
Συμπεράσματα

Σε ασθενείς με NF1 και ιδίως όταν έχουν ακτινοβοληθεί σε παιδική ηλικία για οπτικό γλοίωμα θα πρέπει να 

λαμβάνουμε υπόψιν το ενδεχόμενο εμφάνισης του MMS, καθώς αυτό το δεδομένο τροποποιεί τη θεραπευτική 

μας προσέγγιση. Αυτό ισχύει και για ασθενείς που έχουν ακτινοβοληθεί στο ΚΝΣ στην παιδική ηλικία για 

κάποιο άλλο παθολογικό αίτιο. Σημαντική είναι η πρώιμη διάγνωση. Τέλος, πρέπει να τονίσουμε ότι δεν έχουν 

ακόμα καθοριστεί κατευθυντήριες οδηγίες σχετικά με τη θεραπευτική αντιμετώπιση του MMS, καθώς αποτελεί 

ακόμα πεδίο έρευνας.

Παρουσίαση περιστατικού

Παρουσιάζουμε την περίπτωση ασθενούς με NF1 που παρακολουθείται στο τμήμα μας για δευτεροπαθή αμηνόρροια. Διεγνώσθη με NF1 

σε ηλικία 7 μηνών και με οπτικό γλοίωμα ακτινοβοληθέν σε ηλικία 2 ετών. Παρουσιάζει café au lait κηλίδες, οζίδια του Lisch, στραβισμό, 

μείωση οπτικής οξύτητας και καταρράκτη, ανεπάρκεια GH και κοντό ανάστημα, κεντρική παχυσαρκία και ιστορικό επιληπτικών 

κρίσεων. Αναφέρει εμμηναρχή σε ηλικία 15 ετών και έκτοτε διαταραχές εμμήνου ρύσεως για τις οποίες ελάμβανε per os αντισυλληπτικά. 

Έχει γίνει ο απαραίτητος έλεγχος για τον αποκλεισμό των υπόλοιπων ενδοκρινολογικών διαταραχών και νεοπλασιών που σχετίζονται 

με την NF1.

Βρίσκεται υπό τακτική νευρολογική παρακολούθηση από την παιδική της ηλικία εξαιτίας εμφάνισης επιληπτικών κρίσεων και λαμβάνει 

έκτοτε αγωγή με πριμιδόνη. Σε ηλικία 34 ετών κατά τον τακτικό νευρολογικό έλεγχο με MRI/MRA ετέθη η διάγνωση του MMS με 

ευρήματα σημαντικής στένωσης της ενδοκράνιας μοίρας αμφότερων των έσω καρωτίδων και των εγγύς τμημάτων των αγγείων του 

κύκλου του Willis, καθώς και ανάπτυξης παράπλευρου αγγειακού δικτύου (εικ.). Λόγω του δεδομένου αυξημένου κινδύνου αγγειακών 

επεισοδίων διεκόπη η αγωγή του αντισυλληπτικού και εδόθη per os προγεσταγόνο.

Εισαγωγή

Η νευροϊνωμάτωση τύπου 1 (NF1) είναι ένα γενετικό σύνδρομο 

που οφείλεται σε μεταλλάξεις του γονιδίου NF1 (17q11.2). 

Κληρονομείται με τον αυτοσωμικό επικρατούντα χαρακτήρα ή 

μπορεί να οφείλεται σε νέες μεταλλάξεις, που έχουν ως συνέπεια 

κυρίως την διαταραχή της δράσης της νευροϊνωμίνης. Οι 

κυριότερες κλινικές εκδηλώσεις της νόσου είναι από το δέρμα, 

τους οφθαλμούς, τα οστά και το ΚΝΣ. Επιπλέον, έχει συσχετιστεί 

με ενδοκρινικές διαταραχές και νεοπλασίες όπως 

φαιοχρωμοκύττωμα/PGLs, PHPT, NETs, νεοπλασίες θυρεοειδούς 

και επινεφριδίων, κεντρικής αιτιολογίας πρώιμη ήβη, ανεπάρκεια 

GH και κοντό ανάστημα. Η NF1 μπορεί επίσης να σχετίζεται με 

την εκδήλωση τoυ σ.Moyamoya (MMS). Η επίπτωση του σε 

ασθενείς με NF1 εκτιμάται περίπου στο 0,6%. Το MMS είναι μια 

εξελισσόμενη εγκεφαλική αρτηριοπάθεια που χαρακτηρίζεται 

από απόφραξη των ενδοκράνιων αρτηριών και  ανάπτυξη 

παράπλευρης κυκλοφορίας με συνέπεια την αύξηση του 

κινδύνου ισχαιμικών και αιμορραγικών επεισοδίων. Το MMS

διαγιγνώσκεται συνήθως στην παιδική ηλικία και σπανιότερα 

στην ενήλικο ζωή και συχνά όταν έχει προηγηθεί ακτινοβόληση 

για οπτικά γλοιώματα και άλλους όγκους του εγκεφάλου όπως 

κρανιοφαρρυγίωμα και μυελοβλάστωμα.
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