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Norofibromatozis Tip 1 Tanili Cocuklarda Annelerin
Degerlendirmesine Gore Yagam Kalitesi
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OZET

Amag: Bu calismada, Nérofibromatizis tipl (NF1) tanisi olan ¢ocuk-
larda saglikla ilgili yasam kalitesinin él¢iilmesi ve NF1 hastaligina ézgii
bulgu ve komplikasyonlar basta olmak iizere yasam kalitesi tizerine etki
eden fakedrlerin aragtirilmast amaglanmigtir.

Yontem: Cocuk néroloji polikliniginde Ocak 2001-Ocak 2011 tarihle-
ri arasinda takip edilen 3-18 yas arast toplam 60 NF1 tanisi almig hasta
calismaya alind1. Hasta grubu ile yas, anne egitimi eglesen, kronik has-
talig1 olmayan 96 ¢ocuk kontrol grubu olarak secildi. Hasta ve kontrol
grubundaki ¢ocuklarin anneleri Cocuklar igin Yasam Kalitesi Olgegi-
Ebeveyn Formu doldurduktan sonra, her iki gruba ait yasam kalitesi 61-
cegi puan ortalamalari istatistiksel olarak kargilastirildi. Ayrica, sosyode-
mografik ozellikler ve NF1 hastaligina 6zgii bulgu ve komplikasyonla-
rin (cilt bulgulari, nérofibrom, Lisch nodiilii, hipertansiyon ve/veya kal-
be ait bozukluk, boy kisalig1, makrosefali, ortopedik sorunlar, kraniyal
manyetik rezonans goriintilemede hiperdens lezyon, epileptik nébet,
psikiyatrik hastalik, biligsel gelisim veya zeké geriligi) yasam kalitesine
etkisi istatistiksel olarak arastirild.

Bulgular: NF1 hastalarinda yagsam kalitesi tiim islevsellik alanlarinda
kontrol grubuna gére disiik bulunmugtur (p=0,0001). Bu hastalarda
yasin ve NF1 hastaligina ézgii bulgu ve komplikasyonlarin sayisinin art-
mast ile yasam kalitesi azalmaktaydi (p=0,013). Boyun kisa olmasinin,
nérofibrom ve/veya pleksiform nérofibrom, kemik lezyonu ve psikiyat-
rik bozukluk varliginin yasam kalitesini azaltan NF1 hastaligina 6zgii
bulgu ve komplikasyonlar oldugu saptand.

Sonug: NF 1 hastaligi yasam kalitesini olumsuz ydnde etkilemekeedir.
Bu hastalarin izleminde multidisipiliner yaklasim &zellikle psikiyatrik
degerlendirme hastalara daha iyi tedavi segenekleri sunmak agisindan
gerekli gdriinmektedir.

Anahtar Sézciikler: Nérofibromatozis tip 1, yasam kalitesi, cocuklar

SUMMARY
Quality of Life in Children with Neurofibromatosis Type 1, Based
on Their Mothers’ Reports

Objective: The aim of this study was to investigate health-related
quality of life (HRQoL) in children with neurofibromatosis type 1
(NF1) and to determine the factors affecting HRQoL in these children,
with particular emphasis on NF1-specific findings and complications.

Materials and Methods: The patient group included 60 NF1 patients
aged 3-18 years that were evaluated at our pediatric neurology outpatient
clinic between January 2001 and January 2011. The control group
included 96 age-matched patients without chronic disease and whose
mothers had similar levels of education as the mothers of those in the
patient group. All the mothers completed the Pediatric Quality of Life
Inventory PedsQoL-Parent Form and the PedsQoL scores in the 2 groups
were statistically compared. In addition, the effects of sociodemographic
variables, as well as NF1-specific findings and complications (skin
findings, neurofibromas, Lisch nodules, arterial hypertension and/or
cardiac pathology, short stature, macrocephaly, orthopedic problems,
hyperintense lesions on cranial MRI, epileptic seizures, psychiatric
disease, and cognitive involvement) were statistically analyzed.

Results: All PedsQoL domain scores were lower in the patient group
than in the control group (P = 0.0001). HRQoL decreased, and the
number of NF1-specific findings and complications increased as age
increased in the patient group (P = 0.013). Short stature, neurofibromas
and/or plexiform neurofibromas, bone lesions, and psychiatric problems
were factors specifically related to low-level HRQoL in the NF1 patients.

Conclusion: NF1 negatively affected HRQoL in the patient group. We
think that multidisciplinary evaluation and, in particular, psychiatric
management of NF1 patients are necessary to improve patient HRQoL.
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GiRis
Norofibromatozis tip 1 (NF1), 3000-4000'de bir siklikta go-
rildigii bildirilen, en stk otozomal dominant gegisli, no-
rokiitandz, genetik bir hastaliktr (Lammert ve ark. 2005,
Poyhonen 2000, Gutmann ve ark. 1997). Ancak olgularin
yaklasik % 50’sinin spontan mutasyon sonucu gelistigi bil-
dirilmekeedir (North 1993). NF1 hastaliginda bulgular on-
goriilemez, iletleyici ve ¢ok degiskendir. Hatta ayni aile i¢in-
de bile ¢cok farklilik gériilebilmektedir. NF1 deri, periferal ve
santral sinir sistemi yaninda kemik, endokrin, gastrointes-
tinal, kardiovaskiiler gibi birgok sistemleri de etkileyebilen
bir hastaliktir. Tani Tablo 1’de gsterilen Uluslararast Saglik
Enstitiisit'niin tan1 ol¢iitlerinden en az iki tanesinin varligin-
da konur (NF Norofibromatozis Konferanst 1988). Erken
donemlerden itibaren NF1 hastalarinin T2 agirlikli kraniyal
manyetik rezonans goriintiilemelerinde (kMRG) artmis fo-
kal sinyal yogunluklar1 gosterilmekeedir (Aoki ve ark. 1989).
Bu sinirlart belirgin hiperdens lezyonlarin hamartom oldugu
kabul edilir. NF1 hastalarinda en stk goriilen klinik bulgu-
lar, cilete siidlii kahverengi (cafe-au-lait) lekeler, deri nérofib-
romlari, deri kivrim yerlerinde cillenme ve gozde Lisch no-
dilleridir (iris hamartomu). Cocukluk ¢aginda estetik sorun-
larin yani sira pleksiform nérofibromlara bagli deformiteler
(Packer ve Rosser 2002), santral sinir sistemi timérleri (optik
gliom) (Gutmann ve ark. 2002), maligniteler (malign perife-
rik sinir kilifi tiimori, jiivenil myelomonositer 16semi, rab-
domyosarkom) (Matsui ve ark. 1993), endokrin bozukluk-
lar (erken puberte ve biiyiime hormonu eksikligi) (Virdis ve
ark. 2003) ve ortopedik sorunlar (skolyoz, iskelet displazile-
ri) daha ciddi bulgular olarak goriilebilmektedir. NF1 has-
taliginimn en sik komplikasyonu davranis sorunlari ve biligsel
bozukluklardir. Zeka geriligi, dil sorunlari, grenme gigliigi,
dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB), otizm,
depresyon, anksiyete gibi psikiyatrik bozukluklar bu hastalik-
ta sik kargilagilan problemler olarak bildirilmektedir (Cnossen
ve ark. 1998). Ayrica zayif sosyal beceriler nedeniyle arkadas
iligkisi sorunlari yasanabilir (Barton ve North 2004, Johnson
ve ark. 1999). Tanimlanan gesitli fiziksel, bilissel ve sosyal
komplikasyonlarin, NF1 hastalarinda takip ve tedaviyi yon-
lendirirken yasam kalitesinde yaratug: etkileri de gbz 6niine
alinmalidir.

Yagam kalitesi kisinin kendi durumunu kiileiir ve degerler sis-
temi icinde algilayis bicimi olarak tanimlanmisur (Spilker
1996). Yazinda 20. yiizyilin son yarisindan itibaren saglik-
la ilgili verilerin, klinik ¢alismalarin ve yeni tedavi sonuglari-
nin degerlendirilmesinde saglikla ilgili yasam kalitesi (SIYK)
kavraminin 6nem kazandigi goriilmekeedir (Eiser ve Morse
2001). Giiniimiizde STYK 6lgekleri hastaliklarin birey {izerin-
deki etkilerini anlamada siklikla kullanilmaktadir (Varni ve
ark. 2005, Fidaner ve ark. 1999). Cocuk ve ergenlerde kulla-
nilan yasam kalitesi ol¢ekleri genel olarak degerlendirildigin-
de belirli bir hastalik icin gelistirilmis olanlar ve genel iyilik
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halini 6lgenler olarak iki farkli grupta toplandiklart goriil-
mektedir (Eiser ve Morse 2001). Yazin incelendiginde NF1
hastalig1 icin gelistirilmis bir yasam kalitesi 6l¢egine rastlan-
mamugtr. Ancak genel iyilik halini 6l¢en ve/veya dermatolo-
jik hastaliklar icin gelistirilmis Slgeklerle yapilan calismalar-
da, erigkin NF1 hastalarinin yagam kalitesinin saglikli bireyle-
re gore diisiik oldugu bildirilmektedir (Langenbrunch ve ark.
2011, Kodra ve ark. 2009, Page ve ark. 2006, Wolkenstein
ve ark. 2001). Cocuk ve ergen grup i¢in daha kisicli sayida
ve daha az kapsamli ¢aligma bulunmaktadir. Bu caligmalar-
da, davranis problemi, pleksiform nérofibrom, ortopedik so-
run, égrenme glicliigii ve psikolojik sorun varligr gibi fak-
torlerin NF1 tanili ¢ocuklarin ve addlesanlarin yasam kali-
tesine etkilerinin tarugildigy gériilmektedir (Krab ve ark.
2009, Wolkenstein ve ark. 2009, Oostenbrick ve ark. 2007,
Graf ve ark. 2000).

Bu calismada Cocuklar Igin Yasam Kalitesi Olgegi-Ebeveyn
Formu (CIYKO-EF) kullanarak, NF1 tanili Tiirk cocuklarin-
da SIYK’nin &lgiilmesi, NF1’e ozgii bulgu ve komplikasyon-
lar bagta olmak {izere yasam kalitesi {izerine etki eden faktor-
lerin aragtirilmast amaglanmugtir.

YONTEM
Orneklem ve tanilama
Hasta ve kontrol olmak tizere iki ¢alisma grubu olusturuldu.

1. Hasta Grubu: Istanbul Medeniyet Universitesi Goztepe
Egitim ve Arasurma Hastanesi Cocuk Noéroloji Boliimi'nde
Ocak 2001-Ocak 2011 tarihleri arasinda Tablo 1de veri-
len tani 8lgiitlerine gore NF1 tanist alan 112 hastanin dos-
ya kayitlari incelenerek; tetkikleri ve poliklinik izlemi tam
olan hastalarin 79’u secildikten sonra hasta aileleri telefon
ile arand1. Ulagilabilen hastalardan calismaya katilmay: kabul
eden 3-18 yas arast 65 hasta ve annesi cocuk psikiyatrisi uz-
mant tarafindan 6n goriismeye alindi. Bu goriismede ¢ocuk-
larin annelerine ¢aligma hakkinda bilgi verildi, dl¢eklerin na-
sil doldurulacag: anlauldi ve gocuklarin psikometrik testleri
istendi. Caligmay1 ve formun nasil doldurulacagini anlama-
yan 3 annenin ¢ocugu ve psikometrik degerlendirmeyi yap-
tirmayan 2 cocuk calisma digt birakildi. Hasta secim 6lgiitle-
rine uygun bulunan 60 ¢ocuk ¢alismaya kabul edildi ve an-
nelerinden yazili onam alindi. Okur-yazar olmayan annele-
rin formlarinin okuma ve yanitlama iglemi bir yakinin yar-
dimi ile yapildi. Hastalar cocuk néroloji uzmani tarafindan
tekrar muayene edildi, boy, kilo, bas gevresi, arteriyel tansi-
yon dlgiimleri yapildi. Olgiim sonuglart saglikli ¢ocuk yiiz-
de egrilerine gore degerlendirilerek; boyu 3. ylizde alunda ka-
lan ¢ocuklarda boy kisaligt, arteriyel tansiyonu 97. yiizde ize-
rinde olan ¢ocuklarda hipertansiyon ve bas cevresi +2 stan-
dart sapma tistiinde olan ¢ocuklara makrosefali tanist kondu.
Hasta dosyalarindan izlem protokoliimiize gore dermatoloji,
gdz, ortopedi, pediatrik onkoloji, pediatrik endokrinoloji ve



TABLO 1. Nérofibromatozis Tip 1 Tani Olgiitleri.

--- Alu veya daha fazla siitlii kahve rengi (cafe-au-lait) leke (¢aplari ergenlik 6ncesi en az 5 mm, ergenlik sonrast en az 15 mm)

--- En az iki adet ayn1 tip nérofibrom veya bir adet pleksiform nérofibrom
- Koltuk alt1 ve kasikta cillenme
—-- Iki veya daha daha fazla Lisch nodiilii (iris hamartomu)

--- Optik sinir gliomu

--- Tipik kemik lezyonlar: (sfenoid kanat, uzun kemiklerde psédoartrozun eslik ettigi veya etmedigi displazi veya incelme).

--- Yukaridaki 8l¢iitlere gére NF 1 tanisi almug birinci derecede akraba varligt

pediatrik kardiyoloji uzmanlarinin muayene sonuglari incele-
nip, eksik olan degerlendirmeler tamamlanarak hastalara ait
asagidaki bulgular derlendi. Cilt bulgulary; stitlii kahveren-
gi lekelerin dagilimi incelendi, yiizde leke varsa ve/veya leke-
ler govdenin yaklasik % 30’ undan fazlasini kapsiyorsa koz-
metik sorun olarak not edildi. Ayrica aksiler cillenme, noro-
fibrom ve pleksiform nérofibrom varsa kaydedildi. Géz mu-
ayenesinde Lisch nodiilii, muayene ve orbita manyetik rezo-
nans goriintilemede (MRG) optik sinir gliomu varlig1 ve di-
ger muayene bulgulari aragurildi. Ortopedi uzmaninin mua-
yene, direke grafi ve yapilmigsa bilgisayarli comografi (BT) so-
nuglarina gore tant koydugu NF1 hastaligina 6zgii kemik lez-
yonlar1 kaydedildi. Kardiyolojik muayene, elektrokardiografi
ve eko sonuglarina gore belirlenen kardiyolojik tanilar yazildi.
Endokrin degerlendirmede; Tanner evrelemeye gore puber-
te sonuglari, boy kisaliginin tetkik sonuglari, diger sonuglar
not edildi. Hastanin, NF1 hastalig1 olan aile bireyinde veya
kendisinde malignite varsa bulgulara ilave edildi. Ayrica has-
talarda yapilmug olan renal arter doppler ultrasonografi, ba-
un ultrasonografi ve kraniyal, spinal MRG sonuglar1 dosya-
lardan kaydedildi. Kraniyal MRG’ de NF1 hastaligina 6zgii
hiperintens lezyonun (NHL) var olup olmamas: 6zellikle be-
lirtildi. Hastalarda nobet dykiisii varsa klinik ve elektroense-
falografi (EEG) ozelliklerine gore ¢ocuk norolojisi uzmant ta-
rafindan Uluslararasi Epilepsi ile Savag Dernegi’nin siniflama-
sina gore epilepsi veya febril nobet tanilandirilmalart yapild:
(Commission of ILAE 1989). Bu tanilar tek baslik altinda de-
gerlendirmeye alindi.

Hastalarin ruhsal agidan degerlendirilmesi

Cocuk psikiyatrisi uzmani tarafindan annelerle ve ¢ocuklar-
la gériigmeler yapildi. Anneyle yapilan goriismede ruhsal has-
talik belirtileri DSM-IV tan: dl¢iitlerine gére yari yapilandi-
rilmus bir klinik goriisme ile sorgulandi. Cocukla yapilan go-
riismede 7 yas altundaki cocuklar serbest oyun ortaminda de-
gerlendirildi, 7 yas ve tizerinde ki gocuklarla annelerinin ta-
nimladi@ ruhsal belirtiler tizerinden konusuldu. Gerekli go-
riillen ¢ocuklarin dgretmenlerine agik u¢lu 6gretmen bilgi for-
mu yolland: ve bu veriler incelendi.

Cocuklarin gelisimleri ve zekd diizeyleri yaglarina uygun
psikometrik testlerle degerlendirildi. Alu yas ve alundaki

cocuklara Denver II Gelisim Testi (DGT) uyguland: (Anlar
ve Yalaz 1996). Gelisim basamaklarinda yagina gore gecikme
olan ¢ocuklar klinik degerlendirme ile de uyumlu ise “geli-
sim geriligi” olarak tanimlandi. 6-16 yas arasindaki cocukla-
ra Wechsler Cocuklar I¢in Zeki Olgegi (WISC-R) uygulan-
di ve toplam zekd puani 70’in altundaki ¢ocuklar “zeki geri-
ligi” olarak degerlendirildi. Zeka diizeyi 69-50 arasindaki co-
cuklar “hafif zeka geriligi” olarak tanimland: ($avagir ve $ahin
1995). Yasam kalitesi ol¢ekleri ayni cocuk psikiyatrisi uzmant
tarafindan annelere anlauldi ve anneler formlari doldurduk-
tan sonra formlar kontrol edilerek geri alindu.

Olgekler ve psikometrik testler

Sosyodemografik Bilgi Formu: Cocuk psikiyatrisi uzmani ve
cocuk norologu tarafindan, bu ¢alisma icin annelerin yaslari,
egitim diizeyleri, gocuklarin dogum &ykiileri, sosyoekonomik
diizey ile ilgili sorular igeren bir form hazirlandi. Bu form psi-
kiyatrik gériisme ve nérolojik muayene sirasinda yapilan go-
riismelerde annelerden alinan bilgilere gore hekim tarafindan

dolduruldu.

Cocuklar Igin Yasam Kalitesi Olgegi (CIYKO): Arastirmalarda
yaygin olarak kullanilan, 2-18 yaglar arasindaki ¢ocuklarin fi-
ziksel ve psikososyal yasanularini hastaliktan bagimsiz olarak
degerlendiren genel bir yasam kalitesi 6l¢egidir. Varni ve arka-
daslar1 (1999) tarafindan gelistirilen dl¢egin gecerlik ve giive-
nilirliginin yiiksek oldugu saptanmugtir. Bu 8lgegin Tiirkge ge-
cerlik ve giivenilirlik galismast 2-7 yaslart igin Uneri ve arka-
daslar1 (2008), 8-18 yagslart icin Memik ve arkadaslari (2007)
tarafindan yapilmugur. 2-18 yaglar1 arasindaki cocuk/ergenler
icin ebeveyn formu ve 5-18 yaslar1 arasindaki ¢ocuk/ergen-
ler icin 6z bildirim formu olmak iizere iki formdan olusan, fi-
ziksel ve psikososyal islevselligi sorgulayan, yaklasik 5-10 da-
kika igerisinde doldurulan, Likert tipi bir ol¢ektir. Olgek fi-
ziksel, duygusal, sosyal ve okul ile ilgili islevselligin sorgulan-
dig1 dore ale boliimden olusmakeadir. Fiziksel islevsellik bo-
limiinde sekiz, duygusal islevsellik béliimiinde bes, sosyal is-
levsellik béliimiinde bes ve okul ile ilgili sorunlar boliimiin-
de 2-4 yas grubunda {i¢ madde, diger yas gruplarinda bes
madde yer almaktadir. Olgek genelinde bes secenekli Likert
tipi yanut skalasi kullanilirken (0=hicbir zaman, 1=nadiren,
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TABLO 2. Hasta ve Kontrol Grubunun Kendilerine ve Ailelerine Ait Sosyodemografik Ozellikler.

Hasta Grubu Kontrol Grubu
Sosyodemografik 6zellik P
s: 60 s: 96
Hasta yast (ort. +ss) 10,2 +5,03 9,23 + 3,65 0,165
Hasta cinsiyeti; Erkek [s (%)] 24(40) 45 (46,9) 0,400
Kiz [s (%)] 36(60) 51(53,1)
Anne yasi (ort. tss) 36,45 + 7,94 36,27 + 5,58 0,284
Anne egitimi; okur-yazar [s (%)] 6(10) 10 (10,4) 0,302
[lk-orta 6gretim [s (%)] 45(75) 79 (82,3)
Lise ve iistii [s (%)] 9(15) 7 (7,3)
Anne-baba akrabalik varlig: [s (%)] 16 (26,6) —
Ailede NF1 varligs [s (%)] 30 (%50) —

s: hasta say1si; ort: ortalama; ss: standart sapma; NF 1: Nérofibromatozis tip 1

2=bazen, 3=siklikla, 4=her zaman), 5-7 yas grubu cocuk for-
munda anlamay1 kolaylagtirmak icin 3 secenekli Likert tipi
yanit dl¢egi kullanilmistr (0=hicbir zaman, 2=bazen, 4=her
zaman). Maddelerden alinan puanlar dogrusal olarak 0-100
puan arasinda bir degere cevrilir (0=100, 1=75, 2=50, 3=25,
4=0). Fiziksel islevsellik boliimiindeki sekiz maddenin pu-
anlari, dogrusal olarak cevrilip toplanarak madde sayisi olan
sekize béliniir ve fiziksel saglik toplam puani (FSTP) elde
edilir. Psikososyal saglik toplam puani (PSTP) duygusal is-
levsellik boliimiindeki bes, sosyal islevsellik bolimiinde-
ki bes, okul ile ilgili sorunlar boliimiindeki bes maddenin
puanlarinin, dogrusal olarak cevrildikten sonra toplanarak
toplam madde sayisi olan 15’e béliinmesi sonucunda, 6lgek
toplam puani (OTP) ise tiim 6lgek madde puanlarinin, dog-
rusal olarak cevrilip toplanarak toplam madde sayist olan
23’e boliinmesi ile bulunur. Bos birakilan maddeler dl¢egin
madde sayisinin %50’sinden azsa, bos madde dikkate alin-
maz ve toplam yanitlanan madde sayisina béliinerek olgek
puani hesaplanir. Olgek genelinde %50’den gok madde ya-
nitlanmamussa, dleek degerlendirmeye alinmaz.

WISC-R: Wechsler tarafindan 1949 yilinda gelistirilmis,
1974 yilinda gozden gegirilmis formu olusturulmustur
(Culberton ve ark. 1989). WISC-R, s6zel ve performans ol-
mak iizere iki boliimden olusmaktadir. WISC-R’nin Tiirk
cocuklari iizerinde standardizasyonu Savagtir ve Sahin (1995)
tarafindan gerceklestirilmistir. Testin sonucunda sozel zeka
bolimii, performans zeki boliimii ve toplam zeki bolimii
puanlari elde edilir.

Denver II Gelisim Tarama Testi (DGTT 1I): DGTT 0-6 yas
cocuklarda ¢ocugun yasina uygun becerileri degerlendiren,
gelisimsel sorunlari saptamada klinik goriismeye yardimet
bir testtir. DGTT II, Anlar ve Yalaz tarafindan Ttirk ¢ocuk-
larina uyarlanmis, gecerli ve giivenilir bulunmugtur. DGTT
IT kisisel- sosyal alan, ince motor, kaba motor ve dil ala-
nini tarayan 116 maddeden olusmaktadir. Ayrica cocugun
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yeteneklerini nasil kullandigint degerlendirmeye yarayan 5
ek soru icermektedir (Anlar ve Yalaz 1996, Savasir ve Sahin
1995).

2. Kontrol Grubu: Hicbir kronik saglik problemi olmayan,
yas, cins, anne yasi ve egitim diizeyi acisindan ¢alisma grubu
ile istatistiksel anlamda farkliligi olmayan 3-18 yas aras1 96
cocuk kontrol grubu olarak alindi (Tablo 2).

Calisma 3 agamada gergeklestirildi

1. NF1 tanist olan 60 ¢ocuk ve kontrol grubu olarak secilen
96 ¢ocuga ait yasam kalitesi dl¢ek sonuglari kargilagtirildi.

2. NF1 hastaliginda yasam kalitesine etkisi olabilecek fak-
torleri arastirmak igin bazi sosyodemografik 6zelliklerle
(anne yast ve egitimi, hasta yagi ve cinsiyeti, ailede bagka
bireyde NF 1 varlig1) yasam kalitesi puanlarinin iligkisi in-
celendi. Ayrica, NF1 tanist olan hastalar asagidaki bulgu
veya komplikasyonlarin olup olmamasina gére kendi icin-
de iki gruba ayrilarak, gruplar arasi yasam kalitesi dl¢ek pu-
anlar1 karsilastirildi: kozmetik sorun, Lisch nodiilii, néro-
fibrom ve/veya pleksiform nérofibrom, boy kisaligi, makro-
sefali, epilepsi veya febril nobet, kemik lezyonu, kardiovas-
kiiler sisteme ait tani, kraniyal MRG'de NHL ve psikiyat-
rik bozukluk.

3. NF1 hastaligina 6zgii bulgu ve/veya komplikasyon sayisi-
nin artmasinin yasam kalitesine etkisi aragtirildi. Bu amag-
la, her hasta icin asagida siralanan sistemlere ait bulgu ve ta-
nilardan kag tanesinin oldugu belirlendi: cilt bulgusu, goz
bulgusu, dismorfik bulgu (makrosefali, kisa boy), psikiyat-
rik bozukluk, epilepsi ve febril nobet varligi, ortopedik tani,
kardiovaskiiler sisteme ait tani, endokrin sisteme ait tani, se-
lim tiimor varligt ve malignite. Siralanan bulgu ve/veya tant
sayist “tutulum sayist” olarak adlandirildi. Sonra tutulum sa-
yist ile hastanin yasam kalitesi puan ortalamalart arasinda
korelasyon iligkisi arandi.



TABLO 3. NF1 Hastalarinin Psikiyatrik Tanilara Gére Dagilimi.

Psikiyatrik tanilar Hasta sayisi (s) %

Eksen I tanilar: 17 28,3
Anksiyete bozukluklar: 10 16,6
Uyku bozuklugu 4 6,6
DEHB 3 5
Fonolojik bozukluk 2 3,3
Depresyon 1 1,6
Eniirezis 1 1,6
Otizm 1 1,6

Zeka veya gelisim geriligi 11 18,3
Zeka geriligi (6 yas tistii) 9
Gelisim geriligi (6 yas ve alt1) 2

*Toplam tani alan hasta sayist 25 41,6

*Bir hastada birden ok tani olabilir.
DEHB: Dikkat eksikligi hiperaktivite bozuklugu; NF1: Norofibromatozis tip 1

Istatistiksel degerlendirme

Bu ¢alismada istatistiksel analizler NCSS (Number Cruncher
Statistical System) 2007 Statistical Software (Utah, USA)
paket programi ile yapilmistr.

Verilerin degerlendirilmesinde tanimlayicr istatistiksel me-
totlarin (ortalama, standart sapma) yani sira gruplar arast
kargilagtirmalarda tek ydnlii varyans analizi, alt grup karsi-
lagtirmalarinda Tukey ¢oklu karsilagtirma testi, ikili grupla-
rin kargilasurmasinda bagimsiz t testi, nitel verilerin kargi-
lagtirmalarinda ki-kare testi, degiskenlerin birbirleri ile ilig-
kilerini belirlemede Pearson korelasyon testi kullanilmistir.
Anlamlilik p<0,05 diizeyinde degerlendirilmistir.

SONUCLAR

Hastalara ve kontrol gruba ait demografik 6zellikler Tablo
2’de verilmektedir.

Hastalarin hepsinde (%100) var olan siitlii kahverengi leke-
ler hastalarin 15’inde (%25) yiiz bélgesinde yer almaktaydi.
Gévdede yogun dagilimin goriildiigii hasta sayist 15 (%25)

TABLO 4. NF1 Hasta ve Kontrol Grubunun Yasam Kalitesi Puan Ortalamalari.

idi. Aksiller ve/veya inguinal gillenme 27 hastada (%45) go-
riildii. Norofibrom16 hastada (%26,6), pleksiform norofib-
rom 6 (%10) hastada, Lisch nodiilii 15 hastada (%25), op-
tik gliom 3 hastada (%5), boy kisalig1 9 hastada (%15), mak-
rosefali 15 hastada (%25), nébet hikayesi (epilepsi veya feb-
ril nobet) 9 hastada (%15) gozlendi. Ortopedik degerlendir-
me sonucunda 16 hastada (%26,6) goriilen bulgular; skolyoz
(s:5), tibiada egrilik (s:3), kisa tibia (s:2), tibiada psodoart-
roz (s:2), tibiada soliter kemik kisti (s:1), tibiada kirik (s:1),
fibula agenezisi (s:1), klavikula displazisi (s:1) olarak ozet-
lenebilir. Kardiyolojik degerlendirme sonucunda 7 hastada
(%11,6) kalbe ait bozukluk saptandi. Bu hastalarin 6’st mit-
ral kapak prolapsusu, mitral yetmezlik, aort yetmezligi, tri-
kiispid ve aort kapak regiirjitasyonu, ebstonoid kapak gibi
konjenital kalp hastaligs biri ise sol ventrikiil hipertrofisiy-
di. NFI’in vaskiiler komplikasyonlarindan renal arter darligt
2 hastada (%3,3) tespit edildiginden, kardiovaskiiler tuctulu-
mu olan hasta sayist 9 olarak belirlendi. Bu hastalarin 4’iinde
(%6,6) ayrica hipertansiyonda mevecuttu. Endokrin sistem
degerlendirmesinde 4 hasta (%6,6) tani aldi (erken puberte
(s:2), biiylime hormonu eksikligi (s:2)). kMRG yapilan 58

NF 1 Hasta grubu

Kontrol grubu

Yagam kalite puanlart < 60 96 p

Fiziksel islevsellik puani (ort.+ss) 67,9+25,4 77+16,7 0,008
Duygusal islevsellik puani (ort.+ss) 69,7+21,2 75,3+15,3 0,048
Sosyal islevsellik puani (ort.xss) 78,520 86,4+16,7 0,009
Psikososyal islevsellik puant (ort.+ss) 72,5+18 81,7+12,4 0,0001
Okul islevsellik puant (ort.ss) 68,8+24,5 87,6+11,3 0,0001
Toplam puan (ort.+ss) 70,7+¢17,2 80,1+12,3 0,0001

s: Hasta sayiss; ort: Ortama; ss: Standart sapma; NF1: Nérofibromatozis tip 1
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TABLO 5. NF1 Tanili Hastalarda Hasta Yasinin, Anne Yaginin ve Egitiminin Yasam Kalitesi Puanlarina Etkisi.

Sosyodemografik faktor FIP DIP SiP PSIP ()13 Toplam puan
Hasta yas1 R -0,195 -0,142 -0,035 -0,104 -0,144 -0,199
P 0,015 0,078 0,665 0,204 0,108 0,013
Anne yas1 R -0,126 0,061 0,012 0,033 -0,053 -0,05
P 0,118 0,453 0,885 0,682 0,556 0,537
Anne egitimi P 0,154 0,075 0,088 0,074 0,377 0,018
Okur yazar (ort. +ss) 58,3 +24,1 54,1 +27,4 67,5+ 17,8 59,5+ 16 56,8 + 30,7 58,6 + 18,0
Hkégretim (ort. + ss) 66,4 + 25,9 69,9 + 20,7 77,7 + 20,9 72,9 + 18,4 69,8 + 24,1 69,8 + 17,0
Lise ve tistii (ort. + ss) 81,9+ 19,8 79,4+ 13,3 90 + 11,1 82,9 + 7,41 77,5 + 14,43 83,2+ 10,4

ort: ortama; ss: standart sapma; NF1: Nérofibromatozis tip 1; FIP: Fiziksel Islevsellik Puan;; DIP: Duygusal Islevsellik Puani; SIP: Sosyal Islevsellik Puan; PSIP: Psikososyal

Islevsellik Puani; OIP: Okul Islevsellik Puani.

hastanin 33’iinde (%56,8) degisik bolgelerde NHL saptan-
d1. Psikiyatrik degerlendirme sonucunda DSM-IV tani sinif-
lamasina gore toplam 25 hastada (% 41,6 ) psikiyatrik bozuk-
luk diisiiniildii. On yedi hastaya eksen I tansi (% 28,3), 11
hastaya (% 18,3) zeka geriligi veya gelisim geriligi tanis1 ko-
nuldu. Psikiyatrik tanilarin dagilimi Tablo 3'de 6zetlenmistir.

NF1 hastalarinin ve saglikli kontrol grubu ¢ocuklarinin an-
nelerinin doldurdugu forma goére hesaplanan yasam kalitesi
puan ortalamalart ve iki grubun istatistiksel kargilagtirma so-
nuglari Tablo 4'de verilmektedir. NF1 hastalarinda yagam ka-
litesi tiim islevsellik alanlarinda ve genel olarak kontrol gru-
buna gére anlamli olarak diisiik bulunmugtur.

Hasta yast ile yasam kalite puanlari arasindaki iliski aragtuirildi-
ginda, yas ile yagam kalitesi toplam puani arasinda istatistiksel
olarak anlamli diizeyde negatif bir iliski bulundu. Yagin art-
mas ile yasam kalitesi azalmaktaydi ve bu fark sadece fiziksel
islevsellik puanindan kaynaklanmakeaydi. Anne yast ile yasam
kalite puanlari arasinda bir iliski bulunamadi. Annenin egitim
diizeyi ile yasam kalite puanlari arasindaki iliskiye bakildigin-
da sadece yasam kalitesi toplam puanin annenin egitim diize-
yinden etkilendigi bulundu (Tablo 5). Yasam kalitesi toplam
puanin anne egitim diizeyinin hangi gruplar arasindaki fark-
lardan kaynaklandigini bulmak i¢in gruplar Tukey coklu kar-
stlagtirma testi ile incelendi. Sonug olarak, sadece okur-yazar
olan annelerin gocuklarinin yasam kalite toplam puan ortala-
malarinin, lise ve tistiinde egitim alan annelerin ¢ocuklarinin
toplam puan ortalamalarina gore istatistiksel olarak anlam-
li derecede diisiik oldugu gorildii (p= 0,017). Diger gruplar
arasinda istatistiksel anlamli farklilik gozlenmedi.

Cinsiyet tipinin ve NF 1 hastaliginin ailevi olmasinin yagam
kalite puanlari tizerine istatistiksel olarak anlamli diizeyde et-
kisi bulunmadigs gozlendi (p> 0,05).

Cilt Bulgulary; Siidlit kahverengi lekelerin kozmetik agidan
dagilimina bakildiginda yiizde olmasinin, gévdede yogun ola-
rak dagilmasinin ve aksiler ve/veya inguinal cillenme varligi-
nin yagam kalitesi puanlari tizerine etkisi bulunmadigt goriil-

dii (p> 0,05).

Norofibrom ve/veya pleksiform nérofibrom saptanan has-
talarda yasam kalitesi puan ortalamalari nérofibrom ve/veya
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pleksiform nérofibrom saptanmayan hastalara gore istatistik-
sel olarak anlamli diizeyde daha diisitk bulundu. Bu fark fi-
ziksel, duygusal ve daha az olarak psikososyal islevsellik pua-
nindan kaynaklanmaktaydi. Kisa boy tanisi alan NF1 tani-
Ii hastalar boyu normal yiizdeler i¢inde bulunan hastalar ile
karsilagtirildiginda, kisa boylu hastalarin yasam kalitesi puan
ortalamalarinin istatistiksel olarak anlamli diizeyde daha dii-
siik oldugu goriildii. Ortopedik muayene bulgular: incelen-
diginde, kemik lezyonu varliginin fiziksel islevsellik alanin-
da yasam kalitesini istatistiksel olarak anlaml diizeyde diisiir-
diigii cespit edildi (Tablo 6). Ancak Lisch nodiilii olan ve ol-
mayan NF1 tanili hastalar, makrosefalisi olan ve bas gevre-
si 6l¢timii normal olan NF1 tanili hastalar, epilepsi/febril no-
bet 6ykiisii olan veya olmayan NF1 tanili hastalar, kardiovas-
kiiler patoloji saptanan veya saptanmayan NF1 tanili hasta-
lar; kMRG’lerinde NHL bulunan ve bulunmayan NF1 tanilt
hastalar, arasinda yasam kalite puan ortalamalart agisindan is-
tatistiksel anlamda farklilik gozlenmedi (p> 0,05).

Calismamizdaki NF1 tanili 60 ¢ocugun psikiyatrik degerlen-
dirmesi sonucunda 25 ¢ocuk (% 41,6) eksen I ve/veya zeka
geriligi/gelisim geriligi tanist aldi. Anksiyete bozuklugu olan
10 ¢ocugun birinde uyku bozuklugu, birinde fonolojik bo-
zukluk, birinde depresyon ek tani olarak bulundu. Sadece fo-
nolojik bozukluk bir gocukta saptandi. Ug gocuk DEHB ta-
nust alirken, birer ¢ocuga eniirezis ve otizm tanilart konuldu.
Cocuklarin 2’sinde sadece uyku bozuklugu vardi. Tki ¢ocuk-
ta gelisim geriligi (6 yas ve alt), 9 cocukta zeka geriligi (6 yas
tistit) tespit edildi. Zeka geriligi tanisi alan hastalarnin tiimiin-
de diizeyin hafif derecede oldugu saptandi. Psikiyatrik bo-
zukluk tespit edilen hastalar ile hicbir psikiyatrik sorunu ol-
mayan hastalar yasam kalitesi dl¢ek puanlari agisindan kargi-
lagtrildiginda, en az bir psikiyatrik bozuklugu olan (eksen I
ve/veya zeka geriligi/gelisim geriligi) hastalarin tim islevsel-
lik alanlarinda yasam kalitesi puan ortalamalari anlamli dii-
zeyde daha diisiik bulundu. Zeka ve gelisim geriligi olan has-
talar, zeka ve gelisim geriligi olmayan hastalarla 6l¢ek puanla-
1t agtsindan karsilasturildiginda, fiziksel islev puanlart disinda
tiim iglev alanlarinda gruplar arasinda anlamli diizeyde puan
farks tespit edildi. Zeka ve gelisim geriligi olan hastalarin pu-
anlar1 daha diisiik idi. Eksen I tanisi alan hastalarin fiziksel,



TABLO 6. NF1 Hastalarinda Yasam Kalitesini Etkileyebilen NF 1 Hastaligina Ozgii Bulgular ve Bu Bulgulart Gésteren Hastalarin Yagam Kalite Puan Ortalamalart.

NF1’e Ozgii Bulgu FIP DIP Sip PSIP OIP T.P.
Kisa boy (ort.+ss) (ort.+ss) (ort. + ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss)
Var (s: 9) 64,1 + 22 47,2 +259 59,4 + 22 53,8 + 21,8 55+ 31,4 56,7 +20,9
Yok (s:51) 68,6 + 26,1 73,7 + 17,7 81,9 + 17,8 76,1 + 14,9 72,2 £21,6 73,2 + 15,5
P 0,631 0,0001 0,001 0,0001 0,048 0,007
Kemik lezyonu (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss)
Var (s: 16) 74,3 + 23,3 72,7 + 20,8 81,1 + 20,4 74,5 + 18,4 69 + 23,9 74,5 £ 16,8
Yok (s: 44) 50,2 + 22,8 61,5 + 20,5 71,5+ 17,7 67,5+ 16,3 68 + 26,7 60,3 + 14,3
P 0,001 0,071 0,103 0,191 0,901 0,004
Nérofib/pleks nérofib (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss)
Var(s: 18) 49,9 + 22,4 57,8 +20,3 72,5+ 18 65+ 19,5 64,7 + 28,3 58,8 +13,8
Yok (s: 42) 75,6+ 22,7 74,8 £ 19,6 81,1 + 20,5 76,1 £ 16,3 71,5 + 21,7 75,8 £ 16,1
P 0,0001 0,003 0,125 0,03 0,368 0,0001
Psikiyatrik bozukluk (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss)
Var (s: 25) 57,6 + 24,4 58,6 + 22,2 69,0 £ 19,8 62,6 £ 18,8 60,2 + 28,2 60,6 + 15,2
Yok (s 35) 75,3 + 23,8 77,7 + 16,6 85,4 + 17,4 80,5+ 12,8 77,7 £ 16,0 78,0 £ 14,9
P 0,007 0,0001 0,001 0,0001 0,015 0,0001
Eksen/tanist (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss)
Var (s: 17) 55,4 + 24,7 57,6 + 22,1 73,5 £ 18,6 65,9 + 16,7 67,3 £ 26,1 61,8 + 13,7
Yok (s: 43) 72,8 + 24,2 74,5 + 19,0 80,5 + 20,4 75,4 17,9 69,5 + 24,0 74,3 + 17,4
P 0,016 0,004 0,22 0,069 0,78 0,01
Zeka veya gelisim g (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss) (ort.+ss)
Var (s: 11) 62,7 + 25,1 53,6 + 26,2 60,9 + 21,6 53,03 + 21,9 44,5 + 30,9 56,5 £ 21,5
Yok (s: 49) 69,1 + 25,6 73,3+ 18,3 82,5+ 17,5 77,3 + 13,3 75,7 + 17,3 73,9 + 14,6
P 0,455 0,004 0,001 0,0001 0,0001 0,002

g:gerilik; s: hasta sayisy; ort: ortama; ss: standart sapma; T.P: toplam puan; NF 1: Nérofibromatozis tip 1; FIP: Fiziksel Islevsellik Puani; DIP: Duygusal Islevsellik Puani; SIP: Sosyal

Islevsellik Puani; PSIP: Psikososyal Islevsellik Puani; OIP: Okul Islevsellik Puani.

duygusal islevsellik puanlari ve toplam puanlari, eksen I tanist
olmayan hastalardan anlamli diizeyde diisitk bulundu (Tablo
6).

NF1 hastaligina 6zgii bulgu veya tani sayist ile yasam kalite-
si dleek puanlarinin iligkileri arasurildiginda; tutulum sayist
ile fiziksel islevsellik puani, duygusal islevsellik puani, sosyal
islevsellik puani, psikososyal islevsellik puani, toplam puan
arasinda negatif yonde istatistiksel olarak anlamli korelasyon
gozlendi. Okul islevselligi puani ile anlamli korelasyon sap-

tanmadi (Tablo 7).

TARTISMA

Caligma bulgularimiza gére, NF1 hastalig1 olan ¢ocuklarda fi-
ziksel, duygusal, sosyal, psikososyal ve okul islevsellik alanlari-
nin tiimiinde yasam kalitesini olumsuz yénde etkilemektedir.
NF1 hastaliginda bulgu ve komplikasyon sayisinin artmasi ile
orantli olarak hastalarin yasam kalitesi azalmaktadir.

NF1 tanili ¢ocuk ve ergenlerin yasam kalitesi ile ilgili ilk ge-
nis calisma Graf ve arkadaglari (2006) tarafindan yapilmis
ve 7-16 yas arasindaki 46 NF1 tanili ¢ocuk ve ergenin de-
gerlendirildigi bu ¢alismada, NF1 tanili ¢ocuk ve ergenlerin
yasam kalitesinde azalma oldugu rapor edilmistir. Ebeveyn

degerlendirmesine dayanan 12-72 ay arasindaki toplam 34
cocugun yer aldig1 baska bir calisgmada da benzer gekilde NF1
hastaliginin yasam kalitesini olumsuz yénde etkiledigi bildiril-
mistir (Oostenbrink ve ark. 2007). Cocuk ve ebeveyn deger-
lendirmelerinin bir arada kullanildigs iki farkli calismada da,
strastyla 58 ve 79 NF1 tanili cocuk degerlendirilmis ve ben-
zer sonuglar rapor edilmistir (Krab ve ark. 2009, Wolkenstein
ve ark. 2009). Annelerin doldurdugu CIYKO’niin kullanildi-
g1 calismamizda 60 NF1 tanili gocuk ve ergen hastamizin ya-
sam kalitelerinin olumsuz etkilendigini tespit etmemiz yazin
ile uyumludur.

Hastalarimizin yasam kalitesini etkileyen sosyodemografik
fakeorleri aragtirdigimizda, hasta yasinin artmast ile birlikee
yasam kalitesinin diistiigii saptanmigtir. NF1 hastaliginda ya-
sam kalitesinin yasa 6zgii degisimi Krab ve arkadaglari (2009)
tarafindan da bildirilmistir. Bu durum, NF1 hastaliginin do-
gal seyrinde dermatolojik sorunlar basta olmak tizere pek ¢ok
komplikasyonun ileri yas dénemlerinde ortaya ¢ikmasina
bagli bir sonug¢ olarak diisiiniilebilir.

Bazi yasam kalitesi calismalarinda ebeveynlerin egitim diizeyi
azaldikea aile gelirinin de azaldigi, bu nedenle diisiik egitim-
li ebeveynlerin ¢ocuklarinin ihtiyaglarini daha zor destekle-
yebilecekleri, dolayisiyla cocuklarin yagam kalitelerinin anne
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TABLO 7. NF1 Hastalarinda Tutulum Sayzst ile Yasgam Kalite Puanlarinin
Korelasyonu.

Tutulum sayisi FIP DIP SIP PSIP OIP Toplam Puan
r -0,444 -0,408 -0,282 -0,316 -0,029 -0,468
p 0,0001 0,001 0,029 0,018 0,852 0,0001

NF 1: Nérofibromatozis tip 1; FIP: Fiziksel Islevsellik Puans; DIP: Duygusal Islevsellik
Puany; SIP: Sosyal Islevsellik Puani; PSIP: Psikososyal Islevsellik Puani; OIP: Okul Is-

levsellik Puani.

babanin disitk egitim diizeyinden olumsuz etkilenebilecegi
bildirilmektedirler (Oostenbrick ve ark. 2007). Calismamizda
da annenin egitim diizeyinin yasam kalitesi {izerine etkili fak-
torler arasinda oldugu saptamasi bu bulguyu destekler nite-

likeedir.

Cinsiyetin yagam kalitesi tizerine etkisi tartismali bir konu-
dur (Eiser 2001). Bazt caligmalar NF1 hastaliginda yasam
kalitesi {izerine cinsiyetin etkili olmadigint gdstermekeedir
(Wolkeinstein ve ark. 2009, Graf ve ark. 2006). Calisma bul-
gumuz hastanin cinsiyetinin yagam kalitesi {izerine etkisi ol-
madig1 yoniindeki verileri desteklemektedir.

Caligma hastalarimizin yaklagik yarist ailevi NF1 idi. Yazinda
NF1 hastaliginin ailevi olmasinin, hastaligin prognozunun
bilinmesi ve aile bireylerinin hasta ¢ocuklara sosyal destek ol-
mast gibi olumlu etkileri oldugunu bildiren ¢aligmalar bu-
lunmaktadir (Krab ve ark. 2009, Ooestenbrick ve ark. 2007,
Graf ve ak. 20006). Ancak ¢aligmamizda NF1 hastaliginin ai-
levi olmasinin yasam Kkalitesi {izerine etkisi saptanmamustir.
Bulgular arasindaki fark kiiltiirel 6zelliklere bagli olabilir an-
cak tekrarlayan calismalara gereksinim bulunmakeadir.

Eriskin NF1 hastalariyla yapilan ¢alismalarda, hastalikla il-
gili bulgulari derecelendiren olgeklere gore ciddi bulgular
olan hastalarda yagam kalitesinin belirgin olarak olumsuz et-
kilendigi tespit edilmistir. Cocuk ve ergen grup icinde ben-
zer sonuglar bildirilmektedir (Wolkenstein ve ark. 2009, Krab
ve ark. 2009, Qostenbrick ve ark. 2007, Graf ve ark 20006).
Calismamizda, NF1 bulgu ve komplikasyonlarina ait herhan-
gi bir derecelendirme ol¢egi kullanidlmamigstir. Bu ¢alismada,
diger calismalardan farkli olarak her bir bulgu ve komplikas-
yon ayrt olarak ele alinmis, varligina gére yasam kalitesinin
etkilenmesi aragtirilmig ve etkili olabilecek bulgu ve kompli-
kasyonlar tek tek tarugilmisur. NF1 yasa gore bulgular: degi-
sen bir hastalikur. Erken yas déneminde heniiz bulgular or-
taya ¢ikmayabilir, bazi bulgu ve komplikasyonlar1 ergenlik
hatta eriskin yasta belirginlesebilir. Nitekim hastaligin go-
riiniim ve siddetinin etkisini eriskin hastalarda degerlendir-
menin daha bilgi verici ve giivenilir oldugu belirtilmekeedir
(Krab ve ark. 2009). Bu durum o6zellikle dermatolojik bulgu-
lar icin gereklidir. Eriskin ¢aligmalarinda, Ablon Gériintirlik
Skalas: kullanilarak yagam kalitesinin kozmetik bulgular-
dan belirgin etkilendigi rapor edilmektedir (Wolkeinstein ve
ark. 2001, Ablon 1996). Benzer yontem kullanilarak ¢ocuk
NF1 hastalariyla yapilan bir ¢alismada, NF1 hastaligina 6zgii
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kozmetik sorunlarin yagam kalitesi {izerine etkilerinin, pso-
riazis, ckzema, akne gibi ciddi dermatalojik sorunlarin ya-
sam kalitesi tizerine etkilerinden daha diisik oldugu, neviis
gibi subnormal durumlarin yagam kalitesi tizerine etkilerin-
den ise daha yiiksek oldugu bulunmustur (Wolkenstein ve
ark 2009). Daha kiiciik yas grubuna (12-72 ay) Bebek Siit
Cocugu Yasam Kalitesi Olgegi (Infant Toddler Quality of Life
/TTQOL) ile yapilan bir ¢alismada orta derecede dis goriiniis
sorununun yasam kalitesi tizerine etkisi bulunmadig1 gosteril-
mistir (Oostenbrink ve ark. 2007). Ancak baz1 caligmalarda,
NF1 tanusi olan erigkin hastalarda cilt bulgularini degerlendir-
mek icin Skindex (Kodra ve ark. 2009, Page ve ark. 2006) ve
cocuk hastalarda ise Cocuklarin Dermatolojik Yasam Kalitesi
Olgegi (Children’s Dermatology Life Quality Index/ CDLQI)
kullanildigy bildirilmektedir ~ (Wolkenstein ve ark. 2009).
Calismamizda hastalarimizda kozmetik sorun olabilecek, siit-
li kahverengi lekelerin yiizde bulunmasinin, govdede yogun
yayilmasinin ve koltuk alti/kastkta ¢illenmenin varliginin fi-
ziksel, duygusal, sosyal islevsellikte anneye gore bir sorun ya-
ratmadigini saptadik. Bu degerlendirme sadece Genel Saglik
Yasam Kalitesi Olgegi kullanilarak yapildi. Cocuklar igin ha-
zrlanmis ayrt dermatolojik dleek kullanilmadigindan so-
nuglarimizin tartsmaya agik oldugunu diisiiniiyoruz. Ancak
daha once de belirdldigi gibi hasta grubumuzun ¢ogu, he-
niiz dermatolojik komplikasyonlarin belirgin gériilmedigi
ve onemsenmedigi erken ¢ocukluk yas grubundan olugmak-
tadir. Ayrica bir calismada (Wolkenstein ve ark. 2009), siit-
li kahverengi lekelerin ve aksiler ¢illenmenin ¢ocuklarda ya-
sam kalitesi icin 6nemli bir faktor olmadigy bildirilmektedir-
ler. Nérofibrom ve pleksiform nérofibromlarin gerek goriin-
til gerekse agri/rahatsizlik hissi yaratmasi gibi nedenlerle ya-
sam kalitesini etkiledigi rapor edilmektedir (Wolkenstein ve
ark. 2009). Bu ¢alismamizda da, nérofibrom ve/veya pleksi-
form nérofibromu olan NF1 hastalarimizin, duygusal, fizik-
sel, psikososyal islevlerinde ve genel anlamda yasam kalitesin-
de belirgin olumsuz etki gozlenmistir.

Ortopedik bulgular yasam kalitesi tizerine etkisi oldugu bil-
dirilen bir diger fiziksel nedendir. Wolkenstein ve arkadasla-
11 (2009) 79 NF 1 tanili cocuk olgular: incelediklerinde, or-
topedik sorun tespit edilen 29 NF1 olgusunun (%33) yasam
kalitelerinin diger kronik hastalig1 olan gocuklardan daha dii-
siik oldugunu rapor etmektedirler. Calismamizda skolyoz,
uzun kemiklerde kisalik, agenezi, kirilma, egrilik, psédoart-
roz ile sekillenen ortopedik bulgulart olan NF1 hastalarimi-
zin, annelerine gore fiziksel islevleri ve genel olarak yasam ka-
liteleri diisiik bulundu. On planda fiziksel islevin etkilenmesi
beklenen bir sonuctu.

Yazin incelendiginde, NF1 hastaliginda % 13 oraninda gérii-
lebilen kisa boylu olmanin tek basina yasam kalitesine etkisi-
nin ayrintili olarak ¢aligilmadigr goriilmusgtiir (Szudek ve ark.
2000). Hastalarimizin %15’inin boylari kisa olarak tanim-
landi. Calismamizda yer alan kisa boylu NF1 hastalarinin,



boylart normal yiizdede olan NF 1 hastalarina gore, fiziksel
alan hari¢ tiim yasam kalitesi alanlarinda daha diisiik puan al-
diklar1 saptanmugtir. Bu sonucun genellenebilmesi i¢in genis
serili yeni ¢alismalarin yararli olacag disiiniilmustiir.

Calismamizda NF1 hastaligina 6zgii diger bulgulardan Lisch
nodiilii, KMRG'de NHL, makrosefali varliginin yasam kalite-
si lizerine istatistiksel olarak anlamli etkisinin olmadig1 sap-
tanmustir. Lisch nodiilii ve kraniyal MRG'de NHL hamarto-
matoz lezyonlar olup, ek bir komplikasyona neden olmama-
s1, bu lezyonlarin yasam kalitesi tizerinde olumsuz bir etkiye
yol agmamasini agiklayabilir. Orneklemimizde kardiovaskii-
ler sisteme ait patolojisi, epileptik veya febril nébeti olan has-
ta gruplarinda yagam kalitesi daha diisitk bulunmakla birlik-
te, istatistiksel anlamlilik goriillememistir. Bu duruma 6rnek-
lemimizde yer alan nébet ve kardiyovaskiiler bulgulari olan
olgularin sayisinin azli1 yol agmus olabilir.

NF1 tanili ¢ocuklarda hafiza sorunlari, 6grenme giigliigii,
zekd geriligi, dil problemleri ve DEHB gibi biligsel bozuk-
luklarin stk goriildtigi bildirilmekeedir (Krab ve ark. 2009,
Hyman ve ark. 2005, Ozonoff 1999). Ayrica bu ¢ocuklar-
da bulgulara siklikla sosyal ¢ekingenlik, anksiyete bozukluk-
lar1, depresyon ve agresif davranislar gibi psikiyatrik prob-
lemlerin eslik ettigi rapor edilmektedir (Krab ve ark. 2009,
Graf ve ark. 2006, Descheemaceker ve ark. 2005, Johnson ve
ark. 1999). Calismamizda, psikiyatrik es tanist olan NF1 ta-
nili cocuklarin yasam kalitesinin olumsuz olarak etkilendigi-
ni gordiik. Zeka ve gelisim geriligi olan NF 1 tanili cocuklar-
da fiziksel islevsellik disinda tiim alanlarda yasam kalitesi dii-
siik bulunurken, eksen I tanisinin NF1 hastalarinin fiziksel is-
lev, duygusal islev ve genel anlamda yasam kalitesini azaltugi-
n1 saptadik. Sonuglarimiz, NF1 tanili cocuklarda psikiyatrik
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