
Erken yaflta tekrarlayan akut miyokard infarktüsü nedeniyle
iskemik kardiyomiyopati geliflen nörofibromatozis tip 1 olgusu

A case of neurofibromathosis type 1 with development of ischemic cardiomyopathy due to
recurrent acute myocardial infarction in young age

Deri, sinir, iskelet ve kardiyovasküler sistemleri etkileyen ge-
netik geçiflli bir hastal›k olan nörofibromatozis (NF) de¤iflik yol-
larla iskemik kalp hastal›klar›na yol açabilmektedir. Bu makale-
de, erken yaflta tekrarlayan miyokard infarktüsleri nedeniyle is-
kemik kardiyomiyopati geliflen ve on y›l içinde kalp nakli aday›
haline gelen NF tip 1'li genç bir olgu tart›fl›lm›flt›r.

K›rk dört yafl›nda erkek hasta bir haftad›r NYHA s›n›f III ne-
fes darl›¤› yak›nmas› nedeniyle ileri tetkik ve tedavi amac›yla kli-
ni¤imize yat›r›ld›. Hastan›n on üç y›l önce anteriyor, bir y›l önce
ise inferiyor miyokard infarktüsü (M‹) geçirdi¤i ö¤renildi. ‹lk
M‹'den sonra yap›lan koroner anjiyografide sol ön inen arterde
(LAD) %30 darl›k ve ventrikülografide anteroapikal anevrizma ve
trombus saptanmas› üzerine jaten anevrizmektomi operasyonu,
bir y›l önce ise inferiyor M‹ sonras› LAD ve sirkümfleks arter (Cx)
lezyonlar›na anjiyoplasti ve stent uygulanm›fl (fiekil 1). On üç y›l
önce vücutta yayg›n fibromatöz lezyonlar, ''cafe-au-lait'' lekele-
ri saptanmas› ve ailede bu tür lezyonlar›n oldu¤unun belirlenme-
si üzerine NF tip 1 tan›s› konulan hastada hipertansiyon ve siga-
ra al›flkanl›¤› öyküsü olup, fizik muayenede gövde ön k›sm›nda,
s›rtta, bafl, boyun ve ekstremitelerde biyopsi ile do¤rulanm›fl çok
say›da fibromatöz lezyonlar ve on yedi adet çap› 15 mm'den bü-
yük ''cafe-au-lait'' lekeleri mevcuttu (fiekil 2). Dekompanse kalp
yetersizli¤i tan›s›yla yat›r›lan hastan›n semptomlar› parenteral
diüretik ve pozitif inotrop tedavi ile geriledi. Nörofibromatozisin
di¤er organ tutulufllar›na yönelik yap›lan incelemelerde herhan-
gi bir patolojik bulguya rastlanmad›. Genç yaflta iki kez tekrarla-
yan M‹ öyküsü nedeniyle antikardiyolipin antikor, protein C, pro-
tein S, antitrombin III, homosistein, fibrinojen düzeyleri ile faktör

V Leiden ve protrombin gen mutasyonu gibi hiperkoagülabiliteye
e¤ilim yaratan durumlar araflt›r›ld›. Ancak tromboza e¤ilim yara-
tan bu risk faktörleri normal s›n›rlardayd› ve gen mutasyonuna
rastlanmad›. Kronik kalp yetersizli¤i tedavisi düzenlenen hasta
kalp nakli için de¤erlendirilmek üzere taburcu edildi.

Nörofibromatozis, tip 1 (Von Recklinghausen veya periferik
NF) ve tip 2 (santral NF) olmak üzere iki farkl› alt grubu olan oto-
zomal dominant geçiflli genetik bir hastal›kt›r. Daha s›k görülen
NF tip 1 tan›s› yedi major kriterden en az ikisinin olmas› ile konul-
maktad›r. Hastam›za biyopsi ile kan›tlanm›fl nörofibromlar, ''cafe
au lait'' lekeleri ve aile öyküsü nedeniyle NF tip 1 tan›s› konul-
mufltur. Nörofibromatozis tip 1'de %27 oran›nda kardiyovasküler
tutulufl görülebilmektedir (1). Bunlar aras›nda konjenital kalp
hastal›klar›n› (atriyal septal defekt, ventriküler septal defekt, pul-
moner darl›k, aort koarktasyonu), hipertrofik kardiyomiyopatiyi,
intrakardiyak ve intraperikardiyal tümörlerle nöröfibrom zemi-
ninde geliflen malignitelerin kardiyak metastazlar›n› sayabiliriz.

Nörofibromatozis tip 1 arteryel stenoz, oklüzyon, anevrizma,
arteriyovenöz malformasyon ve fistül fleklinde vasküler kompli-
kasyonlara yol açabilmektedir (2). Nörofibromatozis’de damar-
larda intimal proliferasyonla giden stenotik ve median›n incel-
mesi, elastik doku y›k›m› ile giden anevrizmatik lezyonlar olmak
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fiekil 1. Sa¤ oblik pozisyonda sol ön inen ve sirkumfleks koroner arterlerin
giriflim öncesi (A) ve sonras› (B) görünümü

A) B)
fiekil 2. S›rt ve omuzda çok say›da nörofibrom ve ''cafe-au-lait'' lekeleri
görülmekte



üzere iki tip histopatolojik tutulum görülmektedir (3). Bu hastal›k-
ta vaskülopati mekanizmas› ile ilgili olarak, normalde arteryel
düz kas ve endotel hücrelerinde salg›lanan ve antiproliferatif
özellikleri olan nörofibromin isimli proteinde meydana gelen de-
fekt sorumlu tutulmaktad›r. Bunun sonucunda NF tip 1'in ate-
rosklerotik lezyonlardaki gibi intima ve düz kas hücre proliferas-
yonu ile stenotik lezyonlara ve varolan lezyonlarda da ilerleme-
ye yol açabilece¤i bildirilmektedir (4). Nörofibromatozis’de koro-
ner arterlerde en s›k bildirilen lezyonlar anevrizmalard›r. fiimdi-
ye kadar literatürde koroner arter anevrizmas› bulunan NF tip 1'li
üçü M‹ ile komplike olan befl vaka bildirilmifltir (5). Ancak erken
ateroskleroz ve NF ile iliflkili veri bulunmamaktad›r. Olgumuzda
ilk M‹'den sonra yap›lan koroner anjiyografide LAD'de anlaml›
darl›¤a rastlanmamas›n› oluflan trombüsün spontan rekanalize
olmas›yla ya da plak zemininde spazm geliflmesiyle aç›klayabili-
riz. Olgumuzda koroner arter hastal›¤› için klasik risk faktörlerin-
den sigara al›flkanl›¤› ve hipertansiyon bulunmas›na ra¤men
genç yaflta iki kez tekrarlayan M‹ nedeniyle erken ateroskleroz
düflünülmüfl ancak tromboza e¤ilim yaratabilecek risk faktörleri
tespit edilmemifltir. Ayr›ca koroner arterlerde M‹ nedeni olabile-
cek anevrizmatik dilatasyona da rastlanmam›flt›r. ‹kinci M‹'den
sonra yap›lan koroner anjiyografide Cx ve LAD'de anlaml› darl›k-
lar›n geliflmesini ise erken aterosklerozun ilerlemesine ba¤laya-
biliriz. 

Nörofibromatozis’de renal arter darl›¤›, feokromasitoma ve
aort koarktasyonuna ba¤l› olarak hipertansiyon görülebilmekte-
dir. Hastam›zdaki hipertansiyon öyküsü nedeniyle bu tan›lara
yönelik yap›lan incelemelerde sekonder bir neden saptanmad›.

Sonuç olarak NF tip 1'li hastalarda koroner arterlerde erken
ateroskleroz ve tromboza e¤ilim artmaktad›r. Buna sigara, hiper-
tansiyon gibi risk faktörleri eklendi¤inde lezyonlar›n ilerlemesi
ile tekrarlayan miyokard infarktüsü nedeniyle bizim olgumuzda
oldu¤u gibi iskemik kardiyomiyopati geliflmektedir. Nörofibro-
matozis tip 1'li her hastada kardiyak tutulum ve hipertansiyon
aç›s›ndan ayr›nt›l› incelemelerin yap›lmas› ve koroner arter has-
tal›¤› risk faktörlerinin bu hastalarda erken ateroskleroza e¤ilim-
in artmas› nedeniyle kontrol alt›na al›nmas› gerekmektedir.
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