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Baslik: FAKOMATOZ HASTALARININ RETROSPEKTIF ANALIZI

Amac: Norokiitandz sendromlar bugiine kadar 50” den fazla alt tipi tanimlanmis, ektodermal kokenli
dokular1 etkileyen, cilt bulgular1 sebebi ile “’fakomatozlar (yunanca dogum lekesi anlamina gelir)”
olarak adlandirilan, nadir goriilen, genetik gegcisli hastaliklardir [1]. En sik goriilen alt tipleri;
Norofibromatozis tip 1 ve 2 (NF), Tiiberoskleroz (TS), Sturge Weber Hastaligi (SW), von Hippel Lindau
(vHL), Ataksi-telenjiektazidir (AT). AT hari¢ hepsi otozomal dominant gegislidir [2]. Klinik ve
radyolojik olarak ¢ok fazla bulgu ile karsimiza ¢ikabilirler. Intrakranial lezyonlarin low grade karakterde
olusunun yaninda elegan bolgelere olduk¢a yakin olmasi cerrahi ¢ikarilmasinda zorluklar yaratmaktadir
[3]. Bu sendromlarda kiiratif tedavi bulunmamaktadir, tedavi semptomatiktir ve cerrahi tedavi ancak
ciddi norolojik defisit ve artmis kitle etkisi sebebi ile tercih edilmektedir. Amacimiz klinigimizde takip

edilen fakomatoz hastalarinin retrospektif analizini yapmaktir.

Yontem: Bu galismaya Ocak 2010-Ocak 2022 tarihleri arasinda Bursa Uludag Universitesi Tip
Fakiiltesi Beyin ve Sinir Cerrahisi, Cocuk Noroloji ve Cocuk Onkoloji polikliniklerinde takip edilen
hastalar dahil edildi. Hasta karakteristikleri, ndrolojik muayene bulgular ile radyolojik goriintiilemeleri

degerlendirildi.

Bulgular: Ortalama yas1 7,5+4,7 olan 201 hasta (100 erkek, 101 kadin) degerlendirildi. NF (n=135),
TS (n=13), SW (n=31), AT (n=22) olmak iizere 4 ana grupta hastalar incelendi. Taramalarda hi¢
pediatrik vHL olgusuna rastlanmadi. En sik bagvuru sikayeti viicutta lekelenme (n=184; %92), en sik
klinik bulgu ndbetti (n=29; %14,3). Cogu hastaligin tanis1 kutandz semptomlar neticesinde
arastirilarak kondu. 50 hastada aile hikayesi mevcuttu, 32 hastada genetik testler ile tan1 dogruland.
Radyolojik olarak kranial goriintiilemelerde en stk T2-FLAIR sekans anormallikleri, kalsifikasyonlar,
nodiiler lezyonlar, eslik eden gliomlar, hastaliga spesifik bulgular saptandi. NF alt grubunda 23
hastada optik gliom tespit edildi, 1 hasta opere edildi. Diger hastalar radyolojik takibe alind1.
Progresyon olmasi iizerine 11 hasta kemoterapi ald1. 3 hasta bilateral akustik schwannom ve
intraventrikiiler menengioma sebebi ile stereotaktik radyocerrahi ve radyoterapi aldi. Takiplerinde

lezyon stabil seyretti. Toplam 51 hasta ndrofibrom eksizyonu, tan1 amaclh biyopsi, hidrosefali sonrasi



ventrikiiloperitoneal (VP) sant takilmasi, intrakranial yer kaplayici lezyon, optik gliom, goz
eniikleasyonu, glokom, Chiari Malformasyonu, skolyoz gibi sebepler ile opere edildi. Diger hastalara
konservatif tedavi yontemleri uygulandi. 9 hasta sekonder malignite, enfeksiyonlar sebebi ile exitus
oldu. 192 hasta halen yasamaktadir ve hastaliklarinin izin verdigi 6lgiide tiim hastalar diisiik-orta

ndromotor gelisim geriligi ile birlikte yagamini idame ettirmektedir.

Cikarmmlar: Norokiitanoz sendromlar birgok semptom ve klinik bulgu ile karsimiza cikabilecek,
genetik gegisli, nadir goriilen patolojilerdir. Cerrahi tedavi gerekmedik¢e onerilmemektedir. Prognoza
etkisi tartigmalidir. Hastaliklarin patofizyolojilerinin daha iyi anlagilmasi, gen terapi tedavilerinin
gelismesi ile bu hastaliklarin prevelansinin azalacagim ve daha iyi tedaviler gelistirilebilecegini umut

etmekteyiz.
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