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ÖZ
Amaç: Nörokutanöz sendromlar sinir sistemini ve cildi tutan bir grup hastalıktır. Bunların arasında en sık görülen 
nörofibromatozis tip 1’dir (NF1). Bu çalışmanın amacı Gülhane Eğitim ve Araştırma Hastanesi Çocuk Nörolojisi 
Poliklini’ğinde izlenen NF1 tanılı hastaların klinik özelliklerini değerlendirmektir.
Gereç ve Yöntemler: Kasım 2016-Mart 2021 tarihleri arasında NF1 tanılı toplam 29 hastanın dosya kayıtları geriye 
dönük olarak gözden geçirildi. Hastaların aile öyküleri, demografik ve klinik özellikleri incelendi.
Bulgular: Hastaların 17’si (%59) erkek, 12’si (%41) kızdı. 10 hastada (%34.4) aile öyküsü mevcuttu. Hastaların 12’sinde 
(%41.3) NF1 geninde mutasyon saptanmıştı. Hastaların tamamında cafe au lait lekeleri mevcutken, aksiller ve/veya 
inguinal çillenmeye 18 hastada (%62) rastlandı. 10 hastada (%34.4) kognitif bozukluklar, 3 hastada (%10.3) epilepsi ve 
2 hastada (6.9) makrosefali vardı. Lisch nodülü 10 hastada (%34.4) izlenirken, hiçbir hastada optik glioma rastlanmadı. 
Hastalar maligniteler açısından değerlendirildiğinde 3 hastada (%10.3) periferal nörofibrom, 1 hastada (%3.45) beyin 
sapı gliomu, 1 hastada (%3.45) akut miyeloid lösemi saptandı.
Sonuç: NF1 çoklu sistem tutulumu yapan geniş yelpazeli bir hastalıktır. Hastalar çok farklı klinik bulgular ile karşımıza 
çıkabilir. Makrosefali, öğrenme güçlüğü gibi nonspesifik nörolojik yakınmalarla çocuk nörolojisi polikliniğine başvuran 
hastalar dikkatli bir göz ve deri muayenesi ile NF1 tanısı alabilir. Hastalığın klinik özelliklerinin sıklığının bilinmesi tanı 
konulmasında yardımcı olacaktır. 
Anahtar Sözcükler: Çocuk, Genetik, Klinik özellikler, Nörofibromatozis tip 1

ABSTRACT
Objective: Neurocutaneous syndromes are a group of diseases involving the nervous system and skin. Among them, 
the most common is neurofibromatosis type 1 (NF1). The clinical course of NF1 can be heterogeneous and complex. 
The aim of this study is to evaluate the clinical features of patients with neurofibromatosis type 1 followed in the Gulhane 
Training and Research Hospital Pediatric Neurology Outpatient Clinic.
Material and Methods: File records of 29 patients with neurofibromatosis type 1 between November 2016 and March 
2021 were retrospectively reviewed. Family histories, demographic and clinical characteristics of the patients were 
examined.
Results: Seventeen (59%) patients were male and 12 (41%) were female. There was a family history in 10 patients 
(34.4%). Twelve patients (34.4%) had mutations in the NF1 gene. While all patients had cafe au lait spots, axillary and/
or inguinal freckling was observed in 18 patients (62%). 10 patients (34.4%) had learning difficulties and cognitive 
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Her bir hastanın demografik bilgileri (yaş, cinsiyet), fizik muayene 
bulguları, beyin Manyetik Rezonans Görüntüleme (MRG), 
abdomen ultrason (USG), elektrokardiyografi (EKO) sonuçları ve 
laboratuvar verileri kaydedildi.  NF1 tanısıyla takipli hastaların 
rutin kontrollerinde eşlik edebilecek endokrinolojik, kardiyolojik, 
ortopedik ve psikiyatrik patolojiler açısından yönlendirildikleri 
diğer polikliniklerin dosyaları da sistemden taranarak komorbidite 
varlığı araştırıldı. NF1’in tanısında Ulusal Sağlık Örgütleri (NIH) 
NF1 tanı kriterleri kullanıldı. Bu kriterlerden iki ve daha fazlasının 
varlığı ile hastaya NF1 tanısı konuldu (Tablo I) (7).

Çalışmaya dahil edilen NF1 hastaları kliniğimizde 6 ayda bir rutin 
muayene edilmişti. Hastalara yıllık göz muayenesi ve semptomu 
olması halinde endokrinolojik, kardiyak, ortopedik ve psikiyatrik 
kontroller eklenmişti. 

BULGULAR

Çalışmaya alınan hastaların 17’si erkek (%59), 12’si (%41) 
kızdı. Hasta yaşları 2-15 yaş arasında değişiyordu. 10 hastada 
(%34,48) aile öyküsü bulunurken, 19 hastada (%65.52) aile 
öyküsüne rastlanmadı (Tablo II).

Hastaların klinik özellikleri ve bu klinik bulguların en büyük ve 
en küçük saptanma yaşları incelendi (Tablo III-IV). Hastaların 
tamamında cafe au lait lekeleri, 18 hastada (%62) aksiller ve/
veya inguinal çillenme mevcuttu. 10 hastada (%34.4) Lisch 
nodülü saptanırken, hiçbir hastada optik glioma rastlanmadı.

Hastalar nörolojik açıdan değerlendirildiğinde; 10 hastada 
(%34.4) öğrenme güçlüğü ve kognitif bozukluklar, 3 hastada 
(%10.3) epilepsi, 2 hastada (%6.9) makrosefali mevcuttu. 12 
hastaya (%41) nörolojik muayenelerinin normal olması nedeniyle 
herhangi bir görüntüleme yapılmamıştı. Görüntüleme planlanan 
1 hastanın henüz sonucu çıkmamıştı. Görüntüleme yapılan 16 
hastanın 9’unda (%31) T2 hiperintens lezyonlar saptanırken, 
1 hastada (%3.45) ventriküllerde genişleme, 1 hastada 
(%3.45) optik sinir kılıfında BOS mesafesinde belirginleşme, 
1 hastada (%3.45) kavernöz hemanjiom ve beyin sapı gliomu 
saptandı. Makrosefalisi olan iki hastanın birinde beyin MRG’de 
sağda optik sinir kılıfında BOS mesafesinde belirginleşme 
saptanırken, diğer hastada T2 hiperintens lezyonlar harici 
patoloji saptanmadı. Görüntüleme yapılan 5 hastada (%17.2) 
beyin Manyetik Rezonans Görüntülemede (MRG) herhangi bir 
patolojiye rastlanmadı.

Hastalar NF1’de sıklığı artan maligniteler açısından 
değerlendirildiğinde 3 hastada (%10.34) periferal nörofibrom, 

GİRİŞ

Nörofibromatozlar sinir kılıfı tümörlerinin görüldüğü bir grup 
hastalıktır. Nörofibromatozlar Nörofibromatozis Tip 1 (NF1), 
Nörofibromatozis Tip 2 (NF2) ve schwannomatozis olmak 
üzere 3 grup hastalıktan oluşur. Periferal form NF1 olarak 
adlandırılırken, bilateral vestibuler schwannomların eşlik ettiği 
santral form NF2 ve vestibüler sinir harici diğer kranial sinirlerde, 
periferal sinirlerde ve medulla spinaliste nörofibromların 
görüldüğü üçüncü form schwannomatozis olarak adlandırılır (1).

Nörofibromatozların en sık görüleni NF1’dir ve vakaların yaklaşık 
%90’nını oluşturur (2). NF1 otozomal dominant olarak kalıtılır 
ancak hastaların %50’sinde aile öyküsü mevcuttur, kalan %50 
ise de novo mutasyonlar nedeniyle gelişir (3). 

NF1 ile ilişkili tümörlerin gelişiminde birkaç yolun rol oynadığı 
düşünülmektedir. NF1 geni, vücuttaki birçok hücresel süreci 
etkileyen çoklu sinyal yollarını etkileyen nörofibromin proteinini 
kodlar. Nörofibromin hücre büyümesi ve çoğalmasının negatif 
düzenleyicisi olarak hareket eder. Nörofibromin kaybı, sıçan 
sarkomu viral onkogen homolog (RAS) aktivitesini arttırır. 
Nörofibromin ayrıca siklik adenozin monofosfat (cAMP) 
seviyelerinin düzenlenmesi ile de ilişkilidir. cAMP hayvan 
modellerinde santral sinir sisteminde özellile optik yol 
gliomalarını gelişiminde sorumlu bulunmuştur (4). NF1’de 
tümör oluşumunun nedenlerinden biri de ‘2 vuruşlu hipotez’ 
ile açıklanmaktadır. ‘İlk vuruş’ ile allellerden biri yapısal olarak 
etkisiz hale gelir. ‘İkinci vuruş’ ile ise diğer allelde somatik bir 
germ line mutasyon sonucu heterozigosite kaybı gelişir (5).

NF1, cafe au lait lekeleri, gözde Lisch nodülleri ve deri tümörleri 
ile karakterize bir hastalıktır. Bu hastalıkta çok sayıda tümörün 
yanı sıra bilişsel etkilenme, endokrin, kardiyak ve ortopedik 
problemler görülebilir (6). NF1’in doğru teşhisi, klinik izlem ve 
genetik danışmanlığın kişiselleştirilmesi için önemlidir. 

Bu çalışmada geriye dönük olarak NF1 tanısı ile Çocuk Nörolojisi 
Polikliniği’nde takip edilmekte olan hastaların demografik ve 
klinik özelliklerinin incelenmesi amaçlandı.

GEREÇ ve YÖNTEMLER

Bu çalışmada; Sağlık Bilimleri Üniversitesi, Gülhane Eğitim 
ve Araştırma Hastanesi Çocuk Nörolojisi Polikliniği’ne Kasım 
2016-Mart 2021 tarihleri arasında başvuran NF1 tanılı hastaların 
dosya bilgileri geriye dönük olarak incelendi. 

disorders, 3 patients (10.3%) had epilepsy and 2 patients (6.9%) had macrocephaly. While Lisch nodule was observed in 10 patients 
(34.4%), optic glioma was not found in any patient. When the patients were evaluated in terms of malignancies, peripheral neurofibroma 
was found in 3 patients (10.3%), brain stem glioma in 1 patient (3.45%), and acute myeloid leukemia in 1 patient (3.45%). 
Conclusion: NF1 is a wide spectrum disease with multisystem involvement. Patients may present with very different clinical findings. Patients 
who presented to the pediatric neurology outpatient clinic with nonspecific neurological complaints such as macrocephaly and learning 
difficulties can be diagnosed with NF1 with a careful eye and skin examination. Knowing the frequency of the clinical features of the disease 
will help in making the diagnosis.
Key Words: Child, Genetics, Clinical features, Neurofibromatosis type 1
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1 hastada (%3.45) beyin sapı gliomu, 1 hastada (%3.45) akut 
miyeloid lösemi saptandı. Olası gastrointestinal stromal tümör 
varlığı açısından hastaların 19’una (%65.5) abdomen USG 
yapıldığı ve hiçbir hastada patoloji saptanmadığı görüldü.

Endokrinolojik değerlendirmede 4 hastada (%13.7) boy kısalığı 
mevcutken, 1 hastada (%3.45) puberte prekoks saptandı. 
Kardiyak muayenesi yapılan toplam 9 hastanın 1’inde (%3.45) 
mitral valv prolapsusu (MVP) saptanırken, 8 hastada (%27.5) 
herhangi bir patolojiye rastlanmadı. Ortopedik komorbiditeler 
tarandığında 4 hastada (%13,79) ortopedik patoloji bulunurken 
(skolyoz, pes planus, kemik displazisi), 25 hastada (%86.2) 
herhangi bir patoloji saptanmadı.

Yirmidokuz hastanın 12’sinde (%41) genetik inceleme 
yapılmamıştı. Genetik inceleme yapılan 17 hastanın 12 tanesinde 
(%70.5) NF1 geninde mutasyon saptanırken, 5 hastanın (%29.5) 
NF1 dizi analiz sonuçları henüz çıkmamıştı (Tablo V). Hastaların 
mutasyonları 4 çerçeve kayması (frameshift), 3 anlamsız 

(nonsense), 2 kırpılma bölgesi (splice site), 1 yanlış anlamlı 
(missense), 1 çerçeve içi (inframe), 1 başlangıç kaybı (start loss) 
olarak sıralandı. Bu mutasyonların 2 tanesi ClinVar ve dbSNP 
veritabanlarında bildirilmemiş olup yeni (novel) mutasyonlardı.

TARTIŞMA

En sık görülen nörofibromatoz NF1’dir ve vakaların yaklaşık 
%90’nını oluşturur. Sıklığı 3000 canlı doğumda 1’dir (2). NF1 
otozomal dominant olarak kalıtılır ancak hastaların %50’sin de 
aile öyküsü mevcuttur, kalan %50 ise de novo mutasyonlar 
nedeniyle gelişir (3). Bu çalışmada hastaların 10’unda (%34.48) 
aile öyküsü bulunurken, 19 hastada (65.52) aile öyküsüne 
rastlanmadı. 

NF1 17q11.2’de lokalize NF1 genindeki mutasyonlara bağlı 
olarak oluşur (8). Her ne kadar kesin tanı için şart olmasa da klinik 
olarak şüphede kalınan vakaları doğrulamada genetik testler 
kullanılabilir. NF1’in klinik tanısını taşıyan hastaların yaklaşık yüzde 
95’inde muhtemel patojenik varyantın bulunduğu bildirilmiştir 
(9). Bu nedenle, negatif bir test NF1 tanısını tamamen dışlamaz 
(10). Bu çalışmada 29 hastanın 12’sinde (%41) tanı klinik olarak 
konmuş ve genetik inceleme yapılmamıştı. Literatürde 78 
NF1 hastasının incelendiği bir çalışmada toplam 52 mutasyon 
saptandığı bildirilmiştir. Bunların 30’u (%57.7) nokta mutasyon, 
11’i (%21.2) splice site mutasyon, 8’i (%15.4) delesyon, 3’ü 
(5.8) insersiyon olarak bildirilmiş (11). Bu çalışmada genetik 
inceleme yapılan 17 hastanın 12 tanesinde (%70.5) NF1 geninde 
mutasyon saptanırken, 5 hastanın (%29.5) NF1 dizi analiz 
sonuçları henüz çıkmamıştı. Hastaların mutasyonları 4 çerçeve 
kayması (frameshift), 3 anlamsız (nonsense), 2 kırpılma bölgesi 

Tablo I: Nörofibromatozis Tip 1 Tanı Kriterleri.
Altı veya daha fazla café au lait (sütlü kahve) makülleri (prepubertal hastalarda >5mm, postpubertal hastalarda >15 mm)
Aksiller ya da inguinal çillenme
İki veya daha fazla nörofibrom veya bir pleksiform nörofibrom varlığı
Optik glioma
İki veya daha fazla Lisch nodülü (iris hamartomu)
Ayırt edici kemik lezyonları (sfenoid displazi, uzun kemik kortekslerinde incelme)
Birinci derecede akrabada NF1 tanısının olması

NF1: Nörofibromatozis Tip 1

Tablo II: NF1 hastalarının sosyodemografik özellikleri.
Özellik Sayı (%)

Cinsiyet
Erkek
Kız

17 (59)
12 (41)

Ortalama yaş 7.65 ± 4.25
Akrabalık 1 (3.44)
Pozitif aile öyküsü 10 (34.48)

Tablo III: NF1 hastalarının klinik özellikleri.

Klinik özellik Hastalar
 (n=29)

≤8 yaş 
(n=17)

>8 yaş 
(n=12)

Café au lait lekeleri 29 (100) 17 (100) 12 (100)
Aksiller ya da 
inguinal çillenme 18 (62) 10 (58.8) 8 (66.6)

Nörofibrom 3 (10.3) 2 (11.7) 1 (8.3)
Optik glioma 0 (0) 0 (0) 0 (0)
Lisch nodülü 10 (34.4) 5 (29.4) 5 (41.6)
Kemik lezyonları 4 (13.79) 3 (17.6) 1 (8.3)
Bilişsel bozukluk 10 (34.4) 5 (29.4) 5 (41.6)
Epilepsi 3 (10.3) 2 (11.7) 1 (8.3)
Makrosefali 2 (6.9) 2 (11.7) 0 (0)
Boy kısalığı 4 (13.7) 2 (11.7) 22 (16.6)
Puberte prekoks 1 (3.45) 1 (5.8) 0 (0)

Tablo IV: Klinik bulguların en küçük ve en büyük saptanma 
yaşları.

Klinik Bulgu En Küçük 
Saptanma Yaşı

En Büyük 
Saptanma Yaşı

Café au lait lekeleri Doğum 2 yaş
Aksiller ya da inguinal 
çillenme 4 yaş 12 yaş

Nörofibrom 7 yaş 15 yaş
Optik glioma - -
Lisch nodülü 3 yaş 15 yaş
Kemik lezyonları 4 yaş 9 yaş
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Bilişsel eksiklikler ve öğrenme güçlükleri, kaba ve ince 
motor alanlarda gelişimsel gecikmeler gibi pek çok nörolojik 
bozukluğun sıklığı NF1’de artar (6). Hastalar nörolojik açıdan 
değerlendirildiğinde; 10 hastada (%34.4) öğrenme güçlüğü ve 
bilişsel bozukluklar saptandı. NF1 hastalarında epilepsi sıklığı 
da normal popülasyona göre yaklaşık 2 kat artmıştır (17). 
Bu çalışmada 3 hastada (%10.3) epilepsi vardı. Hastaların 
tamamında jeneralize tonik klonik nöbetler mevcuttu. Birinci 
hasta valproik asit ve clobazam, ikinci hasta valproik asit 
ve levetirasetam, üçüncü hasta valproik asit, levetirasetam 
ve fenobarbital kullanıyordu. Epilepsisi olan hastaların beyin 
MRG’de ventriküllerde genişleme, diğer iki hastada T2 
hiperintens lezyonlar mevcuttu. 

NF1 hastalarında sıklıkla baş çevresi normalden büyük saptanır 
(18). Bunun nedeni beyin volümünde artıştır. Nadiren bazı 
hastalarda Chiari malformasyonu ve akuaduktal stenoza ikincil 
hidrosefali görülebilir (19, 20) Bu çalışmada 2 hastada (%6.9) 
makrosefali saptandı. Bu hastaların birinde beyin MRG’de 
sağda optik sinir kılıfında BOS mesafesinde belirginleşme 
saptanırken, diğer hastada T2/FLAİR hiperintensite harici 
patoloji saptanmadı. 

Nörolojik muayenesi normal olan NF1 hastalarında rutin beyin 
ve boyun görüntülemenin takip ve tedavide yeri yoktur bu 
nedenle önerilmez (21). Görüntüleme yapılan NF1 hastalarında 
T2 ağırlıklı beyin MRG’de hiperintens lezyonlar (eski adıyla 
tanımlanmamış parlak nesneler / unidentified bright objects) 
kitle etkisi veya kontrast artışı olmaksızın hiperintens odak 
alanları olarak görünen iyi huylu ilerlemeyen lezyonlardır. En 
sık 8-16 yaş arası çocuklarda görülürler, yetişkinlikte kaybolma 
eğilimindedirler. Sayıları, büyüklükleri veya yerleşim yerleri 
öğrenme güçlüğü ve bilişsel bozukluğun varlığı ya da şiddeti 
ile korele değildir. En sık serebellumda, beyin sapında ve bazal 
ganglionlarda bulunurlar (22). Bu çalışmada 12 hastaya (%41) 
nörolojik muayenelerinin normal olması nedeniyle herhangi 
görüntüleme yapılmamıştı. Görüntüleme planlanan 1 hastanın 
henüz sonucu çıkmamıştı. Görüntüleme yapılan 16 hastanın 

(splice site), 1 yanlış anlamlı (missense), 1 çerçeve içi (inframe), 
1 başlangıç kaybı (start loss) olarak sıralandı. Bu mutasyonların 
2 tanesi ClinVar ve dbSNP veritabanlarında bildirilmemiş olup 
yeni (novel) mutasyonlardı.

NF1’in en sık görülen bulgusu cafe au lait lekeleridir. Bu lekeler 
doğumdan sonraki ilk yıl içinde ortaya çıkan ve genellikle 
erken çocukluk döneminde artan düz, tekdüze hiperpigmente 
maküllerdir. Normal popülasyonun %15’inde 1-3 cafe au 
lait lekesi vardır; ancak ≥6 cafe au lait lekesi varlığı NF1 
olma ihtimalini kuvvetle düşündürür (12). Bu çalışmada da 
literatürle uyumlu şekilde 29 hastanın tamamında cafe au lait 
lekeleri mevcuttu. Bu lekelerin en erken başlangıcı yenidoğan 
dönemiyken en geç başlangıcı 2 yaş olarak tespit edildi. Aksiller 
ve/veya inguinal çillenme sıklıkla doğumda bulunmaz ancak 
3-5 yaş arasında görülebilir ve özellikle inguinal bölgede izlenir. 
Bu çalışmada da literatürle uyumlu şekilde 29 Çalışmada 18 
hastada (%62) aksiller ve/veya inguinal çillenme mevcuttu. En 
erken çillenme tespit edilen hasta 4 yaşındayken, en geç tespit 
edilen hasta 12 yaşındaydı.

Lisch nodülleri irisin melanositik hamartomları olup NF1 için 
spesifiktir (6). Bu lezyonlar 2.5 yaşından itibaren iris yüzeyinde 
görülmeye başlar ve etkilenen erişkinlerin %90’ından fazlasında 
görülür (13). 162 NF1’li çocuk hastada yapılan bir çalışmada 
Lisch nodülü varlığı 3 yaşından küçük hastalarda %5, 3-4 yaş 
arasında %42, 4-5 yaş arasında %55 olarak saptanmıştır (14). 
Lisch nodülleri sıklıkla asemptomatik olup herhangi bir görme 
bozukluğuna yol açmaz ve tedavi gerektirmez (15). Bu çalışmada 
da literatürle uyumlu olarak 10 hastada (%34.4) Lisch nodülü 
saptandı. Lisch nodlünün en erken saptandığı yaş 3 yaşken, en 
geç Lisch nodülü tespit edilen hasta 15 yaşındaydı. 

NF1’de Lish nodülüne ek olarak optik gliomlar da görülebilir. NF1 
tanılı 5 yaşından küçük çocukların yaklaşık yüzde 15’inde optik 
gliomlar görülürken, daha büyük çocuklarda ve yetişkinlerde 
görülme ihtimali oldukça düşüktür (16). Bu çalışmada hiçbir 
hastada optik glioma rastlanmadı. 

Tablo V: Genetik incelemesinde mutasyon saptanan hastaların özellikleri.
Mutasyon Protein Mutasyon tipi Kalıtım şekli CLINVAR dbSNP

Hasta 1 c.2665delA p.(Thr889HisfsTer13) Çerçeve kayması Heterozigot Negatif -
Hasta 2 c.6289delG p.(Ala2097GlnfsTer14) Çerçeve kayması Heterozigot Negatif -
Hasta 3 c.499_502delTGTT p.(Cys167GlnfsTer10) Çerçeve kayması Heterozigot Pozitif rs86201874
Hasta 4 c.1A>G p.(Met1Val) Başlangıç kaybı Heterozigot Pozitif rs1060500252
Hasta 5 c.3113+1G>T - Kırpılma bölgesi Heterozigot Pozitif rs267606599
Hasta 6 c.1246C>T p.(Arg416*) Anlamsız Heterozigot Pozitif rs764079291
Hasta 7 c.1318C>T p.(Arg440*) Anlamsız Heterozigot Pozitif rs778405030
Hasta 8 c.1738dupT p.(Tyr580LeufsTer8) Çerçeve kayması Heterozigot Pozitif rs786204255
Hasta 9 c.2288T>G p.(Leu763Arg) Yanlış anlamlı Heterozigot Pozitif rs19974762

Hasta 10 c.7159_7164delTAACTT p.(Asn2387_
Phe2388del) Çerçeve içi delesyon Heterozigot Pozitif rs864622639

Hasta 11 c.2990+1G>A - Kırpılma bölgesi Heterozigot Pozitif rs1135402836
Hasta 12 c.7909C>T P(Arg2637*) Anlamsız Heterozigot Pozitif rs786201367
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9 tanesinde (%31) T2 hiperintens lezyonlar saptanırken, 1 
tanesinde (%3.45) ventriküllerde genişleme, 1 tanesinde 
(%3.45) kavernöz hemanjiom ve beyin sapı gliomu saptandı. 
16 görüntüleme yapılan hastanın 5 tanesinde (toplam hastaların 
%17.2’si) beyin MRG’de herhangi bir patolojiye rastlanmadı.

NF1’de perieral nörofibrom, optik gliom, beyin sapı gliomları, 
malign sinir kılıfı tümörü, lösemi, gastrointestinal stromal 
tümörler gibi pek çok malignitenin sıklığı artmıştır (6). Bu 
çalışmada hastalar maligniteler açısından değerlendirildiğinde 3 
hastada (%10.34) periferal nörofibrom, 1 hastada (%3.45) beyin 
sapı gliomu, 1 hastada (%3.45) akut miyeloid lösemi saptandı. 
Olası gastrointestinal stromal tümör varlığı açısından hastaların 
19 tanesine (%65.5) abdomen USG yapıldığı ve hiçbir hastada 
patoloji saptanmadığı görüldü.

Endokrin, kardiyovasküler ve ortopedik pek çok komorbidite 
NF1’e eşlik edebilir (6). NF1’de boy kısalığı ve optik gliomlara 
bağlı puberte prekoks sıklığı artmıştır. NF’li hastaların %13’ünün 
boyu –2 standart sapmanın altında bulunmuştur (23, 24). Bu 
çalışmada 4 hastada (%13.7) boy kısalığı mevcutken 1 hastada 
(%3.45) puberte prekoks saptandı. Puberte prekoks olan 
hastanın optik gliomu ya da hipofizer adenomu bulunmuyordu. 
NF1 hastalarında konjenital kalp hastalıkları (özellikle pulmoner 
stenoz), hipertansiyon, renal arter steonzu gibi hastalıkların 
sıklığı artmıştır (21). Çalışmada 20 hastanın (%68.9) herhangi bir 
kardiyak muayenesinin olmadığı görüldü. Kardiyak muayenesi 
yapılan toplam 9 hastanın 1 tanesinde (%3.45) MVP saptanırken, 
8 hastada (%27.5) patolojiye rastlanmadı. NF1’de bir diğer 
sıklığı artan komorbidite ortopedik komorbiditeler olup skloyoz, 
kifoz, kemik displazisi, nonossifiye fibrom gibi patolojiler NF1’de 
daha sık görülür. Hastalar ortopedik komorbiditeler tarandığında 
4 hastada (%13.79) ortopedik patoloji bulunurken (skolyoz, 
pes planus, kemik displazisi), 25 hastada (%86.2) herhangi bir 
patoloji saptanmadı.

Sonuç olarak, NF1 klinik olarak karışık ve heterojen bir hastalıktır. 
Pek çok sistemi tutması, hastalarda malignite riskinin olması, 
eşlik edebilecek komorbiditeler ve bunların hayat kalitesine 
etkileri nedeniyle NF1 hastalarının yakından takip edilmesinin 
gerekli ve önemli olduğu kanısına varılmıştır. 
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