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NOROFIBROMATOZI
S



NOROFIBROMATOZIS

Von Rcklinghausen
Hastaligi olarakta
bilinmektedir.
Otozomal dominant
gecisli, deri, yumusak
doku, kemikler ve
santral sinir sistemini
oncelikli olarak tutan
sistemik genetik gecisli
bir hastaliktir.




3000 dogumda 1 oraninda gorulmektedir.
Yaklasik % 50 olguda ise ailesel olmadan yeni
mutasyon seklinde ortaya cikmaktadir.
Mutasyonlar siklikla kadinlarda
gorulmektedir. Anne norofibromatozisli ise
cocukta ortaya cikan norofibromatozis daha
siddetli olmaktadir.

Belirtiler dogumda bulunabilecegi gibi
cocukluk caginda da ortaya cikabilir.




Norofibromatozis, embriyonal gelisim sirasinda
noral kanaldan orjinli hticresel elemanlarin
anormal gen uyarimina bagli olarak asiri
multiplikasyonu sonucu gelismektedir.




Norofibromatozis cok
saylda organ ve sistemi
tutabilir.

Hastalik klinik
ozelliklerine ve
molekuler biyolojik

calismalar sonucunda belirlenen kromozom
defektine gore NF tip 1 (NF1) ve NF tip 2 (NF2)
olmak Uzere baslica iki baslik altinda
toplanabilir. NF1, 17. kromozomda NF1
genindeki; NF2, 22. kromozomun NF2
genindeki bir defekt sonucunda gelisir.




NOROFIBROMATOZIS TIP |
NOROFIBROMIN ADLI PROTEININ MUTASYONUNDAN

KAYNAKLANIR
Norofibromatozis tip 1 tani kriterlerti;

Asagidaki kriterlerden 2 veya daha fazlasi olmasi durumunda
NF-1’den bahsedilebilir.
1- NF2’li birinci derece akraba (anne veya baba)
2- Deride alti veya daha fazla acik kahverengi (cafe-au-lait)
lekeler (cocukta minimum cap 5 mm ve ergenlik sonrasi
bireylerde 15 mm)

3- Deride iki veya daha fazla bezelye boyutunda tumorlerin
(Norofibromalar) varligi

4- Bir seri sinir branslarini (plexiform neurofibromas)
etkileyen deri alti daha buyuk tumor alanlari



5- Koltuk alti veya kasik bolgesinde ciller

6- GOz irisinde Lisch nodulleri adi verilen iki veya
daha fazla pigmente kime. Lisch nodulleri zararsiz
olup, varligi gormeyi etkilemezler.

7- Bacaklarin bukulmesi, omuzlarin agir egriligi
(skoliozis), incik kemiginin incelmesi, goz
cukurunun arkasindaki kemigin anormal gelismesi
gibi iskelet anormallikleri

8- Optik Gliom adi verilen optik sinirdeki
tumorlerin varligl. Tek goz veya her iki gozu de
tutabilen optik gliomlar gormeyi etkileyebilirler.



NOROFIBROMATOZIS TIP Il

Norofibromatozisin nadir bir turudur. Belirli
kafa ve omurilik sinirlerinde ¢oklu tiumorler ve
oeyin ve omurilikte diger lezyonlarla
Karakterizedir. NF2 olan tum bireyler beyin
tumoru bakimindan yuksek risk altindadir

ve etkilenmis bireylerin hemen hepsi isitme
sinirlerinin ikisinde birden tumor
gelistirirler (sekizinci kafa siniri olarak da
adlandirilir). TUumorlerin iki duyma sinirini
birden etkilemesi temel belirtidir.




TANI KRITERLERI;

NF2'nin erken belirtileri sunlardir:

NF2'nin genellikle ilk belirtileri igitme kaybi, kulakta
cinlama ve denge problemleridir.

Ayrica yuzde gii¢siizliik, bas agrisi, gormede degisme
ve deri altinda gelisen norofibroma nedeni ile olusan
sislik ve yumru gibi ek bulgular olabilir.

Sekizinci kafa sinirinde gelisen tlimorler ¢cok yaygin
olmakla beraber, NF2 hastalarinda diger sinirlerde de
tamor gelisebilir. Bu tumorler “Schwann”
hicrelerinden koken aldigi icin “Schwannoma” olarak
adlandinlir.



Koltuk alti ve kasik bolgesindeki sinir
topluluklarinda gelisen tumorler

NF2’nin diger semptomlari yuzde gucsuzluk,
bas agrisi, gormede degisme ve deri altinda
gelisen norofibroma nedeni ile olusan §|§l|k
ve yumru olabilir. ' &\




TEDAVI

Bu hastalik, bazi belirtileri ve fiziksel
rahatsizliklaryla yorucu ve zor bir hastaliktir.
Maalesef kesin bir tedavisi yok ve belirtiler
tumuyle ortadan kaldirilamiyor. Bu hastaliga
yakalanmis insanlar acisindan, hastaligin
getirdigi problemlerle bas etmeye calisirken
karsilasilan maliyet de agir olabiliyor.
Tumorlerin yerlesim yerine gore riskli
ameliyatlar gerekebiliyor, uzun surelerle fizik
tedaviye ihtiyac duyulabiliyor.



KAYNAKCA

http://www.nf.hacettepe.edu.tr
http://www.nf.org.tr



http://www.nf.hacettepe.edu.tr/
http://www.nf.org.tr/

SORULAR

1-NF1 HANGI KROMOZOMUN DEFEKTI
SONUCUNDA ORTAYA CIKAR?

A)15. KROMOZOM
B)12.KROMOZOM
C)16. KROMOZOM

E)22. KROMOZOM



2-NOROFIBROMATOZIS TIP 1 HANGI PROTEININ
MUTASYONU SONUCU ORTAYA CIKAR?

B)KOLLAJEN
C)MIYOGLOBIN
D) SERULOPLAZMIN



3-ASAGIDAKILERDEN HANGISI NF 2 NIN ILK
BELIRTILERINDEN DEGILDIR?

A)KULAK CINLAMASI
B)DENGE PROBLEMI
C)ISTIME KAYBI



