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DERI VE SUBKUTAN DOKU ANOMALILERI ILE
GIDEN NOROKUTAN SENDROMLAR

GIRIS

Norokiitan hastaliklar genellikle genetik ge-
¢islidir. Ektoderm kaynakli olup hem deriyi
hem de sinir sistemini etkiler. Siklikla yasamin
erken doneminde bulgu verir, ancak yasamin
daha ileri asamalarinda tani alan hastalar da
vardir. Bu grup hastaliklara ‘norokiitan send-
romlar’ ad1 verilir. Bir diger adi ile ‘fakoma-
tozlar’ olarak adlandirilir ve Latincede dogum
lekesi anlamina gelmektedir.

Norokiitanoz hastaliklar heterojen bir grup
olup, norojenik ve kiitanoz rahatsizliklar bira-
rada oldugu i¢in ¢ogu zaman sinonim olarak
degerlendirilmistir. Bu hastaliklarin bir kis-
minin genetik gegisi bulunmakta iken bazila-
r1 sporadik olarak ortaya ¢ikabilir. Bu durum
gelisimsel gerilige, epileptik nobetlere, beyin-
de displazilere neden olabilmektedir. Norokii-
tandz sendromlar olarak bilinen hastaliklar
displastik yapilariyla ve 6zellikle deri ve sinir
sistemi gibi cesitli organlarda timor olugtur-
maya egilimleriyle dikkat c¢ekmektedir.! Bu
bolimde daha siklikla karsimiza cikan, deri
ve subkutan bulgulariyla seyreden norokiitan
hastaliklari ele alacagz.
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Norofibramatosis

Bu grubun en sik goriilen hastaligidir. Tek bir
hastalik olmaylp ¢ok genis spektrumludur.
Norofibramatosis (NF) en sik goriilen tipleri;
norofibramatosis tip 1(NF-1displazilere neden
olabilmektedir tip 2 (NF-2) ve schwannomatosis
olarak siralanabilir. Bu hastalik grubunda sant-
ral sinir sisteminde tiimiir olusumu riski yiik-
sektir.? Norofibramatosis tip 1 ve tip 2'nin gene-
tik gecisi %50 oraninda otozomal dominanttir,
kalan %50’si de novo mutasyon olarak karsimiza
¢ikar. De novo mutasyon orani diger bir tip olan
schwannomatosiste gok daha yiiksektir.?

NF-1

Tim NF tiplerinin %85’ini kapsar. Ortalama
3000 kiside 1 sikliginda goriilir. NF-1 Von
Recklinghausen hastalig1 olarak da bilinir.!
Cesitli malignite olusumu ve diger komplikas-
yonlardan 6tiirii normal saglikli insan yagam
stiresinden yaklasik 15 yil daha az yagsam siiresi
beklenir.* Hastaligin tanimlanmis tani kriter-
leri mevcuttur. NF tani kriterlerinden ikisini
karsilamasi hastalara NF tip-1 tanisini koydu-
rur. Hastalarin %97’si 8 yasina geldigi zaman
bu kriterlerden ikisini karsilayarak tani almis
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hastaliktir.”* ilk olarak Aksiyel hipotoni, eklem
hipermobilitesi eslik edebilir. PIK3CA mutas-
yonu ve varyantlari genetik incelemede bazi va-
kalarda gosterilmistir. Tedavi semptomatiktir.”

Bannayan- Riley- Ruvalcaba Sendromu

Nadir goriilen bir hastalik olup, overgrowth
ve kiitanoz bulgular1 igerebilen bir hastaliktir.
Gergek prevelansi bilinmemekle beraber, gene-
tik olarak PTEN geninde 10q23.3 %60 hastada
raporlanmigtir.” Klinik bulgulary; makrosefali,
genital melonotik makiiller, hamartamat6z in-
testinal polipler, vaskuler veya lipomatoz ha-
martomlar (anjiokeratom, lenfanjiokeratom,
fasial, oral veya akral verrukoz papiiller), fasial
dismorfoloji, oftalmolojik anomaliler, kas-is-
kelet veya sinir sistemi anomalileri eslik edebi-
lir. G6z anomalilerinden strabismus, ambliyo-
bi, pseudopapilodem gozlenebilir.

Tedavi olusan komplikasyona yoneliktir.
Cilt bulgular: i¢in eksizyon, lazer kriyoterapi
uygulanabilir.”?7*
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