GIRIS

Norofibromatozis (NF); basta santral sinir
sistemi ve periferik sinir sistemi olmak iizere
kemik, goz, kas-iskelet sistemi, gastrointesti-
nal ve endokrin sistemi de etkileyebilen mul-
tisistemik bir norokiitanoz hastaliktir.! Noro-
tibromatozisin klinik ve genetik olarak farkl
formlar1 bulunmaktadir. Noérofibromatozis
tip 1 (NF1), Norofibromatozis Tip 2 (NF2),
Schwannomatoz ve Legius en sik bilinenleri-
dir? Deride sitlii kahverengi (cafe-au-lait) le-
keler ve norofibromlar ayirt edici 6zellikleridir.
1982 yilinda, 7 tip ve ‘bagka tiirlii siniflandiri-
lamayan’ olgular i¢in sekiz kategoriden olusan
norofibromatoz siniflamasit onerilirken; son
yapilan galigmalarda, ‘gastrointestinal tip’ Tip
8 ve ‘Norofibromatozis/Noonan’ Tip 9 olarak
kategoriye eklenmistir.’ Norofibromatozisler,
klinik bulgularin heterojenitesine bagl olarak,
9 farkli forma ayrilmigtir.*

NOROFIBROMATOZIS TiP 1

Norofibromatozis tip 1 (NF1; OMIM#162200);
19.yiizy1lda tanimlanan ve VonRecklinghausen
hastalig1 veya periferal nérofibromatoz olarak
bilinen nérokiitandz hastaliktir.’ Insidansi her
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canli dogumda 1/2600 ile 1/3000 arasinda de-
gisir.® Otozomal dominant kalitilir.® NF1, tiim
norofibromatozis olgularinin %96’sin1 olustur-
maktadir.” Olgular arasinda etnik ve cinsiyet
agisindan herhangi bir fark yoktur.”

GENETIK

NF1,17q11.2 kromozomunda bulunan NFI1
genindeki kalitsal veya herhangi bir ailevi geg-
misi olmaksizin yeni mutasyonlar (denovo)
nedeniyle olugsmaktadir.® Hastalarin yiizde elli-
sinde kalitsal mutasyon, diger yarisinda spon-
tan mutasyon vardir.” NF1 genindeki mutas-
yonlar, ayni aile tiyeleri arasinda bile farklilik
gosterebilmektedir.’ Niikleotid degisiklikleri,
nokta mutasyonlar, insersiyon veya mikrode-
lesyon, splice bolge mutasyonlar1 dahil olmak
tizere hemen hemen her tiirlii mutasyon ve
hatta tiim gen delesyonlar1 bile goriilebilir.”
Somatik mutasyonlar da, NF1’in mozaik sekli-
ne neden olabilir. Mozaik mutasyonlar daha az
siddetli olmaktadir ve genellikle daha lokalize,
tek tarafli lezyonlara neden olmaktadir.''Has-
talik siiphesi olan bireylerin %95’inde mutas-
yonlar1 tespit eden genetik test mevcuttur.'
Genetik testler, ozellikle sporadik olarak etki-
lenen kii¢iik ¢ocuklarda teshis i¢in faydalidir."?
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Legius sendromu tanisi tani kriterleri ve

genetik testler ile dogrulanmis olgularin taki-

binde beyin ve spinal MRG tetkiki ile izlemde

g6z muayenesinin rutin olarak yapilmasi 6ne-

rilmemektedir.?
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