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NOROKUTANOZ HASTALIKLARIN DERMATOLOJIK

GIRIS

Norokiitanoz hastaliklar fakomatosis veya
genodermatozlar olarak ta bilinen kutanea,
norolojik ve onkolojik bulgularla karakteri-
ze konjenital heterojen bir hastalik grubudur.
Norokiitanoz hastaliklarin prevalanst 1/700-
1/1250 olarak tahmin edilir. Fakomatozlarda,
“phakos” dogum isareti veya lekesi anlaminda-
dir. 1920 yilinda Alman goéz doktoru van der
Hoeve, “phakoma” kelimesini iki farkli benign
g6z lezyonu icin kullanmistir. Santral sinir
sistemi (SSS) ve periferik sinirler sik tutulan
yerlerdir. Goz, deri ve bag dokular1 tutulumu
da olmaktadir. Fakomatozlarin klinikleri de-
giskenlik gostermekte olup en sik beyin ve cilt
tutulumlar1 goériilmektedir. Epileptik nobetler
bazi norokiitanoz hastaliklarda klinik tablonun
temel bulgusu olabilir. Tiim bu patolojiler ¢o-
gunlukla proto-onkogenler ve timor stipresor
genlerdeki defektler sonucunda olusur.

NOROFIBROMATOZIS (NF)
Norofibromatozis Tip 1 (NF 1) (Von Reckling-
hausen Hastalig1):

Norofibromatosiz (NF) cok sayida konjenital
anomali, timor ve hamartomun bir arada ol-
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dugu, ¢ogunlukla otozomal dominant olarak
gecis gosteren hastaliktir. Vakalarin %50de aile
oykiisti yoktur ve bunlarin somatik mutasyon-
lar sonucu olustugu diisiintilmektedir.

Tablo 1 ‘de Riccardi' NF i¢in klinik deri bul-
gularina gore bir siniflandirma 6nermistir.

Tablo 1: Norofibromatosiz alt gruplart’
NOROFIBROMATOSIZ ALT TiPLERI

Katagori Tanimlama

NF1 Von Recklinghausen

NEF2 Akustik Schwannom

NF3 Mikst

NF4 Degisken
Segmental kahve lekeleri veya

NF5 norofibromlar veya her ikisi; bir veya
birden ¢ok dermatomda

NF6 Sadece kahve lekeleri

NEF7 Geg baslangi¢

NE-NOS Diger tiplere uymayan

tanimlanamamis

Hastaligin prevalansi 1/3000 olgu ola-
rak bildirilmistir. NF-1e, 17. Kromozomdaki
(17q11.2 NF1 geni) mutasyon sonucunda olu-
san defektif norofibromin proteini neden olur.
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de ortaya ¢ikarlar fakat tanisal degeri olduk¢a
yiiksektir. Sacli deriye yerlesen lezyonlar skat-
risyel alopesiye yol agabilir. Ses boguklugu, goz
kapag1 papiilleri, yaygin skatrisler ve intrak-
ranial kalsifikasyonlar taniya gitme agisindan
olduk¢a 6nemlidir. Lezyonlarin etkin bir teda-
visi bulunmamaktadir. Atrofik skatrisler icin
dermabrazyon, kimyasal peeling ve CO2lazer
tedavileri uygulanabilir. Hastalik yasam stiresi-
ni genellikle etkilemez, fakat infantil dénemde
solunum yetmezligi, eriskin déonemde larinks
obstriiksiyonu ve norolojik komplikasyonlar
yasamsal risk olusturabilir.
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