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11 aylık erkek hasta 
 

 

• Şikayeti: Sağ gözde şişlik    



 

HİKAYE 
 

• Doğduğundan beri sağ gözünde belli belirsiz şişlik olan hastanın bu 
şişliği 4,5 aylık olduktan sonra belirgin hale gelmeye başlamış.  

 

•  5 aydır şişlik daha da büyümüş ve gözünü kapatacak hale gelmeye 
başlamış. 

 

• Eşlik eden kızarıklık, akıntı vb ek şikayeti olmamış. 



• Farklı zamanlarda çeşitli hastanelerdeki ayrı 4 göz doktoru tarafından 
muayene edilen hastaya göz kapağında düşüklük, astigmat, gözde 
kayma olduğu söylenmiş, takip edilmiş. 



ÖZGEÇMİŞ  

• PRENATAL: Özellik yok 

 

• NATAL: 40 GH da C/S ile 3650 gr olarak doğmuş. 
 

• POSTNATAL: YDYBÜ yatış öyküsü yok 

 

• Sarılık öyküsü yok  
 

• Bilinen ek hastalık yok, alerji yok 

 

 



SOYGEÇMİŞ 

• Anne:27 yaş, sağ sağlıklı 
• Baba:30 yaş, Multipl Skleroz 

• Anne baba arasında akrabalık yok. 
• 1. çocuk: hastamız 



Fizik Muayene 

• Genel durumu iyi, aktif hareketli bebek 

• Sağ üst göz kapağında yumuşak dokuda şişlik, proptozis, ekzoftalmus  
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 Solunum sesleri doğal ral ronküs yok, her iki hemitoraks  

 solunuma eşit katılıyor, 
 Batın rahat, defans-rebaund yok, HSM yok, 

 S1+, S2+ ek ses yok, üfürüm yok 

 Nörolojik gelişimi yaşıtları ile uyumlu 



Laboratuar 

• WBC:21520/mm
3

 

• NEU:5790/mm
3

 

• LYM:12980/mm
3

 

• HGB:11 g/dL 

• MCV:69,3 fL 

• PLT:377000 /mm
3

 

• Sedimentasyon:3 mm/st 

• Periferik yayma: Ağırlıklı olarak lenfositler 
izlendi. Normokrom normositer eritrositler mevcut, 
blast yok.  

• AKŞ: 89,7 mg/dL 

• KREATİNİN:0,25 mg/dL  

• AST: 29,9 IU/L 

• ALT: 12,6 IU/L 

• LDH: 253 U/L  

• Na: 137 mmol/L 

• K: 5,03 mmol/L  

• Ürik asit:2,6 mg/dL 



 

• Ön tanılarınız nelerdir? 



KLİNİK SEYİR 

• Hastanın gittiği göz polikliniğinde istenen orbita MR ön raporunda: 

Sağ glob süperiorunda ekstrakonal alanda ve kısmen intrakonal alana 
doğru da uzandığı düşünülen, temporal kısımdan preseptal alana 
uzanan net sinir demarkasyonu vermeyen heterojen T2 sinyal artışı ve 
kontrast tutulumu görülmektedir. Enfeksiyöz süreçler öncelikle 
düşünülmüştür. Ancak hastanın enfeksiyon kliniği yok ise travmatik 
süreçler benzer görünüm oluşturabilir. Travma anamnezi de 
bulunmuyor ise orbital psödotümör ve düşük olasılıkla lenfoma ve 
benzeri lezyonlar ayırıcı tanıda düşünülebilir şeklinde sonuçlandı. 



• Yapılan fizik muayenesinde tüm vücutta yaygın hiperpigmente 
lezyonları olduğu görüldü.  

 

• Nörofibromatozis ön tanısı düşünülen hastanın dedesinde de benzer 
lekelerin olduğu öğrenildi. 
 

• Radyoloji ile görüşülerek MR görüntülerinin tekrar incelenmesi talep 
edildi. 



• MR- Ek rapor: Hastanın travmasının olmadığı bildirilmiştir. Enfeksiyon 
klinik ve laboratuar bulguları yoktur bilgisi iletilmiştir. Ciltte cafe au lait 
bulguları bildirilmiştir. Bu bulgular ışığında yapılan yeniden 
değerlendirmede sağ orbita ve preseptal alandaki MR özelliklerinin 
orbital sinir dalına ait pleksiform nörofibrom olabileceği öncelikli 
düşünülmüştür. Kontrol inceleme önerilir şeklinde sonuçlandı. 



• Hasta Nörofibromatozis ön tanısıyla çocuk nöroloji polikliniğine 
yönlendirildi. Kontrol MR tetkiki planlandı. 

• Genetik polikliniğine yönlendirildi. 
• Rutin takip planı yapıldı.  





Virtually every clinician in any field of practice will at some 

time in his/her career be faced with the challenge of a 

patient with NF1. 



                     NÖROFİBROMATOZİS 

• Nörofibromatozis yaklaşık 2500-3300 doğumda bir görülen nöral 
krestten köken alan hücresel komponentlerin oluşturduğu 
nörokutanöz bir hastalıktır. 

 

• 17q11.2 kromozomundaki NF1 geninde mutasyon sonucu oluşmakta, 
otozomal dominant geçiş göstermektedir. 

• Tam penetrans, değişken ekspresyon 

• Otozomal dominant geçiş göstermekle birlikte %50 olguda sporadik 
mutasyon da bildirilmiştir. 



• NF-1 geni tümör süpresör gendir ve bu genin ürünü olan nörofibromin 
GTPaz activating proteindir.  

 

• NF1 mutasyonunda GTP hidrolizi engellenir, anormal Ras-GTP formları 
hücre içinde birikir ve kontrolsüz çoğalma gerçekleşir. 








































