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OLGU BILDIRISI

Norofibromatozis tip 1 olgusunda bazal
gangliyon lezyonlarinin spontan regresyonu

Mustafa Oztiirk, irfan Ozyazgan, Ertugrul Mavili, Selcen Orhan

M. Oztark (E), E. Mavili, 5. Orhan orofibromatozis tip 1 (NF 1) en yaygin fakomatoz olup, goriil-
Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Radyodiagnostik Anabilim 5 1 .. . ..

Dal, Kayseri me orani yaklagik 1/3500°dir (1). Norofibromatozis tip 1 olgu-
|, Gzyazgan larmin %50’si spontan mutasyonla, geri kalan olgular ise oto-
Erciyes Universitesi Tip Fakultesi, Plastik ve Rekonstriktif zomal dominant gecis ile olusmaktadir. Norofibromatozis tip 1 geni 17.
Cerrahi Anabilim Dali, Kayseri kromozomda lokalizedir. Norofibromatozis tip 1 "cafe-au-lait" lekele-

ri, norofibromlar, pleksiform norofibromlar, aksiller ve inguinal cillen-
me, optik gliyom, parankimal gliyom ve T2A manyetik rezonans go-
riintiilemede (MRG) serebellum, pons, mezensefalon, internal kapsiil
ve bazal gangliyonlarda hiperintens lezyonlarla karakterizedir (2).
MRG’de T2A goriintiilerde hiperintens olarak izlenen bu lezyonlarin
gercek natiirii bilinmemektedir. Bu lezyonlara eslik eden noérolojik bir
problemin olmamasi ve lezyonlarin acikca benign 6zellikler gosterme-
si nedeniyle ¢cogu yazar bu lezyonlarin hamartomlari, heterotopiyi ve-
ya miyelini degigmis bolgeleri gosterdigini diislinmektedir (3). Bazal
gangliyon lezyonlari ise beyaz cevherde izlenen lezyonlardan farkli
olarak kitle etkisi gosterebilir ve T1A goriintiilerde hiperintens olarak
izlenebilir. Beyaz cevhere sinirli lezyonlar ise T1A goriintiilerde genel
olarak cevre beyin parankimi ile izointens olarak izlenirler ve kitle et-
kileri yoktur. Morfolojileri ve sinyal 6zellikleri beyaz cevher lezyonla-
rindan farkli oldugu i¢in bazal gangliyon lezyonlar1 ayr1 bir antiteyi
temsil edebilir (4). Norofibromatozis tip 1’in bazal gangliyon ve beyaz
cevher lezyonlarinin MRG bulgulari ile ilgili bir¢ok ¢calisma mevcuttur.
Ancak bazal gangliyon lezyonlarinin temporal gelisimini analiz eden
calismalar oldukga siirhdir (5).

Bu calismamizda NF 1 tanisi ile takip edilen bir olgumuzda bazal
gangliyon lezyonlarinin spontan regresyonunu tartistik.

Olgu bildirisi

Onbir yagindaki kiz olgu ilk olarak 1999 yilinda boyun sol yaninda
kitle nedeniyle hastanemize bagvurdu. Olgunun anamnezinden dogum-
da boyun sol yaninda ciltte bir kizariklik oldugu ve bu kizarikligin za-
manla biiyiiyerek kitleye doniistiigli 6grenildi. Soy gecmisinde 6zellik
saptanmadi. Fizik muayene bulgulari: viicudun degisik bolgelerinde 10
adet yaklasik boyutlar1 2x2cm’yi bulan "cafe-au-lait" lekeleri mevcut-
tu. Her iki gozde iris tizerinde irili-ufakli ¢cok sayida Lisch nodiilleri iz-
lendi. Verteksten baslayarak sol oksipital bolge ve boyun sol yani bo-
yunca supraklavikiiler alana uzanan yaklasik boyutu 20x15 cm’yi bu-
lan pleksiform norofibrom kitlesi mevcuttu (Resim 1). Pleksiform no-
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rofibrom kitlesinin sol paravertebral
alan boyunca kaudal uzanimi ve dis-
tan basisina bagli olarak radyografi-
lerde torakal 1-7. vertebralar diizeyin-
de genis agili skolyoz deformitesi iz-
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Resim 2. Olgunun 11 yasindaki kranyal manyetik
rezonans tetkiki. T2A aksiyel goriintiide sagda
daha bilyiik boyutta olmak (izere bilateral globus
pallidus ve internal kapsiil lokalizasyonunda

Prekontrast T1A aksiyel goriintiide lezyonlar beyaz
cevhere gore hiperintens olarak izlenmekte (oklar)
(B). Postkontrast T1A aksiyel goriintiide
lezyonlarda belirgin kontrast tutulumu
saptanmamistir (oklar) (C).

lendi. Ayrica kranyumda oksipital lo-
kalizasyonda orta hat ve sol temporo-
oksipital yerlegimli olmak iizere noro-
fibromlarin basisina bagh iki adet ke-
mik defekti saptandi. Olgunun norolo-

hiperintens nodiiler lezyonlar izlenmekte (oklar) (A).

Resim 1. Olgunun 11 yaginda iken elde olunan postkontrast T1 agirlikli koronal gdriintiide
sol paryetal bolgeden baslayarak boyun sol yani boyunca kaudale uzanan ve belirgin
kontrast tutulumu gésteren dev pleksiform norofibrom kitlesi izlenmekte.

jik bakist normaldi. Kranyal MRG
tetkikinde her iki yan globus pallidus
lokalizasyonunda sagdaki yaklagik 2
cm, soldaki ise 1 cm capinda, T1A go-
riintiilerde 1liml1 hiperintens, T2A g6-
riintiilerde ise belirgin hiperintens fo-
kal nodiiler lezyonlar saptandi. Lez-
yonlar her iki internal kapsiil genu ve
arka bacagina uzanim gostermekteydi.
Olguya 0.1 mmol/kg dozunda gado-
pentetat dimeglumin intravendz ola-
rak enjekte edildi. Postkontrast T1A
goriintiilerde lezyonlarda belirgin
kontrast tutulumu saptanmadi. Lez-
yonlarin ¢evresinde ddem paterni ve-
ya kitle etkisi mevcut degildi (Resim
2A-C). Olgunun 24 ay sonraki kontrol
kranyal MRG tetkikinde her iki yan
globus pallidus lokalizasyonunda izle-
nen fokal nodiiler lezyonlarin tama-
men kayboldugu gozlendi (Resim 3).



Resim 3. Olgunun iki yil sonra 13 yasindaki kranyal manyetik rezonans tetkiki. T2A aksiyel gériintiide lezyonlar tamamen regresyona ugramis olup, globus pallidus ve
internal kapsiil net olarak segilmektedir (A). Postkontrast T1A aksiyel gériintiide fokal nodiiler lezyonlar izlenmiyor (B).

Tartisma

Norofibromatozis tip 1 olgularinin
kranyal MRG incelemelerinde %94
oraninda patolojik bulguya rastlanil-
maktadir (2). En sik izlenen patoloji
T2A sekanslarda hiperintens olarak
izlenen fokal alanlar olup, siklikla ba-
zal gangliyonlarda ve beyaz cevherde
izlenir. Baz1 bazal gangliyon lezyon-
lar1 T1A goriintiilerde hiperintens ola-
rak izlenebilir. Beyaz cevher lezyon-
lar1 ise T1A goriintiilerde izointens
olarak izlenirler (5). Bu sinyal intensi-
telerinin gercek yapisi bilinmemesine
ragmen bu lezyonlarin gliyal doku,
Schwann hiicreleri ve melanosit gibi
seliiler yapilar1 igeren hamartomlar ol-
dugu kabul edilmektedir (6). Ayrica
bu lezyonlarin heterotopi, anormal
miyelin odag1 ve diisiik dereceli neop-
lazm dahil olmak iizere degisik pato-
lojilere ait olabilecegini ileri siiren ¢a-
lismalar mevcuttur (7). T2A goriintii-
lerde bazal gangliyon ve beyaz cev-
herde hiperintens olarak izlenen lez-
yonlar sik olarak izlenmektedir. T1A
goriintiilerde bazal gangliyon bolge-
sinde hiperintens olarak izlenen fokal
alanlar ise daha az siklikla izlenmek-
tedir. Aoki ve ark. caligmalarinda 53
hastanin 10’unda T1A hiperintens ba-
zal gangliyon lezyonlar1 saptamiglar-
dir (3). Terada ve ark. emin olmamak-
la birlikte bazal gangliyon lezyonlari-
nin beyaz cevher lezyonlarindan fark-
I1 oldugunu ve kisa T1 relaksasyon za-
maninin posterior fossa ve serebral

beyaz cevher lezyonlarindan farkli
olarak yalmizca bazal gangliyon lez-
yonlart icin karakteristik oldugunu
ileri siirmektedir (4). Bildirilmis ¢alig-
malarin ¢cogunda bazal gangliyon lez-
yonlar1 spesifik lokalizasyon goster-
mekte, en sik ve genellikle her iki yan
globus pallidusa yerlesim gostermek-
tedir. Bazal gangliyon lezyonlarinin
internal kapsiile uzanimi birkag calig-
mada bildirilmigtir (8). Bizim olgu-
muzda da her iki yan globus pallidus
lokalizasyonundaki lezyonlar internal
kapsiil genu ve arka bacagina uzanim
gostermekteydi.

Bazal gangliyon lezyonlarmin T1A
goriintiilerde hiperintens olarak izlen-
mesi hastalik progesi tarafindan salgi-
lanan paramanyetik metallere, kalsifi-
kasyona, Schwann hiicreleri ve/veya
melanin depozitleri iceren hamartom-
lara bagh olabilir (4). Manyetik rezo-
nans goriintiileme ile NF 1 lezyonlari-
nin gosterildigi ve histopatolojik bul-
gularmin tanimlandigr bir caligmada
serebral pedinkiil ve globus pallidus
bolgelerinin doku orneklerinde nons-
pesifik protoplazmik astrogliyozis,
perivaskiiler gliyozis ile birlikte mik-
rokalsifikasyon odaklar1t ve spongi-
form miyelinopati bulgularinin izlen-
digi belirtilmektedir (9). Bu caligma
fokal hiperintens lezyonlarin miyelin
vakuolleri ile birlikteligini gostermek-
tedir. Miyelin vakuolleri histolojik
muayenede boyanma gostermeyen ve
in vivo olarak s1v1 icerdigi diigiiniilen

kii¢iik alanlardir. Siv1 igeren boslukla-
rin artmast ile bu alanlarda daha bii-
yiik su difiizyonu beklentisinden yola
cikilarak NF 1’li ¢ocuklarda beyin
ADC ("apparent diffusion coeffici-
ent") degerlerinin 6l¢iildiigii bir calig-
mada hiperintens bazal gangliyon lez-
yonlarinda ve normal goriiniimlii be-
yaz cevherde ADC degerlerinin daha
yiiksek oldugu gozlenmistir. Bu calig-
mada yazarlar ADC degerlerinde goz-
lenen artisin gercek mekanizmasini
bilmemekle beraber miyelin miktarin-
da azalma, miyelin dongiisiinde artma
veya demiyelinasyon gibi bir miyelin
patolojisinin varligini ileri stirmiisler-
dir (10). Sundugumuz olguda da bag-
langicta bazal gangliyon lezyonlari
T1A goriintiilerde 1limli, T2A goriin-
tillerde ise belirgin hiperintens olarak
izlenmisti. Ancak iki yil aradan sonra
elde olunan MRG goriintiilerinde hem
T1A, hem de T2A goriintiilerde izle-
nen patolojik sinyal degisikliklerinin
tamamen kaybolmasi bizlere ilk plan-
da bir miyelin patolojisinin varligini
diisiindtirmektedir.

Norofibromatozis tip 1’in beyaz
cevher ve bazal gangliyon lezyonlari-
n1 uzun siireli takip eden ¢alisma say1-
st sinirlidir. Sevick ve ark. bazal gang-
liyon lezyonlarini hari¢ tuttuklari bir
caligmalarinda NF 1°de izlenen beyaz
cevher lezyonlarinin 10 yas altinda er-
ken ¢ocukluk déneminde boyut ve sa-
yisinin siklikla arttigini, fakat zaman-
la lezyonlarin rezoliisyona ugradigin,
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10 yas lizerinde ise lezyonlarda prog-
resyon izlenmesinin neoplazm agisin-
dan yakin takip gerektirdigini bildir-
miglerdir (7). Aoki ve ark. takip ettik-
leri 13 hastanin 10’unda degisiklik
saptamamusglardir. ki olguda lezyon
boyutlarinda 1liml1 azalma ve bir olgu-
da ise globus pallidus lokalizasyonun-
da yeni bir lezyon saptadiklarini bil-
dirmektedirler. Bu calismada da ya-
zarlar artan yagla birlikte lezyonlarin
regresyona ugradigimi ve 20 yagin
tizerindeki olgularda nadiren goriildii-
giinii belirtmektedirler (3). Mirowitz
ve ark. 2 yillik bir siire boyunca 3 has-
tada T1A hiperintens bazal gangliyon
lezyonlarim takip etmisler ve belirgin
bir degisiklik saptamamiglardir (8).
Shu ve ark. T1A goriintiilerde hiperin-
tens bazal gangliyon lezyonu bulunan
7 olguyu takip etmisler ve lezyonlarda
herhangi bir ilerleme saptamamuslar-
dir (2). Itoh ve ark. 44 olgudan olusan
caligsmalarinda 34 olguda (%77) derin
gri ve beyaz cevher yerlesimli T2A
goriintiilerde hiperintens odak sapta-
miglardir. Bunlardan 13 olguyu ortala-
ma 24 ay takip etmiglerdir. Bunlardan
3 olguda lezyon boyutlarinda artma, 7
olguda ise lezyon boyutlarinda azalma
saptamuglardir. Iki olguda lezyon bo-
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yutlarinda degisiklik olmamus, 1 olgu-
da ise lezyon boyut degisikligi miks
tip bir patern gostermistir (5). Yukari-
da bildirilen c¢aligmalarin tiimiinde
lezyonlarda herhangi bir kontrast tutu-
lumu bildirilmemistir. Olgumuzda da
postkontrast MR goriintiilerinde belir-
gin kontrast tutulumu saptamadik.
Ayrica lezyonlarin cevresinde belirgin
0dem paterninin olmamasi ve kitle et-
kisinin bulunmamasi, ayrica olguda
norolojik bir problemin olmamasi ne-
deniyle stereotaksik biyopsi veya cer-
rahi girisim diistiniilmedi.
Norofibromatozis tip 1’de izlenen
serebral fokal nodiiler lezyonlarin
Oonemi hala net olarak bilinmemekte-

dir. Bu lezyonlarin siklikla mental re-
tardasyona, Ogrenme giicliigline ve
muhtemel bir epilepsi odag: gibi degi-
sik problemlere neden olabilecegi ile-
11 siiriilmektedir (6). Baz1 yazarlar ise
bu lezyonlarin preneoplastik oldugu-
nu ve NF 1 hastalarinda goriilebilecek
bir¢ok tiimor tipinin muhtemel orijini
oldugu disiiniilmektedir (11). Ancak
yukarida belirtilen bircok takip calig-
masinda NF 1’de izlenen fokal nodii-
ler lezyonlarin genellikle regresyona
ugramasit, bu lezyonlardan gelismis
bir neoplazmin bildirilmemesi ve sun-
dugumuz olguda da lezyonlarin spon-
tan regresyonu bu lezyonlarin benign
yapida oldugunu diislindiirmektedir.

SPONTANEOUS REGRESSION OF BASAL GANGLIA LESIONS IN A CASE OF
NEUROFIBROMATOSIS TYPE | (CASE REPORT)

Neurofibromatosis type 1 is characterized on magnetic resonance imaging by optic
nerve gliomas, parenchymal gliomas, and foci of prolonged T2 relaxation involving
the brainstem, cerebellum, midbrain, internal capsule, and basal ganglia. We report
a child with neurofibromatosis type 1 in whom serial magnetic resonance imaging
demonstrates spontaneous regression of basal ganglia lesions. These lesions, charac-
terized on magnetic resonance imaging by increased signal intensity on T1- and T2-
weighted sequences, involved the globus pallidus and internal capsules in a bilate-

ral fashion.
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