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NÖROKÜTAN HASTALIKLARIN NEFROLOJIK 
BULGULARI VE YÖNETIMI

GİRİŞ

Nörokütan hastalıklar, merkezi sinir sistemi 
(MSS) anormallikleri ve cilt bulgularının ön 
planda olduğu, multi sistemik heterojen has-
talıklardır. Ektodermin farklılaşmasındaki bir 
kusurdan kaynaklandığı düşünülmektedir. 
Otozomal dominant, otozomal resesif veya X’e 
bağlı kalıtım modellerine sahiptir.1,2

Nörokütan hastalıklar, mitojenle aktive olan 
protein kinaz (MAPK) yolunu düzenleyen gen-
lerdeki mutasyonların neden olduğu RASopa-
tiler olarak kategorize edilmiştir. Bu biyolojik 
yol, hücre büyümesi, proliferasyonu, farklılaş-
ması ve apopitoz gibi fonksiyonları yönetmek-
tedir. RASopatiler gelişim geriliği, karakteristik 
dismorfik yüz görünümü, göz, kas-iskelet sis-
temi, cilt, gastrointestinal sistem ve kardiyak 
anormallikler gibi fenotipik özellikler gösterir-
ler. Bu bozuklukların birçoğunda, iyi ve kötü 
huylu tümörlere yatkınlık mevcuttur.3

Nörokütan hastalıklarda multi sistemik 
tutulum mevcut olup bunların bir kısmında 
nefrolojik sorunlar vardır. Başlıca nörokütan 
hastalıklar Tablo 1’de gösterilmiştir.1,2 Bu yazı-
da sık görülen nörokütan hastalıkların nefrolo-
jik yönden takip ve yönetimi tartışılmıştır.

NÖROFİBROMATOZLAR

Sinirler üzerinde büyüyen tümörler ve sis-
temik anormalliklerin eşilik ettiği nörokü-
tan hastalıklardır. Nörofibromatozis 1 (NF1), 
nörofibromatozis 2 (NF2) ve schwannomatozis 
olmak üzere üç tipi vardır. Nörofibromatozis 1 
(NF1)’de nefrolojik bulgular mevcuttur.

Nörofibromatozis Tip 1 (NF1)
Nörofibromatozis tip 1 (NF1), NF1 genindeki 
bir mutasyon sonucu oluşmakta olup otozomal 
dominant olarak kalıtılır.2 Nörokütan hastalık-
lar içinde en sık görüleni ve en iyi bilinenidir. 
Yaklaşık 3000-4000 kişide bir rastlanır.4,5 NF1 
tanısı Ulusal Sağlık Enstitüleri (NIH) Konsen-
süs Geliştirme Panelinde tanımlanan NF1 tanı 
kriterleri ile konulmaktadır.8

NF1 hastalarındaki en karakteristik özel-
lik, yaşamın bir noktasında ortaya çıkan nöro-
fibromalardır. NF1 hastalarında görülen diğer 
neoplaziler pilositik astrositomlar, gastrointes-
tinal sistem tümörleri, feokromositomalar ve 
juvenil miyelomonositik lösemidir.7 Bu hasta-
lar wilms tümörü, renal vasküler stenoz (RAS) 
veya feokromositomaya bağlı hipertansiyon 
riski altındadırlar.1 NF1’de vaskülopati önde 
gelen ölüm nedenlerinden biridir.8
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zayıf yanıt verir. Çoklu tirozin kinaz inhibitör-
leri gibi pVHL-HIF-VEGF yolunu inhibe eden 
ilaçlar sunitinib, sorafenib, pazopanib ve mo-
noklonal anti-VEGF antikoru bevacizumab’ın 
RCC tedavisinde kanıtlanmış bir rolü mevcut-
tur.34

SONUÇ

Nörokütan hastalıkların nefrolojik tutulumu 
ve takipleri konusunda çeşitli öneriler zaman-
la değişmekte ve revize edilmektedir. Bu has-
taların yukarıda belirtilen nefrolojik bulguları 
yönü ile başta çocuk nefroloji uzmanları olmak 
üzere diğer ilgili branşlarlada işbirliği halinde 
takip edilmesi gereklidir.
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