
G iriş. Neyrofibromatoz (NF) – sinir sistem­
inin dəri örtüyü və başqa üzvlərdə anom­
aliyalar ilə təzahür edən, orqanizmdə

törəmələrin ingişafına təkan verən irsi, sistem
xəstəliyidir. Adı gedən fakomatoz növünün 8 tipinin
araşdırıldığına baxmayaraq, NF tip 2­dən başqa
hamısı əksər alimlər tərəfindən NF tip 1­in abortiv
formaları kimi təqdim olunur [1, 2].

Beləliklə, NF1 və NF2 heç bir irq və ya hender
xüsusiyyəti olmayan autosom­dominant ötürü cü lü ­
yə malik olan genetik xəstəliklərdir. Onların lokus­
ları 17q11.2 və 22q12.2 xromosomlarında yerləşir.
Burada yerləşən genlər hüceyrə artımının dinamik
nəzarətini təmin edən şişlərin ingişafına qarşı
supressorların (neyrofibromin və merlin) sintezini
kodlaşdırır. Zülallar əsasən neyroektodermal mən ­
şəy li hüceyrələrin artmasını hədəfə alır. Adı çəkilən
xromosomlarda gen zəzası baş verdikdə dinamik
tarazlıq hüceyrələrin artımına istiqamətlənir və
bununla da xoşxassəli şişlərin ingişafına təməl qoy­
muş olur. Bu xəstəliklər zamanı spontan muta si ya ­
lar yüksək tezlikdə təsadüf etdiyinə görə klinik və ­
ziy yətlərin 50% – sporadikdir. Patologiyalar 100%
nüfuz etməyə və geniş fenotipik müxtəlifliyə ma lik ­
dirlər. NF1­in yayılma tezliyi 1:3000, NF2­nin isə –
1:40000 əhaliyədir [1, 3].

Fakomatozlar qrupundan olan NF1­Rehlin hau ­
zen xəstəliyi multisistemdir. Əsas əlamətləri südlü
qəhvə rəngli müxtəlif ölçülü dəri ləkələri, dəri və
dərialtı neyrofibromalar, sinir qişalarının şişləri,
görmə traktının qliomaları, bir sıra sümük anom­

aliyaları, koqnitiv çatışmazlıq və sinir sistemindən
kənar olan toxumalarda şişlərin əmələ gəlmə risk
yüksəkliyidir. Buna görə xəstəliyin erkən araşdırıl­
masının yüksək məna kəsb etməsi heç bir şübhə
yaratmır və Beynəlxalq NF ilə əlaqəli ekspertlər
komitəsinin irəli sürdüyü meyarlarına görə aşağıda
sadalanan qaydalara uyğun, ən azı iki əlamətin
olması şəraitində NF1­Rehlinhauzen xəstəliyi
diaqnozu qoyula bilər. Meyarlar: 5mm ­dən böyük
olan sayı 5­dən az olmayan yeniyetmə dövründən
əvvəl aşkarlanan südlü qəhvə ləkələri və həmin
ləkələrin sayı 6­dan az olmayan, diametri 15 mm­ri
aşan yeniyetmə dövründə aşkarlanması; 2 və ya
daha çox müxtəlif tipli və ya 1 pleksiform neyrofi­
bromaların aşkarlanması; qoltuq altında və qasıq
nahiyyəsində yerləşən çil tipli ləkələrin araşdırıl­
ması; pazabənzər sümüyün qanadının displaziyası
və ya borulu sümüklərin kortikal qatının anadan­
gəlmə nazilməsinin yalançı artroz ilə və yaxud
onsuz aşkarlanması; görmə sinirinin qlioması;
güzeyli qişada 2 və ya daha çox Liş düyünlərinin
aşkarlanması; qohumlarda NF1 üzrə birinci dərəcəli
qohumluğun olması zamanı. Xəstəliyin ən erkən
əlaməti iri ləkələrdir. Xəstələrin çoxunda onlar
anadangəlmə olur, 17%­də 1yaşında, qalanında isə
10 yaşında əmələ gəlir. Çil tipli ləkələr gec yaranır
­6yaşdan başlayaraq. 42% pasientdə 10 yaşına
qədər, 96% ­ndə isə 20 yaşında olur. Solitar dəri
neyrofibroması da xəstəliyin klinik əlaməti sayıla
bilər. Belə ki, neyrofibroma aşkarlandıqda, qohum­
ların müayinəyə cəlb edilməsi mütləqdir. Şişlərin
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sürətli böyüməsi və ağrılı olması maliqnizasiyadan
şübhələndirir. Əksəriyyət xəstələrdə neyrofibroma­
lar çoxsaylıdırlar [3, 4]. NF1 xəstəliyinin klinik
variantları aşağıdakılardır:

1. Neyrofibromaların say üstünlüyü və ləkələrin
azsaylı olması;

2. Əsasən böyük diametrli (>15 mm) ləkələrin
və dərialtı yerləşən az saylı olan neyrofibro­
maların olması;

3. Çil və böyük ləkələrin neyrofibromasız
olması;

4. Qarışıq tipli olması.
3­cü variant xoşxassisəli sayılır. 2­ci variantda

neyrofibromalar bədxassisəli ola bilir. Xəstələrin
77%­də oftalmolojı əlamət kimi neyrofibromadan
əvvəl əmələ gələn Liş düyünləri aşkarlanır. 2,9%
pasientlərdə görmə sinirinin qlioması, 26%­də
görmə itiliyinin enməsi, 8%­ndə çəpgözlük, 5,8% ­
də isə ptoz izlənilir. Xəstələrin 37%­də baş ağrıları,
24%­də hipertenzion­hidrosefal sindrom, 3%­də
qıcolma sindromu ola bilir. Eşitmənin enməsi, di ­
zartriya, pəltəklik, tarazlığın pozulması, əqli inki ­
şaf dan geri qalma kimi hallar da istisna deyil. Sinir
sistemindəki zədələnmələr EEQ və MRT ­da öz
əksini tapır. Xəstəlik zamanı endokrin, böyrək,
ürək­qan­damar, mədə bağırsağ sistemi pozuntu­
larına da rast gəlmək mümkündür. Ney rofibro ma la ­
rın baş beyində yerləşməsi likvor axarına maniyə
törətdiyinə görə xəstənin həyatı üçün təhlükə yara­
da bilir. Xəstəliyin müalicəsi, vəziyyətdən asılı
olaraq, həm cərrahi, həmi də konservativ üsullar ilə
aparılır [1, 5].

Məqsəd. NF – dan əziyyət çəkən xəstələrin
erkən klinik araşdırılması məqsədi ilə diaqnostik
meyarların müəyyən edilməsi.

Tədqiqatın metodikası. Klinik müşahidə apa ­
rılıb. Xəstə P.G 1983­cü il təvəllüdlüdür. 6 yaşın dan
xəstə hesab olunur. 14.03.1993­cü il tarixində NF 1,
divararasının, döş qəfəsinin yuxarı paravertebral
nahiyyəsinin zədələnməsi ilə xəstəliyin proqressiv ­
ləş məsi qeydə alınmışdır. 23.01.1997­ci ildə apa rıl ­
mış patohistolojı müayinə (№231) zamanı
“Hiperemiya fonunda proliferativ tip angiofibroma”
aşkar edilmişdir. Angioz, hiperemiya və eksudasiya
fonunda proliferativ tip angiofibroma (mezenximo­
ma) sahələrinin xromaffin paraqanqliomaya (ney­
roepitelioma) bənzər sahələrlə kombinasiyalı der­
manın hər iki şiş komponenti ilə bədləşmənin

mütləq əlaməti yox idi, ancaq proses şiddətli prolif­
erativ xarakterli idi və residiv ehtimalı çox yüksək
idi. İnfiltrativ artım və bədləşmə ehtimalı var idi. 

3.06.2021­ci il tarixində aparılan Servikal
Vertebra MRT müayinəsində servikal degenerasiya,
osteoartroz, lordoz düzəlmiş saga doğru 1­ci dərəcə
rotasiyalı skolioz qeydə alınmışdır. C2­C3 disqin
sağ paramedian – 3 mm, C5­C6 disqin sağ parame­
dian – 5mm anulyar disk yırtıqları, ön epidural
sahənin və medulla spinalisin öndən basılması, sağ
C3 və sağda ifadəli olmaqla bilateral C5 sinir kök­
lərinin sıxılması müşahidə olunurdu, yuxarı torakal
bölgələrdə paravertebral bilateral nevral kanallar
səviyyəsində yerləşmiş çoxsaylı, ən böyüyü 42 sm
diametrində olan salxımşəkilli törəmələr – çoxsaylı
neyrofibromalar (NF1) qeydə alınmışdır. Əlavə
olaraq, görüntü sahəsində burun­udlaq nahiyyəsinin
arxa divarının selikli qişasında 19­15 mm ölçülərdə
Tornvald kistası qeydə alınmışdır.

9.07.2021­ci il tarixində Real Tibb Mərkəzində
müayinə edilmişdir və qarının aşağı yarısında
ağrılar, uşaqlıq yolundan qanlı ifrazaın gəlməsi,
serviksin cinsiyyət yarığından bayıra çıxması,
ümumi zəiflik, halsızlıq aşkar edilmişdir. EKQ­da
sol mədəciyin hipertrofiyası, rentgenolojı müay­
inədə – ağciyərlərdə sağda paramediastinal sahədə
böyüyü 7,58 mm olmaqla dəqiq, hamar konturlara
malik homogen strukturlu, orta intensivlikli dairəvi
kölgəliklərin izlənilməsi, USM­də miometri qeyri
həmcins, endometrioz əlamətləri ilə, 70,7­71,4 mm
ölçüdə uşaqlıq boynuna yaxın, 26,9 mm, 20,25 mm
ölçüdə intramural subseroz miomaların izlənilməsi
qeyd olunmuşdur. Xəstəyə “Uşaqlığın mioması”
diaqnozu qoyulmuşdur və total histerektomiya, sol
tərəfli salpinqoovarektomiya əməliyyatı aparılmış ­
dır. Vəziyyət proqressivləşməkdə davam edirdi.

06.07.2022­ci il tarixində aparılmış baş beyinin
MRT­da hər iki serebral dərin ağ maddədə periven­
trikulyar lokalizasiyalı T2 hiperintens millimetrik
ocaqlar, spesifik olmamaqla birlikdə, bəziləri
demiyelinizasiyanın olmasından şübhələndirirdi.

10.08.2022­ci il tarixində aparılmış döş fəqə rələ ­
rinin MRT müayinəsində fiziolojı torakal kifozun
düzləşməsi, açıqliğı saga baxan torakal skoliozun
qeyd edilməsi, Şmorl düyünlərinin izlənməsi, yuxa ­
rı torakal intervertebral disklərin hündürlüyünün
azalması, D8­D9 intervertebral diskdə dural kisəni
ventral səthdən qismən kompressiya edən 1,5 mm
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ölçülü sağ parasentral protruziyanın aşkar edilməsi,
paravertebral sahədə, mediastenumda, parakardial
sahədə və üst abdominal boşluqda böyüyü 100:65
sm ölçülü olan lobulyar konturlu T2, T1 yüksək
intensivlikli multikistik törəmələr – neyrofibroma­
ların (NF1) aşkarlanması qeydə alınmışdır. 

22.08.2022­ci il tarixində boyun şöbəsinin
fəqərəarası disklərinin radikulopatiyası, NF1, sol
yuxarıətrafın monoparezi, periferik sinirlərin və
vegetativ sinir sisteminin xoşxassəli törəmələri
aşkar edilmişdir.

18.10.22­ci il oftalmoloqun müayinəsində OD –
sadə astiqmatizm, OS – mürəkkəb miopik astiqma­
tizm, ptoz diaqnozu təyin olunmuşdur. 

Sonra, 39 yaşlı qadın 2022­ci ilin oktiyabr ayın­
da ətraflı müalicə və müyinə məqsədi ilə
Respublika Klinik Xəstəxanasının poliklinik şöbəs­
inə müraciyət etmişdir. Baş ağrısı, boyun, döş
nahiyyəsində, sol qolda ağrılardan, sol yuxarı ətraf­
da zəiflikdən, müvazinətini saxlaya bilməməsindən,
yerişin pozulmasından, sidiyini saxlaya bilməmə ­
sindən, yuxu pozğunluğundan, əsəbilikdən, təngə ­

nə fəslikdən şikayət edirdi. Bir neçə dəfə polik­
linikada və Respublika Neyrocərrahiyyə Xəstəxa ­
na sında müayinə olunduğuna baxmayaraq, vəziy ­
yətində proqressivləşmə davam edirdi. 

Deməsinə görə atasında və qızında oxşar xəstəlik
var. Fiziki olaraq normal bədən quruluşuna sahib idi.
Dəri örtüyü və selikli qişaları normal rəngdə idi.
Özün də infeksion, dəri­zöhrəvi xəstəliklərinin olma ­
sı nı inkar edirdi. Boyun şöbəsinin fəqərəarası disk lə ­
rinin zədələnməsi, onurğanın osteoxondrozundan
başqa özündə digər somatik xəstəlikləri inkar edirdi. 

Bəbəklər bərabər ölçüdə idi (D=S), fotoreaksiya
saxlanılmışdır, soltərəfli yarımptoz qeyd edilirdi
(Şək.), göz almalarınin hərəkəti məhdud idi, burun­
dodaq büküşü simmetrik idi, dil orta xətt üzərində
idi, sol yuxarı ətrafda süst parez qeyd olunurdu,
vətər və sümüküstü reflekslər qeyri­bərabər idi –
D<S, bütün onurğaboyu və paravertebral nöqtələr
ağrılı idi, çanaq funksiyalarının ləngimə tipli pozul­
ması qeyd olunurdu, Romberq vəziyyətində
dayanıqsız idi, burun­barmaq sınağını intensiya ilə
icra edirdi.

Müzakirə. Pasientdə NF­un klinik təzahürlərinin
xüsusiyyətləri erkən debüt etməsi, dəri əlamətləri
və multifokal lokalizasiyalı neyrofibromaların
mövcudluğu, koordinasiyanın pozulması, sol tərəfli
Bernar­Horner sindromunun və bazu kələfinin
zədələnmə əlamətlərinin – sol tərəfli süst iflicin,

aşkarlanması, baş ağrılarının və emosional gərgin­
liyin olması, yaxın qohum (atasında) və digər ailə
üzvundə (qızında) oxşar simptomların olması,
xəstəliyin sinir sistemi ilə yanaşı kiçik çanaq
üzvlərində – yumurtalıqlarda kistalar, uşaqlıqda
miomalar, borusunda isə paraneoplastik yen­
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itörəmələr ilə ağırlaşması, o cümlədən sidik ifrazın­
da ləngimənin yaranması, onurğa sütununda
disklərin deformasiyaya uğraması kimi əlamətlər ilə
təşkil olunmuşdur. Çoxsaylı cərrahi əməliyyatların
aparılması və uzunmüddətli konservativ müalicənin
qəbul edilməsinə baxmayaraq, xəstənin vəziyyə tin ­
də simptomların proqressivləşməsi davam edirdi.
Ədəbiyyatda qeyd edilir ki, yetgin yaşlı pasient lər ­
də simptomların proqressivləşməsi yeni neyrofibro­
maların əmələ gəlməsi ilə əlaqəlidir [6­9]. Pasientə
genetik müayinənin aparılmaması diaqnozda şübhə
yaratmır, çünki yaxın və uzaq xaricdə NF1
xəstəliyinin diaqnozu 1987­ci ildə ABŞ­ın Milli
Səhiyyə İnstitutu tərəfindən hazırlanmış klinik
meyarlarına əsasən qoyulur [10]. Həmin sənədin 1,

2, 6, 7 bəndlərindəki simptomların xəstədə aşkar­
lanması diaqnozun düzgün qoyulmasına dair
zaminlik yaradır. Xəstəliyin multisistem qaydada
təzahür etməsinə görə pasient müxtəlif tibbi
mütəxəssislərin konsultasiyasına ehtiyaclı olur [11].
Neyrofibromaların lokalizasiyasına baxmadan
xəstənin cərrahi əməliyyata cəlb edilməsi neyron­
ların geridönməyən zədələnməsi ilə nəticələndiyinə
görə məsləhətli addım hesab edilmir [12].

Yekun. 1). Araşdırdığımız klinik halı nəzərə
aldıqda, NF kimi xəstəlik haqqında bir neçə tibbi
mütəxəssisin məlumatlı olması mütləq şərtdir. 2).
ABŞ ­nın Milli Səhiyyə İnstitutu tərəfindən hazır­
lanmış klinik meyarlarına əsaslanmaq xəstələrə
diaqnozun qoyulmasında əlverişli şərait yaradır.
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РЕЗЮМЕ

НЕЙРОФИБРОМАТОЗ 1 ТИПА. КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ

1Ширалиева Р.К., 2Маммедбейли А.К., 1Асадова У.А.
1Азербайджанский Государственный Институт Усовершенствования Врачей им. А.Алиева,

кафедра неврологии и клинической нейрофизиологии Баку, Азербайджан;
2Азербайджанский Медицинский Университет, кафедра неврологии, Баку, Азербайджан

Актуальность затронутой в статье темы связана с недостаточной информированностью врачей об этой нозо­
логии. По этой причине, несвоевременная и неправильная постановка диагноза может привести к непра­
вильному лечению, снижению качества жизни пациента и даже к смерти. Диагноз исследуемого нами паци­
ента был установлен согласно клиническим критериям, разработанным Национальным институтом здраво­
охранения США. Крайне важно, чтобы о таком заболевании, как нейрофиброматоз (НФ), имели представле­
ние медицинские работники разного профиля (невролог, травматолог, офтальмолог, хирург, педиатр, гинеко­
лог и др.). Данные клинические критерии являются надежными для диагностики, в случаях невозможного
генетического обследования.
Ключевые слова: нейрофиброматоз, диагностика, клинические критерии.

SUMMARY

NEUROFIBROMATOSIS TYPE 1. CLINICAL CASE

1Shiraliyeva R.K., 2Mammadbayli A.K., 1Asadova U.A.
1Azerbaijan State Advanced Training Institute for Doctors named after A. Aliyev,

Department of Neurology and Clinical Neurophysiology, Baku, Azerbaijan;
2Azerbaijan Medical University, Department of Neurology, Baku, Azerbaijan

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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