
Geçen Sayının Bilmece Olgusunun Yanıtı 

NÖROFİBROMATOZİS TİP 1 

Alışan Y I L D I R A N * , Yusuf GEDİK** 

* Uz .Dr . ,Karadeniz Teknik Ünivers i tes i T ıp Fakül tes i Pediatri A D , 
* * Prof.Dr. ,Karadeniz Teknik Ünivers i tes i T ıp Fakül tes i Pediatri A D , T R A B Z O N 

Tartışma 
Son yıllarda nörokütanöz sendromlardan biri 

olan nörofıbromatozis (NF) ' in yeni tipleri tanım
lanmıştır (1,2). Otozomal dominant bir hastalık 
olup; değişken penetrans ve mutasyon özelliklerine 
sahip olan 17q 11.2'dc lokalize NF 1 geninin 
"nörofibrom" proteinini kodladığı vc bu proteinin 
Ras -GTP 'y i inaktive ettiği gösterilmiştir (2). Ras 
proteini hücre içi olaylarda iletişimi önleyerek 
hücre çoğalması vc farklılaşmasını düzenlemekte
dir. Tümör supresor bir gen olan NF 1 ' in kaybı ma
lign myeloid hastalıkların ortaya çıkma riskini art
t ırmaktadır (2). 

Nörof ıbromatozis nörokütanöz hastalıkların 
içinde en sık görüleni olup; kas-iskelet sistemi, gast
rointestinal sistem, endokrin sistem ve göz bulgu
ları da olabilir. Hastalığın santral, periferal ve vis-
seral olmak üzere üç tipi vardır. Altıdan fazla cafe-
au-lait lekesinin (Prepubertal >5 mm, postpubertal 
>15 mm), iki veya daha fazla nörofibrom veya tek 
bir pleksiform nörofibromun varlığı, aksiller veya 
inguinal çil lenme, irisde Lisch nodüllcri, belirgin 
bir kemik lezyonıı (skolyoz, deformiteler, sfenoid 
displazi gibi) olması veya birinci derece akra
balarında aynı hastalığın bulunması gibi bulguların 
en az ikisinin varlığında NF Tip 1 tanısı konur (1). 

Bu hastalarda schwannoma, meningioma ve 
intrakranyal glioma sık görülmektedir (3). Ayırıcı 
tanı; tuberoz skleroz, Sturge-Weber vc von Hippcl-
Lindau hastalığı gibi diğer nörokütanöz sendromlar 
ile yapılır (1,4). Hastalığın spesifik bir tedavisi 
yoktur. Tedavi edilebilir komplikasyonlar için ön
lem alınmalı, genetik danışma verilmelidir. İskelet 
deformiteleri için ortopedik gir iş im yapılabil ir 
(1,3). 
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