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Vastutusest loobumine: See patsienditee on méeldud dldise tilevaatena NF1 voi selle kahtluse korral kasutatavast kliinilisest ja diagnostilisest teekonnast. See ei asenda individuaalset kliinilist ega geneetilist néustamist eksperdikeskuses. Samuti ei ole selle eesmark kasitleda koiki NF1 keeruka seisundiga seotud spetsiifilisi valjakutseid.
Konkreetseid kliinilisi juhiseid, diagnostilisi kriteeriume ja nomenklatuuri véidakse liihikese etteteatamisega muuta ning seetottu viidatakse neile selles patsienditees vaid ldiselt. Patsienditeed saab kasutada juhisena, et toetada kliinikut patsiendi tiksikasjaliku isikliku teekonna (personaalne ravi) arutamisel.

Geneetiline noustamine ja pohjalik konsultatsioon Iduliini geneetiline testimine ja/voi kasvaja testimine ning tulemuste Kaskaadtestimine
Kui NF1 diagnoos on kinnitatud (voi kahtlustatakse alla 6-aastastel avaldamine (siimptomitega/

Patsient kliinilise NF1 -ga lastel), voib patsient suunata NF1 eksperdikeskusesse pohjalikuma

NF1 diagnoos tuleks panna vastavalt
2021. aastal uuendatud diagnostilistele
kriteeriumidele.

Kui NF1 diagnoos on kinnitatud, on
soovitatav, et patsienti jalgiks NF1
eksperdikeskuse multidistsiplinaarne
meeskond. ERN GENTURIS NF1 care

teabe saamiseks. Seal antakse teavet ka ravi eest vastutava arsti kohta

nii patsiendile endale kui ka tema lapse(te)le.

Patsiendile ja tema perele tuleb anda pohjalikku teavet jargmise
kohta:

- NF1 kliinilised avaldumisvormid ja loomulik kulg
- jalgimine ja regulaarne kontroll

Uldine teave iduliini geneetilise testimise kohta:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-
purposes Iduliini geneetiline testimine on vajalik:

- diagnoosi kinnitamiseks ja eristamiseks teistest seisunditest

- teabe andmiseks teistele pereliikmetele

- otsustamiseks reproduktiivndustamise ja pereplaneerimise véimaluste le

Iduliini geneetiline testimine peaks vahemalt hélmama NFT ja SPRED1 geene. Kui
tulemused on negatiivsed, soovitatakse testida mitut koeproovi voi kasvaja materjali.

veresugulaste testimine)
Kaskaadtestimine tdhendab
geneetilise ndustamise ja iduliini
geneetilise testimise pakkumist NF1
parimise riskiga veresugulastele.
Esimese astme jarglastel on 50%
téendosus NF1 parida.

NF1 penetrantsus on peaaegu 100%,

- NF1-spetsiifiline diagnostiline ja terapeutiline Ildhenemine
konkreetsete manifestatsioonide korral

- geneetilise ja reproduktiivnéustamise protsess ning iduliini
geneetilise testimise tdhendus patsiendile ja tema bioloogilistele

mis tdhendab, et peaaegu koik
taiskasvanud, kes kannavad haigust
pohjustavat geenivarianti, nditavad

pathway saab kasutada sobiva
personaalse ravi tagamiseks
(www.genturis.eu, jaotis thematic

Iduliini geneetiline testimine ja genottilibi-fenotiibi seosed ei véimalda enamasti
ennustada NF1 raskusastet ega konkreetseid tusistusi tiksikjuhtudel.
NF1 mosaiikvormid véivad vajada individuaalset Idhenemist.

Siimptomitega disease groups, NF1, care pathway). sugulastele ale seisup;l.i tunnu;eid. wvariandid i
ini - geneetilise testimise véimalikud tulemused Haigust pohjustavad geenivariandid ei
Immerﬁ" kelle NF1 avaldumine gereplaneerimine Geneetilist testimist tuleks kaaluda kéigil, kellel esinevad NF1 tunnused, kuid kes ei vasta pruugi olla paritud vanemalt — need
geneetiline . - ) i o " i o . ~ [

seisund on Oluline on teada, et alla kuueaastastel - NF1 diagnoosiga seotud diguslikud, sotsiaalsed, kindlustus- ja dfgkr;(?cg?rlﬁﬂg Igrilr'lcﬁletrluemnledeiliﬁ;grrl]téagfa?nié;é;srt:;’:s!elsastel. IEBHIrile T e st ZemlEE e VC_’.'V?_d tekkida esmal.(ord.selt (de 'f?VO)
teadmata lastel ei pruugi NF1 diagnostilised finantskiisimused P 9 : klnnlllse.NF1-ga patsiendi geneetilises

) . kriteeriumid veel taielikult avalduda. - emotsionaalne tugi, sealhulgas vérdvaarne tugivorgustik (peer . " . o . . . materjalis.
Isik, kellel esinevad Siinnist kuni kuue kuu vanuseni S Oluline: negatiivne DNA-testi tulemus ei vélista NF1 esinemist. NF1 diagnoos tuleks NF1 ei kahtlustata perelikmetel, kellel

NF1-le viitavad panna vastavalt 2021. aastal uuendatud diagnostilistele kriteeriumidele.

tunnused voi
simptomid
(manifestatsioonid),
kuid kellel ei ole
tehtud geneetilist
testi, voi isik, kes
suunatakse
testimisele

esinevad sageli nahamuutused (kohv- puuduvad NF1-le viitavad tunnused.

au-lait’ laigud). Ule kuueaastastel lastel
on diagnostilised kriteeriumid tavaliselt
selgelt ndhtavad. Kerge
simptomaatikaga vanemal voib NF1
diagnoosida tdiskasvanueas parast
seda, kui nende lapsel on diagnoos juba
pandud. Ka teised seisundid voivad
avalduda kohv-au-lait’ laikudega ning

NF1 voimalike tiisistuste ja avaldumisvormide lildine jalgimine
NF1 suurendab kasvajate tekkeriski, voib pohjustada avaldusi teistes organites (nt luustik, sidame-veresoonkond) ning voib méjutada kognitiivseid voimeid ja sotsiaalset toimetulekut.
Seetottu on NF1-ga inimestele loodud spetsiifilised jalgimisprogrammid (regulaarne monitooring). Need programmid véivad riigiti erineda. Patsientidel soovitatakse kiisida oma arstilt voi
podrduda eksperdikeskuse poole, et saada teavet oma riigi soovituste kohta. Euroopa tasandil kehtivad soovitused jarelkontrolli kohta (mida jalgida, kes jalgib, millise sagedusega ja millal
suunata edasi) on leitavad ERN GENTURIS NF1 care pathway. Need hélmavad jargmist:
seetdttu, et ta on : . . . . - Kasvajate s6elumine ja tuvastamine NF1-ga inimestel (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

) neid tuleb diferentsiaaldiagnostikas . . . e ; P ”
bioloogiliselt - - Mitte - kasvajaliste avaldumisvormide jalgimine (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

arvesse votta. .. Ratom £ . . . S FET o frt

seotud NF1 - Psiihholoogiliste ja sotsiaal-emotsionaalsete avaldumisvormide jalgimine NF1 korral.
diagnoosiga

NF1 manifestatsioonid

inimesega (NF1 ei NF1 penetrantsus on peaaegu 100%, Tz Manifestatsiooni- ja vanusespetsiifiline jarelkontroll ja ravi (n6ustamine) R -

kahtlustata mis tihendab, et peaaegu koik TO0C Seda peaks teostama eriarst koostoos NF1 eksperdikeskusega. Manifestatsioonipdhine jarelkontroll tuleb kohandada vastavalt konkreetsetele seisunditele ja patsiendi vajadustele.
pereliikmetel, kellel tsiskasvanud 'kes kannavad haigust —RLPED g Euroopa tasandil kehtivad soovitused jarelkontrolli kohta (mida jalgida, kes jalgib, millise sagedusega ja millal suunata edasi) on leitavad ERN GENTURIS NF1 care pathway (www.genturis.eu -
Uizl L-e pohjustavat geenivarianti, naitavad N “Guidelines and pathways").

viitavad tunnused). Koik simptomid ei vaja spetsiifilist ravi— moningaid muutusi tuleb tiksnes hoolikalt jalgida.

selle seisundi tunnuseid. NF1
avaldumine voib inimeseti vaga palju

erineda, on vanusest soltuv ning voib @ " . . . . .
aja jooksul progresseeruda. On o0 Psithhosotsiaalne tugi patsientidele ja peredele

keeruline ennustada, kui kerge véi raske F " Patsiendid ja nende pered vajavad psiihholoogilist abi, Psiihhoharidus ei sobi, et moista diagnoosi ning tulla toime sellega seotud ravivéimalustega. Psiihholoogilist ndustamist tuleks pakkuda
NF1 méju konkreetsel inimesel on voi patsiendile proaktiivselt ning psiihholoog on multidistsiplinaarse meeskonna oluline liige.
millised meditsiinilised probleemid aja Patsiendid ja nende pered véivad vajada korduvat tuge erinevatel ajahetkedel, nditeks uue kasvaja diagnoosimisel, pereplaneerimise kdigus vdi raviotsuste tegemisel.

jooksul kujunevad, isegi sama <k

perekonna NF1 patsientide puhul. NF1 2,

tuleks alati kaaluda inimesel, kellel
esinevad diagnostilistele

Geneetiline noustamine pereplaneerimise osas
Reproduktiivses eas patsientidele tuleks pakkuda geneetilist konsultatsiooni, et anda teavet pereplaneerimise ja voimalike reproduktiivsete valikute kohta. Véimalik on arutada nii stinnieelset
testimist kui ka preimplantatsioonilist geneetilist testimist, kuid nende kattesaadavus ja lubatavus véivad riigiti erineda séltuvalt diguslikest ja eetilistest raamidest.

kriteeriumidele vastavad tunnused.

, Vordvaadrne tugi ja osalemine iihiskonnas
? ‘ ? Tugi hariduses ja todelus: Lastele soovitatakse korduvalt pakkuda neurokognitiivset hindamist, et avastada dpiraskusi (umbes 50% NF1-ga inimestest kogeb mingil maaral dpiraskusi). Sagedamini on

K moéjutatud maluy, tahelepanu, visuaal-motoorne funktsioon ja ruumitaju. Véib esineda raskusi info to6tlemisel ning taidesaatvate funktsioonidega, mis hélmavad planeerimist, Glesannete juhtimist, tdhelepanu
hoidmist, organiseerimist ja sotsiaalset suhtlust. Koostoo dpetajate voi tédandjatega nende murede lahendamiseks on vaga oluline ning voib anda markimisvaarset positiivset moju.
Vordvaarne tugi: Tuge saab ka teistelt sarnase kogemusega inimestelt. Patsientide organisatsioonid voivad olla vdga olulised, kuna neil on sageli tugiprogrammid, nad pakuvad vérdvaarset tuge ning mones
riigis ka rahalist abi. Patsientide organisatsioonid annavad peredele véimaluse panustada NF1-ga inimeste paremasse tulevikku. Patsientide organisatsioone saab leida aadressilt
https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html.
“'\ “3 /,,\ /;\
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n / ] NF1-ga inimeste elukaarepohine ravi ja hooldus, rohuasetusega iileminekul taiskasvanute arstiabile
S NF1 on ajas muutuv seisund, millel on progresseeruv iseloom ning elukestev suurenenud risk meditsiinilisteks tlsistusteks. Seetéttu on tileminek noorukieast taiskasvanute arstiabile eriti oluline. Téhusaks

tleminekuks on vajalik plihendunud raviarst ning struktureeritud tervishoiu tilemineku programm, mis toetab NF1-ga noorukeid ja noori taiskasvanuid lilkkumisel pediaatrilisest ravimudelist tdiskasvanute
ravimudelisse. Ulemineku peamine eesmirk on soodustada iseseisvust, parandada elukvaliteeti ning vihendada NF1-ga seotud meditsiiniliste tiisistuste riski.
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https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/endorsed-guidelines.html#sec374
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/endorsed-guidelines.html#sec374
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
https://www.genturis.eu/l=eng/patient-area/patient-associations.html
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/neurofibromatosis-type-1-guideline.html
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