SEH TIP BULTENI 37:1-2003

Miiltipl norofibromalarla seyreden Tip 1 norofibromatosis vakasi

Type 1 Neurofibromatosis presenting with multiple neurofibromas

Ahmet Mesrur HALEFOGLU, Muhammet ACAR

Sisli Etfal Egitim ve Aragtirma Hastanesi Radyoloji Departmani

OZET
Tip | nérofibromatosis, Nérofibromatosis'in en stk goriilen
formu olup, baska tamsal kriterlerin varhigina da ragmen, en
az iki norofibroma ve alti veya daha fazla cafe au lait lekele-
rinin varhgi ile karakterizedir.
Biz sag siatik sinir lojunda, sakral sinir kéklerinde, her iki
uyluk bélgesinde, seminal vezikiiliin posteriorunda ve subku-
tan yerlesimli miiltipl nérofibromalarla seyreden tipik bir No-
roftbromatosis tip | vakasin sunduk.
Biz kitle ile sinirlerin iliskisini gastererck ve T2 agwrlikll go-
riintiilerde tipik sinyal intensitelerini agiga ¢ikararak nérofib-
romalarm gésterilmesinde ve karakterizasyonunda MR ince-
lemenin ¢ok dnem tasidigin vurguladik.

SUMMARY
Neurofibromatosis type 1 is the most frequent form of neuro-

fibromatosis and is characterized by the presence of at least

two neurofibromas and 6 or more cafe au lait spots although
it does have other diagnostic criteria. We showed a typical
neurofibromatosis type 1 case which presented multipl neuro-

fibromas in the right sciatic region, sacral nerve roots, both

thigh regions, posteriorly localized to the seminal vesicle and
scattered subcutaneously. We emphasized that magnetic reso-
nance imaning is very important showing and characterizing

for neurofibromas in terms of revealing their typical high sig-

nal intensity on T2 weighed images and demonstrating the re-
lationship between the mass and nerves.

GIRIS
Norofibromatosis farkli klinik gériintimlere
ve tansal kriterlere sahip bir grup bagimsiz ge-
netik hastaligi tanimlayan genel bir terimdir.
Norofibromatosis Tip 1, norofibromatosisin en
sik rastlanilan tipi olup Von Recklinghausen ta-

rafindan 1882 tarihinde tanimlanan hastali§in
adidr.

Diger tamsal kriterlerin disinda Nérofibro-
matosis tip 1, en az 2 nérofibroma ve 6 veya
daha fazla cafe au lait lekelerinin bulunmasryla
karakterizedir. Norofibromatosis tip 2'nin ayirt
ettirici ozelligi ise, bilateral akustik nérinoma-
larin varligidir. Ayrica santral sinir sistemi ve
diger kafa ciftlerine ait tiimorler de goriilebilir.
Norofibromatosis tip 1°de goriilen Lisch nodiil-
lerine Norofibromatosis tip 2’de rastlanmaz.
Norofibromatosis tip 2’li hastalarda cafe au lait
lekeleri veya kiitandz tiimorlere rastlanabilir
veya bunlarin goriilmemesi de miimkiindiir.
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Norofibromatosis tip 1’de mutasyon 17 nu-
marali kromozom tizerinde goriiliirken, tip 2’de
22 numarali kromozomda mutasyon soz konu-
sudur (1). 1988 tarihinde Amerikan Ulusal Halk
Institiisiiniin Uzlagsma ve Gelisim toplantisinda
Norofibromatosis’in her iki tipi i¢in de tani kri-
terleri iizerinde anlagmaya vardmistir (2).

OLGU BILDIRISI

Biz ¢aligmamizda norofibromatosis tip |
bulgular1 gosteren olguyu sunduk.

Olgumuz 25 yaginda, ailesinde nérofibro-
matosis tip 1 hikayesi olan, viicudunda ¢ok sa-
yida cafe au lait lekesi bulunan, takip altinda
bir erkek hasta idi. Ayrica hastada yiiriimeyle
siddetlenen sag kalca ve bacaga yayilan agri si-
kayeti bulunmaktaydi.

Manyetik Rezonans incelemeye gonderilen
hastaya pelvis ve uyluga yonelik inceleme yap-
tik.

Aksiyal planda T1 (TR: 600 msn., TE: 11
msn.) ve yag baskilamali FSE T2 (TR: 5500
msn., TE: 102 msn.) agirhkh goriintiiler elde
ettik.
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Halefoglu ve ark. Maltip

Resim 1: Pelvise ait SET1 agirlikh goriintiide
sakral sinir koklerine ait hipointens sinyal intensite
ozelligi gosteren norofibromalar izlenmekte

Resim 2: Pelvise ait FSE yag baskilamali T2
agirhkl goriintiide seminal vezikiil sag béliimiiniin
hemen posteriorunda santrali hipointens
norofibroma izleniyor.

s Resim 3: Uyluga ait FSE yag baskilamali T2
agirhkli goriintiide ise sol uyluk bolgesinde miiltipl

_ sayida bazalarnin santrali hipointens olan,
hiperintens karakterde nérofibromalar goriilmekte

Bu goriintiilerde; sakral sinir kdklerinde
(Resim 1), sag siatik sinir lojunda, sa§ seminal

vezikiiliin posteriorunda (Resim 2), her iki uy-
luk bolgesinde (Resim 3) ve subkiitan yagh do-
kuda miiltipl sayida T1 agilikli sekansta kasa
gore izo-hafif hiperintens, T2 agirlikli sekansta
ise belirgin hiperintens, yuvarlak-oval gsekle sa-
hip kitlesel lezyonlar saptadik. Hastanin noro-
fibromatosis hikayesi géz oniine alinarak bun-
larin miiltipl norofibromalar ile uyumlu oldugu
kanisina vardik.

TARTISMA

Norofibromatosis tip 1’1i hastalarda, manye-
tik resonans inceleme sinir ile iliskili kitlesel
lezyonlart ve bunlarm T2 agirhikli sekanslarda-
ki tipik sinyal intensitelerini ortaya koyarak si-
nir kilift tiimérlerinin taninmasma katkida bulu-
nabilir.

Bu tiimérlerin uzun T2 relaksasyon zaman-
lari ve dolayisiyla yiiksek T2 sinyalleri biiyiik
olasilikla miksoid matrikslerinin yiiksek su ice-
rigine atfedilmektedir. Norofibromatosis’li has-
talarda tiim lezyonlarin T1 agurlikli sekanslarda
kasa gore hafif hiperintens dzellikte oldugu bu-
lunmustur.

Bizim vakamizda da norofibromalar T1
agirhikli sekansta kas ile izo-intens veya kasa
gore hafif hiperintens sinyale sahipti. Lezyonlar
T2 agirlikl sekansta ise belirgin hiperintens
ozellik tagimaktaydi.

Manyetik resonans incelemenin selim peri-
ferik sinir kilif1 tiimérlerinin taninmasinda solid
nitelikteki bu tiimorlerde uzun T2 relaksasyon
zamanlarini ortaya koyarak, ayrica etkilenen si-
niri gostererek tanida oldukea spesifik bir yere
sahip olduguna inanimaktadir.

Zamanmmizda sadece norofibromatosis tip 1
ve tip 2 ye ait mutasyonlar bilinmektedir. Noro-
fibromatosis’in intestinal ve spinal formu gibi
mutad olmayan varyasyonlart da bildirilmigtir
(3, 4).

Periferal sinir kilifi tiimorli hastalarm yak-
lagik %35’ inde, norofibromalarin sarkomatoz
dejenerasyonu goriiliir. Norofibromalarin sayist
arttikca malignite sanst artar, fakat bu durum
genellikle orta yaslarda ortaya cikar (5).
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