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ABSTRACT

Nérofibromatozis ilerleyici ve degigkenlik gésteren semptom ve
bulgularinin cocukluk cagindan itibaren gérilmesiyle karakte-
rize en sik gérilen fakomatozdur. Nérofibromatozis otozomal
dominant kalitim gésteren ve fenotipik olarak birbirine benzer
iki farkl genetik hastaligi icermektedir. Nérofibromatozis Tip-1
degisik sistemik ve okdler tutulum &zellikleri gésterebilmektedir.
Nérofibromatozis Tip-1 tanili olgularda glokom birlikteligi ol-
dukga nadirdir ve bu hastalarda gérilen glokom etyolojisi tam
olarak agiklanamamigtir.

Bu vaka sunumunda Tip 1 Nérofibromatozis tanisiyla takip
edilen 43 yaginda bir erkek hastada st kapakta pleksiform
nérofibrom ve sekonder agi kapanmasi glokomu birlikteligi
tanimlanmis; Nérofibromatozis, pleksiform nérofibrom ve glo-
kom iligkisi tartigilmigtir.

Anahtar Kelimeler: Glokom, lisch nodiili, nérofibromatozis, plek-
siform nérofibrom.

GiRiS

Nérofibromatozis (NF) otozomal dominant kalitim
gosteren ve fenotipik olarak birbirine benzer iki farkli
genetik hastaligr, Tip 1 ve 2 Nérofibromatozis'i icermek-
tedir. Nérofibromatozis ilerleyici ve degiskenlik gésteren
semptom ve bulgularinin ¢cocukluk cagindan itibaren gé-
rilmesiyle karakterize en sik gérilen fakomatozdur.'?2
Hastalik aile bireyleri arasinda bile farkli dokulari tutarak
baslangic gésterebilir. Tip 1 NF 1/3500-4000; Tip 2 NF
ise 1/40-50 bin oraninda gérilmektedir.34

Neurofibromatosis is the most frequently seen phakomatosis
starting from childhood and is characterized by progressive
and various symptoms. Neurofibromatosis is an autosomal do-
minant disorder and it includes two different genetical disea-
ses; Neurofibromatosis type 1 and 2, which are fenotypically
similar. Neurofibromatosis type 1 may show different systemic
and ocular symtoms. Neurofibromatosis type 1 is only rarely
accompanied with glaucoma and the etiology of glaucoma
could not be explained appopriately in this patient group.

In this case-report a 43-year-old male with Neurofibromatosis
type 1, who had a plexiform neurofibroma on the upper lid
and seconder angle closure glaucoma on the same eye, has
been described and the relationship between neurofibromato-
sis, plexiform neurofibroma and glaucoma is discussed.

Key Words: Glaucoma, lisch nodules, neurofibromatosis, plexiform
neurofibroma.
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Tip 1 NF'in okuler bulgulari arasinda irisin hamarto-
matdz lezyonlari, kapaklarda pleksiform nérofibromlar,
konjonktival noduller, astrositik hamartom, retinal kapil-
ler hemanjiom, koroid melanomu gibi retinal tGmérler;
optik sinir gliomu, perioptik menenjiomlar ve orbital né-
rofibrom gibi orbital neoplastik olusumlar gérilebilir.®

Bu olguda Tip 1 NF tanisiyla takip edilen hastada
Ust kapakta pleksiform nérofibrom ve sekonder aci ka-
panmasi glokomu birlikteligi tanimlanmig, NF ve glokom
iligkisi tartigilmigtir.
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OLGU SUNUMU

Kirk U¢ yasinda erkek hasta klinigimize sag gézde
bulanik gérme sikayeti ile bagvurdu. Hastanin 6zge¢mi-
sinden 20 yil 6nce NF Tip-1 tanisi aldigi, o zamandan
beri dizenli araliklar ile takip edilerek rutin géz muaye-
nesi oldugu, iki amcasinin ve ¢ ¢cocugunun da NF Tip-1
tanisi aldigr dgrenildi. Hastanin yapilan sistemik muaye-
nesinde vicudunda cok sayida nérofibrom, aksiller ve
inguinal bélgesinde kahverengi renkli pigmentasyonlarin
bulundugu gérildu (Resim1).

Oftalmolojik muayenede gérme keskinligi Snellen
eseline gére sag gdzde 9/10, sol gézde 10/10 dizeyinde
tespit edildi. Pakimetri ile (Tomey Pachymeter SP-3000,
Japan) santral kornea kalinlklar sag ve sol gézlerde
sirasi ile 532 ve 516 u olarak 8lguldu. Santral kornea
kalinhgina gére duzeltiimis goz ici basinglart applanas-
yon tonometresi ile sag gézde 28 mmHg, sol gézde 16
mmHg idi.¢ Biyomikroskopik muayenesinde her iki géz-
de iriste cok sayida Lisch nodlt ve pupilla kenarlarinda
ekiropiyon uvea tespit edildi (Resim 2a). Gonyoskopik
muayenesinde her iki gdézde ac¢i olusumlarinin ézellikle
temporal ve Ust kadranlarda Shaffer siniflandirmasi Gra-

Resim 1: Hastanin  vicudunda ¢ok sayida nérofibrom ve
kahverengi renkli pigmentasyonlarin (cafe-au-lait lekesi) bulundugu
gdrilmektedir.

de II-1ll (20 derece) oldugu, Lisch nodullerinin agi bslge-
sinde de olustugu gérildi (Resim 2b). Yapilan fundus
muayenesinde ¢/d orani sa§ goézde 0.8, sol gézde 0.4
olarak saptandi. iki gin Ust Uste yapilan ditrnal GIB lci-
minde, 1.g0n élcimleri sag ve sol gézlerde sabah saat
9 ve aksam saat 16'da sirasiyla 28/14, 26/16 mmHg,
2.g0n ise 27/15 mmHg ve 25/15 mmHg olarak tespit
edildi. Hastaya Heidelberg Retinal Tomografi (HRT I,
Heidelberg Engineering GmbH, Dossenheim, Germany)
ve Humphrey gérme alani (Zeiss Humphrey Systems, CA,
USA) testleri uygulandi. HRT ve gérme alani test sonug-
lari sag goézde glokomatéz optik disk hasar ile uyum-
lu olarak degerlendirildi (Resim 3 a,b). Hastanin 2002
yilinda ¢ekilen kranial MRG'de sagda frontalde, supra
periorbital alanda, cilt alti doku altinda infrapalpebral
yerlesimli kismen intraorbital tutulum gésteren dizgin
sinirl 5.5x4.5x3.5 cm élculerinde kitle lezyonu oldugu ve
bu kitlenin eksize edildigi 8grenildi (Resim 4a). Hastada
olasi intrakranial tGmérlerin aragtirilmasi ve pleksiform
nérofibromu degerlendirmek amaciyla istenen orbital ve
beyin manyetik rezonans gérintilemesinde (MRG) sag-
da intra orbital mesafeye uzanim gésteren rezidi kitle
lezyonu tespit edildi (Resim 4b).

Hastamiza bu bulgularla ve gérintileme yéntemleri
ile glokom tanisi konuldu, prostoglandin F2 alfa analo-
gu (Xalatan %0.005, Pfizer) 1x1 dozda tedavi amaciy-
la baglandi. Hastanin 10. gin, 1 ve 3. aylarda yapilan
kontrollerinde GIB slcimlerinin sag gézde 13-15 mmHg
araliginda seyrettigi tespit edildi.

TARTISMA

Tip 1 NF bulgulari dogumdan itibaren gérilebile-
cedi gibi bazi hastalarda erigskin caga kadar belirti ver-
meyebilir. NF Tip 1'den sorumlu nérofibrom adh gen,
17911 kromozomunda lokalizedir.> Hastalik otozomal
dominant gecis paterni géstermekle beraber, penetransi
%100 olup, ekspressivitesi degiskendir.” Olgularin yakla-
sik yarisi yeni mutasyonlar sonucunda gérilir.®

Nérofibromatozis Tip-1 degisik sistemik ve okiler
tutulum dzellikleri gésterebilmektedir. Nérofibromatozis

Resim 2a-b: Her iki gézde irisde cok sayida Lisch nodGli ve pupilla kenarlarinda ektropiyon uvea gérilmektedir (Resim 2a). Gonyoskopikde her iki
gdzde agi olusumlarinin Grade II-lll (Shaffer siniflandirmasi) oldugu, Lisch nodullerinin a¢i bélgesinde de olustugu izlenmektedir (Resim 2 b).
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Resim 3 a-b: Yapilan HRT (Resim 3a) ve Humphrey GA (Resim 3b) tetkiklerinde ileri glokomatéz degisiklikler izlenmektedir.

Tip-1 tanisi koyabilmek igin, puberte éncesi hastalarda
5 veya daha fazla sayida 5 mm’den daha biytk capta
cafe-au-lait lekesi, iki veya daha fazla sayida Lisch no-
dolo varhgi, iki veya daha fazla sayida nérofibrom veya
bir plexiform nérofibrom varligi veya santral sinir sistemi
tutulumu, aksiller ve ingiunal cillenme, optik sinir gliomu,
sfenoid kemik kanat displazisi veya tibia psédoartrozu ve
aile 6ykust gibi kriterlerden en az iki tanesinin bir ara-
da bulunmasi gerekmektedir.® En sik gérilen bulgu olan
Lisch nodulleri iris nevUslarina benzer histolojik &zellik

gbsteren benign hamartomlardir.? Genellikle ilk dekad
icerisinde gorulurken, 20 yagindaki ttm NF Tip 1 hasta-
larinda Lisch nodlU bulunur. Her iki gézde iris Gzerinde
izlenen Lisch nodullerinin sayilari zamanla artig géstere-
bilir. Genellikle Ust kapak Uzerinde yerlesen pleksiform
nérofibromlar kapak kalinliginda artig, Gst kapak diguk-
l0gU ve cocuklarda pitozise bagli ambliyopiye sebep ola-
bilir.’® Hastamizda oftalmolojik bulgular arasinda irisin
hamartamatédz lezyonu olan Lisch nodilleri, sag géz Ust
kapakta rezidi pleksiform nérofibrom bulunmaktadir.

Resim 4a-b: 2002 yilinda cekilen kranial MRG'de sagda frontalde, supra periorbital alanda, cilt alti doku altinda infrapalpebral yerlesimli kismen
intraorbital tutulum gésteren dizgin sinirl 5.5x4.5x3.5 cm 8lcilerinde kitle lezyonu gérilmektedir (Resim 4 a). 2006 yilinda tekrar edilen tetkiklerde
sagda intra orbital mesafeye uzanim gésteren 42x13 mm biyGkliginde rezidi kitle lezyonu gérilmektedir (Resim 4b).



292

Tip-1 Nérofibromatozisli Bir Olguda Pleksiform Nérofibrom ve Sekonder A¢i Kapanmasi Glokomu Birlikteligi

Hastamiz olasi orbital nérofibrom, optik sinir gliomu, or-
bitanin kemik displazileri ve santral sinir sistemi tomorleri
agisindan incelenmis ve bu lezyonlar gérintileme yon-
temleriyle ekarte edilmistir. Hastamizda bulanik gérme
sikayeti Uzerine yapilan muayenede GIB yiksekligi tespit
edilmis ve glokom tanisi konmustur. NF Tip-1 tanili olgu-
larda glokom birlikteligi olduk¢a nadirdir.®> Bu olgularda
genellikle tek tarafli konjenital glokom izlenir. Literatirde
cok az sayida juvenil baglangich glokom tanisi almig olgu
bildirilmigtir.”" NF hastalarinda gérilen glokom etiyolo-
jisi tam olarak agiklanamamigtir. Teoriler arasinda agi
gelisiminin tam olarak tamamlanmamasi, periferik én
sinesilerin gelismesi, ektropiyon uvea ile veya tek bagina
bulunan gelisimsel aci anomalileri, siliyer cismin nérofib-
romatéz kalinlagmasina sekonder agi kapanmasi ve én
kamaradaki nérofibromatdz dokunun akéz diga akimini
engellemesi bulunmaktadir.!" Bizim olgumuz yaklagik 20
yildir NF Tip 1 tanisi ile duzenli olarak takip edilmis ve
g6z muayeneleri yapilmighr. Hastanin cocuklugunda ve
gencliginde GIB yiksekligine dair bir 6zge¢mis bulun-
mamakta, yapilan oftalmolojik muayenesinde iris doku-
su Uzerinde ve agl bélgesinde yaygin Lisch nodilleri ve
ektropiyon uvea gérilmektedir. Agi bdlgesinde sayilari
artan hamartomatéz lezyonlarin sekonder olarak agi ka-
panmasina sebebiyet verdigini ve bunun da akéz disa
akimini engelleyerek GiB'ni arttirdigini disinmekteyiz.
Bu olguda her ne kadar GiB yiksekligi sadece sag géz-
de izlense de diger gézde de yaygin Lisch nodillerinin
olmasi sebebiyle olasi GIB yiksekligi acisindan yakin ta-
kip edilmesi énerilir. Hastamizda GIB yiksekliginin sag
gdzde gérinmesinin bir diger nedeni de pleksiform né-
rofibrom olabilir. Pleksiform nérofibrom NF Tip-1 tanili
hastalarda en sik rastlanilan orbital kitledir. Pleksiform
nérofibroma sahip olan olgularin takibinde yaklasik ola-
rak %50 hastada glokom gelistigi gérolmustor. GIB ar-
tiginin, retrobulber bélgede kitle etkisiyle vendz drenajin
engellenmesi sebebiyle gelistigi dUsinUlmekiedir.

Sonug olarak, NF tanisi géz muayeneleri esnasinda
dzellikle Lisch nodUlinUn tespitiyle konulabilmektedir. Bu
hastalar sadece tani amaciyla degil, yillar icerisinde olasi
komplikasyonlar agisindan da oftalmolojik muayeneden
gecirilmeli, takibini yapan hekimler bu konuda bilgilen-
dirilmelidir. Olgularin takibinde optik sinir gliomu ve or-
bital nérofibromlarin yanisira glokom olasiligi da akilda
tutulmalidir. Ozellikle pleksiform nérofibrom bulunan
hastalar ayni gézde glokom gelisimi acisindan yakin ta-
kip edilmelidirler.
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