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ÖZ

 Nörofibromatozis ilerleyici ve değişkenlik gösteren semptom ve 
bulgularının çocukluk çağından itibaren görülmesiyle karakte-
rize en sık görülen fakomatozdur. Nörofibromatozis otozomal 
dominant kalıtım gösteren ve fenotipik olarak birbirine benzer 
iki farklı genetik hastalığı içermektedir. Nörofibromatozis Tip-1 
değişik sistemik ve oküler tutulum özellikleri gösterebilmektedir. 
Nörofibromatozis Tip-1 tanılı olgularda glokom birlikteliği ol-
dukça nadirdir ve bu hastalarda görülen glokom etyolojisi tam 
olarak açıklanamamıştır. 

 Bu vaka sunumunda Tip 1 Nörofibromatozis tanısıyla takip 
edilen 43 yaşında bir erkek hastada üst kapakta pleksiform 
nörofibrom ve sekonder açı kapanması glokomu birlikteliği 
tanımlanmış; Nörofibromatozis, pleksiform nörofibrom ve glo-
kom ilişkisi tartışılmıştır.

Anahtar Kelimeler: Glokom, lisch nodülü, nörofibromatozis, plek-
siform nörofibrom.

 

ABSTRACT

 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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GİRİŞ
Nörofibromatozis (NF) otozomal dominant kalıtım 

gösteren ve fenotipik olarak birbirine benzer iki farklı 
genetik hastalığı, Tip 1 ve 2 Nörofibromatozis’i içermek-
tedir. Nörofibromatozis ilerleyici ve değişkenlik gösteren 
semptom ve bulgularının çocukluk çağından itibaren gö-
rülmesiyle karakterize en sık görülen fakomatozdur.1-2 
Hastalık aile bireyleri arasında bile farklı dokuları tutarak 
başlangıç gösterebilir. Tip 1 NF 1/3500-4000; Tip 2 NF 
ise 1/40-50 bin oranında görülmektedir.3-4

Tip 1 NF’in oküler bulguları arasında irisin hamarto-
matöz lezyonları, kapaklarda pleksiform nörofibromlar, 
konjonktival nodüller, astrositik hamartom, retinal kapil-
ler hemanjiom, koroid melanomu gibi retinal tümörler; 
optik sinir gliomu, perioptik menenjiomlar ve orbital nö-
rofibrom gibi orbital neoplastik oluşumlar görülebilir.5

Bu olguda Tip 1 NF tanısıyla takip edilen hastada 
üst kapakta pleksiform nörofibrom ve sekonder açı ka-
panması glokomu birlikteliği tanımlanmış, NF ve glokom 
ilişkisi tartışılmıştır.
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OLGU SUNUMU
Kırk üç yaşında erkek hasta kliniğimize sağ gözde 

bulanık görme şikayeti ile başvurdu. Hastanın özgeçmi-
şinden 20 yıl önce NF Tip-1 tanısı aldığı, o zamandan 
beri düzenli aralıklar ile takip edilerek rutin göz muaye-
nesi olduğu, iki amcasının ve üç çocuğunun da NF Tip-1 
tanısı aldığı öğrenildi. Hastanın yapılan sistemik muaye-
nesinde vücudunda çok sayıda nörofibrom, aksiller ve 
inguinal bölgesinde kahverengi renkli pigmentasyonların 
bulunduğu görüldü (Resim1).

Oftalmolojik muayenede görme keskinliği Snellen 
eşeline göre sağ gözde 9/10, sol gözde 10/10 düzeyinde 
tespit edildi. Pakimetri ile (Tomey Pachymeter SP-3000, 
Japan) santral kornea kalınlıkları sağ ve sol gözlerde 
sırası ile 532 ve 516 μ olarak ölçüldü. Santral kornea 
kalınlığına göre düzeltilmiş göz içi basınçları applanas-
yon tonometresi ile sağ gözde 28 mmHg, sol gözde 16 
mmHg idi.6 Biyomikroskopik muayenesinde her iki göz-
de iriste çok sayıda Lisch nodülü ve pupilla kenarlarında 
ektropiyon uvea tespit edildi (Resim 2a). Gonyoskopik 
muayenesinde her iki gözde açı oluşumlarının özellikle 
temporal ve üst kadranlarda Shaffer sınıflandırması Gra-

de II-III (20 derece) olduğu, Lisch nodüllerinin açı bölge-
sinde de oluştuğu görüldü (Resim 2b). Yapılan fundus 
muayenesinde c/d oranı sağ gözde 0.8, sol gözde 0.4 
olarak saptandı. İki gün üst üste yapılan diürnal GİB ölçü-
münde, 1.gün ölçümleri sağ ve sol gözlerde sabah saat 
9 ve akşam saat 16’da sırasıyla 28/14, 26/16 mmHg, 
2.gün ise 27/15 mmHg ve 25/15 mmHg olarak tespit 
edildi. Hastaya Heidelberg Retinal Tomografi (HRT III, 
Heidelberg Engineering GmbH, Dossenheim, Germany) 
ve Humphrey görme alanı (Zeiss Humphrey Systems, CA, 
USA) testleri uygulandı. HRT ve görme alanı test sonuç-
ları sağ gözde glokomatöz optik disk hasarı ile uyum-
lu olarak değerlendirildi (Resim 3 a,b). Hastanın 2002 
yılında çekilen kranial MRG’de sağda frontalde, supra 
periorbital alanda, cilt altı doku altında infrapalpebral 
yerleşimli kısmen intraorbital tutulum gösteren düzgün 
sınırlı 5.5x4.5x3.5 cm ölçülerinde kitle lezyonu olduğu ve 
bu kitlenin eksize edildiği öğrenildi (Resim 4a). Hastada 
olası intrakranial tümörlerin araştırılması ve pleksiform 
nörofibromu değerlendirmek amacıyla istenen orbital ve 
beyin manyetik rezonans görüntülemesinde (MRG) sağ-
da intra orbital mesafeye uzanım gösteren rezidü kitle 
lezyonu tespit edildi (Resim 4b). 

Hastamıza bu bulgularla ve görüntüleme yöntemleri 
ile glokom tanısı konuldu, prostoglandin F2 alfa analo-
ğu (Xalatan %0.005, Pfizer) 1x1 dozda tedavi amacıy-
la başlandı. Hastanın 10. gün, 1 ve 3. aylarda yapılan 
kontrollerinde GİB ölçümlerinin sağ gözde 13-15 mmHg 
aralığında seyrettiği tespit edildi.

TARTIŞMA
Tip 1 NF bulguları doğumdan itibaren görülebile-

ceği gibi bazı hastalarda erişkin çağa kadar belirti ver-
meyebilir. NF Tip 1’den sorumlu nörofibrom adlı gen, 
17q11 kromozomunda lokalizedir.5 Hastalık otozomal 
dominant geçiş paterni göstermekle beraber, penetransı 
%100 olup, ekspressivitesi değişkendir.7 Olguların yakla-
şık yarısı yeni mutasyonlar sonucunda görülür.8

Nörofibromatozis Tip-1 değişik sistemik ve oküler 
tutulum özellikleri gösterebilmektedir. Nörofibromatozis 

Resim 1: Hastanın vücudunda çok sayıda nörofibrom ve 
kahverengi renkli pigmentasyonların (cafe-au-lait lekesi) bulunduğu 
görülmektedir.

Resim 2a-b: Her iki gözde irisde çok sayıda Lisch nodülü ve pupilla kenarlarında ektropiyon uvea görülmektedir (Resim 2a). Gonyoskopikde her iki 
gözde açı oluşumlarının Grade II-III (Shaffer sınıflandırması) olduğu, Lisch nodüllerinin açı bölgesinde de oluştuğu izlenmektedir (Resim 2 b).
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Tip-1 tanısı koyabilmek için, puberte öncesi hastalarda 
5 veya daha fazla sayıda 5 mm’den daha büyük çapta 
cafe-au-lait lekesi, iki veya daha fazla sayıda Lisch no-
dülü varlığı, iki veya daha fazla sayıda nörofibrom veya 
bir plexiform nörofibrom varlığı veya santral sinir sistemi 
tutulumu, aksiller ve ingiunal çillenme, optik sinir gliomu, 
sfenoid kemik kanat displazisi veya tibia psödoartrozu ve 
aile öyküsü gibi kriterlerden en az iki tanesinin bir ara-
da bulunması gerekmektedir.3 En sık görülen bulgu olan 
Lisch nodülleri iris nevüslarına benzer histolojik özellik 

gösteren benign hamartomlardır.9 Genellikle ilk dekad 
içerisinde görülürken, 20 yaşındaki tüm NF Tip 1 hasta-
larında Lisch nodülü bulunur. Her iki gözde iris üzerinde 
izlenen Lisch nodüllerinin sayıları zamanla artış göstere-
bilir. Genellikle üst kapak üzerinde yerleşen pleksiform 
nörofibromlar kapak kalınlığında artış, üst kapak düşük-
lüğü ve çoçuklarda pitozise bağlı ambliyopiye sebep ola-
bilir.10 Hastamızda oftalmolojik bulgular arasında irisin 
hamartamatöz lezyonu olan Lisch nodülleri, sağ göz üst 
kapakta rezidü pleksiform nörofibrom bulunmaktadır. 

Resim 3 a-b: Yapılan HRT (Resim 3a) ve Humphrey GA (Resim 3b) tetkiklerinde ileri glokomatöz değişiklikler izlenmektedir.

Resim 4a-b: 2002 yılında çekilen kranial MRG’de sağda frontalde, supra periorbital alanda, cilt altı doku altında infrapalpebral yerleşimli kısmen 
intraorbital tutulum gösteren düzgün sınırlı 5.5x4.5x3.5 cm ölçülerinde kitle lezyonu görülmektedir (Resim 4 a). 2006 yılında tekrar edilen tetkiklerde 
sağda intra orbital mesafeye uzanım gösteren 42x13 mm büyüklüğünde rezidü kitle lezyonu görülmektedir (Resim 4b).
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Hastamız olası orbital nörofibrom, optik sinir gliomu, or-
bitanın kemik displazileri ve santral sinir sistemi tümörleri 
açısından incelenmiş ve bu lezyonlar görüntüleme yön-
temleriyle ekarte edilmiştir. Hastamızda bulanık görme 
şikayeti üzerine yapılan muayenede GİB yüksekliği tespit 
edilmiş ve glokom tanısı konmuştur. NF Tip-1 tanılı olgu-
larda glokom birlikteliği oldukça nadirdir.5 Bu olgularda 
genellikle tek taraflı konjenital glokom izlenir. Literatürde 
çok az sayıda juvenil başlangıçlı glokom tanısı almış olgu 
bildirilmiştir.11 NF hastalarında görülen glokom etiyolo-
jisi tam olarak açıklanamamıştır. Teoriler arasında açı 
gelişiminin tam olarak tamamlanmaması, periferik ön 
sineşilerin gelişmesi, ektropiyon uvea ile veya tek başına 
bulunan gelişimsel açı anomalileri, siliyer cismin nörofib-
romatöz kalınlaşmasına sekonder açı kapanması ve ön 
kamaradaki nörofibromatöz dokunun aköz dışa akımını 
engellemesi bulunmaktadır.11 Bizim olgumuz yaklaşık 20 
yıldır NF Tip 1 tanısı ile düzenli olarak takip edilmiş ve 
göz muayeneleri yapılmıştır. Hastanın çocukluğunda ve 
gençliğinde GİB yüksekliğine dair bir özgeçmiş bulun-
mamakta, yapılan oftalmolojik muayenesinde iris doku-
su üzerinde ve açı bölgesinde yaygın Lisch nodülleri ve 
ektropiyon uvea görülmektedir. Açı bölgesinde sayıları 
artan hamartomatöz lezyonların sekonder olarak açı ka-
panmasına sebebiyet verdiğini ve bunun da aköz dışa 
akımını engelleyerek GİB’nı arttırdığını düşünmekteyiz. 
Bu olguda her ne kadar GİB yüksekliği sadece sağ göz-
de izlense de diğer gözde de yaygın Lisch nodüllerinin 
olması sebebiyle olası GİB yüksekliği açısından yakın ta-
kip edilmesi önerilir. Hastamızda GİB yüksekliğinin sağ 
gözde görünmesinin bir diğer nedeni de pleksiform nö-
rofibrom olabilir. Pleksiform nörofibrom NF Tip-1 tanılı 
hastalarda en sık rastlanılan orbital kitledir. Pleksiform 
nörofibroma sahip olan olguların takibinde yaklaşık ola-
rak %50 hastada glokom geliştiği görülmüştür. GİB ar-
tışının, retrobulber bölgede kitle etkisiyle venöz drenajın 
engellenmesi sebebiyle geliştiği düşünülmektedir. 

Sonuç olarak, NF tanısı göz muayeneleri esnasında 
özellikle Lisch nodülünün tespitiyle konulabilmektedir. Bu 
hastalar sadece tanı amacıyla değil, yıllar içerisinde olası 
komplikasyonlar açısından da oftalmolojik muayeneden 
geçirilmeli, takibini yapan hekimler bu konuda bilgilen-
dirilmelidir. Olguların takibinde optik sinir gliomu ve or-
bital nörofibromların yanısıra glokom olasılığı da akılda 
tutulmalıdır. Özellikle pleksiform nörofibrom bulunan 
hastalar aynı gözde glokom gelişimi açısından yakın ta-
kip edilmelidirler.
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