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Ozet

Masif El Tutulumu Olan Pleksiform Norofibromlu
Bir Olgu

Giris: Bu ¢alismanin amaci genel dermatoloji Norofi-
bromatozis (NF); norolojik sistem, iskelet sistemi, cilt ve
usak dokulart etkileyen otozomal dominant gegisli
ir multisistern hastaligidi. NF1 ve NF2 olmak tizere 2
ana alt tipi vardr. Pleksiform norofibrom (PNF), NF 'li
hastalarin yarisinda goriilebilen, tanida 6nemli, nadir bir
sinir kﬂlﬁr timortdir.  Boyutu ve lokahzasyonu
degiskendir. Ekstremitelerde yerlestiginde deformite ve
fonksiyon kaybma yol agabilir. Olgumuzda goruldu
gibi masif el tutulumu NF'nin ilging bir bulgusu olabilir.

Biz burada; yillardir, sag elde masif PNF'si olan 49

agnda bir erkek hastayr sunuyoruz. Agnsiz olan
f;:zyonun boyutu uzun bir siiredir stabilmis. Kizi daha
once NF1 tarust almug. Dermatolojik muayenede;
multipl cafe au lait makdilleri, norofibromlar ve her iki
aksillada cillenme gozlendi. N0r010]1k ve oftalmolojik
muayeneleri normaldi. Bu bulgularla NF1 tarust konan
hastanin sag elinin magnetik rezonans goriinttilemes-
inde; 2. ve 3. parmak metakarpal bolgeden el
dorsumuna dogru, median sinir trasesi boyunca uzanan
palmar bolgede, PNF ile uyumlu kitlesel bir yigin
saptandi. El ve parmak fonksiyonlar etkilenmemisti,
sadece kozmetik sorun olusturuyordu. Lezyon icin
onerilen operasyonu kabul etmeyen hasta diizenli
takibe a]mdp

Anahtar kelimeler: Norofibromatozis, pleksiform

norofibrom, el tutulumu
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Abstract

A Case of Plexaform Neurofibroma: Massive Hand
Involvement

Neurofibromatosis (NF) is an autosomal dominant,
multisystem disorder affecting neurological and skeletal
system, skin and soft tissues. There are 2 major subtypes
named NF1 and NF2. Plexiform neurofibroma (PNF),
which is a rare nerve sheath tumor, may be seen in about
50 % of patient with NF as an important diagnostic
hallmark. The size and location OE) PNFs may vary.
Deformities and impairment of function may be
observed when they are localized on extremities. As seen
in our case, massive hand involvement may be an
interesting manifestation of NE

In this report we present a 49-years-old male patient with
massive PNE, involving right i;and for many years. The
size of the painless lesion was stable for a long time. His
daughter has been previously diagnosed as NF1. In the
dermatological examination of the patient, multiple cafe
au lait macules, neurofibromas, and bilateral axill
freckles are also observed. His neurologlcal and ophtﬁg
mologic examinations were normal. Depending on
these findings, he was diagnosed as NF1. TEe magnetic
resonance imaging of the El;nd revealed a large conglom-
eration of mass consistent with PNF in the right palmar
region extending to the dorsum between the second and
third digits at the level of metacarpal bodies and heads,
along with the trace of median nerve. The functions of
the hand and fingers were not affected and it was only a
cosmetic problem for the patient. Since the patient did
not accept to have an operation for the lesion, he was
told to come to regular follow-ups.

Key words: neurofibromatosis, plexiform neurofi-
broma, hand involvement
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Girig

Norofibromatozis; sinir ve deri sistemi tutulumuyla seyreden ve
genellikle otozomal dominant tip kalitsal gegis gosteren, genetik
bir hastaliktir. En sik goriilen tipleri NF1 ve NF2dir(1). Norofi-
bromatozis 1 (von Recklinghausen hastaligi) 3000 canh
dogumda bir, tip II ise 40.000 canli dogumda bir ortaya ¢ikar.
Her yasta gortilebilen hastalik dogumdan hemen sonra ortaya
cikabilir. Cogunlukla puberte déneminde tani konur(2).

Pleksiform tarzda ortaya cikan norofibromlar (PNF); oldukca
az rastlanan bir deri timoéridir ve von Recklinghausen
hastalig1 icin tani koydurucudur(3).

o Fl e

Resim 1. Ense yerlesimli norofibromlar.

Dogumda vardir ya da yasamin ilk yillarinda ortaya ¢ikar.
Burada, sag el dorsumunda masif pleksiform noérofibromu
olan bir nérofibromatozis hastasi sunulmaktadir.

Resim 3. Elde masif biiyimeye yol acan pleksiform norofibrom.

Bu ¢alismanin amaci iniversite hastanesi ve ¢zel hasta-
neye bagvuran genel dermatoloji hastalarinin kozmetik
islemler hakkinda bilgi ve deneyimlerini incelemektir.

Olgu

49 yaginda erkek hasta, boyunda yeni ¢ikan sislikler ve kaginti
sikdyetiyle poliklinigimize basvurdu. Dermatolojik muayen-
esinde sach derinin frontopariyetal ve oksipital bolgelerinde
daha fazla olmak tzere, yiizde, boyunda, kol ve govdede
yerlesen degisik boyutta, multipl fibromlar gorildii (Resim 1).
Hastanin aksiller bolgelerinde cillenme, govde ve ekstremitede
1,5 cmden buyik, cok sayida cafe au lait makilleri ile sag el
dorsumunda el bileginden parmaklara kadar uzanan, 2. ve 3.
parmaklarda daha belirgin sekilde izlenen yumusak, koyu
kahverengimsi timoral sislik izlendi (Resim 2,3).

Sol el tirnaklarmin hepsinde ve sag el 1,4 ve 5. tirnaklarda beyaz renk
degisimi ve subungual keratoz mevcuttu. Bunlar hastanin kardiyolojik

sorunlarina bagh tirnak degisikligi olarak degerlendirildi.

Resim 4. El MR incelemesinde norofibrom ile uyumlu
yumusak doku kitle lezyonu.

Resim 5. El MR incelemesinde nérofibrom ile uyumlu
yumusak doku kitle lezyonu.
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Hasta gortntiisinden dolayr rahatsizlik duymakla beraber, el
hareketlerinde fonksiyon kaybi yoktu. Oykiisiinde tip 2 diyabeti
olan hasta, ebeveynleri arasinda akrabalik bagi bulunmadigini
ancak bir kizinin nérofibromatozis tanist aldigina iletti.

Servise yatirilan hasta noroloji, goz, KBB, kardiyoloji klinikleri-
yle konstilte edildi. Sol ventrikil sistolik disfonksiyonu, gozde
uyum ve gorme bozuklugu ile katarakt saptandi. Diger sistemleri
normaldi. El i¢in yapilan magnetik rezonans incelemede; palmar
yiizeyde 2. ve 3. metakarpal seviyesinde, digital fleksor tendonlar
arasindan dorsale dogru uzanan, IV Gad DTPA enjeksiyonu
sonrasi heterojen kontrast gosteren, norofibrom ile uyumlu
yumusak doku kitle lezyonu izlendi. Kitle lezyonuna sekonder 2.
ve 3. parmaklar ile metakarpallarda separasyon, digital fleksor
tendonlarda ayrilma gozlendi. Lezyonun el bileginde, fleksor
retinakulum  seviyesinde, median sinir komsuluguna dogru
uzandigi tespit edildi (Resim 4,5).

Yapilan el ultrasonografi sonucu da bunu desteklemekteydi. Bu
bulgularla NF1 tamisi konuldu. Elindeki PNF lezyonu igin
onerilen operasyonu kabul etmeyen hasta takibe alind1.

Tartigma

Nérofibromatozis tip T; von Recklinghausen hastaligi
olarak da bilinen, noroektoderm ve mezodermden koken
alan, otozomal dominant kalitimla gecen, hamartamatéz
bir hastaliktir (4). Vakalarin %30-50'si yeni mutasyonlar
sonucu ortaya ¢ikar ve aile Gykist yoktur (2). Diinya
saglik orgitinin (WHO) 1987 yilinda belirledigi 7 tan
kriteri mevcuttur (1). Bunlar; cogu bu olguda da saptanan
cafe au lait makiilleri, norofibromlar, aksiller cillenme,
optik sinir gliomu, iris hamartomu, kemik deformiteleri
ve bu bulgulari gosteren birinci derece akraba varhgindan
olusur.

Hastahgimn en karakteristik belirtilerinden biri olan norofi-
bromlar; genellikle deri renginde, yumusak ya da lastiksi
kivamda, soliter, papiilo-nodiler lezyonlardir. Pedinkdlla
olabilir, her yasta ve viicudun herhangi bir yerinde ortaya
cikabilir (3). Yavas biiytirler ve genellikle asemptomatiktir-
ler. Yerlesim yerlerine gore kutanéz, subkutanéz, nodiler
ve diffiiz pleksiform olmak tzere 4 tipi bildirilmistir (7).
PNF, periferik sinirlerin trasesi boyunca, fuziform sislikler
seklinde bulunur. Pleksiform nérofibromlar viicudun
herhangi bir yerinde gorilebilmekle beraber, olgumuzdaki
gibi el tzerinde, dikkat cekici biytiklikte ve deformite
olusturacak sekilde de kargimiza ¢ikabilir (8). Von
Recklinghausen hastahg i¢in tani koydurucu 6zellikte
olup, %2-13 oraninda malign dontistim riski tagir (5). Bu
lezyonlarin tizerindeki deri gevsek, hiperpigmente bazen
de hipertrikozik goriiniimde olabilir. Lezyonlar ekstrem-
itelerin  hipertrofik goriniimiine yol acan anormal
biytkliklere erigebilir, alt ekstremitelerde yerlestiginde
elefantiyazis norofibromatoza adimi  alir.  PNF’ler
olgumuzda oldugu gibi iskelet sistemi deformiteleri
olusturabilirler (4).

Diffiz pleksiform nérofibromlar deri, kas ve kemik
diginda i¢c organlar1 da tutabilir (8). Gastrointestinal
sistem, larinks ve kalp sik tutulan sistemler arasindadir

(5). Hastamizda; tiim viicutta, yaygin, kutanéz ve subku-
tandz norofibromlara ek olarak, sag el dorsumunda
deformite olusumuna yol agan diffiiz pleksiform norofi-
brom mevcuttu. Yapilan literattir taramasinda az sayida el
tutulumu vakalarina rastlanilmigtir. Bu olgularda da kemik
deformiteleri mevcuttur (9-11). Jones ve ark. sag el palmar
yiizde ulnar ve median sinirden kaynaklanan bir pleksiform
norofibrom olgusu bildirmiglerdir (12). Punia ve ark. ise
nadir rastlanan, benign karakterli pleksiform schwannomanin,
malign dontsim riski bulunan pleksiform nérofibromdan
ayrimina  dikkat ¢ekmiglerdir. Pleksiform schwannoma;
morfolojik olarak pleksiform norofibroma benzeyen farkl bir
schwannoma varyantidir. Genellikle = soliterdir, NF1 ile
birlikte bulunmaz (13).

Hastamizda kardiyoloji konstiltasyonu sonucu saptanan sol
ventrikiil disfonksiyonu, norofibromatozis ile iligkili olarak
diigtintilmedi. Pleksiform nérofibromun yerlesim yeri nedeniyle
ve NF1 ‘in tim deri bulgularmi tasidign icin, hastamizin
norofibromatozise giizel bir 6rnek olusturdugunu diigtiniiyoruz.

Nérofibromatozis tedavisi semptomatiktir. Hastanin yakinmast
varsa ona gore tedavi edilir Hastamizin fonksiyonel
bozukluklugu yoktu, kozmetik yakinmasi vardi. Cerrahi
yaklagimi kabul etmeyen hastaya malign transformasyon
riski nedeniyle takip énerildi.
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