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NOROFIBROMATOZIS TiP 1 TANILI COCUKLARIN KLINIK KARAKTERISTIK
OZELLIKLERI
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OZET

AMAC: Norofibromatozis Tipl (NF1) toplumda en sik karsilasilan, klinik bulgular1 ¢ocukluk ¢aginda ortaya
cikmaya baslayan, zamanla ilerleyici seyir gostererek pek cok sistemi etkileyebilen otozomal dominant gegisli
bir norokutan sendromdur. Beniyn ve maliyn tiimor gelismesine yatkinlik yaratmasi ve NF1 iligkili
komplikasyonlar nedeniyle, NF1' in ¢ocukluk ¢aginda erken tanist ve klinik izlemi 6nemlidir. Bu ¢aligmada
merkezimizde Ocak 1989-Haziran 2008 tarihleri arasinda, NF1 tanisiyla izlenen ¢ocuk hastalarin karakteristik
Ozellikleri, néroradyolojik bulgulari ve tiimor sikliginin degerlendirilmesi amaglanmustir.

GEREC ve YONTEM: Norofibromatozis Tip1 tami kriterlerini karsilayan 64 hastanin dosyalari retrospektif
olarak incelendi. Hastalarin yas, cinsiyet, NF1 tani kriterleri, manyetik rezonans goriintilemede (MRG)
tanimlanmamis parlak objelerin (UBO: unidentified bright objects) gorilme sikligi, NF1 iliskili
komplikasyonlar, gelisen tiiméorler degerlendirildi.

BULGULAR: Hastalarin ortanca tani yas1 9.5 yas (0.5 18), E:K oran1 1.2 bulundu. Tani kriterlerinin siklig::
stitlii kahve lekeleri %100, ¢illenme %62.5, nérofibrom veya pleksiform nérofibrom %47, Lisch nodiilii %38,
optik gliom %11, kemik lezyonu %11, birinci derece akrabalarda NF1 tanist %30 bulundu. Kraniyal MRG
yapilan 38 hastadan 58%'inde UBO mevcuttu. En sik gelisen komplikasyonlar; kifoskolyoz (%19) ve
konviilzyondu (%11). Hastalarin %52'inde beniyn, %19'inde maliyn+beniyn timorler geligmisti.

SONUC: Norofibromatozis Tip1'in fizik inceleme ile saptanabilen klinik tanisal kriterlerinin sikligs, iyi bir fizik
incelemenin dnemini gostermektedir. Kraniyal MRG ile NF1 tanili ¢ocuk hastalarda yiiksek oranda UBO
pozitifligi izlendigi goriilmiistiir. Bu bulgu, 6zellikle heniiz klinik bulgulari1 NF1 kriterlerini karsilamayan kiigiik
yas grubunda noéroradyolojik bulgularin ek bir kriter olarak arastirilmasinin hastalarin erken tanisini
saglayabilecegini diisiindiirmektedir. Erken tani ile hem ¢ocukta gelisebilecek problemlerin izlemi ve tedavisi,
hem de ailelere genetik danisma verilmesi saglanabilecektir. Beniyn ve maliyn tiimérlere yatkinlik ve diger NF1
iliskili komplikasyonlarin sikligimin yiiksek olmasi, NF1 tanili ¢ocuklarin multidisipliner izleminin énemini
gostermistir.

Anahtar kelimeler: Norofibromatozis tip 1, cocukluk ¢agi, komplikasyon, tiimor, tanimlanmamis parlak obje

Characteristic Features of Children with Neurofibromatosis Type 1

SUMMARY

PURPOSE: Neurofibromatosis Type 1 (NF-1) is the most common, progressive, multisystemic, autosomal
dominant neurocutaneous syndrome. Its clinical features begin to present during childhood. Early diagnosis and
follow-up of children with NF-1 is necessary due to predisposition to tumors and complications. Herein we aimed
to evaluate patient characteristics', neuroradiologic findings and frequency of tumors in children with NF-1 who
have been followed up at our center from January 1989 to June 2008.

MATERIAL and METHODS: Medical records of 64 children with NF-1 were analized retrospectively for age,
gender, diagnostic criteria for NF-1, unidentified bright objects (UBOs) on magnetic resonance imaging (MRI),
complications related to NF-1, and tumors.

RESULTS: The median age of patients was 9.5 years (0.5 18), M:F ratio was 1.2. The incidence of the diagnostic
criteria were as following, café au lait spots: 100%, freckling: 62.5%,neurofibromas =+ plexiform neurofibromas:
47%, Lischnodules: 38%, optic gliomas: 11%,distinctive osseous lesions: 11%, and first degree relative with NF-
1: 30%. Cranial MRI had been performed in 38 patients, and 58% of them revealed UBOs. The most common
complications were kyphoscoliosis (19%), convulsion (11%). Benign tumors and malignant + benign tumors
developed in 52% and 19% of patients, respectively.

CONCLUSION: The importance of careful physical examination was showed by the high frequency of positive
clinical diagnostic criteria of NF-1. The frequency of UBOs on MRI was high in children with NF-1. This was
suggested that neuroradiologic findings may be proposed as an additional diagnostic criterion for NF-1,
particularly for young children who didn't meet the diagnostic criteria. Management and follow up of
complications related to NF-1, and offering genetic counseling to parents could be making by early diagnosis of
NF-1 in childhood. The predisposition to tumors and the high frequencies of complications related to NF-1 were
showed that the importance of multidisciplinary follow up of children with NF-1.

Key words: Neurofibromatosis type 1, childhood, complication, tumor unidentified bright object
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Norofibromatozis Tip 1 Tanili Cocuklarin Klinik Karakteristik Ozellikleri

Norofibromatozis tip 1 (NF-1) otozomal
dominant gegisli, klinik bulgular1 ¢ocukluk ¢aginda
ortaya ¢ikmaya baslayan, ilerleyici seyir gosteren ve
pek cok organ sistemini etkileyen bir ndrokutan
sedromdur'”. Toplumdaki sikligr 1/2500 olarak
bildirilmektedir'”. Amerika Birlesik Devletleri Ulusal
Saglik Enstitlisii “the National Institutes of Health
(NIH)” tarafindan gelistirilen ve 1997'de tekrar
gozden gecirilerek diizenlenen tani kriterlerine
dayanilarak klinik bulgularla NF-1 tanis1 konmaktadir
"2, Klinik bulgular ¢ogu siit ¢ocuklugu doneminde
heniiz mevcut olmadigindan, yas ilerledikge
gelistiginden 6zellikle bu yas grubunda NF-1 tanisinin
konmas: giicliik yaratmaktadir’. Giiniimiizde
manyetik rezonans goriintileme (MRG)
yontemlerinin gelismesiyle NF-1 tanili g¢ocuk
hastalarda, intrakraniyal “tanimlanmamis parlak
objeler” (UBO: unidentified bright object) oldukga sik
karsilasilan bir bulgu olarak izlenmektedir *’. Bunun
sonucunda son yillarda UBO' larin NF-1 i¢in bir tant
kriteri olarak kullanilmas: konusu tartigtimaktadir *'°.

Cocukluk caginda NF-1 tanist alan hastalarin
izlemi g¢esitli nedenlerle onem tasimaktadir.
Norofibromatozis tip 1; gerek beniyn ve maliyn tiimor
gelisimine yatkinlik yaratmasi gerekse tlimorlerle
iligkili gelisebilecek komplikasyonlarin tedavisi
nedeniyle izlem gerektirir '. Bir diger neden NF-1'in
cocukluk c¢aginda biiylime ve gelismeyi, norolojik
gelisimi olumsuz etkileyebilmesi, dgrenme
giicliiklerine neden olabilmesidir "

Bu calismada merkezimizde NF-1 tanisiyla
takip ve tedavi edilen 64 ¢ocuk hastanin karakteristik
ozellikleri, ndroradyolojik bulgular ve gelisen
timdrlerin sikliginin degerlendirilmesi
amagclanmistir.

GEREC ve YONTEM

Dokuz Eyliil Universitesi Onkoloji Enstitiisii
Cocuk Onkoloji Bilim Dali'na Ocak 1989 - Haziran
2008 tarihleri arasinda bagvuran beniyn timdr ve/veya
premaliyn hastalik nedeniyle izleme alinan hastalarin
dosyalart NF-1 tanisi agisindan incelendi.
Norofibromatozis tip 1 tanist i¢in asagida sayilan
“NIH” tanmi kriterlerinden iki veya daha fazlasinin
hastalarda pozitif olmasi kosuldu (1,2).

1. Siitlii kahve lekeleri (SKL)
a. Puberte 6ncesinde >0.5 cm ¢apta ve 26
sayida
b. Puberte sonrasinda > 1.5 cm gapta ve 26
sayida
2. Cillenme (aksiler ve/veya inguinal)
3. Norofibrom (sayist 22 olmali) veya pleksiform
norofibrom (sayis1i=1 olmali)
4. Lisch nodiilleri
5. Optik gliom
6. Kemik lezyonlar ( sfenoid kemik displazisi,
uzun kemik korteksinde inceleme)
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7. Birinci derece akrabada NF-1 tanist

Norobibromatozis tip 1 i¢in “NIH” tam
kriterlerini karsilayan 64 ¢ocuk hastanin dosyalari
degerlendirmeye alindi. Yapilan retrospektif
incelemede hastalarin yas ve cinsiyetleri, pozitif olan
NF1 tani kriterleri, aile dykiisii, yapilan radyolojik
degerlendirmeler ve MRG ile UBO saptanma sikligi,
NF-1 tanisina bagli organ ve fonksiyon kayiplari,
hastalarda gelisen beniyn ve maliyn tiimorlerin siklig
degerlendirildi.

Veriler SPSS 11.0 istatistik program ile analiz
edildi. Demografik veriler i¢in tanimlayict istatistik
yapildi.

BULGULAR

Merkezimizde NF-1 tanisiyla izlenen 64 ¢ocuk
hastanin ortanca tani yasi 9.5 yas (0.5-18) ve E:K orani
1.2 bulundu. Hastalarin karakteristik ozellikleri ve
pozitif olan tan1 kriterleri tablo 1' de verilmistir.

Tablo 1. Norofibromatozis tip 1 tanisi alan gocuk hastalarin
karakteristik 6zellikleri

n %
Cinsiyet
E 35 55
K 29 45
Yas (y1l)
0-5 22 344
6—10 12 18.7
11-15 22 344
16— 18 8 12.5
Ebevenler arasinda akraba evliligi + 8 12.5
Ailede kanser oykiisii + 14 22
Pozitif tam Kkriteri*
Siitlii kahve lekeleri + 64 100
Cillenme + 40 62.5
Aksiller 16 25
Inguinal 3 4.7
Aksiller ve inguinal 21 32.8
22 NFR +veya > 1 PNFR + 30 47
> 2 NFR + 11 17
> ] PNFR + 9 14
> 2NFR & 2 1PNFR + 10 16
Lisch nodiilii + 167 387
Optik gliom + 7 11
Kemik lezyonu + 7 11
NF-1 tanil1 1.derece akraba + 19 30
Pozitif tani kriteri sayisi
2 26 40.5
3 30 47
24 8 12.5
UBO 22kH - SRAAE

* “The National Institutes of Health” NF-1 tani kriterleri
** Lisch nodiilii 42 hastada degerlendirilmis; *** Kraniyal MRG

sonucu 38 hastada mevcuttu.

NFR: Norofibrom; PNFR: Pleksiform ndérofibrom; NF-1:

Norofibromatozis tip 1; UBO: tanimlanmamis parlak objeler

Hastalarda en sik karsilasilan klinik bulgularin
SKL (%100) ve cillenme (%62.5) oldugu goriildii.
Norofibrom agisindan degerlendirildiginde bir adet



NFR olan dokuz (%14) ¢ocuk vardi; bunlarin yedisi >
2 NFR ve/veya PNFR wvarligi kriterini
karsilamiyorken, ikisinde ek olarak bulunan PNFR bu
kriteri karsiliyordu. Norofibrom ve/veya PNFR'u olan
37 hastanin ortanca yasi 11 yas (117) bulundu.
Pleksiform ndrofibromu olan 19 hastanin ortanca yasi
12 yas (117) ve ortanca izlem siireleri 26 ay (1 ay13
yil) idi. Bu 19 hastada PNFR'da maliyn
transformasyon diisiindiirecek agri, hizli biliyliime
olmadigi gorildii. Sitli kahve lekeleri ve pleksiform
norofibrom 6rnekleri Resim 1' de gosterilmistir.

Resim 1 & 2. 17 yagindakiz, (1a, 1b) gévdede > 1.5 cm siitlii
kahve lekeleri (1¢) sol omuzda pleksiform ndrofibrom. (2)
16 yasinda kiz, sol tarafli torakal paravertebral yerlesimli,
kifoskolyoza neden olmus iizerinde operasyon skarlart ve
pigmentasyon artist olan pleksiform nérofibrom ve
¢evresinde siitlii kahve lekeleri

Kemik lezyonu olan yedi hastadan besinde uzun
kemik lezyonu, birinde sphenoid displazi ve birinde de
uzun kemik lezyonu ve sphenoid kemik displazisi
saptandi. Lisch nodiili acisindan gbz incelemesi
yapilan 42 hastanin ortanca incelenme zamani 11 yas
(111); izlemde Lisch nodiilii saptanan 16 hastanin bu
siradaki ortanca yaslari 15 yas (125) bulundu.

Kraniyal/orbital bilgisayarli tomografi (BT)
ve/veya manyetik rezonans gorintiileme (MRG) ile
radyolojik inceleme 45 (%70) hastada yapilmis, sekiz
hastada optik gliom saptanmisti. Radyolojik
degerlendirme yapilmamis 22 hastanin fizik inceleme
bulgular1 optik gliom agisindan anlamli degildi.
Hastalarin kraniyal radyolojik incelemesi 31'inde
MRG, 7' sinde MRG ve CT, 7'sinde CT, ile yapilmis;
ayrica 10 hastada spinal MRG yapilmisti. Kraniyal
MRG incelemesi yapilmig 38 hastadan 22'sinde (58%)
UBO bulundugu saptanmist1. Tki yasindan kiiciik bes
cocugun %60'nda, 313 yasindaki 33 ¢ocugun
%359'unda, >14 yas alt1 gocugun %50'inde UBO tespit
edilmisti.

Hastalarda NF-1 iliskili gelisen
komplikasyonlar tablo 2' de gosterilmistir. En sik

Giines ve Ark.

izlenen komplikasyonlarin kifoskolyoz (%19) ve
konviilzyon (%11) oldugu goriilmiistiir. Kifoskolyoz
paravertebral yerlesimli PNFR'lar nedeniyle
gelismistir. Spinal kanala uzanim + kord/sinir basisi li¢
hastada PNFR, bir hastada maliyn periferik sinir kilif
timorid (MPSKT) nedeniyle gelismis ve cerrahi
gerektirmistir. Ayrica yine paravertebral PNFR' larla
iligkili olarak iki hastada trakea + Gsefagus basisi ve
bir hastada iiriner sistem basist nedeniyle cerrahi
miidahale gerekmistir. Gérme kaybi optik glioma,
ataksi serebellar astrositoma, proptozis orbital
norofibromlara bagli olarak geligmistir.

Tablo 2. Norofibromatozis tip 1 tanili ¢ocuklarda gelisen
komplikasyonlar

Komplikasyon Hasta %
sayisl

Kifoskolyoz 12 19
Konviilzyon 7 11
Spinal kanala uzanim + kord/sinir basis1 4 6
Gorme kayb1 4 6
Biilylime gelisme geriligi 3 5
Ataksi 2 3
Trakea basist 1 1.5
Trakea ve 0sefagus basisi 1 1.5
Proptozis 1 1.5
Zeka geriligi 1 1.5
Major depresyon 1 1.5

Tablo 3. Norofibromatozis tip 1 tanili cocuk hastalarda
gelisen maliyn ve beniyn tiimorler

n Y%
Hastalarda gelisen tiimorler
NFR 30% 47
PNFR 19 30
Optik gliom 7 11
SSS tiimort 4 6.2

(astrositom) 3) (4.7)
(beyin sap1 gliomu) (1) (1.6)

Hemanjiom 3 4.7
MPSKT 2 3.1
RMS 2 3.1
Tiimor gelisen hastalar 45 70
NFR 14 22
NFR + PNFR 9 14
PNFR 7 11
Optik gliom 2 3.1
Optik gliom + SSS tiimorii (astrositom) 2 3.1
Optik gliom+SSS tiimorii (astrositom)+NFR 1 1.6
Optik gliom + NFR 1 1.6
Optik gliom + NFR + PNFR 1 1.6
SSS tiimorii (beyin sap1 gliomu) + NFR 1 1.6
MPNST + NFR 1 1.6
MPNST + NFR + PNFR 1 1.6
RMS 2 3.1
Hemanjiom 2 3.1
Hemanjiom + NFR + PNFR 1 1.6

* Dokuz hastada sadece bir adet nérofibrom vardi.

NFR: Norofibrom, PNFR: Pleksiform noérofibrom; SSS:
Santral sinir sistemi; MPSKT: Maliyn periferik sinir
kilif timdrii; RMS: Rabdomiyosarkom
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Norofibromatozis Tip 1 Tanili Cocuklarin Klinik Karakteristik Ozellikleri

Norofibromatozis tip 1 tanili 64 hastada gelisen
beniyn ve maliyn timdrler tablo 3' de gosterilmistir.
Hastalarin %52'sinde beniyn, %19'unda maliyn +
beniyn tiimoérler geligmistir.  En sik gelisen beniyn
timorler NFR (%47) ve PNFR (%30) olarak
bulunmustur.

TARTISMA

Norofibromatozis tip 1 (NF-1) toplumda sik
kargilagilmasi, klinik bulgularinin ¢ocukluk ¢aginda
ortaya cikmasi, ilerleyici seyir gdstermesi, pek ¢ok
organ sistemini etkilemesi ve kanser yatkinlig
yaratmasi nedenleriyle ¢ocukluk ¢ag1 i¢in 6nemli bir
ndrokutan sendromdur '. Bu ¢alismada klinik
ozelliklerin siklig1 oOnceki raporlarla benzer
bulunmugtur“**", Iki kriter varligiyla tam alan
hastalarin %50'sinin bes yasindan kii¢lik olmasi ve >4
kriter varhigryla tani alan hastalarin %75'nin 10
yasindan bilylik olmasi hastaligin ilerleyici seyri, yas
ile yeni klinik bulgularin eklenmesiyle uyumlu
bulunmustur. Basvuruda hastalarin timiinde SKL'
leri, %62.4" iinde ¢illenme ve %47'sinde > 2 NFR
ve/veya PNFR bulunmasi, siklikla fizik incelemede
kolay tanimlanabilecek klinik bulgularla
bagvurdugunu gostermistir. Serimizdeki NFR ve/veya
PNER si1kli1gy, tilkemizden yayinlanan 44 hastalik bir
diger seride bildirilen oranin bes kati kadar yiiksektir
16

Bu seride diger tani kriterlerini saglayan
olgularda, klinik bulgusu olmadik¢a NF1 iliskili
kemik lezyonlarma yonelik rutin radyolojik inceleme
yaptlmamistir. Buna karsin NF1 i¢in ayirt ettirici olan
kemik lezyonlari bu hastalarin %11' inde izlenmistir.
Norofibromatozis Tip 1 tanili ¢ocuklarda karakteristik
kemik lezyonlarinin sikligi %14, sfenoid kemik
displazisi %2.5 oraninda bildirilmistir **’. Kraniyal
radyolojik goriintiileme (MRI ve/veya BT) yapilmis
olan 45 hastadan sadece iki hastada (%3) sphenoid
kemik displazisi saptanmustir.

Lisch nodiilleri biyomikroskop ile yapilan gz
muayenesinde tanimlanabilmektedir. Lisch
nodiillerinin %70'den fazla hastada 10 yas ve
sonrasinda tespit edildigi, kii¢iik yaslarda saptanma

oraninin ¢ok diisiik oldugu bilinmektedir'**.

Caligmamizda 13 hastamizda > 9 yasta, iki hastada 4
yasta ve bir hastada bir yasta yapilan incelemelerde
Lisch nodiilii saptanmistir. Serimizde Lisch
nodiillerinin ortanca tespit edilme yasmnin 15 yas
olmasi  bu bulgunun ilerleyen yaslarda ortaya
¢tkmastyla uyumludur**, Bu kosullarda dokuz yas ve
iizerinde bagvuran ¢ocuklarm Lisch nodiilleri varlig
acisindan degerlendirilmesi; kiigiik cocuklarda ise
ancak kriterler karsilanmiyorsa bu degerlendirmenin
yapilmasi Onerilebilir. Cilinkii Lisch nodiilleri kiigiik
yaglarda nadiren gelisen, gérmeyi olumsuz
etkilemeyen bir bulgudur "**.

Serimizde birinci derece akrabalarda NF-1
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tanisinin pozitifligi %30 bulunmus, ve %8 oraninda
hastanin SKL'ne ek olarak aile dykiisii pozitifligiyle
tan1 aldig1 goriilmistiir. Siit ¢ocuklugu doneminde
klinik bulgularin ¢ogunun heniiz mevcut olmamasi ve
yas ilerledikge ortaya ¢ikmasi kiigiik yas grubundaki
sporadik olgularda NF-1 tanisinin konmasi giigliik
yaratmaktadir ‘. Calismamizda sekiz hasta basvuruda
iki yasindan kiigiik olup ikisi SKL' lerine ek olarak
pozitif aile dykiisiiyle tan1 almisti. DeBella ve ark.’
NF-1 tanili, 21 yasindan kiiciik 1893 hastay1
degerlendirdikleri ¢alismalarinda bir yasindan kiigiik
olan ¢ocuklarin %30'unda sadece tek NF-1 klinik
bulgusunun oldugunu ve bu ¢ocuklarin ancak birinci
derece akrabalarinda NF-1 tanisinin bulunmasiyla
NF-1 tanis1 alabildiklerini bildirmis ve sadece SKL
kriterini karsilayan kiiciik cocuklarin NF-1 agisindan
izlemini 6nermislerdir.

Calismamizda MRG yapilan hastalarin
%58'inde UBO tespit edilmistir, ki bu oran tant
kriterleri i¢inde lglincli siklikta izledigimiz NFR +
PNFR bulgusunun oranindan (%47) daha yiiksektir.
Daha 6nce merkezimizde NF 1 hastalarinda yapilan bir
baska ¢aligmada da benzer sonuglar elde edilmistir .
Nororadyolojik incelemelerde UBO' larin NF-1 tanili
cocuk hastalarda %4395 oraninda izlendigi
bildirilmektedir *"'. Erken ¢ocukluk doneminde NF-1
zemininde sik karsilasilan néroradyolojik bulgularin
ek bir tani kriteri olarak kullaniminin hastalarin erken
tan1 almasini saglayabilecegi dne siiriilmektedir *".
Calismamiz NF-1 tani kriterlerini karsilayan hasta
dosyalar1 retrospektif incelenerek yapilmis olup iki
yasindan kii¢iik hastalarimizin besinde kraniyal MRG
yapilmis ve tigtinde UBO tespit edilmis olmas1 hasta
saymmizin azlig1 nedeniyle UBO' larin siit cocuklugu
doneminde tani kriteri igine alinmasi konusunda net
bir yorum yapmamizi engellemektedir. Ancak
serimizdeki UBO pozitifliginin yiliksek oranit bu
bulgunun tani kriterleri i¢inde yer alabilirligini
destekler niteliktedir.

Bir calismada MRG ile saptanan UBO' larin NF-
1 igin duyarlilig1 % 97, 6zgiilliigii %79 bulunmustur "',
Ozellikle kiigiik yas grubunda NF-1 iliskili UBO' larin
serebellum, beyin sapi, bazal ganglion, talamus
yerlesimli olduklar1 bildirilmistir “*"'. Ancak MRG'nin
hem pahalli bir inceleme yontemi olmasi, hem de
kii¢iik cocuklarin MRG sirasinda anestezi almalarinin
gerekliligi ve beraberinde ¢ocugun, ailenin
yasayacagi anksiyete dezavantajdir .

Onceki raporlarda UBO'larin addlesan yas
grubunda kii¢iikk cocuklara gore daha az siklikta
saptandigi ve bu bulgunun adélesan ¢gagda UBO' larin
kendiliginden geriledigine isaret ettigi bildirilmistir
' Bizim serimizde ¢ogunlugu 313 yas grubunun
olusturmasi, siit ¢ocugu ve adodlesan yas grubu
hastalarimizin sayisinin azlhigi, yas gruplarina gore
UBO siklig1 agisindan bir yorum yapmamizi
engellemektedir. Ancak >14 yas cocuklarda UBO
siklig1 goreceli olarak diger yas gruplarmdan diisiik
bulunmustur.



Hastalarimizda izlenen maliyn tiimdrler optik
gliom, SSS tiimoérleri, MPSKT, rabdomiyosarkomdur.
Norofibromatozis tip 1 zemininde gelisebilecek
maliyn tiimorlerin optik gliom, diger glial SSS
timdrleri, MPSKT, sarkomlar, myeloid losemi,
myelodisplazi ve myeloproliferatif bozukluklar
oldugu bilinmektedir "*'"**'. U¢ hastamizda cocukluk
cagmin en sik karsilagilan beniyn vaskiiler timori
olan hemanjiomlar izlenmis, bunun altta yatan NF-1
tanisindan bagimsiz gelistigi diistiniildiiyse de NF-1
ile hemanjiom birlikteligi daha dnce bildirilmistir*'.

Gerek beniyn gerekse maliyn timdrlerin siklig
ve iligkili komplikasyonlar NF-1 tanili g¢ocuk
hastalarin izlem gerekliliginin Onemini isaret
etmektedir. Hastalarimizda NF-1 zemininde %358
oraninda komplikasyon gelismistir. Bu
komplikasyonlar ya NFR, PNFR' larin ¢evre dokulara
uzanmasl1 ve fonksiyon kayiplari yaratmasina ya da
maliyn timorlere bagli olarak gelismistir. Burada
sadece bir hastada zeka geriligi oldugu tespit
edilmistir. Ancak bu seride hastalarin rutin
norogelisimsel testleri yapilmadig1 i¢in gergek orani
yansitmayabilir.  Bir hastada antidepresan tedavi
gerektiren major depresyon gelismistir. Cocuk
hastalarda NF-1 zemininde gelisen komplikasyonlar
ve timdrler bu tanty1 alan ¢ocuklarin multidisipliner
yaklasim ile takip edilmelerinin 6nemine isaret
etmektedir.

Yorum

Norofibromatozis Tip 1; klinik bulgulart
cocukluk ¢aginda ortaya ¢ikmaya baglayan ve klinik
kriterlerle tan1 konabilen bir nérokutan sendromdur.
Bu hasta serisinde de oldugu gibi, fizik inceleme ile
saptanabilen tanisal kriterlerinin siklig1, tanida iyi bir
fizik incelemenin Onemini gdstermektedir.
Gilintimiizde goriintileme yodntemlerindeki
gelismeler, NF-1' in ndroradyolojik bulgularinin
tanimlanmasini saglamis ve bu ¢alismada da NF-1
hastalarinda yiiksek oranda UBO pozitifligi oldugu
gosterilmistir. Ozellikle heniiz klinik bulgular1 NF-1
kriterlerini karsilamayan kiigiik yas grubunda UBO
varligimmin ek bir kriter olarak arastirilmasinin
hastalarin erken tanisini saglayabilecegi
diistindiirmektedir. Erken tami ile hem g¢ocukta
gelisebilecek problemlerin izlemi ve tedavisi, hem
ailelere genetik danigma verilmesi saglanabilecektir.
Beniyn ve maliyn timorlere yatkinlik ve diger NF-1
iliskili komplikasyonlarin sikliginin yiiksek olmasi,
NF-1 tanili cocuklarin izleminin 6nemini gostermistir.
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