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OZET

Ulkemizde nadir gozlenen bir hastalik olan nérofibromatozis (NF), deri, sinir sistemi ya da her ikisini birden tutan, genetik gecisli nérokutanoz
heterojen bir hastaliktir. NF tip 1, 2500-3000 dogumda bir izlenir ve bu hastaliktan 17q11.2 genindeki defekt sorumlu tutulmustur. Kardinal
bulgulari; norofibromlar, ‘cafe au lait’ lekeleri, aksiller-inguinal ¢illenme ve iris hamartomlaridir (Lisch nodiilleri). 22 yasindaki kadin hastamiz
radikiiler agr1 nedeniyle aragtirilirken nérofibromlar, cafe au lait lekeleri, lisch nodiilleri ile beraber sinir sisteminde sol sakroiliak bolgede malign
periferik sinir kilifi timorii (MPSKT) saptandi. Bu bulgular esliginde nadir goriilen NF1 ve MPSKT birlikteligi incelenmistir. Sonug olarak radikiiler
agr sikayeti ile bagvuran norofibromatozisli hastalarda semptomlar iyi degerlendirilmeli altta yatan malignite olasilig: diistiniiliip gerekli gériintiileme
yontemleri planlanmalidir.

Anahtar Sozciikler: Norofibromatozis tip 1, Malign periferik sinir kilifi tiimérii, Manyetik rezonans goriintiileme.

ABSTRACT

Neurofibromatosis Type 1 and Malignant Peripheral Nerve Sheath Tumor

Neurofibromatosis is a genetically inherital neurocutanous heterogenous disorders which affects skin, nerveous sytem or both and is a rare disorder in
our country. NF typel which appears per 2500-3000 births, is a defect in the 17q11.2 gene which is responsible for disorders. Cardinal symptoms;
neurofibromas, cafe au lait spots, axillar-inguinal freckle and iris hamartoms (lisch nodules). In our case of a 22-years-old women, we detected
neurofibromas, cafe au lait spots, lisch nodules and malign periferal nerve sheath tumor (MPNST) in left sacroiliac region by evaluating the patient
for radicular pain. Under the view of these symptoms a rare coexistence of NF1 and MPNST is reported. As a result, radicular pain in patients
presenting with symptoms of neurofibromatosis should be considered as the high possibility of underlying malignancy and the necessary imaging
methods need to be planned.

Key words: Neurofibromatosis type 1, Malignant peripheral nerve sheath tumor, Magnetic resonance imaging.

N srofibromatozis (NF), sinir sisteminin ¢esitli OLGU SUNUMU
kisimlarinda veya viicudun herhangi bir yerinde timdr
gelismesine zemin hazirlayabilen ve bunun yani sira
kemik ve cilt gibi dokular1 da etkileyebilen kalitsal
hastaliklardir (1). NF1 1882'de tip literatiiriinde ilk defa
Friedrich von Recklinghausen tarafindan tanimlanmis
ve yillarca bu isimle anilmistir. Fakomatozlar olarak
anilan bir grup hastalik i¢inde yer alir. NF1'de deride
dogumda da goriilebilen siitlii kahve renkli lekeler
bulunur (2). NF deri ve sinir sistemini birlikte etkileyen
hastaliklar arasinda en yaygin goriilendir (3). malign
periferik sinir kilift  timoérdi  MPSKT  insidansi,
norofibromatozis tip 1 (NF1)’li hastalarda %2 ile %5
arasinda tahmin edilmektedir. Bu insidans normal
popiilasyonda %0.0001°dir. MPSKT eriskin NF1’li
hastalarda goriilen en 6nemli 6lim nedenidir (4, 5).
NF1 tanist onceden bilinmeyen 22 yasindaki kadin
hasta tibbi tedaviye cevap vermeyen ve giderek artan
bel agrisi nedeni ile arastirildi. Yapilan incelemeler
sonucunda NF1 ve MPSKT saptanan hasta 6zellikleri

Yirmi iki yasinda kadin hasta alt1 aydir olan bel agrisi
sikayeti ile poliklinigimize basvurdu. Viiciidunda
yaygin nodiiler lezyonlar1 ve siitlii kahverengindeki
makiilleri vardi, lezyonlar agrisiz ve gittikce artan
ozellikteydi. Sistemik muayenesinde skolyoz (Resim 1)
orbital degerlendirmesinde sagda pigmente iris neviis
(lisch nodiilii) goriildii. Dermatolojik incelemesinde
boyundan baglayan &zellikle goévdede belirginlesen
caplart 0.5-5 cm arasinda degisen sapli/sapsiz ve
yumusak natiirde lezyonlar saptandi. Ayni zamanda
viicudun ¢esitli yerlerinde siitlii kahverenginde makiiler
lezyon izlendi, soy ge¢misinde babasinda da ayni
nodiillerden mevcuttu (Resim 2). Cekilen sakroiliak
manyetik rezonans goriintiilemede pelviste sol
adneksiyal lojda T1A goriintiilerde hipointens, T2A
gorlintiilerde heterojen hipo-hiperintens olarak izlenen
post kontrast goriintiilerde belirgin heterojen kontrast
tutulumu gosteren igerisinde Kistik-nekroz alanlar
bulunan yaklasik 49*48mm boyutlarinda solid kitle

ile degerlendirildi.
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lezyonu izlendi (Resim 3).

Resim 1. Torokolomber skloyoz.

Resim 2. On kol dorsal kesimde nodiiler lezyon.

1.97 MROLOC IAL

Resim 3. Sol sakroiliak bélgede solid kitle.

Hasta ndrosirurji boliimiine konsiilte edilerek total
kitle eksizyonu yapildi. Kitlenin sakral sinir
bolgesinden koken aldigr goriildii. Yapilan biyopsi de
hiperkromatik, fuziform sekilli niikleuslara sahip
uzantili stoplazmali atipik hiicrelerin demetler, yer yer
de whorl yapilart olusturduklari izlendi. Genis alanda
koagiilasyon nekrozu vardi.  Tiimor hiicrelerinde
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Aytag ve ark.

belirgin pleomorfizm ve arada ¢ok sayida mitoz dikkati
cekmistir. Uygulanan immiinohistokimyasal ¢aligmada;
S-100 ile pozitif (+), vimentin ile pozitif (+), tip4
kollajen ile pozitif (+), laminin ile pozitif (+), NSE ile
pozitif (+), kalponin ile pozitif (+), p53 ile fokal pozitif
(+), Bcl-2 ile fokal pozitif (+) boyanma izlemistir.
CD117, Pan CK, desmin, CD99, calretinin, SMA,
CD68, NF ve CD 34 ile boyanma izlenmedi (Resim 4)
ve malign periferik sinir kilift tiimorii oldugu saptandi,
sonrasinda  hastaya kemoterapi ve radyoterapi
planlandi.

Resim 4a-b. Timor hiicresinde c¢ok sayida mitoz ve belirgin
pleomorfizim

TARTISMA

Norofibromatozis tipl olgularimin %30-50 si spontan
mutasyon sonucu gelisir.  Geri kalani otozomal
dominant seklinde gecis gosterir. NF tipl de anormal
gen 17. kromozomun kisa kolunda lokalizedir (6,7).

Norofibromatozis tip lciltte ¢ok sayida cafe au
lait lekeleri, aksiler inguinal ¢illenmeler, pleksiform
norofibromlar, iriste lisch nodiilleri, beyin ve
omurilikte tiimorler, kemik anomalileri ile kendini
gosterir (3). Cafe au lait lekeleri en erken ve siirekli
belirtilerdir. Norofibromlar siklikla 10 yasindan sonra
ve govdede belirir.  Pleksiform norofibromlar ise
siklikla yiliz bolgesinde belirir, yerlesimlerine gore
kutandz, subkutandz, nodiler ve diffiiz pleksiform
olmak iizere 4 tip norofibrom tanimlanmistir (3, 8, 9).

Lisch nodiilleri olarak adlandirilan irisin pigmente
hamartomlar1 en sik goz bulgusudur. Siklikla 6
yasindan sonra goriilmektedir. NF1 de lisch nodiilleri
6 yasin civarinda %10, 30 yasin civarinda % 50, 60 yas
civarinda ise % 100 oraninda goriiliir (9-11).

Norofibromatozis tip I’in klinik
karakteristiklerinden biri de benign ve malign
tiimorlerin oraninin artmis olmasidir (12). NF tipl de
spinal tiimorler hastalarin yaklagik %2 kadarinda
norolojik semptomlara neden olurlar (8). MPSKT
insidansi, normal popiilasyonda %0.0001 iken NF1°li
hastalarda %2 ile %35 arasinda tahmin edilmektedir
(12). Sporadik olgularda her iki cinste esit oranda
goriiliir, NF-1 olgularinda ise erkeklerde daha coktur.
Bu tiimorler genel popiilasyonda 4. dekad civarinda
goriiliirken, NF1°li hastalarda daha erken, 3. dekad
civarinda gorilir (12). MPSK timérii  erigkin
hastalarda  olime neden olan  Onemli  bir
komplikasyondur (10). MPSKT’nin %81°i NF-1"li
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hastalardir. Tanida gecikme olduk¢a siktir. Malign
timor tanist konmasindan aylar hatta yillar 6ncesinde
hastalarin semptomlart mevcuttur. 5 yillik sag kalim
orani %16-52 arasinda degismektedir (12, 13).

Malign periferik sinir kilifi timoéri cogu igsi
hiicreli sarkomlardan ve dnceki benign periferik sinir
kilift  tiimoriinden  geligir.  Periferik  sinir  kilifi
diferansiyasyonu gosteren sarkomlar malign periferik
sinir kilifi tiimdérd adimi alir. Sporadik ya da NF-1
tizerinde gelisir (14). MPSKT’nin %81’1 NF-1'li
hastalardir (13) ve NF-1°’li hastalarda yasam boyu
geligsme riski %8-13 arasinda degismektedir.

Malign periferik sinir kilifi timdrii daha cok
biiylik sinir traktiisleri lizerinde lokalize olur, en sik
ekstremiteler ve govde sinirlerinin proksimalinde
yerlesir, daha az olarak bas-boyun bdlgesinde yer alir.
NF-1 olgularindaki MPSKT’leri santralde lokalize
olur, bu nedenle daha koti prognoz gosterir.
Norofibromlarin sayist ve deri altt norofibrom yiiki
MPSKT gelisimi i¢in 6nemli bir risk faktoridir (15).
NF1 ve MPSKT birlikteligi gen¢ vakalarda sporadik
MPSKT gelisenlerden daha kotii prognoza sahiptir.
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