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NOROKUTAN HASTALIKLARA GIRIS

GiRIS

Norokitan6z sendromlar (fakomatozlar),
noroektodermal ve bazen mezodermal gelisim
anormalliklerini igeren cilt, géz ve merkezi si-
nir sistemi tutulumu ile giden ¢esitli dogumsal
bozukluklar grubudur. Bulgular tipik olarak
erken ¢ocukluk veya ergenlik doneminde mev-
cuttur. Cogu norokiitanéz sendrom, tek gen
hastaliklar1 olarak siniflandirilir, ancak otozo-
mal dominant, otozomal resesif veya Xe bagh
kalitim paternlerine bagl olarak da ortaya ¢1-
kabilirler."! Spontan mutasyonlar yaygin olma-
sina ragmen, birgogunun zaten tanimlanmis
genetik anormalligi vardir ve genis bir fenoti-
pik yelpazesi vardir. Genetik teknolojilerdeki
son gelismeler, bircok norokiitanéz bozuk-
luktan sorumlu olan spesifik genetik kusurlar
ve protein islevleri konusundaki bilgilerimizi
artirmis boylece birgok iligkili komplikasyon
i¢in biyolojik temelli, hedefe yonelik tedaviler
gelistirilmesini saglamistir. Bu sendromlarin
¢ogu, bircok organ sistemini etkilediklerinden,
dogalar1 geregi belirgin sekilde heterojendir.
Bu hastaliklarin timér olusumuna yatkinlikla-
rindan dolay1 hastalarin multidisipliner yakla-
simla takip edilmesi, komplikasyonlar ve olasi
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bir tiimor gelisimi durumunda erken miidaha-
le edilmesi agisindan 6nemlidir."*?

Norokiitan6z hastaliklarin tarihgesi de-
gerlendirildiginde, milattan 6nce 200 yilin-
da yapildig1 diisiiniilen bir heykelde gogiis ve
kollarinda norofibromlara benzeyen cilt no-
diilleri mevcuttur.’ Dr. Robert William Smith
1849da ilk defa néromun patolojik tani ve te-
davisinden bahsetmis, daha sonra Von Reck-
linghausen 1882'de NF Tip 1’i tanimlamistir.
Yunanca kelime anlami ‘dogum lekesi’ olan
fakomatoz terimini ilk defa 1923 yilinda Dr.
Jan van der Hoeve kullanmis ve daha sonra
1932'de de norokiitanoz hastaliklardan bahset-
mistir.* Bourneville hastalig1 olarak da bilinen
Tiibrosklerozis, Bourneville tarafindan 1880
yilinda ¢ocuklugundan bu yana nébetleri olan
15 yasinda bir vakada tanimlanmigtir. 1908de
Vogt hastaligin klasik triadi olan epilepsi, men-
tal retardasyon, adenoma sebaseumlar1 tanim-
lanmugtir.>*

1879 yilinda Sturge parsiyel epilepsisi ve
beyinde vazomotor merkezde lezyonu olan bir
vaka tanimlamistir.1904de Eugene von Hippel
ve 1926da Arvid Lindau tarafindan Von Hip-
pel-Lindau Hastalig1 tanimlanmustir.
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ayirt etmede zorluk vardir. Asimetrik SWSde
hemiparezi ortaminda uzuv atrofisi meydana
gelebilir ve bu da tan1 ve ayirici taniyr daha da
karmasik hale getirebilir.”*

Vaskiiler ektaziler, diseksiyon ve intrak-
ranial anevrizmalar dahil olmak iizere KT ile
ilgili inmelerin gogunda serebrovaskiiler anor-
mallikler rol oynar.'” Serebral anevrizmalar,
bazen bu durumla ortaya ¢ikabilen kronik tii-
ketim koagiilopatisinin olusumunda 6zellikle
olumsuz sonuglara sahip olabilir."" KT'de bas
ve boyundaki kiitandz olmayan vaskiiler anor-
malliklerin hastalarin yaklagik %10™unu etki-
ledigi tahmin edilmektedir.'" Bu hastalarda
MR anjiyografi, BT anjiyografi veya konvan-
siyonel anjiyografi ile anjiyografik taramanin
dikkate alinmasi gerekir. En yaygin MSS bul-
gusu, genellikle kas-iskelet hipertrofisi ve deri
lezyonlar: ile ayni tarafta beyin boyutundaki
degisikliktir.'” Serebral ve serebellar hipertrofi
ile hemimegansefali bildirilmistir.">' Bu has-
talar ayrica serebral AVF ortaminda tarif edi-
len nébetlerden ve bazen kortikal gri madde
malformasyonlar1 veya kortikal heterotopilerle
iligkili hemimegalensefaliden de etkilenebi-
lirler."*!% KT'de oftalmik tutulum nadirdir ve
hem retinal hem de koroidal vaskiiler anor-
mallikleri (diffiiz koroidal anjiyom gibi), ma-
kiiler telenjiektazileri, retina displazisini ve re-
tinal arteriyovenoz iletisimi igerebilir.’
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