
 

  



 ۱نوروفیبروماتوز نوع 

 چیست؟   ۱نوروفیبروماتوز نوع 

های شیرقهوه به  ای روی پوست همراه است. لکهیک بیماری ارثی است که معمولاً با چندین لکه قهوه (NF1) ۱نوروفیبروماتوز نوع  

زمانی   NF1 آو لایت هستند.کافه% از جمعیت عمومی دارای  ۲۵% تا  ۱۰ای روشن هستند، مانند رنگ قهوه با شیر. حدود  رنگ قهوه

همچنین تمایل به ایجاد تعداد متفاوتی از نوروفیبروم،   NF1 لکه یا بیشتر داشته باشد. افراد مبتلا به ۶شود که یک فرد  مشکوک می

های برجسته روی  ها اغلب به صورت برآمدگیخیم )غیرسرطانی( روی پوشش اعصاب دارند. نوروفیبرومبه معنای تومورهای خوش

که این تغییرات پوستی عواقب پزشکی جدی ندارند، اما  توانند در هر جایی از بدن ایجاد شوند. درحالیشوند و میپوست دیده می

را تحتمی نوروفیبرومتوانند ظاهر فرد  قرار دهند.  یا عمیقتأثیر  پلکسی فرم که در زیر پوست  ایجاد میهای  نیز  تر در بدن  شوند 

توجهی ایجاد کنند و بر توانند مشکلات پزشکی قابلتوانند بسیار بزرگ شوند و میحال، اینها میهستند. بااینخیم  تومورهای خوش 

 .ساختار استخوان، پوست و ماهیچه مجاور تأثیر بگذارند

 :اند ازایجاد شوند عبارت NF1 توانند ازخیم و سرطانی که میسایر تومورهای خوش

ی چشم کنند وخیم چشم، به نام ندول لیش که روی عنبیه چشم رشد میتومورهای خوش  • به نام گلیوما   ، تومورهای سرطان 

 .کنند که در عصب بینایی رشد می

 تومورهای مغزیی •

 تومورهای غده فوقی کلیویی •

ی •  تومورهای عضلان 

 تومورهای نخاعی  •

های اطراف انتهای  که نوعی سرطان به نام سارکوم است که از سلول  ،(MPNST) بدخیم غلاف عصبی محیطی تومورهای •

 .کند عصبی رشد می

 :اند ازعبارت NF1 هایبرخی دیگر از ویژگی

 فشارخون بالا •

 رخ دهد NF1 از افراد مبتلا به ٪۵۰تواند در حدود اختلالات یادگیری که می •

 لوسمی دوران کودکی •

 تغییرات استخوانی •

 اسکولیوز به معنای انحنای ستون فقرات  •

  کوتاه قد •

https://www.cancer.net/node/31308
https://www.cancer.net/node/31327
https://www.cancer.net/node/31341
https://www.cancer.net/node/31379
https://www.cancer.net/node/31379


در طول زندگی یک فرد است،. تعداد علائم موجود و   ٪7کمتر از   مرتبط است، اما خطر کلی سرطان NF1 چندین ویژگی پزشکی با

است، به این معنی که تنها یک    "بخشی" NF1 حتی در یک خانواده متفاوت است. گاهی اوقات ،NF1 شدت علائم در افراد مبتلا به

  .دهدتأثیر قرار میقسمت از بدن، مانند یک پا یا یک بازو را تحت

 چیست؟  NF1 علت

NF1 هاییک بیماری ژنتیکی است. این بدان معنی است که خطر سرطان و سایر ویژگی NF1 تواند از نسلی به نسل دیگر در  می

شود. این ژن با حروف مورب ذکر شده تا به تشخیص نامیده می NF1 مرتبط است نیز  NF1 یک خانواده منتقل شود. ژنی که معمولاً با

از جمله   NF1 خطر ابتلا به علائم مختلف ،NF1 شود، در ژنژن از شرایط کمک کند. تغییری که جهش یا موتاسیون نیز نامیده می

هستند. در حال حاضر   NF1 دارای جهش در ژن NF1 کند. اکثر افراد مبتلا بهخیم را در فرد ایجاد میتومورهای سرطانی و خوش 

ژن  در  جهش  که  است  این  بر  توموراعتقاد  است  ممکن  نیز  دیگر  کند.  های  ایجاد  متعدد  عصبی   های 

 

ممکن است باعث شوانومای متعدد، نوعی تومور سیستم عصبی، در برخی   INI 1 طور خاص، یک ژن سرکوبگر تومور متفاوت به نامبه

 NF1 است؛ زیرا ویژگی اصلی شناسایی NF1 شود و این بیماری متفاوت ازافراد روی اعصاب شود. این بیماری شوانوماتوز نامیده می

کنند، اما دلایل متفاوتی دارند. تحقیقات برای کسب  نوروفیبروم است نه شوانوما. هر دو تومورهایی هستند که روی اعصاب رشد می

  .های ایجادکننده تومورهای عصبی ادامه داردو سایر بیماری NF1 اطلاعات بیشتر در مورد

NF1 رسد؟چگونه به ارث می 

از یک الگوی توارث اتوزومال غالب   NF1 نسخه از پدر.  ۱نسخه از مادر و    ۱نسخه از هر ژن است:    ۲دارای  طور معمول، هر سلول  به

هستند   NF1 افتد. این بدان معناست که والدینی که دارای جهش نسخه از ژن اتفاق می  ۱کند که در آن جهش تنها در  پیروی می

ممکن است یک نسخه از ژن طبیعی خود یا یک نسخه از ژن تغییر یافته را منتقل کنند. بنابراین، کودکی که والدینی با جهش دارد،  

درصد احتمال دارد  ۵۰درصد احتمال دارد که آن جهش را به ارث ببرد. برادر، خواهر یا والدین فردی که دارای جهش است نیز  ۵۰

)به این معنی که نتایج آزمایش هر فرد هیچ  حال، اگر آزمایش والدین برای جهش منفی باشد  باشد. بااینکه جهش مشابهی داشته  

یابد اما ممکن است خطر آنها همچنان بالاتر از خطر طور قابل توجهی کاهش میجهشی را نشان نداد(، خطر برای خواهر و برادر به 

 .متوسط باشد

هایی برای دهد، گزینهزمانی که والدین احتمالی حامل جهش ژنی هستند که خطر ابتلا به این سندرم سرطان ارثی را افزایش می

یک روش پزشکی است که   (PGD) گزینیمند به داشتن فرزند هستند وجود دارد. تشخیص ژنتیکی قبل از لانهافرادی که علاقه

دهد  شود. این به افرادی که دارای یک جهش ژنتیکی شناخته شده خاص هستند اجازه میانجام می (IVF) همراه با لقاح آزمایشگاهی

شوند و در آزمایشگاه بارور  ها خارج میها از تخمدانبردن این بیماری توسط فرزندانشان را کاهش دهند. تخمکارث تا احتمال به

گیرد.  شود و از نظر وضعیت ارثی مورد آزمایش قرار میداشته میسلول بر  ۱اندازه مشخصی رسید،  شوند. هنگامی که جنین بهمی

دهه است که مورد استفاده قرار   ۲بیش از   PGD هایی که جهش ندارند انتخاب کنند.توانند برای انتقال، جنینسپس والدین می

حال، این یک روش پیچیده با عوامل مالی، فیزیکی و  گرفته و برای چندین سندرم مستعد سرطان ارثی استفاده شده است. بااین

اطلاعات بیشتر، با یک متخصص کمک باروری در یک کلینیک باروری عاطفی است که باید قبل از شروع در نظر گرفته شود. برای  

 .صحبت کنید



NF1  چقدر رایج است؟ 

NF1 از شایع از هر  ترین شرایط ژنتیکی است. تخمین زده مییکی  است. حدود   NF1 نفر، یک نفر دارای جهش  ۳۰۰۰شود که 

دارند. با این حال،   NF1 هیچ سابقه خانوادگی این بیماری را ندارند. آنها یک جهش نو )جدید( در ژن NF1 درصد از افراد مبتلا به۵۰

 .در معرض خطر بیشتری برای ارث بردن این بیماری هستند NF1 فرزندان افراد مبتلا به

NF1 شود؟چگونه تشخیص داده می 

NF1 شود که فردی معیارهای رسمی تشخیصیزمانی تشخیص داده می NF1  را که در کنفرانس اجماع مؤسسه ملی سلامت در

 NF1 های زیر را داشته باشد دارای مورد از ویژگی  ۲ایجاد شده بود، داشته باشد. بر اساس این معیارها، فردی که حداقل    ۱۹۸7سال  

 :شوددر نظر گرفته می

متر میلی  ۱۵متر و بعد از بلوغ بیشتر از  میلی  ۵ها در کودکان خردسال باید بیش از  ای. قطر این لکه های شیرقهوهیا بیشتر لکه  ۶ •

 .باشد

 نوروفیبروم پلکسی فرم  ۱یا بیشتر نوروفیبروم یا  ۲ •

 ومک اطراف زیر بغل یا کشاله ران کک •

 دهد تأثیر قرار میگلیوما بینایی که توموری روی عصب بینایی در مغز است که بینایی را تحت  •

 یا بیشتر ندول لیش که تومورهای روی عنبیه چشم هستند ۲ •

استخوان تشکیل دهنده جمجمه یا نازک شدن    ۱تغییرات استخوانی خاص، از جمله دیسپلازی اسفنوئید که یک ناهنجاری در   •

 .های بلند استاستخوان 

 NF1 والدین، خواهر و برادر یا فرزند مبتلا به •

است. آزمایش ژنتیکی   NF1 داشته باشد، در صورت داشتن هرگونه ویژگی این بیماری مشکوک به NF1 اگر فردی سابقه خانوادگی

 .شده، در دسترس استدادهتشخیص  NF1 برای افرادی که NF1 برای جهش در ژن

 چیست؟ NF1 خطرات تخمینی سرطان مرتبط با

افتد که  شود. این معمولاً زمانی اتفاق میتخمین زده می  ٪ 7حدود   NF1 خطر ابتلا به سرطان در طول زندگی در یک فرد مبتلا به

کند، به ساختارهای  تر رشد میشود که بسیار سریعخیم )غیرسرطانی( به شکل سرطانی به نام سارکوم تبدیل مینوروفیبروم خوش یک  

 .(یابدکند )گسترش میبه نواحی دیگر بدن متاستاز می  کند و گاهی اوقاتمجاور حمله می

 چیست؟  NF1 های غربالگری برایگزینه

 :اند ازعبارت  NF1 یا در معرض خطر NF1 های پیشنهادی برای افراد مبتلا بهغربالگری

 NF1 معاینه سالانه توسط یک پزشک باتجربه •



 .شود. این ممکن است در بزرگسالی کمتر شودمعاینه چشم سالانه، از دوران کودکی شروع می •

 پایش سالانه فشارخون  •

 های رشدی در دوران کودکی، در صورت نیازارزیابی •

مانندهای  ارزیابی • تصویربرداری،  اسکن  مانند  ی کامپیوتریی دیگر،   تصویربرداریی تشدید یا (CAT یا CT) اسکن توموگراف 

 در صورت نیاز برای علائم  (MRI) مغناطیسی

  است  مهم .  کند  تغییر NF1 مورد  در  بیشتر  یادگیری  و   جدید   هایفناوری  توسعه  با   زمان   طول  در  است  ممکن  غربالگری  هایتوصیه 

 NF1 جامع  هایکلینیک  مناطق،  برخی  در.  کنید  صحبت  مناسب  غربالگری  هایآزمایش  مورد  در  خود  سلامتی  هایمراقبت  تیم  با  که

 .باشد دسترس در شما  پزشکی  هایمراقبت هماهنگی به کمک برای است ممکن

 .بدانید بیشتر ،باشید داشته انتظار بایدی رایج هایاسکنی و هارویه ،هاآزمایشی انجام هنگام که مواردی درباره

 چیست؟ NF1 با  مرتبط تومورهای  درمان  هایراه

  یا  باشید  داشته  نظرتحت   تومور  رشد  علائم  برای  نزدیک  از  را  فرد  که  است  این NF1 با  مرتبط  تومور  هر  برای  درمان  معمول  روش

 .  گویندمی  فعال   نظارت  یا  انتظار،  حالت  این   به.  خیر  یا  دارد  ضعف  یا   درد   مانند   علائمی   فرد  آیا  اینکه

 

 از   یا   روی  که  را  توموری  توانمی معمولاً.  شود  انجام (  ها)تومور  برداشتن  برای  جراحی  است  ممکن  شود،  ایجاد  زمان  طول  در  علائم   اگر

 فرم، بیشتر   پلکسی  تومورهای.  باشد  شکل  پلکسی  تومور  اینکه  مگر  کرد،  حفظ  را  درگیر  عصب  و  برداشته   کندمی  رشد  اعصاب  روی

  ممکن   سرطانی   تومور.  کند می  دشوارتر  را  عصب   به  رساندن  آسیب  بدون   تومور  شوند که برداشتنمی  عصب  وارد  اغلب   و   شوند می  پخش

ی .شود  درمان   ها درمان  از  ترکیبی  یا   پرتودرمانی  سرطان،   داروهای  با  است ی هایکارآزمان   برای   تحقیقاتی،  مطالعات  معنای  به ،بالین 

  داخل  در  ras دهیسیگنال   مسیر  بر  که   دارند  تمرکز  هدفمندی  درمانی  داروهای  بر  حاضر  حال   در  و  است  انجام  حال  در  نوروفیبروماتوز

 تومورهای  در ras مسیر  در  مشکلات.  کندمی  منتقل  سلول  هسته  به  سلول  خارج  از  را  هایی سیگنال Ras .گذارند می  تأثیر  تومور  سلول

 .است رایج NF1 با مرتبط

 بپرسید   سلامتی  هایمراقبت تیم  از توانیدمی که  سؤالاتی

  تواندمی  این.  کنید  صحبت  خود سلامتی  هایمراقبت  تیم  با  هستید،  نگران  خیمخوش  یا  سرطانی  تومورهای  به  ابتلا  خطر  مورد  در  اگر

 خود  سلامتی   هایمراقبت  تیم  از  را  زیر  سؤالات.  بیاورید  خود  هایملاقات  قرار  به  بردارییادداشت  برای  را  نفر  یک  که  باشد  مفید

 :بپرسید

 است؟ چقدر تومورها نوع این به ابتلا خطر •

 دهم؟  انجام  توانممی کاری چه موضوع این به ابتلا خطر کاهش  برای •

 چیست؟ غربالگری برای من های گزینه  •

https://www.cancer.net/node/24486
https://www.cancer.net/node/24578
https://www.cancer.net/node/24578
https://www.cancer.net/node/24959
https://www.cancer.net/node/24863


  باشید،  داشته NF1 جهش  خانواده  اعضای   سایر  یا   شما   است  ممکن  کنید می  فکر   و   هستید  نگران  خود  خانوادگی   سابقه  مورد   در  اگر

 :بپرسید را زیر سؤالات

 دهد؟ می افزایش را سرطان به ابتلا خطر من  خانوادگی سابقه آیا •

 دهید؟ می ارجاع دیگر ژنتیک متخصص یا  ژنتیک مشاور  یک به مرا آیا •

 بگیرم؟ نظر در را ژنتیک آزمایش آیا •

 مرتبط  منابع

 سرطانی ژنتیک

 ژنتیکی آزمایش

 دارید؟ی انتظاری چه ژنتیک مشاور یک با ملاقات هنگام

ی سرطان سابقه جمعیآوری
 

 خانوادگ

اکیگذاری به  خانوادهی با ژنتیک آزمایش نتایج اشتر

 خانوادهی ژنتیک آزمایشی پاسخ و پرسشی

 

https://www.cancer.net/node/24895
https://www.cancer.net/node/24897
https://www.cancer.net/node/24895
https://www.cancer.net/node/24907
https://www.cancer.net/node/30761
https://www.cancer.net/node/36141
https://www.cancer.net/node/39036

