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Norofibromatozis Tip 1 Kaniti Olmayan Hastada Pulsatil Proptozis ve Sfenoid
Kanat Displazisi: Olgu ve Literatiir Taramasi
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Abstract

Bu ¢alismada nérofibromatozis tip 1 (NF1) ozellikleri olmayan sfenoid
kanat displazisine bagli pulsatil proptozisli nadir bir olguyu sunmayi
amacladik. On yedi yagindaki erkek hasta, sag goziin st temporal
bolgesinde sislik sikayetiyle klinigimize bagvurdu. Fizik muayenede,
belirtilen bolgede pulsatil, sinirlari belirsiz, yamusak bir lezyon oldugu
goriildii. Lezyona bagli proptozis, agag: distopi ve hipotropya mevcuttu.
Ayiricr tant igin ¢ekilen bilgisayarli tomografi goriintiilemesinde sfenoid
kanat displazisine bagli orbita i¢ine temporal lob herniasyonu oldugu
goriildii. Hasta sfenoid kanat displazisinin en sik birliktelik gosterdigi
NF1 igin degerlendirilmesine ragmen, taniy: destekleyen herhangi bir
kanit bulunamadi. Proptozis ile bagvuran hastalarda pulsatilite ve iifiiriim
varlig1 incelenmeli, travma oykiisii aragtirilmalidir. Ayirict tanilar igin
radyolojik goriintiilemeden yardim alinmali ve mevcut klinik durum
multidisipliner bir yaklagimla yonetilmelidir.
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In this study, we aimed to present a rare case of pulsatile proptosis due
to sphenoid wing dysplasia without the features of neurofibromatosis
type 1 (NF1). A 17-year-old male patient presented with swelling in the
superotemporal region of the right eye. Physical examination revealed
facial asymmetry with a pulsatile, ill-defined, soft lesion with in the
superotemporal region of the right orbit associated with pulsatile proptosis,
downward dystopia, and hypotropia. Computer tomography imaging
to establish a differential diagnosis showed temporal lobe herniation
secondary to sphenoid wing dysplasia. The patient was assessed for NF1,
which is most commonly associated with sphenoid wing dysplasia, but no
evidence supporting the diagnosis was found. Patients presenting with
proptosis should be carefully examined for pulsation and murmurs, and
a trauma history should be investigated. Radiological imaging should
be used to facilitate the differential diagnosis, and the current clinical
condition should be managed with a multidisciplinary approach.

Keywords: Dystopia, exophthalmos, neurofibromatosis type 1, pulsatile
proptosis, sphenoid wing dysplasia

Giris

Proptozis, bir veya iki goziin one dogru ¢ikmasi olarak
tanimlanmaktadir.! Enfeksiyoz, enflamatuvar, vaskiiler ve
neoplastik hastaliklar gibi farkli sebeplerle ortaya cikabilir.
Gorme kaybi ve bazen hayati riske neden olabilecegi icin ayirict
tanust kritik 6neme sahiptir.

Proptozisin nedenlerinden biri de ensefaloseldir. Ensefaloseller,
yapisal bir kraniyal kemik defektinden meninkslerin ve beyin
parankiminin edinilmis veya konjenital fitiklaridir. En sik goriilen
tipi nadir de olsa Travmatik intraorbital ensefalosel, nadir de olsa,
en sik goriilen tiptir ve kiint travmanin neden oldugu orbital ¢at
kiriklarindan kaynaklanir. Ek olarak, nérofibromatozis tip 1 (NF1)
ile iligkili sfenoid displaziye bagli konjenital olarak da geligebilir.*’
Sfenoid displazi ile iligkili ensefaloseller distopi, sasilik ve optik
disk basis1 gibi okiiler bulgulara neden olur ve genellikle NF1
iligkilidir. NF1 kalitsal bir nérokiitandz hastalikeir. NF1 iligkili
olmayan izole sfenoid displazi olgular1 nadirdir.*

Bu makalenin amaci, NF1 ile iligkili olmayan nadir bir
pulsatil proptozis olgusunu sunmak ve literatiirii gozden
gecirmeketir.
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Olgu Sunumu

On yedi yasindaki erkek hasta, sag orbita iist temporal
bolgede 5 yildir devam eden pulsatil bir lezyon nedeni ile
g6z klinigine bagvurdu. Makroskopik bakida fasiyal asimetri
ile birlikte sag orbita {ist temporal bolgede pulsatil, sinirlari
belirsiz, yumusak bir lezyon izlendi fakat iiftiriim saptanmads.

Hastada agag1 yonlii distopi, primer pozisyonda 10 prizma
diyoptri hipotropi ve sag gozde proptozis mevcuttu (Sekil 1).
Goz hareketleri sag gozde yukari yonde kisitliydr ancak diger
yonlerde serbestti. Worth 4-nokta testi ve Schober testinde
supresyon gozlendi.

Hastanin yapilan muayenesinde direkt ve indirekt 1sik
refleksleri normal, bilateral gérme keskinligi 20/20 ve goz ici
basinglari normal sinirlardaydi. On segment ve fundus muayene
bulgulart normaldi (Sekil 2). Optik koherens tomografi, retina
sinir lifi tabakasi analizi ve gérme alani muayenesinde herhangi
bir patoloji saptanmadi.

Kontrastsiz orbital bilgisayarli tomografide, sfenoid kemigin
sag biiylik kanad: displastik goriiniimdeydi (Sekil 3). Sag

temporal fossada ekstraaksiyel beyin omurilik sivisi mesafesi

belirginlestigi ve temporal lobun orbita icine herniasyonu ile

Sekil 2. On segment ve fundus muayene bulgulari normaldi

Sekil 3. A ve C panellerinde, sfenoid kanatlarin konumlart kirmiz1 oklarla
gosterilmistir. Sagda sfenoid kanat izlenirken solda displastik goriiniim mevcuttur.
Panel B'deki koronal kesit, temporal lobun sag orbita igine herniasyonunu
gostermekeedir

birlikte stiperior oblik kasin belirgin sekilde yer degistirdigi
goriildii. Hasta NF1 agisindan degerlendirildi ancak sfenoid
kanat displazisi diginda tani kriterlerini saglayan bulguya
rastlanmadi. Ayrica hastanin ailesinde NF1 ykiisti yoktu. Aile
genetik danigmanlik i¢in yonlendirildi ve NF1’e ait spesifik bir
ozellik tanimlanmadi.

Hasta plastik ve rekonstriiktif cerrahi ve beyin cerrahisine
konsiilte edildi. Beyin cerrahisi orbital ¢at: rekonstriiksiyonu
onerdi ancak hasta cerrahi tedaviyi reddetti. Hasta halen sagilik
biriminde takiplerine devam etmektedir.

Tartisma

Bu olgu sunumunda, pulsatil proptozis ile bagvuran ve
NF1’in klinik kanit: olmamasina ragmen sfenoid kanat displazisi
izlenen nadir bir olguyu sunuyoruz.

Proptozis, bir veya iki goziin orbitadan 6ne dogru ¢ikmasini
ifade eder. Bu durum orbitanin anatomik yapist igindeki
icerifin artmasina bagli olarak ortaya ¢ikmaktadir.” Orbital
cat1 defekti nedeniyle beyin omurilik sivist pulsasyonlarinin
orbitaya yansimasi pulsatil proptozis olarak adlandirilir.
Karotid-kavernoz fistiil, arteriovendz malformasyon ve sfenoid
kanat displazisine veya orbital catt kirigina sekonder ensefalosel
gibi durumlarda pulsatil proptozis gozlenebilir.®” Ayirici tani
fizik muayene, anamnez (travma oykiisii, kemozis, epibulber
vendz konjesyon ve {ifiiriim olup olmamadigi) ve radyolojik
goriintiileme ile yapilabilir. Hastamizda pulsatil proptozis vard:
ancak travma 6ykiisii, kemozis, epibulbar vendz konjesyon veya
iftirim yoktu.

Sfenoid kanat displazisi, hipoplazi veya sfenoid kemigin
biiyiik veya kiiciik kanadinin tamamen yoklugu ile karakterizedir.
Orbita ve orta kraniyal fossanin genislemesine yol agarak
temporal lobun orbitaya herniasyonuna neden olur.! Bunun
sonucunda pulsatil proptozis gelisir. Tzole bir deformite olarak
goriilebilse de, en sik NF1 ile birlikte ortaya ¢ikar.

Sfenoid kanat displazisi, NF1 i¢in 6nemli tan: kriterlerinden
biridir ve hastalik igin patognomonik bir bulgu olarak kabul
edilir. NF1 hastalarinin %5-12’sinde sfenoid kanat displazisi
belirtileri vardir.® NF1, 17q11,2 kromozomunda yer alan bir
genin mutasyonundan kaynaklanan otozomal dominant kalitsal
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bir hastaliktir.® Alt1 taneden fazla cafe-au-lait lekesi, 2’den
fazla nérofibrom, aksiller veya inguinal bolgelerde cillenme,
optik sinir gliomu, 2’den fazla iris Lisch nodiilii veya koroid
anomalileri, belirgin ossedz lezyonlarin varlig: (sfenoid displazi,
uzun kemiZin psodoartrozu gibi), heterozigot patojenik NF1
varyantinin varligi NF1 tani kriterleridir.” Bizim olgumuzda
sfenoid kanat displazisi disinda tani kriterlerini kargilayan bulgu

Literatiirde sfenoid kanat displazisi olarak bildirilen olgularin
sadece 5’'inde NF1’e ait kanit olmadigint gordiik. Bu hastalardan
birinde miyofibroma, bir digerinde kraniyofasiyal fibréz displazi
ve diZer {i¢ hastada ise bizim olgumuza benzer sekilde izole
kemik defekti tanisi konmugtu.*'*!" Tablo 1'de literatiirdeki
sfenoid kanat displazisi olgu sunumlari 6zetlenmistir.10-32
Literatiirde sinirlt sayida olmakla birlikte tedavide titanyum

yoktu ve ailede NF1 6ykiisii mevcut degildi.

mesh ve/veya kemik grefti ile orbital cati rekonstriiksiyonu

Tablo 1. Literatiirde pulsatil proptozisli sfenoid kanat displazisi bildirilen olgu sunumlarinin makale basliklari, hastanin

cinsiyeti, yasi ve etiyolojisi ile 6zetlenmistir

Yas (y1l) Cinsiyet Etiyoloji Makaler#
7 E Izole kemik defekti
o E NF Sfenoid kanat displazisi: 3 olgunun sunumu'”
Kraniyofasiyal fibroz
19 E L
displazi
43 E NF1 Travmatik beyin hasari, goz kiiresinin 6ne dogru ¢ikmas: ve deride sislikler”
Tip 1 norofibromatozise bagli sfenoid kanat displazisi olan bir hastada lomber ponksiyon sonrast
19 K NF1 o
akut enoftalmi
14 E NF1 Norofibromatozis tip 1 olan bir hastada 12 yildan fazla ortaya ¢ikan sfenoid kanat displazisine
bagli semptomatik enoftalmi: Olgu sunumu ve literatiir taramas:"
Bilinmiyor Bilinmiyor NF1 (4 olgu) Nor(?ﬁlt;romat021s tip 1 hastalarinda sfenoid kanat displazisinin rekonstriiksiyonu: Gelisen bir
teknik'
il K NF1 Norofibromatozis tip 1 tarafindan tetiklenen pulsatil proptozis ve agir goz sendromu: Bir olgu
sunumu'’
2 K NF1 Norofibromatozis tip 1'de sfenoid kanat displazisi icin kompleks kafa tabani
rekonstriiksiyonunda bilgisayar destekli ti¢ boyutlu sanal cerrahi planlama'®
18 E Izole kemik defekti Nérofibromatozis yokken sfenoid kanat displazisi: Yeni bir fenotipin tanist ve yonetimi®
20 E NF1 NF1’de ileri sfenoetmoidal displazinin nérogoriintiileme bulgulari”
59 K NF1 Norofibromatozis tip 1l hastada juguler foramen meningosel goriintiileme bulgular®
1 hafta E Miyofibrom Sfenoid displazi: Infantil miyofibromun nadir bir sunumu?*
Norofibromatozis tip 1'de pulsatil proptozis ile prezente olan sfenoid kanat displazisine
38 K NF1 orom o -
multidisipliner yaklagim: Nadir bir olgu sunumu®
9 E NF1 Bir Inka ocuk mumyasinda nérofibromatozis tip 1 kaniti: Bilgisayarli tomografi kullanilarak
yapilan paleoradyolojik bir inceleme®
2 E NF1 Nérofibromatozis tip 1'de pulsatil ekzoftalminin eslik ettigi sfenoid kanat displazisi**
13 K NF1 Norofibromatozis tip 1'de sfenoid kanat displazisi ve pleksiform nérofibrom®
Segmental nirofibromatozisli bir hastada ipsilateral sfenoid kanat displazisi, orbital pleksiform
57 K NF1 . . . 2
norofibroma ve fronto-parietal dermal silindroma®
1ay E NF1 Norofibromatozis 1 ve primer konjenital glokom goriilen nadir bir olgu sunumu?’
55 K NF1 . . 8 81 RS g
- - - Orbita catisinin tek tarafli disgenezi ile iligkili okiiler nabiz amplitiidii artigt'
55 K Izole kemik defekti
15 18 NF1
18 E NF1 Sfenoid displazinin orbitofrontal nérofibromda titanyum takviyeli gozenekli polietilen implant
ile tedavisi: Ug olgunun sunumu?®
25 Ig NF1
6 E NF1 Sfenoid kanat displazisine sekonder pulsatil ekzoftalmide orbital rekonstriiksiyon'?
7 E NF1 Norofibromatozis 1 iligkili sfenoid kanat displazisinde kafa taban1 defektlerinin titanyum ag ile
21 K NF1 rekonstriiksiyonu®
30 K NF1 Norofibromatozis tip 1 ve pulsatil ekzoftalminin eglik ettigi kompleks tek tarafls orbital
displazide sfenoid kanadin rekonstriiksiyonu®
Yeni bir kafatast referans sistemi kullanilarak intraoperatif navigasyonla desteklenen
25 E NF1 norofibromatozis tip 1 olgusunda pulsatil ekzoftalminin elik ettigi sfenoid kanat displazisinin
rekonstriiksiyonu®'
15 ay K NF1 Kraniyo-orbita-temporal norofibromatozis: Tiim sorunu tedavi ediyor muyuz?*?

E: Erkek, K: Kadin, NF1: Nérofibromatozis tip 1

306



Delibay Akgiin ve ark. Pulsatil Proptozisli Nadir Bir Olgu

yapildig: bildiren yayinlar mevcuttur. Tani sonrasi erken
cerrahi yapilan hastalarda gorsel prognozun daha iyi oldugu
gosterilmistir.'>"?

Sonug olarak, orbita cevresindeki pulsatil lezyonlarin ayirici
tanisinda travma oykiisii goz ardi edilmemeli ve taniya yardimci
olmak i¢in radyolojik goriintiilemeden yararlanilmalidir. Ayrica
hastanin semptomlariyla yakindan baglantili olan NF1 ile
ilgili bulgular detayli gekilde incelenmeli ve hastaya genetik
danigmanlik verilmelidir.

Etik
Hasta Onay1: Alinmistir.
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