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Case Report

Norofibromatozis Tip-l, Sol internal Karotid Arter Hipoplazisi ve

Sol Fitizis Bulbi Birlikteligi

Coexistence of Neurofibromatosis Type-1, Left Internal Carotid Artery Hypoplasia and Left

Phytisis Bulbi

Serhat Avcu, Huseyin Akdeniz, Ozkan Unal, Harun Arslan, Aydin Bora

Yiiziincii Yil Universitesi Tip Fakiiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, Van, Turkey

OZET

Konjenital ICA anomalileri oldukca nadir olup ICA aplazi/hipoplazisinin
diger konjenital malformasyonlarla birlikteligi cok ender gérilir. Sekiz
yasinda erkek hasta asiri sinirlilik, dikkat eksiligi ve hiperaktivite sikayet-
leri ile hastanemize bagvurdu. MR incelemesinde; sol gézde fitizis bulbi,
sol frontal lob atrofisi, sol lateral ventrikilde asimetrik dilatasyon, her iki
globus pallidusta, sag talamusta ve her iki serebellar hemisferde 4. vent-
rikil posterior komsulugunda hamartomlar mevcuttu. Boyun ve beyin
MR-anjiografide sol ICA'nin hipoplazik oldugu izlendi. Sol MCA ve ACA
izlenmedi. BT'de sol karotid kanal hipoplazisi ve sol sfenoid kemik disp-
lazisi saptandi. Bildigimiz kadari ile su ana kadar iCA hipoplazisi-NF Tip 1
birlikteligi bulunan 4 vaka bildirilmistir. Vakamizda ek olarak bu birliktelige
fitizis bulbi eslik etmektedir.

Anahtar Sézciikler: Norofibromatozis tip-1, internal karotid arter hipop-

lazisi, fitizis bulbi
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Giris

Nérofibromatozis tip-1 (NF-1), otozomal dominant gegisli
herediter bir sendrom olup yaklasik 3.000'de bir gorilmek-
tedir. Genetik olarak 17. kromozomdaki gen defekti sonu-
cunda gelisir. Klinik tablo optik gliom, nérofibrom gibi timor
olusumlarinin yani sira pigmente lezyonlarin gelismesi (stitlu-
kahverengi lekeler, aksiller cillenme, Lisch nodiilleri) ve tipik
iskelet lezyonlar (sfenoid kemik displazisi veya psédoartrozla
birlikte veya artroz olmaksizin uzun kemiklerin korteksinde in-
celme gibi kemik anomalilerinin olmasi) ile belirgindir (1, 2).

Konjenital internal karotid arter (ICA) agenezisi ve ICA hi-
poplazisi/aplazisinin diger konjenital anomalilerle birlikteligi
cok nadir gérdlur (3). Bildigimiz kadari ile su ana kadar iCA
hipoplazisi ve NF-1 birlikteligi bulunan 4 vaka bildirilmistir.
Shuto ve Yamamoto okiiler iskemi, NF Tip 1 ve iCA hipop-
lazisi birlikteligi bulunan 47 yasinda erkek olguyu rapor
etmiglerdir (4). Ozcan ve arkadaslan NF Tip 1'li bir
hastada iCA aplazisi ve vagal nérofibroma birlikteligini bildir-
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metric dilataion in the left lateral ventricle and hamartomas in both globus
pallidi, right thalamus, and bilateral cerebellar hemispheres posterior to the
fourth ventricle were observed. Left ICA was observed as hypoplastic in
the cervical and cranial MR-angiography. Left MCA and ACA could not be
visualised. Left carotid canal hypoplasia and left sphenoidal bone dysplasia
were detected on CT. As far as we know, only 4 cases with concomitancy
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case, in addition, phytisis bulbi is accompanying this coexistence.
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mislerdir (5). Ohta ve arkadaslari NF Tip 1 ve servikal bolgede
ICA hipoplazisi birlikteligi bulunan bir olgu (3), Barcik ve arka-
daslari NF Tip 1 ve ICA hipoplazisi birlikteligi bulunan baska
bir olgu raporlamislardir (6). Olgumuzda NF-1 ve iCA hipopla-
zisi birlikteligi literatirle uyumlu olup beraberinde fitizis bulbi
saptanmasi farklilik arz etmektedir. NF-1, ICA hipoplazisi ve fi-
tizis bulbi birlikteligi bulunan hastamizin MRG, MR-Anjiografi
ve BT bulgularini sunuyoruz.

Olgu

Sekiz yasinda erkek hasta asin sinirlilik, dikkat eksikligi ve
hiperaktivite sikayetleri ile hastanemize bagvurdu. Hikayesin-
de 1-2 yildir 6zellikle sinirlilik sonrasi 15-20 dakika stiren bayil-
ma, kasilma, biling degisikligi, anlamsiz konusma, kafasini yere
carpma ve morarma mevcuttu. Fizik muayenesinde genel go-
rinimdi iyi, sol gozde fitizis bulbi (dogustan), ciltte 20 adet 0.5
cm’den blylk Cafe-Au-Lait lekesi ve aksiller bolgede daha
belirgin olmak Uzere tim viicutta kiglk ¢apli hiperpigmente
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lezyonlar (cil) saptandi. Laboratuar ve EEG negatifti. MRG'de
her iki globus pallidusta, sag talamusta ve her iki serebellar
hemisferde 4. ventrikil posterior komsulugunda hamartom-
lar (Resim 1a, b) saptandi. Sol gdzde fitizis bulbi (Resim 1b)
ve sol frontal lob atrofisi (Resim 1c) saptandi. Boyun ve beyin
MR-anjiografide sol ICA hipoplazik olarak izlendi. Sol orta se-
rebral arter (MCA) ve anterior serebral arter (ACA) izlenmedi
(Resim 1d). Temporal BT'de sol fitizis bulbi, sol karotid kanal
hipoplazisi ve sol sfenoid kemik displazisi saptandi (Resim 1e).

Tartisma

NF-1, otozomal dominant gegcisli herediter bir sendrom
olup yaklagik 3.000'de bir gérilmektedir. 17. kromozomdaki
gen defekti sonucunda gelisir (1, 2).

Vakamizda ciltte 20 adet 0.5 cm’den buyiik Cafe-Au-Lait
lekesi, aksiller bélgede daha belirgin olmak lizere tim vicut-
ta kicuk capli hiperpigmente lezyonlar (cil) ve sfenoid kemik
displazisi saptanmasi nedeniyle NF-1 tanisi konuldu.

MRG, NF-1'li hastalarda olusan lezyonlarin tanisinda,
ylksek duyarlihk ve 6zglllik goéstermesi ve de olumsuz
radyasyon etkisinin olmamasi nedeniyle tercih edilen bir
yontemdir (7). Erken dénemlerden itibaren NF-1 hastalar-
nin T2 agirhklh MRG'lerinde artmig fokal sinyal yogunluklan
gosterilmektedir. Bu sinirlari belirgin hiperintens lezyon-
lar literatirde “NF-1 bright objects (NBO)”: NF-1 parlak
objeler, “unidentified brigtht objects (UBO)": bilinmeyen
parlak objeler olarak isimlendirilmektedir. Hamartom oldugu
kabul edilen bu lezyonlarin ¢codu puberte dénemine kadar
kaybolur (7, 8).

NF-1 hastalarinda %40-60 oraninda 6grenme gu¢ligu, dik-
kat eksikligi ve hiperaktivite, bilissel bozukluk varligi bildiril-
mektedir. Bu bozukluklarin MRG'deki NF-1'e 6zgi hiperintens
lezyonlarin varligi ile iligkili oldugu iddia edilmektedir (2, 9, 10).

NF-1 arteryel stenoz, okliizyon, anevrizma, arteriyovendz
malformasyon ve fistll seklinde vaskiler komplikasyonlara yol
acabilmektedir (11). Renal arter stenozu NF1'de en sik rapor-
lanan vaskdiler lezyondur (12).

Resim 1. (a) Aksiyel T2A MRG'de; her iki globus pallidusta ve sag talamusta hamartom ile uyumlu nodiiler sinyal artiglari,
(b) Aksiyel T2A MRG'de her iki serebellar hemisferde 4. ventrikiil posterior komsulugunda hamartom ile uyumlu nodiiler
hiperintensite, sol gézde fitizis bulbi izlenmekte, (c) Sol lateral ventrikiil saga gére asimetrik dilate, sol frontal lobda atrofi
dikkati cekmekte, (d) 3D Reformat MR Anjiografi: Sol ICA ve MCA M1 dali izZlenmemekte (oklar), (e) Aksiyel temporal
BT'de; sol sfenoid kemik biiyiik kanadi displazik, sol karotid kanal hipoplazik ve fitizis bulbi gériilmekte
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NF1'de tanimlanmis kardiyovaskiler anomaliler konjenital
kalp hastaliklari (pulmoner kapak stenozu, ASD ve VSD), tam
kalp blogu, aort koarktasyonu, kardiyomyopati, idiyopatik hi-
pertrofik subaortik stenoz, myokard enfarkti ya da koroner ar-
ter spazmi ile iliskili koroner kalp hastaligi, intestinal anjina ve
koroner arter anevrizmasidir (13-16).

NF-1'li hastalarda serebrovaskiiler displazi sikligi %2-5'dir
(17). Bunlarin ¢ogunlugu majér intrakranial arterlerde okliiz-
yon veya stenoz, daha az oranda anevrizma, arteriyovendz
malformasyon ve Moya Moya hastaligi olarak tanimlanmistir.
Bu vaskuler bozukluklarin klinik sonucunda serebral iskemi, ka-
nama (subaraknoid, subdural veya intraserebral) ve intrakrani-
al basing artigi goralir (11).

NF-1li hastalarda en sik gériilen karotid arter patolojisi ok-
liizyondur. Okliizyon en sik ICA terminal kesiminde ya da ACA
veya MCA'nin proksimal kesimlerinde izlenir (4).

Konjenital ICA anomalileri agenezi, aplazi ya da hipoplazi
olarak siniflandirilabilir. ICA yoklugu hem agenezi hem de ap-
lazi nedeniyle goériilebilr. Agenezi terimi ICA ve karotid kanal
yoklugunda kullanilir. Aplazide ICA yoktur ancak karotid kanal
artigi vardir (18). Konjenital iCA anomalileri nadir gériilen bir
durum olup %0.01'den daha az siklikta gérilir. 3: 1 oraninda
daha ¢ok sol tarafta izlenir. Kollateral sirkiilasyon nedeniyle ge-
nellikle asemptomatiktirler. Kollateral sirkilasyon cogunlukla
Willis poligonundan, daha az oranda ise persistan embryonik
vaskdler yapilardan veya transkranial olarak eksternal karotid
arter dallarindan saglanir (19).

ICA hipoplazisi ya da aplazisi ile iliskili anomaliler; serebral
hemiatrofi, Klippel-Trenaunay sendromu, kardiyak anomaliler
(VSD gibi), araknoid kist, nérofibromatozis, dilde hemanjiom
ve nazofarengeal anjiofibromadir (20). ICA 4. embiryonel haf-
tada tanimlanabilirken kafatasi tabani formasyonu embiryonel
5. ya da 6. haftada olusur. Bu nedenle hipoplazik karotid kanal
hipoplazik iCA sonucu gorular (4).

Shuto ve Yamamoto okiiler iskemi, NF Tip 1 ve iCA hipop-
lazisi birlikteligi bulunan 47 yasinda erkek hastada fundoskopi
ve floresan anjiografide normal bulgular saptamiglar ve gérme
bozuklugunun iICA'dan kaynaklanan perforan arter okliizyonuna
bagli oldugunu distinmuslerdir. Sol optik sinirin lateral dorsal
bélimiiniin kanlanmasi sol ICA'nin terminal kismindan kaynak-
lanan perforan arterleri ile saglandigindan vakalarindaki optik
sinirin bu b8luminun tutulumunun gérme alani defekti ile tutarli
oldugunu, ve ICA hipoplazisi, okliizyonu, AV fistiil ya da anevriz-
ma gibi serebrovaskiler hadiseli hastalarin NF-1 agisindan aras-
tinlmasi gerektigini belirtmislerdir (4).

Ozcan ve arkadaslari NF Tip 1'li bir hastada ICA aplazisi ve
vagal nérofibroma birlikteligini raporlamislar, ve vakalarindaki
hemiserebral atrofinin ICA aplazisine bagli vaskiiler yetmez-
lik oldugunu disinmisglerdir (5). Ohta ve arkadaglar NF Tip
1 ve servikal bolgede ICA hipoplazisi birlikteligi bulunan 22
yasinda erkek olguyu bildirmiglerdir (3). Barcik ve arkadaslari
NF Tip 1 ve iICA hipoplazisi birlikteligi bulunan bir hasta rapor
etmiglerdir (6). Literatlirdeki tim vakalarin ortak 6zelligi NF-1
ile ICA patolojisi birlikteligi olup, farkli olarak bir olguda vagal
nérofibroma, bir olguda okiiler iskemi, ve bizim olgumuzda da
fitizis bulbi eglik etmektedir.

Fitizis bulbide kiicuk, kalsifiye bulbus okuli gérdlir. Bulbus
okulinin atrofisi sonucu olugan mikroftalmidir. Travma, infeksi-

yon, cerrahi veya radyoterapi sonrasi gelisebilmektedir. Kigik
bulbus okuli, kalin vitr6z membranlar, koryoretinal kalinlasma
ve kalsifikasyonlar gorulir (21). Vakamizda saptanan fitizis bul-
binin muhtemel sebebi hakkinda kesin bir sonuca varamamak-
la birlikte sol iICA hipoplazisine sekonder gelismis sol oftalmik
arter hipoplazisi ya da aplazisi ile iligkili olabilecegini diiiin-
mekteyiz. Bu nedenle NF-1'li bir hastada fitizis bulbi ya da
okiiler iskemi gibi okiiler patolojilerin varligi halinde olasi ICA
patolojisi agisindan arastinlmasi gerektigi kanisindayiz.

Vakamizda sag tarafla karsilastinldiginda sol karotid kana-
lin hipoplazik oldugu (Resim 1e) gériilmekte olup ICA hipop-
lazisinin sonradan degil konjenital oldugunu gostermektedir.
Hastamizdaki sol frontal lob atrofisinin sebebinin Ozcan ve ar-
kadaslarinin raporladiklari vakadaki (5) gibi ICA hipoplazisine
bagh vaskiler yetmezlik oldugunu diisinmekteyiz.

Sonug olarak kemik karotid kanal embriyolojik olarak
ICA'nin varliginda olustugu igin, kafa tabanindan gecen BT
kesitlerinde karotid kanalin yoklugu ya da hipoplazisinde kon-
jenital ICA anomalileri distiniilmeli ve intrakraniyal vaskiiler
patolojiler ve de eslik edebilecek anomaliler g6z 6niine alin-
malidir. Bununla beraber NF-1'li hastalarin olasi vaskiler ano-
maliler (ICA hipoplazisi gibi) ve bunlara sekonder bulgular yo-
niinden daha dikkatli degerlendirilmesi gerektigi kanisindayiz.

Cikar Catismasi
Yazarlar herhangi bir ¢ikar catismasi bildirmemistir.
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