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Giriş

Nörofibromatozis tip-1 (NF-1), otozomal dominant geçişli 
herediter bir sendrom olup yaklaşık 3.000’de bir görülmek-
tedir. Genetik olarak 17. kromozomdaki gen defekti sonu-
cunda gelişir. Klinik tablo optik gliom, nörofibrom gibi tümör 
oluşumlarının yanı sıra pigmente lezyonların gelişmesi (sütlü-
kahverengi lekeler, aksiller çillenme, Lisch nodülleri) ve tipik 
iskelet lezyonları (sfenoid kemik displazisi veya psödoartrozla 
birlikte veya artroz olmaksızın uzun kemiklerin korteksinde in-
celme gibi kemik anomalilerinin olması) ile belirgindir (1, 2).

Konjenital internal karotid arter (İCA) agenezisi ve İCA hi-
poplazisi/aplazisinin diğer konjenital anomalilerle birlikteliği 
çok nadir görülür (3). Bildiğimiz kadarı ile şu ana kadar İCA 
hipoplazisi ve NF-1 birlikteliği bulunan 4 vaka bildirilmiştir.  
Shuto ve Yamamoto oküler iskemi, NF Tip 1 ve İCA hipop-
lazisi birlikteliği bulunan 47 yaşında erkek olguyu rapor  
etmişlerdir (4). Ozcan ve arkadaşları NF Tip 1’li bir  
hastada İCA aplazisi ve vagal nörofibroma birlikteliğini bildir-

mişlerdir (5). Ohta ve arkadaşları NF Tip 1 ve servikal bölgede 
İCA hipoplazisi birlikteliği bulunan bir olgu (3), Barcik ve arka-
daşları NF Tip 1 ve İCA hipoplazisi birlikteliği bulunan başka 
bir olgu raporlamışlardır (6). Olgumuzda NF-1 ve İCA hipopla-
zisi birlikteliği literatürle uyumlu olup beraberinde fitizis bulbi 
saptanması farklılık arz etmektedir. NF-1, İCA hipoplazisi ve fi-
tizis bulbi birlikteliği bulunan hastamızın MRG, MR-Anjiografi 
ve BT bulgularını sunuyoruz.

Olgu

Sekiz yaşında erkek hasta aşırı sinirlilik, dikkat eksikliği ve 
hiperaktivite şikâyetleri ile hastanemize başvurdu. Hikayesin-
de 1-2 yıldır özellikle sinirlilik sonrası 15-20 dakika süren bayıl-
ma, kasılma, bilinç değişikliği, anlamsız konuşma, kafasını yere 
çarpma ve morarma mevcuttu. Fizik muayenesinde genel gö-
rünümü iyi, sol gözde fitizis bulbi (doğuştan), ciltte 20 adet 0.5 
cm’den büyük Cafe-Au-Lait lekesi ve aksiller bölgede daha 
belirgin olmak üzere tüm vücutta küçük çaplı hiperpigmente 
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ÖZET

Konjenital İCA anomalileri oldukça nadir olup İCA aplazi/hipoplazisinin 
diğer konjenital malformasyonlarla birlikteliği çok ender görülür.  Sekiz 
yaşında erkek hasta aşırı sinirlilik, dikkat eksiliği ve hiperaktivite şikayet-
leri ile hastanemize başvurdu. MR incelemesinde; sol gözde fitizis bulbi, 
sol frontal lob atrofisi, sol lateral ventrikülde asimetrik dilatasyon, her iki 
globus pallidusta, sağ talamusta ve her iki serebellar hemisferde 4. vent-
rikül posterior komşuluğunda hamartomlar mevcuttu. Boyun ve beyin 
MR-anjiografide sol İCA’nın hipoplazik olduğu izlendi. Sol MCA ve ACA 
izlenmedi. BT’de sol karotid kanal hipoplazisi ve sol sfenoid kemik disp-
lazisi saptandı. Bildiğimiz kadarı ile şu ana kadar İCA hipoplazisi-NF Tip 1 
birlikteliği bulunan 4 vaka bildirilmiştir. Vakamızda ek olarak bu birlikteliğe 
fitizis bulbi eşlik etmektedir.  
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ABSTRACT

Congenital abnormalities of the internal carotid artery (ICA) are extremely 
rare and aplasia/hypoplasia of the ICA associated with other congenital 
malformations is uncommon. An 8-year-old male patient was admitted to 
our hospital for extreme nervousness, attention problems and hyperactiv-
ity. On MR examination, left phytisis bulbi, left frontal lobe atrophy, assym-
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 
of ICA hypoplasia-NF Type-1 have been reported up to the present. In our 
case, in addition, phytisis bulbi is accompanying this coexistence.
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lezyonlar (çil) saptandı. Laboratuar ve EEG negatifti. MRG’de 
her iki globus pallidusta, sağ talamusta ve her iki serebellar 
hemisferde 4. ventrikül posterior komşuluğunda hamartom-
lar (Resim 1a, b) saptandı. Sol gözde fitizis bulbi (Resim 1b) 
ve sol frontal lob atrofisi (Resim 1c) saptandı. Boyun ve beyin  
MR-anjiografide sol İCA 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 saptandı (Resim 1e). 

Tartışma

NF-1, otozomal dominant geçişli herediter bir sendrom 
olup yaklaşık 3.000’de bir görülmektedir. 17. kromozomdaki 
gen defekti sonucunda gelişir (1, 2). 

Vakamızda ciltte 20 adet 0.5 cm’den büyük Cafe-Au-Lait 
lekesi, aksiller bölgede daha belirgin olmak üzere tüm vücut-
ta küçük çaplı hiperpigmente lezyonlar (çil) ve sfenoid kemik 
displazisi saptanması nedeniyle NF-1 tanısı konuldu.

MRG, NF-1’li hastalarda oluşan lezyonların tanısında,  
yüksek duyarlılık ve özgüllük göstermesi ve de olumsuz  
radyasyon etkisinin olmaması nedeniyle tercih edilen bir  
yöntemdir (7). Erken dönemlerden itibaren NF-1 hastaları-
nın T2 ağırlıklı MRG’lerinde artmış fokal sinyal yoğunlukları 
gösterilmektedir. Bu sınırları belirgin hiperintens lezyon-
lar literatürde “NF-1 bright objects (NBO)”: NF-1 parlak  
objeler, “unidentified brigtht objects (UBO)”: bilinmeyen 
parlak objeler olarak isimlendirilmektedir. Hamartom olduğu 
kabul edilen bu lezyonların çoğu puberte dönemine kadar 
kaybolur (7, 8).

NF-1 hastalarında %40-60 oranında öğrenme güçlüğü, dik-
kat eksikliği ve hiperaktivite, bilişsel bozukluk varlığı bildiril-
mektedir. Bu bozuklukların MRG’deki NF-1’e özgü hiperintens 
lezyonların varlığı ile ilişkili olduğu iddia edilmektedir (2, 9, 10). 

NF-1 arteryel stenoz, oklüzyon, anevrizma, arteriyovenöz 
malformasyon ve fistül şeklinde vasküler komplikasyonlara yol 
açabilmektedir (11). Renal arter stenozu NF1’de en sık rapor-
lanan vasküler lezyondur (12). 

Resim 1. (a) Aksiyel T2A MRG’de; her iki globus pallidusta ve sağ talamusta hamartom ile uyumlu nodüler sinyal artışları, 
(b) Aksiyel T2A MRG’de her iki serebellar hemisferde 4. ventrikül posterior komşuluğunda hamartom ile uyumlu nodüler 
hiperintensite, sol gözde fitizis bulbi izlenmekte, (c) Sol lateral ventrikül sağa göre asimetrik dilate, sol frontal lobda atrofi 
dikkati çekmekte, (d) 3D Reformat MR Anjiografi: Sol İCA ve MCA M1 dalı izlenmemekte (oklar), (e) Aksiyel temporal 
BT’de; sol sfenoid kemik büyük kanadı displazik, sol karotid kanal hipoplazik ve fitizis bulbi görülmekte
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NF1’de tanımlanmış kardiyovasküler anomaliler konjenital 
kalp hastalıkları (pulmoner kapak stenozu, ASD ve VSD), tam 
kalp bloğu, aort koarktasyonu, kardiyomyopati, idiyopatik hi-
pertrofik subaortik stenoz, myokard enfarktı ya da koroner ar-
ter spazmı ile ilişkili koroner kalp hastalığı, intestinal anjina ve 
koroner arter anevrizmasıdır (13-16). 

NF-1’li hastalarda serebrovasküler displazi sıklığı %2-5’dir 
(17). Bunların çoğunluğu majör intrakranial arterlerde oklüz-
yon veya stenoz, daha az oranda anevrizma, arteriyovenöz 
malformasyon ve Moya Moya hastalığı olarak tanımlanmıştır. 
Bu vasküler bozuklukların klinik sonucunda serebral iskemi, ka-
nama (subaraknoid, subdural veya intraserebral) ve intrakrani-
al basınç artışı görülür (11).

NF-1’li hastalarda en sık görülen karotid arter patolojisi ok-
lüzyondur. Oklüzyon en sık İCA terminal kesiminde ya da ACA 
veya MCA’nın proksimal kesimlerinde izlenir (4). 

Konjenital İCA anomalileri agenezi, aplazi ya da hipoplazi 
olarak sınıflandırılabilir. İCA yokluğu hem agenezi hem de ap-
lazi nedeniyle görülebilr. Agenezi terimi İCA ve karotid kanal 
yokluğunda kullanılır. Aplazide İCA yoktur ancak karotid kanal 
artığı vardır (18). Konjenital İCA anomalileri nadir görülen bir 
durum olup %0.01’den daha az sıklıkta görülür. 3: 1 oranında 
daha çok sol tarafta izlenir. Kollateral sirkülasyon nedeniyle ge-
nellikle asemptomatiktirler. Kollateral sirkülasyon çoğunlukla 
Willis poligonundan, daha az oranda ise persistan embryonik 
vasküler yapılardan veya transkranial olarak eksternal karotid 
arter dallarından sağlanır (19). 

İCA hipoplazisi ya da aplazisi ile ilişkili anomaliler; serebral 
hemiatrofi, Klippel-Trenaunay sendromu, kardiyak anomaliler 
(VSD gibi), araknoid kist, nörofibromatozis, dilde hemanjiom 
ve nazofarengeal anjiofibromadır (20). İCA 4. embiryonel haf-
tada tanımlanabilirken kafatası tabanı formasyonu embiryonel 
5. ya da 6. haftada oluşur. Bu nedenle hipoplazik karotid kanal 
hipoplazik İCA sonucu görülür (4). 

Shuto ve Yamamoto oküler iskemi, NF Tip 1 ve İCA hipop-
lazisi birlikteliği bulunan 47 yaşında erkek hastada fundoskopi 
ve floresan anjiografide normal bulgular saptamışlar ve görme 
bozukluğunun İCA’dan kaynaklanan perforan arter oklüzyonuna 
bağlı olduğunu düşünmüşlerdir. Sol optik sinirin lateral dorsal 
bölümünün kanlanması sol İCA’nın terminal kısmından kaynak-
lanan perforan arterleri ile sağlandığından vakalarındaki optik 
sinirin bu bölümünün tutulumunun görme alanı defekti ile tutarlı 
olduğunu, ve İCA hipoplazisi, oklüzyonu, AV fistül ya da anevriz-
ma gibi serebrovasküler hadiseli hastaların NF-1 açısından araş-
tırılması gerektiğini belirtmişlerdir (4). 

Ozcan ve arkadaşları NF Tip 1’li bir hastada İCA aplazisi ve 
vagal nörofibroma birlikteliğini raporlamışlar, ve vakalarındaki 
hemiserebral atrofinin İCA aplazisine bağlı vasküler yetmez-
lik olduğunu düşünmüşlerdir (5). Ohta ve arkadaşları NF Tip 
1 ve servikal bölgede İCA hipoplazisi birlikteliği bulunan 22 
yaşında erkek olguyu bildirmişlerdir (3). Barcik ve arkadaşları 
NF Tip 1 ve İCA hipoplazisi birlikteliği bulunan bir hasta rapor 
etmişlerdir (6). Literatürdeki tüm vakaların ortak özelliği NF-1 
ile İCA patolojisi birlikteliği olup, farklı olarak bir olguda vagal 
nörofibroma, bir olguda oküler iskemi, ve bizim olgumuzda da 
fitizis bulbi eşlik etmektedir.

Fitizis bulbide küçük, kalsifiye bulbus okuli görülür. Bulbus 
okulinin atrofisi sonucu oluşan mikroftalmidir. Travma, infeksi-

yon, cerrahi veya radyoterapi sonrası gelişebilmektedir. Küçük 
bulbus okuli, kalın vitröz membranlar, koryoretinal kalınlaşma 
ve kalsifikasyonlar görülür (21). Vakamızda saptanan fitizis bul-
binin muhtemel sebebi hakkında kesin bir sonuca varamamak-
la birlikte sol İCA hipoplazisine sekonder gelişmiş sol oftalmik 
arter hipoplazisi ya da aplazisi ile ilişkili olabileceğini düşün-
mekteyiz. Bu nedenle NF-1’li bir hastada fitizis bulbi ya da 
oküler iskemi gibi oküler patolojilerin varlığı halinde olası İCA 
patolojisi açısından araştırılması gerektiği kanısındayız. 

Vakamızda sağ tarafla karşılaştırıldığında sol karotid kana-
lın hipoplazik olduğu (Resim 1e) görülmekte olup İCA hipop-
lazisinin sonradan değil konjenital olduğunu göstermektedir. 
Hastamızdaki sol frontal lob atrofisinin sebebinin Ozcan ve ar-
kadaşlarının raporladıkları vakadaki (5) gibi İCA hipoplazisine 
bağlı vasküler yetmezlik olduğunu düşünmekteyiz. 

Sonuç olarak kemik karotid kanal embriyolojik olarak 
İCA’nın varlığında oluştuğu için, kafa tabanından geçen BT 
kesitlerinde karotid kanalın yokluğu ya da hipoplazisinde kon-
jenital İCA anomalileri düşünülmeli ve intrakraniyal vasküler 
patolojiler ve de eşlik edebilecek anomaliler göz önüne alın-
malıdır. Bununla beraber NF-1’li hastaların olası vasküler ano-
maliler (İCA hipoplazisi gibi) ve bunlara sekonder bulgular yö-
nünden daha dikkatli değerlendirilmesi gerektiği kanısındayız.
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