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2 yaş 9 aylık, erkek 

• YakıŶŵa: Deƌide koǇu ƌeŶkli lekeleƌ, kusŵa 



• DoğduğuŶdaŶ ďeƌi göǀdesiŶde koǇu ƌeŶkli alaŶlaƌı 
ŵeǀĐut olaŶ hastaŶıŶ ďu ďölgeleƌde döküŶtüsü 
ǀeǇa kaşıŶtısı Ǉokŵuş. 
 

• ÇoĐuk hastalıklaƌı hekiŵiŶe götüƌüleŶ hasta fışkıƌıƌ 
taƌzda kusŵası olŵası  üzeƌiŶe taƌafıŵıza 
ǇöŶleŶdiƌilŵiş. 
 

• Bu süƌeçte ďaş ağƌısı, geç koŶuşŵa, koŶuşŵa 
ďozukluğu, işitŵe kaǇďı öǇküsü Ǉok. 
 



özgeçŵiş 

• Prenatal: özellik yok 

 

• Natal: MiadıŶda NSVY ile ϮϵϱϬ gƌ olaƌak doğŵuş. 
 

• PostŶatal:Doğuŵ soŶƌası Ǉaşaŵ desteği uǇgulaŶŵaŵış, 
saƌılık tedaǀisi öǇküsü Ǉok, ǇoğuŶ ďakıŵ Ǉatışı olŵaŵış 

• Alerji öyküsü yok,  

• DüzeŶli kullaŶdığı ďiƌ ilaç Ǉok 

• BiliŶeŶ ek hastalık Ǉok 

 

 

 



Soygeçŵiş  

• AŶŶe : ϯϱ Ǉaş , sağ sağlıklı 
• Baďa: ϯϴ Ǉaş , ǀüĐutta multipl eŶ ďüǇüğü ϭϭ Đŵ 

uzuŶluğuŶda kahǀeƌeŶgi leke 

• AŶŶe ďaďa aƌası akƌaďalık Ǉok 

• ϭ. çoĐuk: ϭϬ Ǉaş , E, sağ sağlıklı 
• Ϯ.çoĐuk: Hastaŵız 

 

• Ailede ďiliŶeŶ kƌoŶik hastalık Ǉok. 



Fizik inceleme 

• Ateş: ϯϲ,Ϯ°C 

• Naďız: ϳϲ/dk 

• SoluŶuŵ saǇısı: ϭϲ/dk 

• TA: 100/60 

 

• Taƌtı: ϭϮ,ϱ kg ;ϱϬ-75 p) 

• Boy: 96 cm (50-75 p) 

• Baş çeǀƌesi: ϱϮ Đŵ ;ϵϬ-97 p) 





• GeŶel duƌuŵ iǇi. BiliŶç açık. Koopere oryante. GKS:15 

• Sıƌtta, aďdoŵeŶde ǀe ďaĐakta çok saǇıda eŶ ďüǇüğü 
ϱǆϯ Đŵ ďoǇutlaƌıŶda hiperpigmente alan mevcut 

• Skuam alaŶı Ǉok 

• Orofareks doğal 
• Boyunda ele gelen kitle, lenfadenopati yok. 

• AkĐiğeƌ sesleƌi doğal. Ral yok ronkus yok. 

• BatıŶ ƌahat. Hepatosplenomegali yok. 

• Ekleŵ haƌeket açıklığı doğal.  
• Nöƌolojik ŵuaǇeŶesi doğal. 

 

 



ÖŶ taŶılar ? 

• Ek inceleme ? 







• HastaŶıŶ laboratuvar incelemelerinde özelllik 
saptaŶŵadı. 
 

• Kranial iŶĐeleŵesi Ŷoƌŵal olaƌak ƌapoƌlaŶdı. 
 

• Göz dibi muayenesinde papil ödem ya da ek 
patolojik bulgu izlenmedi. 



• İzleŵiŶde kusŵası, Ŷöďeti olŵaǇaŶ hastaŶıŶ geŶel 
duƌuŵu iǇi olŵası üzeƌiŶe nörofibromatosiz 
taŶısıǇla polikliŶik koŶtƌolüŶe çağıƌılaƌak taďuƌĐu 
edildi. 

 

• Kranial MR tekƌaƌı plaŶlaŶdı. 



NÖROFİBROMATOZİS 



Nörofibromatozis nörokutanöz ďiƌ seŶdƌoŵ olup ϯ tipi ǀaƌdıƌ: 

• Nörofibromatozis tip 1 (von recklinghausen hastalığıͿ – en 

ǇaǇgıŶ tipi 

• Nörofibromatozis tip 2 

• Schwannomatozis 

 

Eğer hastalık vüĐuduŶ tek tarafıŶa sıŶırlı ise segmental 

nörofibromatozis adıŶı alır. 



NÖROFİBROMATOZİS TİP ϭ 

• Otozomal doŵiŶaŶt ďiƌ hastalıktıƌ. 

• İŶsidaŶsı: 1/2600-3000  

• Segmental nörofibromatozsin iŶsidaŶsı ise 1/36000-40000 dir. 

• OlgulaƌıŶ Ǉaklaşık Ǉaƌısı kalıtsal ikeŶ diğeƌ Ǉaƌısı da sporadik 

ŵutasǇoŶlaƌ soŶuĐu oƌtaǇa çıkŵaktadıƌ. 
 



Nörofibromatoziste nörofibromin genini kodlayan 17. kromozomun q11.2 

bölgesinde bulunan NF1 geninde mutasyon bulunur.  

Nörofibromin bir GAP dir. 

NF1 mutasyonunda GTP hidrolizi engellenir, anormal Ras-GTP foƌŵlaƌı hüĐƌe 

içiŶde ďiƌikiƌ ǀe ďu da hüĐƌede koŶtƌol dışı çoğalŵaǇı tetikleƌ. 

;NFϭ aǇŶı zaŵaŶda tüŵöƌ supƌesoƌ ďiƌ geŶdiƌ. Ϳ 



 HastalaƌıŶ Ǉaklaşık % ϭ-ϱ iŶde NFϭ geŶiŶ taŵaŵıŶı içeƌeŶ geŶiş delesyonlar 

mevcut. Böyle hastalarda; 

⁻ Entelektüel yetersizlik, 

⁻ Gelişiŵ geƌiliği, 

⁻ Dismorfik yüz görünümü, 

⁻ EƌkeŶ oƌtaǇa çıkaŶ nörofibromlar ve 

⁻ Bağ dokusu aŶoŵalileƌi göƌülŵe iŶsidaŶsı daha yüksektir. 

AǇƌıĐa MPNST-malignant peripheral nerve sheath tumor- ƌiski aƌtıǇoƌ.(NF1 genine 

yakıŶ olaŶ SUZϭϮ geŶiŶdeki delesyona ďağlı olarakͿ 

 

 Segmental nörofibromatoziste postzigotik ŵutasǇoŶ ŵeǀĐut. Bazı hüĐƌeleƌ 

ŵutasǇoŶu taşıƌkeŶ ďazılaƌı Ŷoƌŵa NFϭ geŶi taşıǇoƌ. 



Klinik tablo; 
 

• Cafe au lait lekeleri 

• Çillenme  

• Lisch nodülleri 

• Nörofibromlar 

• Optik yolak glioŵlaƌı 

• Yuŵuşak doku saƌkoŵlaƌı- Malign 

periferal siŶiƌ kılıfı tüŵöƌü, 

rabdomiyosarkom, gastrointestinal 

stromal tümörler 

 

 

 

• Glomus tümörleri 

• Diğeƌ saŶtƌal siŶiƌ sisteŵi 

tümörleri 

• Diğeƌ tüŵöƌleƌ 

• Kemik displazisi 

 ;öƌŶeğiŶ ; sfenoid kanat 

displazisine ďağlı fasyal asimetri) 

 



• BoǇ kısalığı 

• Skolyoz 

• Osteoporoz 

• Kognitif defisitler 

• Nöbet 

• Makrosefali 

• Periferal nöropati 

• Hipertansiyon 

• Diğeƌ ďeliƌtileƌ; kaƌdiǇoǀasküleƌ soƌuŶlaƌ, haǀa Ǉolu daƌalŵası, 

pulŵoŶeƌ hipeƌtaŶsiǇoŶ, iŶteƌstisǇel akĐiğeƌ hastalığı, pulŵoŶeƌ 

eŵďoli, akut ŵǇokaƌd eŶfaƌktüsü, aƌteƌiǇal disseksiǇoŶ ǀs…  



Cafe au lait lekeleri – 
uŶifoƌŵ,hipeƌpigŵeŶte, haǇatıŶ ilk ďiƌ 
ǇılıŶda oƌtaǇa çıkaŶ ŵakülleƌdiƌ. SaǇılaƌı  
giderek artar ve bir süre sonra sabitlenir. 
Noƌŵal popülasǇoŶuŶ % ϱ kadaƌıŶda ϭ-3 
aƌası Đafe au lait lekesi ďuluŶaďiliƌ aŶĐak ϲ 
daŶ fazla olŵası Ŷöƌofiďƌoŵatozis 
düşüŶdüƌŵelidiƌ. 
 
 
 
Çillenme – geŶellikle doğuŵ aŶıŶda 
ďuluŶŵaz ǀe ϯ ile ϱ Ǉaş aƌasıŶda oƌtaǇa 
çıkaƌ. 
Özellikle axiller ve inguinal bölgede olmak 
üzere intertriginöz  ve inframamiller 
bölgelerde de görülebilir. 



 
Lisch nodülü – iƌis haŵaƌtoŵuduƌ ǀe NF de spesifik ďiƌ ďulguduƌ. Göƌüşü 
etkileŵez. ϲ ǇaştaŶ öŶĐe göƌülŵe Ǉüzdesi ϭϬ ikeŶ adölesaŶ ǀe eƌşkiŶ Ǉaşta 
göƌülŵe Ǉüzdesi ϵϬ dıƌ. 
 
Tümör – NF te heŵ ďeŶigŶ heŵ ŵaligŶ tüŵöƌleƌiŶ gelişŵe ihtiŵali Ŷoƌŵal 
popülasǇoŶdaŶ daha Ǉüksektiƌ. EŶ sık gelişeŶ ďeŶigŶ tüŵöƌleƌ 
Ŷöƌofiďƌoŵlaƌ,  iŶtƌakƌaŶial tüŵöƌleƌ aƌasıŶda eŶ ďaskıŶ olaŶı optik 
pathǁaǇ glioŵlaƌıdıƌ.; AŶĐak heƌ heƌ tüƌlü saŶtƌal siŶiƌ sisteŵi ǀeǇa sss dışı 
heƌ tüƌlü tüŵöƌ de geliştiƌeďiliƌleƌ.Ϳ  MaligŶ tüŵöƌ geliştiƌŵe ƌiskleƌi 
Ŷoƌŵal popülasǇoŶa göƌe ϱϬ Ǉaş altıŶda Ϯ,ϱ - 4 kat daha yüksektir.   
 
 



Nörofibromlar – Điltte, Đilt altıŶda ǀeǇa daha 
deƌiŶde Ǉeƌleşik olaďiliƌleƌ. Peƌifeƌik olaŶlaƌ 
siŶiƌ kılıfıŶdaŶ gelişiƌ ǀe 
schwannhücres,fibroblast,perinöral hücreler ve 
ŵast hüĐƌeleƌi içeƌiƌ. KutaŶöz olaŶlaƌ Ǉuŵuşak, 
etli, saplı ǀeǇa sapsız olaďiliƌ. SaǇılaƌı ďiƌkaç 
taŶedeŶ ďiŶleƌĐeǇe kadaƌ değişkeŶlik 
gösteƌeďiliƌ. GeďeliğiŶ ŶöƌofiďƌoŵlaƌıŶ şekil ǀe 
saǇısıŶı etkileŵesi hoƌŵoŶlaƌdaŶ 
etkileŶdikleƌiŶi düşüŶdüƌtŵektediƌ. KutaŶöz 
Ŷöƌofiďƌoŵlaƌ ďeŶigŶ özelliktediƌleƌ ǀe aƌtŵış 
malign transformasyon riski yoktur.  Plexiform 
Ŷöƌofiďƌoŵlaƌ ise olgulaƌıŶ Ǉaklaşık %ϱϬ siŶde 
göƌülüƌ, haǀa Ǉolu ǀe spiŶal koƌda ďası Ǉapaďiliƌ 
ǀe ŵaligŶ PNST’ e döŶüşeďiliƌleƌ. 
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Optik yolak gliomlar – ϲ Ǉaş altıŶda göƌülŵe sıklığı % ϭϱtiƌ, daha ďüǇük 
çoĐuklaƌ ǀe eƌişkiŶleƌde göƌülŵesi Ŷadiƌdiƌ.OPG ler tipik olaƌak düşük 
dereceli piliositik astƌositoŵlaƌdıƌ. Görme yolu boyunca herhangi bir yerde 
gelişeďiliƌ. OPG si olaŶ çoĐuklaƌıŶ çok küçük ďiƌ kısŵı semptomatiktir ve 
ileƌleǇiĐi göƌŵe kaǇďı lezǇoŶuŶ geŶişleŵesiǇle ilişkilidiƌ. Göƌŵe kaǇďı 
dışıŶda aŶoƌŵal pupil fonksyonu, proptozis veya optik atrofi yapabilir. 
Optik kiazŵaǇı tutaŶ geŶiş tüŵöƌleƌde hipotalamik tutulum olursa puberte 
prekoks ǀeǇa taƌda gelişeďiliƌ. 
 
 
 
Diğer SSS tüŵörleri;  
Astrositomlar – geŶellikle eƌkeŶ Ǉaşlaƌda oƌtaǇa çıkaƌ ;oƌtalaŵa ϰ,ϱ ǇaşͿ 
fakat eƌişkiŶ Ǉaşlaƌda da ƌiski deǀaŵ edeƌ. EŶ sık ďeliƌtisi KİBAS ikeŶ 
belirtisiz olup görüntüleme ile tesadüfen de saptanabilir. 
 
 
 
 





MaligŶ periferik siŶir kılıfı tüŵörü – malign transformasyonun 
ilk ďeliƌtileƌi seďat edeŶ ağƌı ǀe hızlı ďüǇüǇeŶ Ŷöƌofiďƌoŵlaƌdıƌ. 
NF lu hastalaƌıŶ Ǉaşaŵ ďoǇu MPNST geliştiƌŵe ihtiŵali % ϱ-
ϭϯ’tüƌ. 
 
 
Rabdomyosarkom- geŶellikle eƌkeŶ Ǉaşta göƌülŵekte olup eŶ 
çok genitoüriner sistemi tutar. 
 
 
Gastrointestinal stromal tümör – Ǉüzde ϳϬ teŶ fazlası iŶĐe 
ďaƌsaklaƌda oluƌ ǀe ŵultipldıƌ 



 
Glomus tümörü – aǇak ǀe el paƌŵak uçlaƌıŶda tıƌŶak Ǉatağı altıŶda 
ağƌı ǀe hassasiǇetle oƌtaǇa çıkaƌ ǀe soğuğa duǇaƌlıdıƌ. 
 
Kemik displazisi – genellikle infant  ve küçük çocuklarda tibiada 
aŶteƌolateƌal ďoǁiŶg ile oƌtaǇa çıkaƌ. YaƌısıŶıŶ Ϯ ǇaşıŶdaŶ öŶĐe 
kıƌıklaƌı oluƌ ǀe pseudoaƌtƌoz gelişeďiliƌ. 
 
Boy kısalığı -  hastalaƌıŶ çoğu kısa ďoǇluduƌ. Ϯ SDS ǀe üzeƌiŶde ďoǇu 
olanlar %13 tür. 
 
Skolyoz – hastalaƌıŶ % ϭϬ-Ϯϱ iŶde göƌülüƌ. EŶ sık ϲ- ϭϬ ǇaşıŶda ǀe 
toƌasik ďölgede oluşuƌ. 
 



KogŶitif defisit, öğreŶŵe güçlüğü - KogŶitif defisit, öğƌeŶŵe güçlüğü 
ǀe otizŵ spektƌuŵ ďozukluklaƌı gelişŵe ƌiski Ŷoƌŵal popülasǇoŶdaŶ 
daha yüksektir. IQ(intelligent quotient) seviyeleri genel popülasyona 
göƌe Ǉaklaşık ϱ-ϭϬ puaŶ düşüktüƌ. %ϰ-ϴ iŶiŶ IQ su ϳϬ iŶ altıŶda ikeŶ 
sadece %2-3ü genel popülasyondan daha yüksek IQ ya sahiptir. 
Spesifik öğƌeŶŵe güçlüğü hastalaƌıŶ %ϮϬ-65inde bulunur.  
Dikkat eksikliği hipeƌaktiǀite ďozukluğu ise % ϯϴ-ϯϵ oƌaŶıŶda ďuluŶuƌ.  
 

 

 

Nöbetler – hastalaƌıŶ Ǉaklaşık %ϰ-ϲ sıŶda göƌülüƌ. HeƌhaŶgi ďiƌ tipte 
olaďiliƌ ǀe heƌhaŶgi ďiƌ Ǉaşta oƌtaǇa çıkaďiliƌ.  
 
 
 
 
 
 



Makrosefali – ďaş çeǀƌeleƌi geŶellikle ďüǇüktüƌ. BeǇiŶ haĐŵiŶiŶ 
aƌtŵış olŵası ǀeǇa ŶadiƌeŶ aƋuaduĐtusuŶ tıkaŶŵası ŶedeŶiǇle 
olabilir. 
 
 

Hipertansiyon – sıklıkla eƌişkiŶleƌde göƌülŵesiŶe ƌağŵeŶ 
çoĐukluk çağıŶda da göƌüleďiliƌ. Çoğu olguda esaŶsiǇel 
hipeƌtaŶsiǇoŶ düşüŶülse de ǀasküleƌ lezǇoŶlaƌa ďağlı 
ƌeŶoǀasküleƌ hipeƌtaŶsiǇoŶ NFϭ li hastalaƌda daha sıktıƌ. NF 
taŶılı hastalaƌda ǀasküleƌ lezǇoŶ dışıŶda daha seǇƌek olaƌak 
feokromsitoma  da hipertansiyona yol açabilir (%0.1-5.7). 





Görüntüleme; 
 
NF ilişkili parlak alaŶlar- TϮ ağıƌlıklı MR’ da 
siŶǇal aƌtışı olaŶ fokal alanlar mevcuttur. 
GeŶellikle çoĐuklukta göƌülüƌ aŵa eƌişkiŶ 
çağda kaǇďolaďiliƌ. Sıklıkla ďazal gaŶgliǇoŶ, 
serebellum, ďeǇiŶ sapı ǀe subkortikal ak 
ŵaddede oƌtaǇa çıkaƌ ǀe ďuŶuŶ displastik glial 
proliferasyon ile ilişkili miyelin içiŶde aƌtŵış 
sıǀıǇı teŵsil ettiği düşüŶülŵektediƌ. 
Malign veya premalign özellikte olŵaǇıp aǇƌıĐa 
taŶı kƌiteƌleƌi aƌasıŶda da Ǉeƌ alŵaz. 
 
Artŵış ďeyiŶ haĐŵi 
 

Serebrovasküler displazi – hastalaƌıŶ %Ϯ-6 
sıŶda saptaŶŵış. ;asemptomatik) 
 



TaŶı kriterleri UŶited States National Institutes of Health ;NIHͿ tarafıŶdaŶ ϭϵϴϳ yılıŶda oluşturulŵuş ve ϭϵϵϳ de 
güŶĐelleŶŵiştir. 

 

TaŶı içiŶ aşağıdaki kriterlerdeŶ eŶ az ϮsiŶiŶ olŵası gerekŵektedir: 
 

1) ϲ ǀeǇa daha fazla saǇıda prepubertal döŶeŵde >ϱ ŵŵ çaplı, postpubertal 

döŶeŵde >ϭϱŵŵ çaplı cafe au lait lekeleri (her bir leyon için en uzun mesafe 

ölçülür) 

2) 2 veya daha fazla herhagi bir tip nörofibrom veya bir plexiform nörofibrom 

3) Axiller veya inguinal çillenme 

4) Optik glioma 

5) 2 veya daha fazla Lisch Ŷodülü olŵası 

6) Özgü keŵik lezǇoŶlaƌı (sfenoid lezǇoŶlaƌı, uzuŶ keŵik kortexinin kalıŶlaşŵası ..Ϳ 

7) ϭ.deƌeĐe akƌaďalaƌda NFϭ olŵası 
 

Genetik testler: taŶıyı destekleŵek içiŶ ve ailede taraŵa aŵaçlı kullaŶılaďilir aŶĐak taŶı kriterleri 

arasıŶda yer alŵaz. GeŶetik iŶĐeleŵede ŵutasyoŶ saptaŶŵaŵası NF i dışlatŵaz. 



NFϭ’iŶ ayırıĐı taŶıları arasıŶda ; 
 

•Legius Sendromu,  

 

•CMMR-D Sendromu,  

 

•NF2 ve 

 

•Noonan Sendromu Ǉeƌ alŵaktadıƌ. 



 
Legius Sendromu: otozomal doŵiŶaŶttıƌ. SPREDϭ geŶiŶde ŵutasǇoŶ 
ŵeǀĐuttuƌ. KliŶiğiŶde NFϭ giďi cafe au lait lekeleri, axiller ve/veya 
inguinal çilleŶŵe ďuluŶuƌ aŶĐak NFϭ deŶ eŶ öŶeŵli faƌkı nörofibrom ve 
SSS tüŵöƌleƌiŶiŶ olŵaŵasıdıƌ. AǇƌıŵı geŶetik testleƌ ile Ǉapılıƌ. 
 

 

 

CMMR-D (constitutional mismatch repair-deficiency) Sendromu – 
otozomal resesiftir. NF1 ile ortak olarak cafe au lait lekeleri, çillenme ve 
lisch Ŷodülleƌi ďuluŶuƌ. EŶ öŶeŵli faƌklaƌı malign tümörlerindedir. 
CMMR-D’de geŶellikle eƌkeŶ çoĐuklukta heŵatolojik maligniteler, orta 
Ǉaşlaƌda ďeǇiŶ tüŵöƌleƌi ;özellikle glioblastomlar), adölesan çağda ise 
kolorektal tüŵöƌleƌ oƌtaǇa çıkaƌ. Rabdomyosarkom, OPG giďi diğeƌ 
tümörler çok daha nadir görülür. 
 
  



NF2 –  
– Cafe au lait lekeleƌi NFϮ de az sıklıkta öƌülüƌ, Lisch nodülleri ise 

görülmez. 
– NFϮ ilişkili schwannomatozisin nadiren malign transformasyonu 

olur. 
– NF2 kognitif foŶksiǇoŶlaƌ ile ilişkili değildiƌ. 
– NFϮ’de bilateral akustik sĐhǁaŶŶoŵlaƌıŶ görülme pƌeǀalaŶsı çok 

yüksektir. 
 
 

 

Noonan sendromu – ďoǇ kısalığı,Ǉele ďoǇuŶ, kaƌakteƌistik Ǉüz 
görünümü ve pulmoner stenoz ile kaƌakteƌizediƌ. ϲ’daŶ fazla ϱŵŵ 
den büyük cafe au lait lekeleri görülebilir.  PTPN11 geninde 
ŵutasǇoŶ ǀaƌdıƌ. 



Nörofibromatozisli hastalarıŶ yıllık koŶtrolleriŶde : 
 

• Fizik muayene; 

– NörofiďroŵlarıŶ sayısı, ďoyutları ve yeŶi oluşaŶ nörofibromlar 

açısıŶdaŶ ŵuayeŶe,  

– İskelet değişiklikleri açısıŶdaŶ ŵuayeŶesi, 

– Boy,kilo, ďaş çevresi ölçüŵleri,  

– KaŶ ďasıŶĐı ölçüŵü yapılŵalı. ;KaŶ ďasıŶĐı yüksekliği saptaŶırsa akla 

renovasküler tutulum ve feokromasitoma gelmelidir.) 



• Göz hastalıklaƌı hekiŵi taƌafıŶdaŶ göz ŵuaǇeŶesi Ǉapılŵalı. 

• Nöƌolojik gelişiŵi değeƌleŶdiƌilŵeli. 

• Okul ďaşaƌısı soƌgulaŶŵalı ;kogŶitif foŶksiǇoŶlaƌ açısıŶdaŶͿ 

• Tüŵöƌ şüphesi olduğuŶda MR çekilŵeli, 

• Nöƌofiďƌoŵ ǀe MPNST aǇƌıŵı ǇapılaŵaǇaŶ oluşuŵlaƌ içiŶ PET 

Ǉaƌaƌlı oluƌ. 

• YeŶi ďaşlaǇaŶ Ŷöďet ǀeǇa ďaş ďüǇüŵesiŶde akut aƌtışı ǀaƌ ise 

SSS tüŵöƌü ǀe aƋuadukt tıkaŶıklığıŶa ďağlı hidƌosefli açısıŶdaŶ 

MR ile değeƌleŶdiƌŵek geƌekiƌ. 



Aŵaç ortaya çıkaŶ koŵplikasyoŶları erkeŶ yakalayıp semptomatik 

tedavisiŶi yapŵaktır. 
 

Spesifik ŵedikal ďir tedavisi yoktur. AŶĐak çalışŵalar devaŵ etŵektedir. 
 

Nöƌofiďƌoŵlaƌ ;ağƌı, kaŶaŵa ǀs ǇapıǇoƌ iseͿ ǀe diğeƌ tüŵöƌleƌ Đeƌƌahi olaƌak 

çıkaƌılaďiliƌ. 

Nöďetleƌ, peƌifeƌik Ŷöƌopatileƌ giďi diğeƌ Ŷöƌolojik soƌuŶlaƌ da spesifik tedaǀi 

gerektirir. 

 



KısalaŶ Ǉaşaŵ öŵƌüŶe ƌağŵeŶ NFϭ iŶ ŵoƌtalite üzeƌiŶe etkisi ile 

ilgili ďilgileƌ sıŶıƌlı. KısalaŶ Ǉaşaŵ öŵƌü ise ŵaligŶ tüŵöƌleƌe 

;özellikle MPNSTͿ ďağlaŶıǇoƌ.    

 

Gabapentin- aŶtihistaŵiŶikleƌle gideƌileŵeǇeŶ kaşıŶtıǇa ŶedeŶ 

olaŶ Ŷöƌofiďƌoŵlaƌda kullaŶılaďiliƌ. 



Tipifarnib (farnesyl transferase inhibitor), sirolimus (mTOR 

inhibitor), pirfenidone (fibroblast inhibitor) – ŶöƌofiďƌoŵlaƌıŶ 

tedaǀisiŶde ďu ilaçlaƌıŶıŶ ďeliƌgiŶ ďiƌ Ǉaƌaƌı göƌülŵeŵiş. 
 

Imatinib (tirozin kinaz inhibitörü) – hastalaƌıŶ sıŶıƌlı ďiƌ 

kısŵıŶda pleǆifoƌŵ Ŷöƌofiďƌoŵ ďoǇutlaƌıŶda küçülŵe 

sağlaŶŵış. 
 

 



Selumetinib (oral selektif MAPK inhibitörü) – inoperabl plexiform 

Ŷöƌofiďƌoŵu olaŶ Ϯϰ hastada ǇapılaŶ ďiƌ çalışŵada uzuŶ süƌeli güŶde Ϯ kez 

20-30 mg/m2 kullaŶıŵı ile tüŵ hastalaƌda Ŷöƌofiďƌoŵ ďoǇutlaƌıŶda 

küçülŵe gözleŶŵiş ;oƌtalaŵa %ϯϭͿ, hiçďiƌ hastada pƌogƌesǇoŶ olŵaŵış. 

Maximum tolere edilebilen doz 25 mg/m2  olŵuş .[ Toksik etkileƌ: 

sellülit,ŵukozit,üƌtikeƌ,akŶeifoƌŵ döküŶtü, CK Ǉüksekliği ǀe azalŵış sol 

ventrikül ejeksiyon fraksiyonu.]  

 

 

hmg coa redüktaz ihibitörleri (-statinler) – kogŶitif foŶksiǇoŶlaƌ açısıŶdaŶ 

çalışılŵış aŶĐak Ǉaƌaƌlı ďiƌ etki göƌülŵeŵiş. 



DİNLEDİĞİNİZ İÇİN TEŞEKKÜRLER… 


