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Magalads isiglanan mévzunun aktualligi hokimlorin bu nozologiya haqqinda az malumatli olmalari ilo slagslidir. Bu sababdon
vaxtinda vo diizgiin qoyulmayan diagnoz yalnis miialica ila naticalonarak xastonin hayat keyfiyyatini azaldir vo hatta 6liimiine
sobob ola bilir. Arasdirdigimiz pasientin diaqnozu ABS-in Milli Sohiyye Institutu torafindon hazirlanmis klinik meyarlarina
uygun toyin edilmisdir. Genetik miiayina aparilmasada, qoyulan diaqnoz asaslandirilmis sayila bilor. Neyrofibromatoz (NF)
kimi xastolik hagqinda bir neg¢a tibbi miitoxassisin (nevroloqun, travmatoloqun, okulistin, corrahin, pediatrin, ginekoloqun va
s.) molumatli olmas1 miitloq sortdir. ABS-nin Milli Sehiyys Institutu torsfinden hazirlanmus klinik meyarlarina ssaslanmagq

xastolora diagnozun qoyulmasinda olverisli sorait yaradir.
Acar sozlor: nerofibromatoz, diagnostika, klinik meyarlar.

iris. Neyrofibromatoz (NF) — sinir sistem-

inin dori Ortiiyii vo bagqa lizvlerdo anom-

aliyalar ilo tozahiir eden, orqanizmdo
toromoalorin ingisafina tokan veron irsi, sistem
xostoliyidir. Ad1 gedon fakomatoz néviiniin 8 tipinin
aragdirildigina baxmayaraq, NF tip 2-don basqa
hamisi oksar alimlor torafindon NF tip 1-in abortiv
formalar1 kimi toqdim olunur [1, 2].

Beloliklo, NF1 vo NF2 heg bir irq vo ya hender
xiisusiyyati olmayan autosom-dominant otiirtictilii-
yo malik olan genetik xastaliklordir. Onlarin lokus-
lar1 17q11.2 va 22q12.2 xromosomlarinda yerlosir.
Burada yerlogon genlor hiiceyroa artiminin dinamik
nozarotini tomin edon sislorin ingisafina qarsi
supressorlarin (neyrofibromin vo merlin) sintezini
kodlagdirir. Ziilallar asason neyroektodermal mon-
soyli hiiceyralorin artmasini hadofs alir. Adi ¢okilon
xromosomlarda gen zozasi bas verdikdo dinamik
tarazliq hiiceyrolorin artimina istiqgamatlonir vo
bununla da xosxassali sislorin ingisafina tomal qoy-
mus olur. Bu xastaliklor zamani spontan mutasiya-
lar yiiksok tezlikdo tosadiif etdiyino gora klinik vo-
ziyyatlorin 50% — sporadikdir. Patologiyalar 100%
niifuz etmoys vo genis fenotipik miixtolifliys malik-
dirlor. NF1-in yayilma tezliyi 1:3000, NF2-nin iso —
1:40000 ohaliyadir [1, 3].

Fakomatozlar qrupundan olan NFI1-Rehlinhau-
zen xastoliyi multisistemdir. Osas slamatlori siidlii
gohva rongli miixtalif dl¢iilii dori lakaleri, dori va
dorialtt neyrofibromalar, sinir qisalariin sislori,
gérmo traktinin qliomalar1, bir sira siimiik anom-
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aliyalari, koqnitiv ¢atigmazliq va sinir sistemindan
konar olan toxumalarda sislorin omolo golmo risk
yiiksokliyidir. Buna goro xostaliyin erkon aragdiril-
masinin yiiksok mona kosb etmosi he¢ bir siibho
yaratmir vo Beynolxalq NF ilo olagali ekspertlor
komitasinin irali siirdliyli meyarlarina goro asagida
sadalanan qaydalara uygun, on az1 iki olamotin
olmast soraitinde NF1-Rehlinhauzen xastaliyi
diagnozu qoyula bilor. Meyarlar: Smm -don bdyiik
olan say1 5-don az olmayan yeniyetmo ddvriinden
ovval agkarlanan siidlii qohve lokolori vo homin
lokalorin say1 6-dan az olmayan, diametri 15 mm-ri
asan yeniyetmo dovriindo askarlanmasi; 2 vo ya
daha ¢ox miixtalif tipli vo ya 1 pleksiform neyrofi-
bromalarin agkarlanmasi; qoltuq altinda vo qasiq
nahiyyesindo yerloson ¢il tipli lokelorin arasdiril-
masl; pazabonzor siimilyiin qanadinin displaziyasi
vo ya borulu stimiiklorin kortikal qatinin anadan-
golmo nazilmesinin yalangi artroz ilo vo yaxud
onsuz agkarlanmasi; gérmo sinirinin qliomast;
giizeyli gisada 2 vo ya daha ¢ox Lis diiyiinlorinin
askarlanmasi; qohumlarda NF1 {izra birinci deracali
gohumlugun olmasi zamani. Xostoliyin on erkon
olamoti iri lokolordir. Xostolorin ¢oxunda onlar
anadangalma olur, 17%-da lyasinda, qalaninda iso
10 yasinda amalo golir. Cil tipli lokslor gec yaranir
-6yasdan baslayaraq. 42% pasientdo 10 yasina
godoar, 96% -ndo iso 20 yasinda olur. Solitar dori
neyrofibromasi da xostoliyin klinik slamati sayila
bilor. Bels ki, neyrofibroma agkarlandiqda, gohum-
larin miiayinayo calb edilmasi miitloqdir. Sislorin
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stiratli boylimasi vo agrilt olmas1 malignizasiyadan
siibholondirir. Oksoariyyot xastolordo neyrofibroma-
lar coxsaylidirlar [3, 4]. NF1 xostoliyinin klinik
variantlar1 asagidakilardir:

1. Neyrofibromalarin say istilinliiyli vo lokelorin
azsayl1 olmast;

2. Osason boyiik diametrli (>15 mm) lokslorin
vo darialtt yerlogon az sayli olan neyrofibro-
malarin olmasi;

3. Cil vo boyiik lokalorin neyrofibromasiz
olmasi;

4. Qarisiq tipli olmasi.

3-cili variant xosxassisali sayilir. 2-ci variantda
neyrofibromalar bodxassisoli ola bilir. Xostolorin
77%-da oftalmoloj1 alamot kimi neyrofibromadan
ovval omala golon Lis diiyiinlori askarlanir. 2,9%
pasientlordo gérmo sinirinin qliomasi, 26%-do
gormo itiliyinin enmosi, 8%-nds ¢opgozliik, 5,8% -
ds is9 ptoz izlonilir. Xostolorin 37%-do bas agrilari,
24%-da hipertenzion-hidrosefal sindrom, 3%-do
gicolma sindromu ola bilir. Egitmonin enmosi, di-
zartriya, poltoklik, tarazligin pozulmasi, oqli inki-
safdan geri qalma kimi hallar da istisna deyil. Sinir
sistemindoki zodolonmolor EEQ vo MRT -da 6z
oksini tapir. Xostolik zamani endokrin, boyrok,
tirok-qan-damar, mado bagirsag sistemi pozuntu-
larina da rast galmok miimkiindiir. Neyrofibromala-
rin bag beyindo yerlosmasi likvor axarina maniyo
toratdiyine gora xastonin hoyati iiciin tohliiks yara-
da bilir. Xostoliyin mialicesi, voziyyotdon asili
olaraq, hom corrahi, homi do konservativ tisullar ilo
aparilir [1, 5].

Mbaqgsad. NF — dan oziyyot ¢okon xastolorin
erkon klinik aragdirilmasi mogsodi ilo diagnostik
meyarlarin miisyyon edilmasi.

Tadgigatin metodikasi. Klinik miisahido apa-
rilib. Xasto P.G 1983-cii il tovalliidliidiir. 6 yagindan
xasta hesab olunur. 14.03.1993-cii il tarixindo NF 1,
divararasinin, dos qofosinin yuxari paravertebral
nahiyyesinin zadalonmasi ilo xastaliyin proqressiv-
logmasi gqeydo alinmisdir. 23.01.1997-ci ilds aparil-
mis patohistoloji milayine (Ne231) zamani
“Hiperemiya fonunda proliferativ tip angiofibroma”
askar edilmisdir. Angioz, hiperemiya vo eksudasiya
fonunda proliferativ tip angiofibroma (mezenximo-
ma) sahalorinin xromaffin paraganqliomaya (ney-
roepitelioma) banzer sahalorlo kombinasiyali der-
manin hor iki sis komponenti ilo bodlosmonin

miitloq slamati yox idi, ancaq proses siddatli prolif-
erativ xarakterli idi vo residiv ehtimali ¢ox yiiksok
idi. Infiltrativ artim vo bodlosmo ehtimal1 var idi.
3.06.2021-ci il tarixindo aparilan Servikal
Vertebra MRT miiayinosinds servikal degenerasiya,
osteoartroz, lordoz diizolmis saga dogru 1-ci doroco
rotasiyali skolioz geyde alinmigdir. C2-C3 disqin
sag paramedian — 3 mm, C5-C6 disqin sag parame-
dian — 5Smm anulyar disk yirtiqlari, 6n epidural
sahonin vo medulla spinalisin 6ndon basilmasi, sag
C3 va sagda ifadoli olmagqla bilateral C5 sinir kok-
lorinin sixilmas1 miisahide olunurdu, yuxari torakal
bolgolordo paravertebral bilateral nevral kanallar
soviyyasinds yerlosmis ¢oxsayli, an boyiiyii 42 sm
diametrinds olan salximgokilli téromoalor — ¢coxsayl
neyrofibromalar (NF1) qeyde alinmisdir. Olave
olaraq, goriintii sahasinds burun-udlaq nahiyyasinin
arxa divarmin selikli qisasinda 19-15 mm 6lg¢iilordo
Tornvald kistast geyds alinmisdir.
9.07.2021-ci il tarixinds Real Tibb Markozindo
milayino edilmisdir vo qarmin asagi yarisinda
agrilar, usaqliq yolundan qanli ifrazamn golmasi,
serviksin cinsiyyot yarigindan bayira ¢ixmasi,
imumi zoiflik, halsizliq askar edilmisdir. EKQ-da
sol moadaciyin hipertrofiyasi, rentgenoloji miay-
inado — agciyorlorde sagda paramediastinal sahado
bdyiiyii 7,58 mm olmaqla doqiq, hamar konturlara
malik homogen strukturlu, orta intensivlikli dairovi
kolgaliklorin izlonilmasi, USM-do miometri geyri
hamcins, endometrioz alamatlari ilo, 70,7-71,4 mm
0l¢iido usaqliq boynuna yaxin, 26,9 mm, 20,25 mm
Olgiido intramural subseroz miomalarin izlonilmasi
geyd olunmusdur. Xostoys “Usaqligin miomas1”
diagnozu qoyulmusdur vo total histerektomiya, sol
torafli salpinqoovarektomiya amaliyyat1 aparilmis-
dir. Voziyyat progressivlosmokdo davam edirdi.
06.07.2022-ci il tarixinds aparilmis bas beyinin
MRT-da hor iki serebral dorin a§ maddado periven-
trikulyar lokalizasiyali T2 hiperintens millimetrik
ocaqlar, spesifik olmamaqla birlikdo, bozilori
demiyelinizasiyanin olmasindan siibholondirirdi.
10.08.2022-ci il tarixinde aparilmis dos foqorals-
rinin MRT miiayinesinde fizioloj1 torakal kifozun
diizlogsmasi, aciqlig1 saga baxan torakal skoliozun
geyd edilmasi, Smorl diiyiinlerinin izlonmasi, yuxa-
r1 torakal intervertebral disklorin hiindiirliiyliniin
azalmasi, D8-D9 intervertebral diskdo dural kisoni
ventral sothdon qismon kompressiya edon 1,5 mm
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Olctlii sag parasentral protruziyanin agkar edilmasi,
paravertebral sahodos, mediastenumda, parakardial
sahodo vo {ist abdominal boslugda boyiiyii 100:65
sm Ol¢iilii olan lobulyar konturlu T2, T1 yiiksok
intensivlikli multikistik téromolor — neyrofibroma-
larin (NF1) askarlanmasi geydo alinmisdir.

22.08.2022-ci il tarixindo boyun sobasinin
foqoroarast disklorinin radikulopatiyasi, NF1, sol
yuxariotrafin monoparezi, periferik sinirlorin vo
vegetativ sinir sisteminin xosxassoli toromalori
agkar edilmisdir.

18.10.22-ci il oftalmoloqun miiayinasinds OD —

sado astigmatizm, OS — miirokkob miopik astigma-
tizm, ptoz diaqnozu toyin olunmusdur.

Sonra, 39 yasl gadin 2022-ci ilin oktiyabr ayin-
da otrafli miialico vo milyino moqgsadi ilo
Respublika Klinik Xastoxanasinin poliklinik sobos-
ino miraciyot etmisdir. Bas agrisi, boyun, dos
nahiyyasindo, sol qolda agrilardan, sol yuxari otraf-
da zoiflikdon, miivazinotini saxlaya bilmomasindon,
yerisin pozulmasindan, sidiyini saxlaya bilmomo-
sindon, yuxu pozgunlugundan, asabilikdon, tongs-

nofaslikdon sikayot edirdi. Bir neco dofo polik-
linikada vo Respublika Neyrocorrahiyyo Xostoxa-
nasinda miiayino olunduguna baxmayaraq, voziy-
yotindo proqressivlosmo davam edirdi.

Demasino gors atasinda vo qizinda oxsar xastolik
var. Fiziki olaraq normal badon qurulusuna sahib idi.
Dori oOrtiiyii vo selikli qisalar1 normal rongdo idi.
Oziinds infeksion, dori-zohravi xesteliklorinin olma-
smi inkar edirdi. Boyun sobasinin foqoroarasi diskls-
rinin  zodolonmasi, onurganin osteoxondrozundan
basqa 0ziindo digor somatik xastoliklori inkar edirdi.

Baboklar baraber 6l¢iids idi (D=S), fotoreaksiya
saxlanilmisdir, soltorofli yarimptoz qeyd edilirdi
(Sok.), gbz almalarinin harokati mohdud idi, burun-
dodaq biikiisti simmetrik idi, dil orta xott tizorindo
idi, sol yuxari1 otrafda siist parez qeyd olunurdu,
votor vo stimiikiistii reflekslor qeyri-borabor idi —
D<S, biitiin onurgaboyu vo paravertebral noqtalor
agril idi, ¢anaq funksiyalarinin longima tipli pozul-
mast geyd olunurdu, Romberq voziyyotindo
dayanigsiz idi, burun-barmaq smagini intensiya ilo
icra edirdi.

Sak. Neyrofibromatoz diaqnozlu xastads soltarafli yarimptoz.

Miizakira. Pasientdo NF-un klinik tozahiirlarinin
xuisusiyyatlori erkon debiit etmosi, dori slamaotlori
vo multifokal lokalizasiyali neyrofibromalarin
movcudlugu, koordinasiyanin pozulmasi, sol torafli
Bernar-Horner sindromunun vo bazu koalofinin
zodolonmo olamotlorinin — sol torofli siist iflicin,

askarlanmasi, bas agrilarinin vo emosional gorgin-
liyin olmasi, yaxin qohum (atasinda) vo digor ailo
tizvunds (qizinda) oxsar simptomlarin olmasi,
xostoliyin sinir sistemi ilo yanas1 ki¢ik ¢anaq
tizvlorinde — yumurtaliqlarda kistalar, usaqliqda
miomalar, borusunda iso paraneoplastik yen-
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itéromolor ilo agirlagsmasi, o ciimlodon sidik ifrazin-
da longimonin yaranmasi, onurga siitununda
disklorin deformasiyaya ugramasi kimi olamatlor ilo
toskil olunmusdur. Coxsayli corrahi omoliyyatlarin
aparilmast vo uzunmiiddotli konservativ miialiconin
gabul edilmasine baxmayaraq, xastonin voziyyatin-
do simptomlarin proqressivlosmosi davam edirdi.
Odabiyyatda qeyd edilir ki, yetgin yaslt pasientlor-
do simptomlarin proqressivlesmasi yeni neyrofibro-
malarin amolo golmasi ilo slagalidir [6-9]. Pasienta
genetik miiayinonin aparilmamasi diaqnozda siibho
yaratmir, ¢iinki yaxin vo uzaq xaricdo NF1
xostaliyinin diagnozu 1987-ci ildo ABS-mm Milli
Sohiyys Institutu torafindon hazirlanmis klinik
meyarlarina asason qoyulur [10]. Homin sonadin 1,
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PE3IOME
HEWMPO®UBPOMATO3 1 TUMA. KIMHUYECKHUUN CJIYUYAU
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AKTyanbHOCTb 3aTPOHYTOH B CTaThe TEMBI CBs3aHa C HEAOCTAaTOYHOW HHPOPMUPOBAHHOCTHIO Bpayei 00 3Toil HO30-
norun. Ilo 3T0i mpuYrHEe, HECBOEBPEMEHHAs U HENpPaBUIIbHAs MOCTAHOBKA JMAarHo3a MOXET NMPHUBECTH K Hempa-
BUJIbHOMY JIEYEHHIO, CHM)KEHHUIO KaueCTBa )KU3HM MAIlMEeHTa U aXxe K cMepTH. J[MarHo3 uccieayemMoro Hamu naiu-
€HTa OBbLI YCTaHOBJICH COTIACHO KIMHUYECKUM KPUTEPHUSIM, pa3padoTaHHbIM HannoHaabHBIM HHCTUTYTOM 3/1paBo-
oxpanenus CIIIA. Kpaiine BaxkHO, 4TOOBI O TakoM 3a00ieBaHNH, Kak Helipopubpomaros (HD), umenu npeacrasie-
HHUE METUIMHCKUE PaOOTHUKH Pa3HOTO Mpodust (HEBPOJIOT, TPAaBMATOJIOT, O()TaNbEMOJIOT, XUPYPT, IeAUaTp, THHEKO-
Jor ¥ Ap.). JaHHbIe KIMHUYECKHE KPUTEPUH SBISIOTCS HaASKHBIMHU IJIs1 JUATHOCTHKH, B CIIydasX HEBO3MOXKHOTO
TEHETHYECKOTO 00CIeIOBaHHS.

KnroueBsie cioBa: HelipopuOpoMaro3, THarHoCTHKA, KITMHUYECKHE KPUTEPHU.

SUMMARY
NEUROFIBROMATOSIS TYPE 1. CLINICAL CASE
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'Azerbaijan State Advanced Training Institute for Doctors named after A. Aliyev,
Department of Neurology and Clinical Neurophysiology, Baku, Azerbaijan;
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The relevance of the topic covered in the article is related to the fact that doctors have little knowledge about this
nosology. For this reason, a timely and incorrect diagnosis can result in wrong treatment, reduce the patient's qual-
ity of life and even lead to death. The diagnosis of the patient we investigated was determined according to the clin-
ical criteria developed by the National Institute of Health of the United States. If genetic examination is not per-
formed, the established diagnosis can be considered justified. It is imperative that several medical professionals
(neurologist, traumatologist, ophthalmologist, surgeon, pediatrician, gynecologist, etc.) are aware of a disease like
neurofibromatosis (NF). Basing on the clinical criteria developed by the US National Institutes of Health provides
favorable conditions for diagnosing patients.

Keywords: neurofibromatosis, diagnosis, clinical criteria.
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