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sinir sisteminde siklikla goriilen bir fakomatoz tipidir. Baslica

ozelligi, norofibrom adi verilen multipl periferik sinir kilif tii-
morlerinin goriilmesidir (1,2). NF-I'in goriilme sikli§1 popiilasyonda
1/3000 olarak bildirilmistir (3). NF-I olgularinda yapilan kromozom
analizinde kromozom 17'min uzun kolunda degiskenlik gosterilmistir.
Ayrica NF-T'e yol acan gen klonlanmig ve "ndrofibromin" adli proteini
kodladig1 saptanmistir (4, 5). NF-I "von Recklinghausen hastaligi" ve-
ya "periferal norofibromatozis" olarak da bilinen form olup, bildirilmig
biitiin norofibromatozis olgularinin % 90’dan fazlasini olugturmaktadir
(6). Calismamizda, klinik olarak NF-I tanisi ile gelen ve kranyal man-
yetik rezonans goriintiileme (MRG) yapilarak birbirinden oldukca fark-
I1 bulgular saptanan iki olgu tartigilmus, ilgili literatiir gbzden geciril-
mistir.

N orofibromatozis tip I (NF-I) otozomal dominant gegisli, santral

Olgu bildirisi

Klinik muayene ve "National Institute of Health" kriterlerine gore ke-
sin NF-I tanis1 konulan 8 yasindaki erkek ve 58 yasindaki kadin hasta-
ya, 1.5 Tesla MRG cihazi ile kranyal MRG yapilarak, multiplanar T1
ve T2 agirlikli sekanslar ve IV kontrast madde (gadolinium-DTPA) ve-
rilmesinden sonra T1 agirlikli sekanslar alindi.

8 yasindaki ilk olguda, sag serebellar hemisferde diizgiin konturlu
astrositom ile uyumlu yogun kontrast tutulumu gosteren nodiiler kitle
(Resim 1), bilateral serebellar hemisferlerde brakium pontislere ve den-
tat niikleuslara uzanim gosteren, mezensefalonda periakuaduktal bolge-
de silik sinirli T2 agirlikli sekanslarda hiperintens karakterde ve kont-
rast tutulumu gostermeyen displastik myelinizasyon (myelin vakuoli-
zasyon) alanlar1 (Resim 2), optik kiyazmada boyut artig1 ve hafif kont-
rast tutulumu ile karakterize optik gliom (Resim 3), bilateral globus
pallidumlarda ve sag foramen Monro komsulugunda ii¢ adet hamartom
ile uyumlu lezyon (Resim 4) saptandi.

58 yagindaki ikinci olguda ise, skalpta subkutan yerlesimli degisik
derecelerde kontrast tutulumu gosteren multipl nérofibrom ile uyumlu
nodiiler kitle lezyonlari, sol oksipital genis kalvaryal defekt, oksipito-
parietal intrakranyal-ekstradural ve ekstrakranyal uzanimi olan, tiim se-
kanslarda hipointens karakterde ve yogun kontrast tutulumu gosteren,
histopatolojik olarak da korelasyonu yapilan, pleksiform nérofibrom ile
uyumlu dev bir kitle lezyonu izlendi (Resim 5).
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Resim 1. A. Aksiyel diizlemde T1 agirlikli ve B. kontrastl aksiyel diizlemde T1 agirlikli kesitlerde sag serebellar hemisferde astrositom ile uyumlu yogun kontrast tutulumu
gbsteren nodiiler kitle izlenmektedir.

Resim 2. A. Aksiyel diizlemde T2 agirliki, B. koronal diizlemde T2 agirlikli, C. kontrasth koronal
diizlemde T1 agirlikli kesitlerde bilateral serebellar hemisferlerde brakium pontislere ve dentat niikleus-
lara uzanim gdsteren silik sinirli T2 agirlikli sekanslarda hiperintens karakterde ve kontrast tutulumu
gbstermeyen displastik myelinizasyon (myelin vakuolizasyon) alanlari izlenmektedir. Ayrica koronal
diizlemde, kesitlerde sag serebellar astrositom gériilmektedir.

Tartisma

NF-I lezyonlar1 olduk¢a degisken
bir spektrum gosterir. Her iki olguda
da izlenen lezyonlar gdz oniinde bu-
lunduruldugunda, bu klinik heteroje-
nite agik¢a goriilebilmektedir. NF-I’in
santral sinir sistemi bulgular1 oldukca
biiyiik 6nem tagimakta olup, tiim ol-
gular bu yonde degerlendirilmeli ve
kontrol altinda tutulmalidir (1-4).
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hafif kontrast tutulumu mevcuttur.

Resim 3. Kontrastli koronal diizlemde T1 agirlikli kesitte optik kiyazmada boyut artisi ve

Resim 4. A. Aksiyel diizlemde T2 agirlikhi, B. koronal diizlemde T2 agirlikh kesitlerde bilateral globus pallidumlarda ve sa§ foramen Monro komsulugunda ii¢ adet

hamartom ile uyumlu noddler lezyon dikkati cekmektedir.

NF-I tanisinin konulabilmesi i¢in su
7 kriterden en az iki tanesi pozitif ol-
malidir: 1.Ciltte alti veya daha fazla
sayida, 5 mm veya daha biiyiik cafe-
au-lait lekeleri, 2.Herhangi bir tipte
en az iki adet norofibrom veya bir adet
pleksiform norofibrom, 3.Aksiller ve-
ya inguinal bolgede cillenmeler, 4.0p-
tik gliom, 5.Iriste iki veya daha fazla
sayida pigmente hamartom (Lisch no-
diilii), 6.Sfenoid kemigin biiyiik kana-
dinda displazi, uzun kemiklerde pso-
doartroz gibi displastik kemik degi-

siklikleri, 7.Birinci derece akrabalar-
dan birinde NF- I varlig1 (7).

NF-I hastalar1 en basta malign peri-
ferik sinir kilifi tiimorleri, optik gli-
omlar, diger glial tiimorler, 16semiler
olmak iizere malign hastaliklarin geli-
simi icin yiiksek risk tasimaktadir.
NF-I ile gelen hastalarin %15-20’sin-
de santral sinir sistemi lezyonlar iz-
lenmekte olup baslicalar; optik sinir
gliomlar1 (NF-I'de en sik goriilen
santral sinir sistemi tiimorleri), no-
noptik gliomlar (genellikle diisiik de-
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receli astrositom), kranyofasyal plek-
siform norofibromlar, spinal ve peri-
feral norofibromlar, norofibrosarko-
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) alanlari; ossedz ve dural lez-
yonlar; okiiler lezyonlar; vaskiiler
displazi lezyonlar1 seklinde sayilabilir
(1-4, 8).

Sonug olarak, nérofibromatozis tip I
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tanist ile gelen olgulart MRG ile de-
gerlendirirken, santral sinir sistemine
ait lezyonlarin olduk¢a heterojen bir
cesitlilige sahip oldugu akilda tutul-
malidir.
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Resim 5. A. Sagital diizlemde T1 agirlikhi, B. aksiyel diizlemde T2 agirlikli, C. koronal
diizlemde kontrasth T1 agirlikh kesitlerde skalpta subkutan yerlesimli, degisik derecelerde
kontrast tutulumu gésteren multipl nérofibrom ile uyumlu nodiiler kitle lezyonlari, sol oksipital
genis kalvaryal defekt, oksipitoparietal intrakranyal-ekstradural ve ekstrakranyal uzanimi olan
tlim sekanslarda hipointens karakterde ve yogun kontrast tutulumu gésteren pleksiform
ndrofibrom ile uyumlu dev kitle lezyonu izlenmektedir.

CASER REPORT: NEUROFIBROMATOSIS TYPE I: TWO DIFFERENT PRESENTATIONS

Neurofibromatosis type | is an autosomal dominantly transmitted phakomatosis
which is frequently seen in the central nervous system. The lesions of neurofibroma-
tosis type | have a broad spectrum. In this study we reviewed MRI findings of two
patients with neurofibromatosis type I, at different regions of the spectrum.
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