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Olgu Sunumu/Case Report

Norofibromatozis ve Ebelik Bakimi: Olgu Sunumu”

Neurofibromatosis and Midwifery Care: A Case Report

Mehtap CELIK®, Oznur HAYAT OKTEM?

Oz: Nérofibromatozis (NF), otozomal dominant gegisli olup, deri, sinir sistemi ve gozde belirtiler gosteren, tip 1
(NF-1) ve tip 2 (NF-2) olmak tizere iki gruba ayrilan bir hastaliktir. Olgumuz 21 yaginda Karabiik Egitim ve
Arastirma Hastanesi’ne amnion sivisi gelmesi sebebiyle bagvuran gebedir. Gebede karmn g¢evresinde, yiiziinde,
sacli deride, perine bdlgesinde ve sag bacaginda norofibromlar ve cafe au lait lekeler tespit edildi. Yapilan tam
kan sayimi, idrar, kan sekeri, karaciger ve bobrek fonksiyon testleri normal olarak degerlendirildi. Olgumuzda
gebenin simdiye kadar NF-1 tanist almadig1 ve gebelik izlemlerinde bu belirtiler degerlendirilmedigi goriilmiistiir.
Bu ¢aligmada daha 6nce NF-1 tanis1 almamis ve dogum belirtileri baglayan olguyu sunmay1 amacladik.

Anahtar Kelimeler: Ebelik bakimi, Gebelik, Norofibromatozis.

Abstract: Neurofibromatosis (NF) is an autosomal dominant disease that is divided into two groups: type 1 (NF-
1) and type 2 (NF-2), with symptoms in the skin, nervous system, and eyes. Our case is a pregnant woman who
was admitted to Karabiik Education and Research Hospital at the age of 21 due to the arrival of amniotic fluid.
Neurofibromas and cafe au lait spots were detected around the abdomen, face, scalp, perineum, and right leg during
pregnancy. The complete blood count, urine, blood sugar, liver and kidney function tests performed were evaluated
as normal. In our case, it has been observed that the pregnant woman has not been diagnosed with NF-1 so far and
these symptoms have not been evaluated in pregnancy follow-ups. In this study, we aimed to present a case who
had not previously been diagnosed with NF-1 and whose birth symptoms had started.

Keywords: Midwifery care, Neurofibromatosis, Pregnancy.
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Giris

Norofibromatozis tip 1 (NF-1) kromozom 17'deki NF-1 timdr baskilayict gendeki
mutasyonlarin neden oldugu otozomal dominant bir hastaliktir (Carman, 2017). Goriilme siklig1
yaklasik 1:3000 olan prevalansi olup gebe popiilasyonda da bu deger degismemektedir (Zafer,
Ozlem Alt, Durum ve Turgut, 2016).

Norofibromatozise sahip bireylerin hemen hemen hepsinde pigmenter lezyonlar (kafe-au-
lait macules, cilt ¢illeri ve Lisch nodiilleri) ve dermal ndrofibromlar goriilmektedir. Bazi
bireylerde iskelet anormallikleri (skolyoz, tibial psddartroz ve orbital displazi), beyin tiimorleri,
periferik sinir tiimorleri, 6grenme gili¢ligl, dikkat eksikligi ve yasam kalitesini olumsuz yonde
etkileyebilecek sosyal ve davranissal problemler goriilmektedir (Guttman vd., 2017). En sik
goriilen Norofibromatosis Tip 1 tanist Ulusal Saglik Enstitiileri’ne (NIH) gore, ‘cafe au lait’
lekeleri, norofibrom veya pleksiform norofibrom, aksiler-inguinal giller, optik gliom, lish
nodiilii, kemik anomalileri ve 1. derece akrabalarinda 6ykii olmasi kriterlerinden iki veya daha
fazlas1 oldugunda konmaktadir (Carman, 2017). Tek bir tedavi yontemi olmasa da mevcut
klinik yonetimi hastalig1 erken tan1 ve risk degerlendirmesi ile biyolojik olarak hedefe yonelik
tedavileri igerir. Tedavi hastalarin yasam kalitesini iyilestirecek tibbi ve davranigsal
miidahaleleri igermektedir. Yirmi bir yasinda 38 haftalik ilk gebeligi olan ve hastanemize
basvurduktan sonra ilk kez NF tip 1 tanis1 alan olgumuzu nadir goriilmesi sebebiyle paylagsmay1

amagladik.

Olgu Sunumu

Yirmi bir yasinda ve 38 haftalik ilk gebeligi olan hasta NST ¢ekilmek iizere hastaneye
basvurmustur. Gebe il merkezine 40 km uzaklikta olan bir ilgede yasamakta, lise mezunu ve ev
hanimidir. NST ¢eken ebe tarafindan gobek ¢evresinde cafe au lait lekeleri tespit edilmistir.
Gebe NST sonras1 ndbet¢i kadin hastaliklar1 ve dogum uzmani tarafindan vajinal muayene
esnasinda Sekil 1°de goriildiigii gibi perine bolgesinden baslayip sol bacak arkasini da kaplayan
norofibromlar1 oldugu tespit edilmistir. Vajinal muayene bulgusunda serviks kapali ve amnion

mayi gelisi yoktur.
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Sekil 1. Perine Bolgesinden Baslayip Sol Bacak Arkasina Kadar Devam Eden Norofibrom Goriintiisi

Gebenin sa¢li derisinde (Sekil 2), yiiziinde (Sekil 3) ve karin ¢evresinde (Sekil 4) de cafe
au lait lekeleri ve ndrofibromlar tespit edilmistir. Gozlerde iris hamartomu (Lisch nodiilii)
vardir (Sekil 4). Norofibromatozis tanis1 daha 6nce almadigini ve bu leke ve noérofibromlar i¢in
saglik kurulusuna bagvurmadigini beyan etmistir. Dogustan itibaren bu durumun var oldugunu
ve gebelikte bir degisiklik olmadigini soylemistir. Evlendikten sonra esinin bu durumdan
rahatsiz olmadigin1 ancak tedavi konusunda dneride bulundugunu ve gebenin kendisi utandigi

icin doktora gitmedigini belirtmistir.

Sekil 2. Sa¢li Deride Yer Alan Cafe Au Lait Lekeler
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Sekil 3. Yiiz Golgesinde Yer Alan Cafe Au Lait Lekeleri ve Norofibromlar

Sekil 4. Iris Hamartomu (Lisch Nodiilii)

Gebenin vital bulgularinda anormal bir deger saptanmamustir. Gebelik boyunca 1.
basamak saglik kurulusuna 30. haftada tetanoz asis1 i¢in gitmistir ve 32. haftaya kadar olan
takiplerini 2. basamak saglik kurulusunda yaptirmistir. Gebeliginin 32-38. haftalar1 arasinda
herhangi bir saglik kurulusuna basvuru yapmamistir. Gebelik boyunca giinde bir tane sigara
kullanmaktadir. ileri tetkik ve tedavi i¢in daha kapsaml1 bir hastaneye 112 kara araciyla sevk

edilmistir.
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Sekil 1. Sol Tarafta Yer Alan Cafe Au Lait Lekeleri ve Norofibromlar

Sekil 2. Karin Bolgesinde Yer Alan Cafe Au Lait Lekeleri ve Norofibromlar

Tartisma ve Sonug

Norofibromatozis tip 1 genetik gegcisli olan bir hastaliktir. Bayram, Bayram ve Tireli,
(2020) galismasinda olgunun pozitif aile dykiisii oldugunu saptamistir. Carman vd., (2017)
yaptiklari ¢alismada 49 olgu incelenmis olup 14’iiniin pozitif aile oykiisii oldugu bulunmustur.
Khosrotehrani vd., (2003) 378 olgudan %39’unun ailesel ge¢isli oldugunu bulmuslardir. Bizim

olgumuzda babasinda NF-1 tanis1 bulunmaktadir.

Dugoff ve Sujansky (1996) 105 kadinda yaptig1 caligmada hastalarin %60’ 1min gebelikte
yeni norofibromlarin olustugunu, %52’sinde mevcut nérofibromlarin biiyiidiigi bulunmustur.
Bagis ve Saygili Yilmaz (2001) tilkemizdeki iki olgu sunumunda ndrofibromlarin gebelige
bagli olarak artmadigin1 ve biliylimedigini bildirmistir. Bizim olgumuzda gebelikte

norofibromlarda herhangi bir degisiklik olmadig1 saptandi.
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Gebelikte NF-1 durumuna bagli erken dogum, intrauterin biiyiime geriligi, gebelige bagl
hipertansiyon, preeklampsi, HELLP sendromu, oligohidroamniyos, polihidroamnios, abortus
gibi komplikasyonlar yiiksek oldugu bildirilmistir (Kenborg vd., 2021; Zafer vd., 2016). Fakat
baz1 ¢alismalarda gebeligin NF-1 ile iliskisi anlamli ¢tkmamustir (Jarvis ve Crompton, 1978).

Olgumuzda bu komplikasyonlar goriilmemistir.

Sezaryen endikasyonlart NF-1 tanist alan gebelerde fazla goriilmektedir. Bunun olasi
nedenleri hipertansiyon, sefolopelvik uyumsuzluk, basarisiz indiksiyon ve nedeni belli olmayan
endikasyonlardir (Chetty, Brian ve Mary, 2011; Zafer vd., 2016). Bizim olgumuz perine
bolgesindeki yogun norofibromlar sebebiyle sevk edildigi hastanede sezaryen ile dogum

yapmigtir.

Gebelerin cafe-au-lait lekeleri ve ndrofibroma agisindan cilt muayeneleri ve aile
hikayelerinin sorgulanmasi, NF-1 tanisi agisindan 6nemlidir. NF-1 hastalarinda gebelikte erken
dogum, intrauterin biiylime geriligi, gebelige bagli hipertansiyon, preeklampsi, HELLP
sendromu, oligohidroamniyos, polihidroamnios, abortus gibi komplikasyonlarin goriilme
sitkliginda artis olabilmektedir. Bu olast komplikasyonlar1 oOnlemek i¢in ebelerin
prekonsepsiyonel bakim hizmetini verirken genetik danisma verilmesi, dogacak ¢ocuklarin NF-
1 agisindan diizenli takip edilmesi risk faktorlerinin énceden tespit edilmesi agisindan 6nem

tasimaktadir.
Arastirmamn Etik Yonii: Gebeden yayn i¢in s6zlii ve yazili onam alinmugtir.
Cikar Catismasi: Yazarlar ¢ikar catismasi bildirmemislerdir.

Yazar Katkilar: Fikir: MC, OHO; Tasarim/ Dizayn: MC, OHO; Denetleme: MC, OHO; Veri
toplanmasi ve/veya islemesi: MC, OHO; Yaziy1 yazan: MC, OHO.

Hakem Degerlendirmesi: i¢/Dis bagimsiz.
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