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N örofibromatozis tip I (NF-I) otozomal dominant geçişli, santral

sinir sisteminde s›kl›kla görülen bir fakomatoz tipidir. Başl›ca

özelliği, nörofibrom ad› verilen multipl periferik sinir k›l›f tü-

mörlerinin görülmesidir (1,2). NF-I'in görülme s›kl›ğ› popülasyonda

1/3000 olarak bildirilmiştir (3). NF-I olgular›nda yap›lan kromozom

analizinde kromozom 17'nin uzun kolunda değişkenlik gösterilmiştir.

Ayr›ca NF-I'e yol açan gen klonlanm›ş ve "nörofibromin" adl› proteini

kodlad›ğ› saptanm›şt›r (4, 5). NF-I "von Recklinghausen hastal›ğ›" ve-

ya "periferal nörofibromatozis" olarak da bilinen form olup, bildirilmiş

bütün nörofibromatozis olgular›n›n % 90’dan fazlas›n› oluşturmaktad›r

(6). Çal›şmam›zda, klinik olarak  NF-I tan›s› ile gelen ve  kranyal man-

yetik rezonans görüntüleme (MRG) yap›larak birbirinden oldukça fark-

l› bulgular saptanan iki olgu tart›ş›lm›ş, ilgili literatür gözden geçiril-

miştir.

Olgu bildirisi
Klinik muayene ve "National Institute of Health" kriterlerine göre ke-

sin NF-I tan›s› konulan 8 yaş›ndaki erkek ve 58 yaş›ndaki kad›n hasta-

ya, 1.5 Tesla MRG cihaz› ile kranyal MRG yap›larak, multiplanar T1

ve T2 ağ›rl›kl› sekanslar ve IV kontrast madde (gadolinium-DTPA) ve-

rilmesinden sonra T1 ağ›rl›kl› sekanslar al›nd›.

8 yaş›ndaki ilk olguda, sağ serebellar hemisferde düzgün konturlu

astrositom ile uyumlu yoğun kontrast tutulumu gösteren nodüler kitle

(Resim 1), bilateral serebellar hemisferlerde brakium pontislere ve den-

tat nükleuslara uzan›m gösteren, mezensefalonda periakuaduktal bölge-

de silik s›n›rl› T2 ağ›rl›kl› sekanslarda hiperintens karakterde ve kont-

rast tutulumu göstermeyen displastik myelinizasyon (myelin vakuoli-

zasyon) alanlar› (Resim 2), optik kiyazmada boyut art›ş› ve hafif kont-

rast tutulumu ile karakterize optik gliom (Resim 3), bilateral globus

pallidumlarda ve sağ foramen Monro komşuluğunda üç adet hamartom

ile uyumlu lezyon (Resim 4) saptand›. 

58 yaş›ndaki ikinci olguda ise, skalpta subkutan yerleşimli değişik

derecelerde kontrast tutulumu gösteren multipl nörofibrom ile uyumlu

nodüler kitle lezyonlar›, sol oksipital geniş kalvaryal defekt, oksipito-

parietal intrakranyal-ekstradural ve ekstrakranyal uzan›m› olan, tüm se-

kanslarda hipointens karakterde ve yoğun kontrast tutulumu gösteren,

histopatolojik olarak da korelasyonu yap›lan, pleksiform nörofibrom ile

uyumlu dev bir kitle lezyonu izlendi (Resim 5). 
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Resim 1. A. Aksiyel düzlemde T1 a¤›rl›kl› ve B. kontrastl› aksiyel düzlemde T1 a¤›rl›kl› kesitlerde sa¤ serebellar hemisferde astrositom ile uyumlu yo¤un kontrast tutulumu
gösteren nodüler kitle izlenmektedir.

Resim 2. A. Aksiyel düzlemde T2 a¤›rl›kl›, B. koronal düzlemde T2 a¤›rl›kl›, C. kontrastl› koronal
düzlemde T1 a¤›rl›kl› kesitlerde bilateral serebellar hemisferlerde brakium pontislere ve dentat nükleus-
lara uzan›m gösteren silik s›n›rl› T2 a¤›rl›kl› sekanslarda hiperintens karakterde ve kontrast tutulumu
göstermeyen displastik myelinizasyon (myelin vakuolizasyon) alanlar› izlenmektedir. Ayr›ca koronal
düzlemde, kesitlerde sa¤ serebellar astrositom görülmektedir.

Tart›flma
NF-I lezyonlar› oldukça değişken

bir spektrum gösterir. Her iki olguda

da izlenen lezyonlar göz önünde bu-

lundurulduğunda, bu klinik heteroje-

nite aç›kça görülebilmektedir. NF-I’in

santral sinir sistemi bulgular› oldukça

büyük önem taş›makta olup, tüm ol-

gular bu yönde değerlendirilmeli ve

kontrol alt›nda tutulmal›d›r (1-4). 
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Resim 3. Kontrastl› koronal düzlemde T1 a¤›rl›kl› kesitte optik kiyazmada boyut art›fl› ve
hafif kontrast tutulumu mevcuttur.

BA

NF-I tan›s›n›n konulabilmesi için şu

7 kriterden en az iki tanesi pozitif ol-

mal›d›r: 1.Ciltte alt› veya daha fazla

say›da, 5 mm veya daha büyük cafe-

au-lait lekeleri,  2.Herhangi bir tipte

en az iki adet nörofibrom veya bir adet

pleksiform nörofibrom, 3.Aksiller ve-

ya inguinal bölgede çillenmeler, 4.Op-

tik gliom, 5.İriste iki veya daha fazla

say›da pigmente hamartom (Lisch no-

dülü), 6.Sfenoid kemiğin büyük kana-

d›nda displazi, uzun kemiklerde psö-

doartroz gibi displastik kemik deği-

Resim 4. A. Aksiyel düzlemde T2 a¤›rl›kl›, B. koronal düzlemde T2 a¤›rl›kl› kesitlerde bilateral globus pallidumlarda ve sa¤ foramen Monro komflulu¤unda üç adet
hamartom ile uyumlu nodüler lezyon dikkati çekmektedir.

şiklikleri, 7.Birinci derece akrabalar-

dan birinde NF- I varl›ğ› (7).

NF-I hastalar› en başta malign peri-

ferik sinir k›l›f› tümörleri, optik gli-

omlar, diğer glial tümörler, lösemiler

olmak üzere malign hastal›klar›n geli-

şimi için yüksek risk taş›maktad›r.

NF-I ile gelen hastalar›n %15-20’sin-

de santral sinir sistemi lezyonlar› iz-

lenmekte olup başl›calar›; optik sinir

gliomlar› (NF-I'de en s›k görülen

santral sinir sistemi tümörleri), no-

noptik gliomlar (genellikle düşük de-

receli astrositom), kranyofasyal plek-

siform nörofibromlar, spinal ve peri-

feral nörofibromlar, nörofibrosarko-

mlar gibi neoplastik lezyonlar; ak

madde ve bazal gangliyonlara ait ne-

oplastik olmayan hamartomlar; pons

ve serebellar ak maddeye ait displas-

tik myelinizasyon (myelin vakuoli-

zasyon) alanlar›; osseöz ve dural lez-

yonlar; oküler lezyonlar; vasküler

displazi lezyonlar› şeklinde say›labilir

(1-4, 8). 

Sonuç olarak, nörofibromatozis tip I
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Resim 5. A. Sagital düzlemde T1 a¤›rl›kl›, B. aksiyel düzlemde T2 a¤›rl›kl›, C. koronal
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tüm sekanslarda hipointens karakterde ve yo¤un kontrast tutulumu gösteren pleksiform
nörofibrom ile uyumlu dev kitle lezyonu izlenmektedir.
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