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Veysel GÖK 1

Ekrem ÜNAL 2

NÖROKÜTAN HASTALIKLARIN HEMATOLOJIK-
ONKOLOJIK BULGULARI VE YÖNETIMI

GİRİŞ

Fakomatozis olarak da adlandırılan nörokü-
tanöz genetik bozukluklar, çeşitli nörolojik ve 
kütanöz bulgularla ortaya çıkabilir. Örneğin, 
en sık görülen nörofibromatozis ve tüberosk-
leroz hastalıklarını içerir. Nörokütanöz send-
romların bazıları tümör gelişimine yatkınlık 
oluşturmasıyla onkologların da dikkatini çek-
mektedir. Bu bölümde bazı nörokütan hasta-
lıklar ve yatkın oldukları tümör tiplerinden 
bahsedilecektir.

NÖROFİBROMATOZİS TİP 1

Von Recklinghausen hastalığı olarak da bilinen 
Nörofibromatozis tip 1 (NF1), sinir sistemi, is-
kelet ve dermatolojik belirtileri olan otozomal 
dominant bir nörokütanöz hastalıktır. Hastalık 
nörofibromin proteinini kodlayan NF1 genin-
deki mutasyonlardan kaynaklanır. Yaklaşık insi-
dansı 1:3000 birey ile vakaların yarısı aileseldir.1

NF1, kromozom 17q11.2’de yer alan NF1 
genindeki patojenik varyantlardan kaynak-
lanır. Patojenik varyantlar, üretim kaybı veya 
protein fonksiyonunda azalma ile sonuçlana-
rak, NF1 ile ilişkili tümörler dahil olmak üzere 
geniş bir klinik bulgu yelpazesine neden olur.

Tanı Kriterleri
Amerika Birleşik Devletleri Ulusal Sağlık Ens-
titüleri (NIH) Konsensüs Konferansı tarafın-
dan 1987’de geliştirilen ve 1997’de güncellenen 
tanı kriterleri, NF1’in spesifik klinik özellikleri-
ne dayanmaktadır (Tablo 1). Bu kriterlere göre, 
NF1 tanısını koymak için aşağıdaki klinik özel-
liklerden en az ikisinin mevcut olması gerekir:

Tablo 1: Nörofibromatoz tip 1 için NIH tanı 
kriterleri2

Aşağıdaki klinik özelliklerden iki veya daha 
fazlası mevcut olmalıdır:
Prepubertal bireylerde en büyük çapı 5 mm’den 
ve postpubertal bireylerde en büyük çapı 15 
mm’den fazla olan altı veya daha fazla café-au-lait 
lekesi
Herhangi bir tipte iki veya daha fazla nörofibrom 
veya bir pleksiform nörofibrom
Aksiller veya kasık bölgelerinde çillenme
Optik gliom
İki veya daha fazla iris hamartomu  
(Lisch nodülleri)
Sfenoid displazi veya psödoartrozlu veya 
psödoartrozsuz uzun kemik korteksinde 
medüller daralma ve kortikal kalınlaşma gibi 
belirgin kemik lezyonu
Yukarıdaki kriterlere göre NF1’li birinci derece 
akraba (ebeveyn, kardeş veya çocuk)
NIH: National Institutes of Health  
(ulusal sağlık enstitüleri)
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evrelerde tespit etmektir. Bu hastaların mev-
cut sürveyans araçlarıyla üçüncü basamak bir 
merkezde takip edilmesi önerilir.

Tablo 8: CMMRD tanılı hastalarda önerilen 
tarama programı20

Pediatrik Erişkin

6 ayda bir hemogram
Yıllık üst GIS 
endoskopi ve 
kolonoskopi

6 ayda bir gaitada gizli 
kan

Yıllık meme MRG/
mamografi/ultrason

Yıllık üst GIS 
endoskopi ve 
kolonoskopi

Yıllık karın ultrasonu

Yıllık karın ultrasonu 6 ayda bir beyin MR ya 
da BT

6 ayda bir beyin MR ya 
da BT

Şüphe halinde tüm 
vücut MR

GIS, gastrointestinal sistem; MRG, manyetik rezonans 
görüntüleme; BT, bilgisayarlı tomografi
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