
 

  



 ۲نوروفیبروماتوز نوع  

 چیست؟  ۲نوروفیبروماتوز نوع  

طرفه همراه است که به عنوان نوروم آکوستیک یک بیماری ارثی است که بیشتر با شوانوم دهلیزی دو (NF2) ۲نوروفیبروماتوز نوع  

شنوایی منتهی به گوش داخلی ایجاد  خیم )غیر سرطانی( هستند که روی اعصاب تعادل و  شود. اینها تومورهای خوشنیز شناخته می

 .توانند مشکلات شنوایی و تعادل ایجاد کنندخیم هستند، اما میشوند. اگرچه این تومورها خوشمی

همچنین در معرض خطر ابتلا به سایر تومورهای سیستم عصبی هستند. این تومورها معمولاً سرطانی نیستند،   NF2 افراد مبتلا به

خصوص اگر تومورهای متعددی در مغز یا در کنار آن وجود توجهی شوند، بهاما همچنان ممکن است منجر به مشکلات پزشکی قابل

 :اند ازداشته باشد. سایر انواع تومورهای سیستم عصبی عبارت

 شوانومای اعصاب دیگر  •

یوم • ژ  شودیک تومور با رشد آهسته که معمولاً در سطح مغز ایجاد می ،منن 

 مغز یا نخاع اپاندیموم های گلیوما، از جمله •

خیم پوست هستند. آنها ممکن است دارای مروارید در چشم و تومورهای خوشدر معرض افزایش خطر ابتلا به آب NF2 افراد مبتلا به

وماتوز  نوع ای روشن، رنگ قهوه با شیر است. این ویژگی مشابه افراد مبتلا بهدانه قهوهای باشند که رنگهای شیرقهوهلکه   نوروفینر

 .ای کمتری دارندهای شیرقهوهلکه  NF1 معمولاً نسبت به افراد مبتلا به NF2 اما افراد مبتلا به ، است ۱

مرتبط است، اما خطر کلی   NF2 شود. چندین ویژگی باایجاد می  ۲۰های نوجوانی یا اوایل دهه  معمولاً در اواخر سال  NF2 علائم

 .حتی در یک خانواده متفاوت باشد ،NF2 تواند در بین افراد مبتلا بهشدت علائم میسرطان کم است. تعداد علائم موجود و 

 چیست؟  NF2 علت

NF2 هاییک بیماری ژنتیکی است. این بدان معنی است که خطر سرطان و سایر ویژگی NF2 تواند از نسلی به نسل دیگر در  می

شود. این ژن با حروف مورب ذکر شده است تا به تشخیص ژن از نامیده می NF2 نیز  NF2 یک خانواده منتقل شود. ژن مرتبط با

خیم است، خطر ابتلا به تومورهای سرطانی و خوش  "کننده تومورسرکوب "که یک   ،NF2 شرایط کمک کند. جهش )تغییر( در ژن

افزایش می NF2 و سایر علائم افراد مبتلا بهرا در فرد  هستند. تحقیقات برای کسب  NF2 دارای جهش در ژن NF2 دهد. اکثر 

 .ادامه دارد NF2 اطلاعات بیشتر در مورد علل

NF2 رسد؟چگونه به ارث می 

از یک الگوی توارث اتوزومال غالب   NF2نسخه از پدر.   ۱نسخه از مادر و  ۱نسخه از هر ژن است:  ۲طور معمول، هر سلول دارای به

تنها در  موتاسیون نیز نامیده میکند، که در آن یک تغییر، که جهش یا  پیروی می اتفاق می  ۱شود،  از ژن  افتد. این بدان  نسخه 

هستند، ممکن است یک نسخه از ژن طبیعی خود یا یک نسخه از ژن تغییر یافته را به   NF2معناست که والدینی که دارای جهش  

درصد احتمال دارد که آن جهش را به ارث ببرد. برادر، خواهر یا  ۵۰همراه داشته باشند. بنابراین، کودکی که والدینی با جهش دارد، 

حال، اگر آزمایش والدین برای  درصد احتمال دارد که جهش مشابهی داشته باشد. بااین۵۰والدین فردی که دارای جهش است نیز  
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جهش منفی باشد )به این معنی که نتایج آزمایش هر فرد هیچ جهشی را نشان نداد(، خطر برای خواهر و برادر به طور قابل توجهی 

 یابد اما ممکن است خطر آنها همچنان بالاتر از خطر متوسط باشد. کاهش می

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

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

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

گیرد.  شود و از نظر وضعیت ارثی مورد آزمایش قرار میل برداشته میسلو  ۱اندازه مشخصی رسید،  شوند. هنگامی که جنین بهبارور می

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

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

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

 .صحبت کنید

NF2  چقدر رایج است؟ 

هیچ سابقه خانوادگی این بیماری   NF2 درصد از افراد مبتلا به۵۰دارد. حدود   NF2 نفر یک نفر  ۴۰۰۰۰شود که از هر  تخمین زده می

 .دارند NF2 را ندارند. آنها یک جهش نو )جدید( در ژن

NF2 شود؟چگونه تشخیص داده می 

ها بسیار خاص  های آتی محتمل است. ویژگیاند و بازبینیپیشنهاد شده NF2 های تشخیصی برایهای زیادی از دستورالعملمجموعه 

 NF2 طور کلی، فردی مشکوک به داشتنرا دارد، مهم است. به NF2 هستند و برای تشخیص، ارزیابی دقیق توسط پزشکی که تجربه

 :است اگر دارای موارد زیر باشد

 .کنند کننده شنوایی و تعادل رشد میتومورهایی هستند که از عصب کنترل شوانوم دهلیزی دوطرفه )به معنی هر دو طرف(  •

 :و یکی از موارد زیر NF2 والدین، خواهر و برادر یا فرزند مبتلا به •

o  شده استدادهسالگی تشخیص۳۰یک شوانوم دهلیزی منفرد که قبل از 

o مروارید هر دو مورد زیر: مننژیوم، گلیوما، شوانوما، یا آب 

 مرواریدشده است و مننژیوم، گلیوما، شوانوما یا آبدادهسالگی تشخیص۳۰شوانوم منفرد دهلیزی که قبل از  •

شده  دادهسال تشخیص۳۰دهد که زیر تأثیر قرار میشوانوم دهلیزی جانبی را تحت ۱طرفه که تنها مننژیوم های متعدد و یک •

 مرواریداست، گلیوما، شوانوما یا آب

 .در دسترس است NF2 برای افراد مبتلا به NF2 آزمایش ژنتیکی برای جهش در ژن

 چیست؟ NF2 خطرات تخمینی سرطان مرتبط با



 .شودکم در نظر گرفته می NF2 خطر ابتلا به سرطان در طول زندگی در یک فرد مبتلا به

 چیست؟  NF2 های غربالگری برایگزینه

 :اند ازعبارت  NF2 یا در معرض خطر NF2 های پیشنهادی برای افراد مبتلا بهغربالگری

 شودهای نوجوانی شروع میکه از سال (MRI) سالانه تصویربرداری  رزونانس  مغناطیسی •

آزمایشی است که فعالیت   ،(BAER) سنجی و تست پاسخ برانگیخته شنوایی ساقه مغزهای شنوایی، از جمله شنواییارزیابی •

 .دهدالکتریکی در حلزون و مسیرهای شنوایی را تشخیص می

تغییر کند. مهم است   NF2 های جدید و یادگیری بیشتر در موردهای غربالگری ممکن است در طول زمان با توسعه فناوریتوصیه 

 NF2 های جامعهای غربالگری مناسب صحبت کنید. در برخی مناطق، کلینیکهای سلامتی خود در مورد آزمایشکه با تیم مراقبت

 .های پزشکی در دسترس باشدممکن است برای کمک به هماهنگی مراقبت

 .بیشتر بدانید ،مواردی که هنگام انجام آزمایش ها، رویه ها و اسکنهای رایج باید  انتظار داشته باشید درباره

 شوند؟ چگونه درمان می NF2 تومورهای مرتبط با

حال، بسیاری از افراد مبتلا به این بیماری دارای تومورهایی هستند  جراحی است. درعین NF2 اولیه درمان تومورهای مرتبط باروش  

نظر داشت. در این  توان آنها را از نزدیک نظارت فعال تحتکنند. این بدان معناست که میکنند یا اصلاً رشد نمیکندی رشد میکه به

تواند باعث مشکلات عصبی شود یا الگوی رشد عملکرد مغز یا نخاع را تهدید  هایی وجود داشته باشد که تومور میرویکرد، اگر نشانه

 .شودکند، درمان فعال آغاز می

حال، شنوایی در  طور خاص، در مورد نوروم آکوستیک دوطرفه، هدف اصلی درمان حفظ شنوایی فرد تا زمان ممکن است. بااینبه

توانند بشنوند یا در افرادی که تومور شود که دیگر نمینهایت در مقطعی از دست خواهد رفت. جراحی معمولاً در افرادی انجام می

 .کند انجام دادداری برای حفظ عصبی که شنوایی را ممکن میتوان تلاش معنیها میکوچکی دارند که در آن

شود. مانند جراحی، این خطر را به همراه دارد که  بر این، گاهی اوقات از پرتودرمانی متمرکز برای شوانوم دهلیزی استفاده میعلاوه

شوند معمولاً مننژیوم و اپاندیموم درمان به شنوایی فرد برای کنترل تومور آسیب برساند. تومورهای دیگری که در این بیماری دیده می

شوند که به حدی رشد کنند که فشار کافی بر مغز یا نخاع مجاور وارد کنند  هستند و این تومورها معمولاً تنها در صورتی برداشته می

 .تا بر عملکرد آن تأثیر بگذارند

کند، برای درمان  های خونی برای توقف رشد تومور تداخل میهای استفاده از بواسیزوماب )آواستین(، دارویی که با تشکیل رگگزارش 

اند، اما نتایج شامل  کننده بوده است. اگرچه تنها تعداد کمی از افراد با این دارو درمان شدهدلگرم ،NF2 شوانوم دهلیزی مرتبط با

شنوایی در برخی، اما نه همه، بیماران است. این یک درمان تجربی است و نیاز  گیری تومور و ترمیم نسبی کمشدن قابل اندازهکوچک 

های سلامتی خود در مورد  به آزمایش بیشتری دارد، اما این نوید را دارد که داروهای دیگر نیز ممکن است مؤثر باشند. با تیم مراقبت

جانبی عوارض  جمله  از  گزینه،  کنید.    این  صحبت   بواسیزوماب 

 

 .های جدید هستند، سؤال کنیدکه مطالعات تحقیقاتی به دنبال درمان های بالینی موجود،آزمایشبر این، باید در مورد علاوه
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 های سلامتی بپرسید مراقبتتوانید از تیم سؤالاتی که می

تواند  های سلامتی خود صحبت کنید. این میخیم نگران هستید، با تیم مراقبتاگر در مورد خطر ابتلا به تومورهای سرطانی و خوش

یادداشت برای  را  نفر  به قرار ملاقاتمفید باشد که یک  تیم مراقبتبرداری  از  را  زیر  بیاورید. سؤالات  های سلامتی خود های خود 

 :بپرسید

 خطر ابتلا به تومورهای سیستم عصبی در من چقدر است؟ •

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

 های من برای غربالگری چیست؟گزینه  •

داشته باشید،  NF2 تان جهشکنید ممکن است شما یا سایر اعضای خانوادهاگر در مورد سابقه خانوادگی خود نگران هستید و فکر می

 :سؤالات زیر را بپرسید

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

 دهد؟ آیا نیاز به ارزیابی خطر سرطان را نشان می •

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

 در نظر بگیرم؟ آزمایش ژنتیک را آیا •

 منابع مرتبط 

 ژنتیک سرطان 

 آزمایش ژنتیک 

 هنگام ملاقات با یک مشاور ژنتیک چه انتظاری دارید؟ 

 
 

 جمع آوری سابقه سرطان خانوادگ

اک گذاری نتایج آزمایش ژنتیک با خانواده   به اشنر

 پرسش  و پاسخ آزمایش  ژنتیک خانواده 
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