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Tartisma

Son yillarda noérokiitanéz sendromlardan biri
olan norofibromatozis (NF)'in yeni tipleri tanim-
lanmistir (1,2). Otozomal dominant bir hastalik
olup; degisken penetrans ve mutasyon 6zelliklerine
sahip olan 17q 11.2'dc lokalize NF 1 geninin
"norofibrom" proteinini kodladigi vc bu proteinin
Ras-GTP'yi inaktive ettigi gosterilmistir (2). Ras
proteini hiicre i¢i olaylarda iletisimi Onleyerek
hiicre ¢ogalmast vc farklilagmasini diizenlemekte-
dir. Timor supresor bir gen olan NF 1 'in kayb1 ma-
lign myeloid hastaliklarin ortaya ¢ikma riskini art-
tirmaktadir (2).

Norofibromatozis ndrokiitanéz hastaliklarin
icinde en sik goriileni olup; kas-iskelet sistemi, gast-
rointestinal sistem, endokrin sistem ve gdz bulgu-
lar1 da olabilir. Hastaligin santral, periferal ve vis-
seral olmak iizere ii¢ tipi vardir. Altidan fazla cafe-
au-lait lekesinin (Prepubertal >5 mm, postpubertal
>15 mm), iki veya daha fazla nérofibrom veya tek
bir pleksiform ndrofibromun varligi, aksiller veya
inguinal g¢illenme, irisde Lisch nodiilleri, belirgin
bir kemik lezyonit (skolyoz, deformiteler, sfenoid
displazi gibi) olmast veya birinci derece akra-
balarinda ayni hastaligin bulunmasi gibi bulgularin

en az ikisinin varliginda NF Tip 1 tanist konur (1).
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Bu hastalarda schwannoma, meningioma ve
intrakranyal glioma sik goériilmektedir (3). Ayirict
tani; tuberoz skleroz, Sturge-Weber vc von Hippcl-
Lindau hastalig1 gibi diger norokiitandz sendromlar
ile yapilir (1,4). Hastaligin spesifik bir tedavisi
yoktur. Tedavi edilebilir komplikasyonlar i¢in on-
lem alinmali, genetik danigsma verilmelidir. iskelet
deformiteleri i¢in ortopedik girisim yapilabilir

(1,3).
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