon alanlar› görü-

lebilir. Radyolojik olarak vertebral kolona yas-

lanm›fl soliter, keskin s›n›rl›, nadiren lobüle

olabilen, yuvarlak lezyon fleklindedir. Pleksi-

form nörofibromlar diffüz mediastinal genifl-

lemeye neden olarak lenfadenopatiyi taklit

edebilir. Nörofibromlar mediastende veya

gö¤üs duvar›nda geliflip büyük çaplara ulafla-

bilir. Paravertebral nörofibromlar spinal kana-

la yay›larak kum saati görünümü verebilir (7).

Nörofibromatozis, 17q11.2 kromozomda tutu-

lum gösteren otozomal dominant geçiflli bir

hastal›kt›r. NF1 geni, tümör supresör gen

olarak görev yapmaktad›r. Yap›lan genetik

çal›flmalarda NF1 genine ait nörofibromin

adl› protein ürünü tan›mlanm›flt›r. NF1 genin-

deki mutasyonlar›n nörofibromin düzeylerini

düflürerek yayg›n tümör geliflimine neden

oldu¤u düflünülmektedir. Bunun için de NF1

için "tümör predispozisyon sendromu" terimi

kullan›lmaktad›r(8). Akci¤er adenoskuamöz

kanseri midenin gastrointestinal stromal tü-

mörü ve duodenal karsinoidin birlikte sap-

tand›¤› bir nörofibromatozis tip 1 tan›l›

hasta bildirilmifltir. (9) Nörofibromatozisli has-

talarda malignite geliflme potansiyeli vard›r.

10 y›l veya daha fazla süre nörofibromato-

zis bulunan hastalarda malign schwannoma

geliflir (6). Hastam›zda mediastinal kitleden

yap›lan biyopside malignite bulgusu saptan-

mam›flt›r. 

Nörofibromlar genellikle asemptomatiktir; za-

man zaman sinir bas›s›na ba¤l› olarak a¤r›, 

Enstitüsü konsensus gelifltirme konferan-

s›nda belirlenen tan› ölçütleri flöyledir (4):

• Ciltte 6 ya da daha fazla "cafe au lait"

lekesi (çaplar› puberte öncesi 0.5 cm’den

büyük, puberte sonras› 1.5 cm’den büyük

olmas› gerekir.)

• ‹ki veya daha fazla herhangi bir nörofibrom

veya pleksiform nörofibrom

• Aksiller veya ingüinal bölgelerde çillenme

• Optik glioma 

• 2 veya daha fazla Lisch nodülü

• Sfenoid kemik displazisi, uzun kemik kor-

tekslerinde incelme veya displazi gibi kemik

lezyonlar›

• Birinci derecede yak›n akrabalarda NF1

tan›s› olmas› 

Bu kriterlerden en az ikisinin varl›¤›nda NF1

tan›s› konmaktad›r. Olgumuzda "cafe au lait"

lekeleri ve patolojik olarak konfirme edilen

bir dev mediastinal nörofibrom bulundu. 

Yaflla beraber lekelerin büyüklü¤ü ve say›s›

artar. Nörofibromlar subkutan doku, GIS,

larinks, kalp, kan damarlar› ve retroperitoneal

organlarda yerleflir. Hastalarda iskelet defor-

miteleri, megakolon, vasküler lezyonlar, sek-

süel ve mental geliflme bozukluklar›, akci-

¤erlerde interstisyel fibrozis, multipl tümör-

ler olabilir (5). Hastam›zdaki konjenital men-

tal geliflme bozuklu¤unun da nörofibroma-

tozise ba¤l› olabilece¤i düflünüldü. 

Tip 2 (Santral) nörofibromatozis daha nadir

görülür (1/33000-1/40000) Santral nörofibro-

matozisli hastalarda vestibüler schwannoma,

menengiom, ependimom veya astrositom,

nadiren mediastinal nörofibromlarla birlik-

telik gösterir (5).

Nörofibromalar periferik nöronlardan kaynak-

lanmaktad›r. Makroskopik olarak bu tümör-

ler pseudokapsüllüdür. Yumuflak, gri-beyaz

renklidir ve köken ald›klar› nörona ba¤lant›l›
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Benign neoplazmlarda lezyonun komplet

eksizyonu genellikle yeterlidir. Benign nöro-

fibromlarda lezyonun yan› s›ra tutulan sini-

rin de birlikte rezeksiyonu gerekir. Kapsüllü

neoplazmlar›n hepsinin kapsüle dokunulma-

dan rezeke edilmesi gerekir. Tam eksizyon

yap›lamam›fl olsa bile rekürrens nadirdir.

Bu benign tümörlerde art›k video-yard›ml›

toraks cerrahisi ile rezeksiyon s›kl›kla uygu-

lanan yöntemdir (13). Dokulara invazyon ve

adhezyon, malign kitle, 6 cm’nin üstündeki

büyüklük ve intraspinal yerleflim nedeniyle

riskli giriflimlerde torakotomi önerilmekte-

dir (14).

Nörofibromatozis tip 1 (von Recklinghausen

hastal›¤›) histolojik olarak benign bir hasta-

l›k olmas›na karfl›n, hastam›zda mediastinal

yerleflimli büyük kitlesine ba¤l› bas› sonu-

cunda solunum yetmezli¤i ortaya ç›km›flt›r.

Mediastinal kitlelerin erken tan›s› ve cerra-

hisi, benign özellikler tafl›yan nörofibroma-

tozis Tip1’de önem tafl›maktad›r.

öksürük, dispne gibi nonspesifik belirtiler

oluflur. Lovin ve ark dört olguluk serilerinde

gö¤üs duvar› deformiteleri, nörofibromlarla

üst havayolu t›kanmas›, parankimal nöroje-

nik tümörler, pulmoner fibrozis, kistik akci-

¤er hastal›¤›, primer pulmoner hipertansi-

yon, santral hipoventilasyon ve diyafram

paralizisi saptam›flt› (10). Katsenos ve ark

ise kronik eozinofilik pnömoni saptanan bir

olgu bildirmiflti (11). Hastam›zda malignite

bulgusuna rastlanmam›fl olmas›na karfl›n,

trakea ve her iki ana bronflu d›fltan bas›yla

ileri derecede daraltan 6x10 cm çapa ula-

flan kitle lezyonu, yerleflimi, büyüklü¤ü ve

oluflturdu¤u bas› nedeniyle solunum yetmez-

li¤ine neden olmufltur. Hastada bu mediasti-

nal kitle d›fl›nda solunum yetmezli¤ine ne-

den olabilecek herhangi baflka pulmoner

veya kardiovasküler patoloji saptanmam›flt›r. 

Benign schwannoma ve nörofibromlarda

tedavi yöntemi olarak cerrahi uygulan›r. Teda-

visiz b›rak›lan kitleler büyüme gösterir (3,12).
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