BOLUM 62

NOROKUTAN HASTALIKLARIN HEMATOLOJIK-
ONKOLOJIK BULGULARI VE YONETIMI

GIRIS

Fakomatozis olarak da adlandirilan norokii-
tandz genetik bozukluklar, cesitli norolojik ve
kiitanéz bulgularla ortaya cikabilir. Ornegin,
en sik goriilen norofibromatozis ve tiiberosk-
leroz hastaliklarini igerir. Norokiitanoz send-
romlarin bazilar1 timor gelisimine yatkinlk
olusturmastyla onkologlarin da dikkatini ¢ek-
mektedir. Bu boliimde bazi norokiitan hasta-

liklar ve yatkin olduklar1 timor tiplerinden
bahsedilecektir.

NOROFIBROMATOZIS TiP 1

Von Recklinghausen hastalig1 olarak da bilinen
Norofibromatozis tip 1 (NF1), sinir sistemi, is-
kelet ve dermatolojik belirtileri olan otozomal
dominant bir norokiitanéz hastaliktir. Hastalik
norofibromin proteinini kodlayan NF1 genin-
deki mutasyonlardan kaynaklanir. Yaklagik insi-
dansi1 1:3000 birey ile vakalarin yaris1 aileseldir.'

NF1, kromozom 17q11.2de yer alan NF1
genindeki patojenik varyantlardan kaynak-
lanir. Patojenik varyantlar, tiretim kayb1 veya
protein fonksiyonunda azalma ile sonuglana-
rak, NF1 ile iligkili tiimorler dahil olmak tizere
genis bir klinik bulgu yelpazesine neden olur.
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Veysel GOK!
Ekrem UNAL?

Tani Kriterleri

Amerika Birlesik Devletleri Ulusal Saglik Ens-
titiileri (NIH) Konsensiis Konferansi tarafin-
dan 1987de gelistirilen ve 1997de giincellenen
tani kriterleri, NF1'in spesifik klinik 6zellikleri-
ne dayanmaktadir (Tablo 1). Bu kriterlere gore,
NF1 tanisini koymak i¢in agagidaki klinik 6zel-
liklerden en az ikisinin mevcut olmasi gerekir:

Tablo 1: Norofibromatoz tip 1 i¢in NIH tam
kriterleri?

Asagidaki klinik 6zelliklerden iki veya daha
fazlas1 mevcut olmalidir:

Prepubertal bireylerde en biiyiik ¢ap1 5 mmden
ve postpubertal bireylerde en biiyiik cap1 15
mmden fazla olan alt1 veya daha fazla café-au-lait
lekesi

Herhangi bir tipte iki veya daha fazla nérofibrom
veya bir pleksiform norofibrom

Aksiller veya kasik bolgelerinde ¢illenme
Optik gliom

iki veya daha fazla iris hamartomu

(Lisch nodiilleri)

Sfenoid displazi veya psodoartrozlu veya
psodoartrozsuz uzun kemik korteksinde
mediiller daralma ve kortikal kalinlagma gibi
belirgin kemik lezyonu

Yukaridaki kriterlere gore NF1'li birinci derece
akraba (ebeveyn, kardes veya ¢ocuk)

NIH: National Institutes of Health

(ulusal saglik enstitiileri)

Uzm. Dr., Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Hematoloji ve Onkoloji BD. dr.veysel@hotmail.com
Prof. Dr., Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Hematoloji Onkoloji BD. ekremunal@erciyes.edu.tr
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Temel Pediatrik Noroloji: Tani ve Tedavi

evrelerde tespit etmektir. Bu hastalarin mev-

cut slirveyans araglariyla tiglincii basamak bir

merkezde takip edilmesi Onerilir.

Tablo 8: CMMRD tanil1 hastalarda 6nerilen
tarama programi®

Pediatrik Eriskin
Yallik st GIS
6 ayda bir hemogram  endoskopi ve
kolonoskopi
6 ayda bir gaitada gizli  Yillk meme MRG/
kan mamografi/ultrason
Yallik st GIS
endoskopi ve Yillik karin ultrasonu
kolonoskopi
Yillik karin ultrasonu 6 ayda bir beyin MR ya
da BT
6 ayda bir beyin MR ya  Siiphe halinde tiim
da BT vicut MR

GIS, gastrointestinal sistem; MRG, manyetik rezonans
goriintilleme; BT, bilgisayarli tomografi
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