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OzZET

Norofibromatozis, nérokuta ndéz sendromlar icinde

en sik goriileni olup 1/2000- 1/3000 dogumda
bir siklikta ortaya ¢ikar. Dogustan mental retarde
olan 25 yasinda kadin hasta, akciger radyogra-
minda mediastinal Kitle lezyonu ve arteriyel kan
gazinda hipoksi saptanmasi lizerine hastaneye
yatinldi. ileri derecede dispne yakinmasi nedeniyle
palyatif toraks radyoterapisi uygulandi. Hastanin
toraks duvarindaki multipl nodulopapiiller cilt
lezyonlarindan ve mediastinal kitle lezyonundan

biyopsi yapildi. Her iki biyopsi sonucu "nérofibrom'la
uyumlu bulundu. Olgumuzda Klinik ve histolojik

olarak benign bir hastalik olan nérofibromatozis

tip 1’e (Von Recklinghausen hastald) bagh
mediastinal Kitle bulundu. Benign yapida olmasina
Karsin mediastinal kitlenin yapti@i basiya bagh
solunum yetmezligi gelisen hasta, noérofibromato-
zis konusundaki literatiir bilgileri esliginde sunuldu.

iRis
Norojenik tumorler, eriskinlerde mediastinal
malignitelerin yaklasik %20’sini olusturur ve

bunlarin %901 arka mediastende gorulir (1).
Norojenik tiimorler, periferal sinir tiimorleri,

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.

sempatik ganglion tiimorleri ve paraganglio-
nik tiimorler olarak ti¢ gruba ayrilir (2).
Torakstaki nérojenik timorlerin ¢codgu Kkuglk,

benign, tek tarafli ve ekstraspinaldir. Schwan-
noma ve noérofibroma sik rastlanan nérojenik
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timorlerdir (2). Norofibroma néroje nik tiimor-
lerin periferik sinir timorleri alt grubunda-
dir. Norofibromalar genellikle benigndir ve
%10 oraninda ¢ok sayidadir. Olgularin %30-
45’inde nérofibromatozis vardir (3).

OLGU

Dogustan mental retarde olan 25 yasinda
kadin hasta, birka¢ giindiir ortaya cikan nefes
darh@i ve gégus adrisi yakinmalariyla basvurdu.
Akciger radyograminda mediastinal Kitle lez-
yonu izlendi. Arteriyel kan gazinda hipoksi
saptanmasi lizerine akciger-mediasten timorii
on tanisiyla hastaneye yatirildi. Solunum
sistemi bakisinda sol akciger alt bolumde
brons solunumu ve bilateral yaygin ekspira-
tuar ronkisler duyuldu. Viicutta multipl nodu-
lopapitiller, makiiler cilt lezyonlar1 saptandi.
Ozgecmisinde ve soygecmisinde mental retar-
dasyon disinda 6zellik yoktu.

Laboratuar bulgularinda eritrosit sedimentas-
yon hizi: 23 mmy/saat, 16kosit: 8100/mm?3,
Hb: 11 gr/dl, Hct: %34, rutin kan biyokimyasi
normal bulundu. Oksijensiz arteriyel kan
gazi dlcumiinde pH: 7.36, pCO,: 38 mmHg,
pO,: 64 mmHg, HCO3: 21mmol/L ve oksi-
jen saturasyonu: %92 idi.

Akciger radyograminda sag paramediastinal
alanda trakea alt kesimine yerlesen ve 10
cm c¢apa ulasan yogunluk artigs1 izlendi.
Toraks BT’de list mediasten sag kesiminde
toraks girisine yakin diizeyde baslayarak
paravertebral alanda agirhkl olarak sagda
seyrederek inferior pulmoner ven diizeyine
kadar uzanan, en dgenis yerinde 6x10 cm
boyutlarinda, nekrotik alanlar iceren yumu-
sak doku Kitlesi vardi. Her iki ana bronsta,
Kitle basisina bagh belirgin daralma izlen-
mekteydi. Komsu 5., 6. ve 7. vertebra kor-
puslart 6n kesimlerinde invazyon diistindu-
ren kemik yap1 duzensizlikleri eslik ediyordu.
Alt torakal ve ust lumbal vertebralarda
skolyoz vardi (Resim 1, 2).

Resim 2. BT kesitleri.

ileri derecede dispne yakinmasi olan hastaya
radyolojik mediastinal tiimor tanisi ile palyatif
toraks radyoterapisi uygulandi. Dispne palyas-
yonu sagdlandiktan sonra hastanin cildindeki
yaygin lezyonlar nedeniyle dermatoloji ile
konsiilte edildi. Hastaya Kklinik olarak von
Recklinghausen hastalid@i tanis1 kondu. Biiyuk
lezyonlarin cerrahi eksizyonu ile palyasyon
sadlanmasi 6nerildi. Histolojik tan1 amaciyla
hastanin toraks duvarinda izlenen cilt lezyo-
nundan yapilan biyopsi "ndrofibrom" olarak
raporlandi (Resim 3). Mediastinal kitleye yone-
lik transtorasik ince igne aspirasyon biyopsi-
sinde de noérofibromla uyumlu bulgular sap-
tandi (Resim 4,5).
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Resim 4. Patoloji kesiti.

Kitle radyolojik olarak tru-cut biyopsiye uygun
bulunmadi. Olgunun subkarinal alanda izle-
nen ve karsi mediastene de gecen Kkitlesi vardi.

Cerrahi agidan lezyonun bilateral yerlesimli
olmasi nedeniyle sag ve sol torakotomi ile
girisim gerekmekteydi. Genel durumu bozuk,
hipoksik, solunum yetmezligi olan hastanin

solunum fonksiyon testlerinde FEV | 0.52 L
(%21) FVC 0.96 (%33) FEV;/FVC %64 bulun-
du. Ayni zamanda hastanin Kliniginin palya-
tif cerrahiye uygun olmadidina, girisimin ciddi
komplikasyonlara yol acabilecedine Kkarar
verildi. Endotrakeal stent uygulamasi 6nerildi.
Hasta hipoksik ve asin derecede dispneik
olmasli nedeniyle girisimsel tetkikleri tolere

izMiR GOGUS HASTANESI DERGISI

Resim 5. Patoloji kesiti.

edemeyecedi icin fiberoptik bronkoskopi yapi-
lamadi.

Hastanin takipleri sirasinda solunum sikinti-
sinda ve arteriyel kan gazi analizinde hipok-
sinin derinlesmesi nedeniyle evde uzun su-
reli oksijen tedavisi baslandi. Tanidan alti1 ay
sonra bilateral plorezi gelisen ve benign
sitoloji gosteren 400 cc eksuda vasfinda
s1vi bosaltilan hasta halen takip altindadir.

Norofibromatozis tip 1 (von Recklinghausen
hastalidi) histolojik olarak benign karakter
de bir hastalik olmasina Karsin, hastamizda
mediastinal yerlesimli buyuk Kitle nedeniyle
solunum yetmezligi ortaya cikmistir. Media
stinal Kkitlelerin erken tanisi ve cerrahisi,
bliylime ve malign degdisim potansiyeli olan
norofibromatozis Tipl’de 6nem tasimakta
dir.

TARTISMA

Norofibromatozis, nérokutan6z sendromlar
icinde en sik gdruleni olup 1/2000- 1/3000
dogumda bir siklikta ortaya cikar. ilk olarak
1882’de Von Recklinghausen tarafindan ta-
nimlanmistir. Hastaligin Tip I ve Tip Il ola-
rak iki formu vardir. Norofibromatozis Tip 1
(NF1) (periferal formlu-von Recklinghausen
hastalig) icin 1987 yillinda Amerikan Saghk
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Enstitiisii konsensus gelistirme konferan-
sinda belirlenen tani élcltleri séyledir (4):

e Ciltte 6 ya da daha fazla "cafe au lait'
lekesi (caplar1 puberte 6éncesi 0.5 cm’den
buyuk, puberte sonrasi 1.5 cm’den buytik
olmasi gerekir.)

« iki veya daha fazla herhangi bir nérofibrom
veya pleksiform nérofibrom

¢ Aksiller veya inguiinal bélgelerde cillenme
e Optik glioma
e 2 veya daha fazla Lisch nodili

e Sfenoid kemik displazisi, uzun kemik kor-
tekslerinde incelme veya displazi gibi kemik
lezyonlari

e Birinci derecede yakin akrabalarda NF1
tanisi olmasi

Bu kriterlerden en az ikisinin varhginda NF1
tanisi konmaktadir. Olgumuzda 'cafe au lait"
lekeleri ve patolojik olarak konfirme edilen
bir dev mediastinal nérofibrom bulundu.

Yasla beraber lekelerin buyuklugl ve sayisi
artar. Norofibromlar subkutan doku, GIS,
larinks, kalp, kan damarlar ve retroperitoneal
organlarda yerlesir. Hastalarda iskelet defor-
miteleri, megakolon, vaskuler lezyonlar, sek-
stiel ve mental gelisme bozukluklari, akci-
derlerde interstisyel fibrozis, multipl timor-
ler olabilir (5). Hastamizdaki konjenital men-
tal gelisme bozuklugunun da nérofibroma-
tozise bagh olabilecegi dustinuldii.

Tip 2 (Santral) nérofibromatozis daha nadir
gorulur (1/33000-1/40000) Santral nérofibro-
matozisli hastalarda vestibuiler schwannoma,
menengiom, ependimom veya astrositom,
nadiren mediastinal nérofibromlarla birlik-
telik gosterir (5).

Norofibromalar periferik néronlardan kaynak-
lanmaktadir. Makroskopik olarak bu tiimor-
ler pseudokapsilludir. Yumusak, gri-beyaz
renklidir ve koken aldiklar1 nérona baglantil

sekilde goriinmekten c¢ok, néronun bir par-
casl seklinde ortaya cikar (6). Mikroskopik
olarak epinevrium boyunca uzanan ve komsu
dokular infiltre eden igsi hiicreler ve fibro-
blastlardan olusur.

Hastalarda kaburga kemiklerinde, néral fora
minada ve vertebra Korpusunda basiya badl
erozyon olusabilir. BT’de heterojen bir Kitle
gortiinumiindedir. Noktasal Kkalsifikasyonlar
veya bazen dusiik atentiasyon alanlar goru-
lebilir. Radyolojik olarak vertebral kolona yas-
lanmis soliter, keskin sinirli, nadiren lobiile
olabilen, yuvarlak lezyon seklindedir. Pleksi
form noérofibromlar diffliz mediastinal genis
lemeye neden olarak lenfadenopatiyi taklit
edebilir. Norofibromlar mediastende veya
goddus duvarinda gelisip buyuk caplara ulasa-
bilir. Paravertebral nérofibromlar spinal kana-
la yayllarak kum saati géruntimii verebilir (7).

Norofibromatozis, 17q11.2 kromozomda tutu-
lum goésteren otozomal dominant gecisli bir
hastaliktir. NF1 geni, timoér supresér gen
olarak gorev yapmaktadir. Yapilan genetik
calismalarda NF1 dgenine ait nérofibromin
adh protein Urtini tanimlanmistir. NF1 genin
deki mutasyonlarin nérofibromin diizeylerini
duisiirerek yaydin timor gelisimine neden
oldugu dusinulmektedir. Bunun icin de NF1
icin "timor predispozisyon sendromu’ terim
Kullanilmaktadir(8). Akciger adenoskuaméz
kanseri midenin gastrointestinal stromal tii
moru ve duodenal Karsinoidin birlikte sap-
tandid@i bir nodrofibromatozis tip 1 tanih
hasta bildirilmistir. (9) Norofibromatozisli has-
talarda malignite gelisme potansiyeli vardir.
10 y1l veya daha fazla siire noérofibromato-
zis bulunan hastalarda malign schwannoma
gelisir (6). Hastamizda mediastinal Kkitleden
yapilan biyopside malignite bulgusu saptan-
mamuistir.

Norofibromlar genellikle asemptomatiktir; za
man zaman sinir basisina bagh olarak agri,
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oksitiruk, dispne gibi nonspesifik belirtiler
olusur. Lovin ve ark dort olguluk serilerinde
gogus duvart deformiteleri, nérofibromlarla
tist havayolu tikanmasi, parankimal noroje-
nik timorler, pulmoner fibrozis, Kistik akci-
der hastalidi, primer pulmoner hipertansi-
yon, santral hipoventilasyon ve diyafram
paralizisi saptamisti (10). Katsenos ve ark
ise kronik eozinofilik pnémoni saptanan bir
olgu bildirmisti (11). Hastamizda malignite
bulgusuna rastlanmamis olmasina Kkarsin,
trakea ve her iki ana bronsu distan basiyla
ileri derecede daraltan 6x10 cm capa ula-
san Kitle lezyonu, yerlesimi, buyuklugi ve
olusturdugu basi nedeniyle solunum yetmez-
ligine neden olmustur. Hastada bu mediasti-
nal kitle disinda solunum yetmezligine ne-
den olabilecek herhangi baska pulmoner
veya kardiovaskiiler patoloji saptanmamistir.

Benign schwannoma ve norofibromlarda
tedavi yontemi olarak cerrahi uygulanir. Teda-
visiz birakilan Kitleler buiylime gosterir (3,12).

Benign neoplazmlarda lezyonun komplet
eksizyonu genellikle yeterlidir. Benign noro-
fibromlarda lezyonun yani sira tutulan sini-
rin de birlikte rezeksiyonu gerekir. Kapstilli
neoplazmlarin hepsinin kapstile dokunulma
dan rezeke edilmesi gerekir. Tam eksizyon
yapillamamis olsa bile rekurrens nadirdir.
Bu benign tumdrlerde artik video-yardimli
toraks cerrahisi ile rezeksiyon siklikla uygu-
lanan yontemdir (13). Dokulara invazyon ve
adhezyon, malign kitle, 6 cm’nin tstiindeki
buyuklik ve intraspinal yerlesim nedeniyle
riskli girisimlerde torakotomi Onerilmekte-
dir (14).

Norofibromatozis tip 1 (von Recklinghausen
hastalidl) histolojik olarak benign bir hasta-
Ik olmasina karsin, hastamizda mediastinal
yerlesimli buyuk kitlesine bagh basi sonu-
cunda solunum yetmezligi ortaya cikmistir.
Mediastinal Kitlelerin erken tanisi ve cerra-
hisi, benign O6zellikler tasiyan nérofibroma-
tozis Tipl’de 6nem tasimaktadir.
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