
Von Recklinghausen Hastalýðý olarak da bilinen
Nörofibromatozis Tip1; 2500-3000 canlý doðumda bir
görülen, yaygýn bir genetik hastalýk olup otozomal domi-
nant geçiþ gösterir (1). Hastalýða neden olan genin 17. kro-
mozomda lokalize olduðu ortaya konmuþtur (2).
Nörofibromatozis tanýsýnýn konulabilmesi için þu klinik
bulgulardan en az ikisinin olmasý gerekir; 

1. Puberte öncesinde 5 mm'den, puberte sonrasýnda 15
mm'den büyük 6 veya daha fazla pigmentasyon ("cafe au
lait"),

2. Bir tane pleksiform nörofibrom veya 2 ya da daha
fazla herhangi bir tipte nörofibrom,

3. Aksiller veya inguinal çillenme,

4. Optik gliom,

5. Ýki veya daha fazla " lisch" nodülü (iris hamartomu),

6. Kemik lezyonlarý,

7. Birinci derece akrabasýnda bu klinik bulgulardan en
az birinin bulunmasý (3).

Hastalýðýn kardinal bulgularýndan nörofibromlar her
yaþ döneminde görülebilir. Nörofibromlar herhangibir vü-
cut bölgesinde lokalize olabilirken (segmental nörofibrom)
(1,4), gastrointestinal trakt (5), larinks (6), kalp (7) ve hatta
peniste bile (8) lokalize olabilirler. Pleksiform nörofib-
romlar ise hastalýðýn kardinal bulgularýndandýr (9,10).
Ekstremitelerde lokalize olan pleksiform nörofibromlar
�elefantiazis nöromatoza� olarak da isimlendirilirler çünkü
bu lezyonlar ekstremitenin büyümesine neden olurlar (10).
Bu lezyonlar üzerindeki deri gevþek ve hiperpigmente iken
ekstremite kemiðinde hipertrofi gözlenebilir (10).

Olgu Sunumu

Burada 5 yaþýnda bir kýz hasta sunulmuþtur. Hasta sol
bacaðý ve ayaðýnda þekil bozukluðu ve deformite nedeniyle
kliniðimize baþvurmuþtur. Hastanýn yapýlan muayenesinde
sol bacak ve ayaðýnda deformite, hipertrofi ve hiperpig-
mentasyon mevcuttu (Þekil 1). Hastanýn aksiller çillen-
meleri ve en büyüðü 30 mm en küçüðü 2-3 mm olan multi-
pl "cafe au lait"leri tespit edilmiþtir. Hastaya bu bulgularý ile
Nörofibromatozis Tip 1 (Von Recklinghausen Hastalýðý)
tanýsý konulmuþtur. Hastaya parsiyel eksizyon ameliyatý
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Özet
Nörofibromatozis Tip 1 (Von Recklinghausen Hastalýðý),

otozomal dominant geçiþ gösteren yaygýn bir genetik hastalýk olup
nöral krestten köken alýr ve multipl doku tutulumu ile karakte-
rizedir. Hastalýðýn en yaygýn komponentlerinden biri olan nörofi-
bromlar soliter olabildiði gibi multipl da olabilmektedir. Burada
bir bacaðýnda hipertrofi ve deformite ile baþvuran ve eksizyon
materyali Pleksiform nörofibrom olarak rapor edilen bir olgu
sunulmuþtur.
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Summary
Neurofibromatosis Type 1 (Von Recklinghausen disease) is a

relatively common, autosomal dominant, hereditary disorder. It is
characterised with multipl tissue involvement.

The most frequent components of the disease are solitary or
multipl neurofibromas. Here we represent a case with hypertrophy
and deformity on her leg. The diagnosis of the patient after exci-
sion was plexiform neurofibroma.
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yapýlmýþtýr. Peroperatif olarak sinir yapýlarýnýn oldukça
büyük ve distorsiyona uðramýþ olduðu tespit edildi (Þekil
2). Bu lezyonlarýn patolojik deðerlendirmesi " Pleksiform
nörofibrom " olarak rapor edilmiþtir. Hastanýn postoperatif
herhangi bir problemi olmamýþtýr. Hasta operasyondan son-
ra bir yýl boyunca tarafýmýzdan takip edilmiþtir (Þekil 3).

Tartýþma

Nörofibromatozis Tip 1 (Von Recklinghausen Hasta-
lýðý), multipl cilt pigmentasyonlarý ("cafe au lait") ve mul-
tipl sinir kýlýfý tümörlerinin (nörofibrom) varlýðý ile karakte-
rizedir. Nörofibromatozis her yaþta görülebilmesine karþýlýk
puberteye kadar tespit edilemeyebilir. 6 haftalýk çocuklarda
nörofibromatozis olgularý da rapor edilmiþtir (6).

Hastalýðýn kardinal bulgularýndan olan nörofibromlar
pleksiform ve non-pleksiform olmak üzere iki þekilde
gözlenirler. Non-pleksiform tip daha sýklýkla görülür.
Pleksiform nörofibromlar santral, periferik veya organ tutu-
lumu þeklinde lokalize olabilirler. Santral tutulum sýklýkla
her zaman optik gliom ve 8. kranial sinir tutulumu ile

seyrederken (3) organ tutulumu gastrointestinal trakt (5),
larinks (6), kalp (7) ve hatta peniste bile (8) rapor edilmiþtir.
Periferik yerleþimli pleksiform nörofibromlar nörofibroma-
tozisin patognomonik bulgusudur. " Elefentiazis nöroma-
toza" olarak deðerlendirilen bu lezyonlar yereþtikleri eks-
tremitede deformite, hiperpigmentasyon yaratýrken altta
bulunan kemik yapýlarda hipertrofiye neden olurlar. Bu
lezyonlar görünüþleri nedeniyle lenfödem olgularý ile
karýþtýrýlabilirse de, nörofibromatozis olgularýnada hiper-
pigmentasyonun varlýðý ve lezyona eþlik eden "cafe au lait"
ve aksiller inguinal çilenmeler ile lenfödem olgularýndan
ayrýlýrlar. Pleksiform nörofibrom olgularý makroskopik
olarak yerleþtikleri sinirde distorsiyona neden olurlarken
palpasyonla klasik "kurt torbalarý" þeklinde ele gelirler.

Sonuç

Burada sunulan pleksiform nörofibrom olgusu gerek
yerleþtiði ekstremitede oluþturduðu deformite, hiperpig-
mentasyon ve hipertrofi gerekse yaygýn yerleþimli "cafe au
lait"leri ve aksiller çillenmeler ile nörofibromatozis Tip 1�e
demonstratif bir örnek teþkil etmektedir.

Þekil 1. Hastanýn operasyon öncesi görünümü. Þekil 2. Operasyon sýrasýnda pleksiform nörofibromlarýn eksizyonu.
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Þekil 3. Hastanýn 9 ay sonraki postoperatif görünümü.
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