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Zastrzezenie: Niniejsza $ciezka pacjenta ma na celu przedstawienie ogélnego przegladu klinicznego i diagnostycznego postepowania w przypadku NF1 lub podejrzenia NF1. Nie powinna zastepowac indywidualnej konsultacji klinicznej ani poradnictwa genetycznego w osrodku eksperckim. Nie ma réwniez na celu omoéwienia wszystkich
szczegblnych wyzwan zwiazanych ze ztozonym charakterem NF1. Specyficzne wytyczne kliniczne, kryteria diagnostyczne oraz nazewnictwo moga ulega¢ szybkim zmianom, dlatego w niniejszej $ciezce pacjenta sa one jedynie przywotywane. Sciezka pacjenta moze stanowi¢ wskazéwke dla klinicysty podczas omawiania szczegétowej,
indywidualnej drogi pacjenta (opieka spersonalizowana).

Osoba z
objawami, ale
Z nieznanym
statusem
genetycznym
Osoba wykazujaca
oznaki lub objawy
(manifestacje) NF1,
ktéra nie miata
jeszcze
wykonanego
badania
genetycznego, lub
osoba kierowana na
badania ze wzgledu
na biologiczne
pokrewienstwo z
kim$ chorujacym na
NF1 (zesp6t NF1 nie
jest podejrzewany u
cztonkéw rodziny,
ktérzy nie wykazuja
zadnych objawéw
NF1).

Pacjent z (kliniczna postacia)
NF1

Rozpoznanie NF1 powinno by¢
stawiane zgodnie z zaktualizowanymi
kryteriami diagnostycznymi z 2021 roku.
Po potwierdzeniu diagnozy NF1 zaleca
sie, aby pacjent pozostawat pod opieka
zespotu multidyscyplinarnego w
osrodku eksperckim zajmujacym sie
NF1. ERN GENTURIS NF1 care pathway
moze by¢ wykorzystana do zapewnienia
odpowiedniej, spersonalizowanej opieki
(www.genturis.eu, sekcja thematic
disease groups, NF1, care pathway).

Prezentacja NF1

Warto zauwazyc¢, ze dzieci ponizej
szdstego roku zycia moga nie spetniac
jeszcze kryteriéw rozpoznania NF1. Od
urodzenia do széstego miesigca zycia:
czesto obecne sa zmiany skorne (plamy
café-au-lait). Powyzej széstego roku
zycia: kryteria diagnostyczne sa
zazwyczaj wyraznie widoczne. Rodzic z
tagodnymi objawami moze otrzymac
diagnoze NF1 dopiero w wieku
dorostym, po tym jak NF1 zostanie
rozpoznana u ich dziecka. Inne
schorzenia réwniez moga objawiac sie
plamami café-au-lait i nalezy je wzig¢
pod uwage w diagnostyce réznicowej.

Manifestacje NF1

Penetracja NF1 wynosi niemal 100%, co
oznacza, ze prawie wszyscy dorosli
nosiciele patogennego wariantu genu
wykazuja objawy choroby. Manifestacje
NF1 moga sie znacznie rézni¢ miedzy
poszczegdlnymi osobami, sg zalezne od
wieku i moga nasilac sie z czasem.
Trudno przewidzie¢, jak fagodny lub
ciezki bedzie przebieg NF1 oraz jakie
problemy medyczne pojawig sie w
przysztosci — nawet u pacjentow z NF1
w obrebie tej samej rodziny. NF1 nalezy
zawsze brac¢ pod uwage u osoby, u
ktorej wystepuja cechy odpowiadajace
kryteriom diagnostycznym.

Poradnictwo genetyczne i kompleksowa konsultacja
Po ustaleniu rozpoznania NF1 (lub podejrzeniu NF1 u dzieci ponizej
6. roku zycia) pacjenci moga zostac skierowani do osrodka
eksperckiego zajmujacego sie NF1 w celu uzyskania bardziej
szczegotowych informacji. Otrzymaja réwniez informacje dotyczace
lekarza prowadzacego dla siebie i/lub swojego dziecka (dzieci).

Pacjenci i ich rodziny powinni otrzymac wyczerpujace informacje

dotyczace:

- manifestacji klinicznych i naturalnego przebiegu NF1

- zasad nadzoru i monitorowania

- specyficznego dla NF1 podejscia diagnostycznego i
terapeutycznego w przypadku poszczegdlnych manifestacji

- procesu poradnictwa genetycznego i reprodukcyjnego oraz
konsekwencji badan genetycznych linii germinalnej dla pacjenta i
jego biologicznych krewnych

- mozliwych wynikéw badan genetycznych

- planowania rodziny

- aspektéw prawnych, spotecznych, ubezpieczeniowych i
finansowych zwiagzanych z rozpoznaniem NF1

- wsparcia emocjonalnego, w tym wsparcia réwiesniczego (peer
support).

Badania genetyczne linii germinalnej i/lub badania guza oraz

przekazanie wynikow

Ogolne informacje dotyczace badan genetycznych linii germinalnej:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-
purposes Badania genetyczne linii germinalnej stuza do:

- potwierdzenia rozpoznania i odréznienia NF1 od innych schorzen,

- przekazania informacji innym cztonkom rodziny,

- podjecia decyzji dotyczacych poradnictwa reprodukcyjnego i dostepnych opcji
rozrodczych.

Badania genetyczne linii germinalnej powinny obejmowac co najmniej geny NF1 i SPRED].
W przypadku wyniku negatywnego zaleca sie wykonanie badan genetycznych z wielu
tkanek lub z materiatu guza.

W wiekszosci przypadkéw badania genetyczne linii germinalnej oraz korelacja genotyp—
fenotyp nie pozwalaja przewidzie¢ ciezkosci przebiegu ani wystapienia konkretnych
powiktan u indywidualnego pacjenta z NF1. Mozaikowe postaci NF1 moga wymagac
zindywidualizowanego podejscia.

Badania genetyczne nalezy rozwazy¢ u kazdej osoby wykazujacej objawy NF1, ale
niespetniajacej kryteriéw diagnostycznych, zwtaszcza u dzieci ponizej 6. roku zycia.
Przekazanie wynikéw badan powinno odbywac sie wytgcznie w ramach poradnictwa
genetycznego.

Wazne: negatywny wynik badania DNA nie wyklucza NF1. Rozpoznanie NF1 powinno by¢
stawiane zgodnie z_zaktualizowanymi kryteriami diagnostycznymi z 2021 roku.

Ogolny nadzér nad potencjalnymi powiktaniami i manifestacjami NF1
NF1 zwieksza ryzyko rozwoju nowotworéw, moze powodowac manifestacje w innych narzadach (np. kostnych, sercowo-naczyniowych) oraz prowadzi¢ do trudnosci w zakresie funkgji

- Nadzér nad manifestacjami psychologicznymi i spoteczno-emocjonalnymi w NF1.

Kontrola i leczenie specyficzne dla manifestacji oraz wieku (konsultacje)
Powinna by¢ prowadzona przez specjaliste, we wspétpracy z osrodkiem eksperckim zajmujgcym sie NF1. Nadzor specyficzny dla danej manifestacji powinien by¢ spersonalizowany i

dostosowany do indywidualnych warunkéw oraz potrzeb pacjenta. Aktualne zalecenia na poziomie europejskim dotyczace monitorowania (co, przez kogo, jak czesto i kiedy kierowac dalej)
mozna znalez¢ w ERN GENTURIS NF1 care pathway (www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

Nie wszystkie objawy wymagaja specyficznego leczenia — niektére zmiany wymagajg jedynie uwaznej obserwacji.

Badania kaskadowe (badania
krewnych biologicznych z
objawami/cechami NF1)
Badania kaskadowe to proces
obejmujacy poradnictwo genetyczne
oraz badania genetyczne linii
germinalnej u krewnych biologicznych,
ktérzy sa narazeni na odziedziczenie NF1.
Potomstwo pierwszego stopnia
pokrewienstwa ma 50% ryzyko
odziedziczenia NF1.

Penetracja NF1 wynosi niemal 100%, co
oznacza, ze prawie wszyscy dorosli
nosiciele patogennego wariantu genu
wykazuja objawy choroby.

Warianty patogenne moga nie by¢
dziedziczone od rodzica, lecz pojawic sie
po raz pierwszy (de novo) w materiale
genetycznym pacjenta z kliniczng NF1.
NF1 nie jest podejrzewana u cztonkéw
rodziny, ktérzy nie wykazujg zadnych
objawow NF1.

poznawczych i spotecznych. Z tego powodu istnieja specjalne programy nadzoru (regularnego monitorowania) dla oséb z NF1. Programy te moga rézni¢ sie miedzy krajami. Pacjenci

powinni zapytac swojego lekarza lub skontaktowac sie z osrodkiem eksperckim w celu uzyskania zalecer obowiazujgcych w ich kraju. Aktualne zalecenia na poziomie europejskim dotyczace
monitorowania (co, przez kogo, jak czesto i kiedy kierowac dalej) mozna znalez¢ w ERN GENTURIS NF1 care pathway. Obejmuja one m.in.:
- Badania przesiewowe/identyfikacje nowotworéw u oséb z NF1 (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).
- Nadzér nad manifestacjami nienowotworowymi (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

@@ Wsparcie psychospoteczne dla pacjentéw i ich rodzin
~ e Pacjenci oraz ich rodziny potrzebuja psychoedukacji, aby zrozumiec¢ diagnoze i radzi¢ sobie z nig oraz z dostepnymi opcjami leczenia. Psychoedukacja powinna by¢ oferowana pacjentowi
9 ] A proaktywnie, a psycholog stanowi cze$¢ zespotu multidyscyplinarnego.
‘ Pacjenci i ich rodziny moga potrzebowac wsparcia wielokrotnie, w r6znych momentach — np. w chwili rozpoznania nowotworu, podczas planowania rodziny czy podejmowania decyzji
terapeutycznych.
N
= Poradnictwo genetyczne dotyczace planowania rodziny

W wieku rozrodczym pacjenci powinni otrzymac konsultacje genetyczng, aby uzyskac informacje na temat planowania rodziny oraz dostepnych opgji rozrodczych. Mozna oméwi¢ badania

prenatalne oraz przedimplantacyjne badania genetyczne, jednak mozliwosci te réznia sie miedzy krajami ze wzgledu na uwarunkowania prawne i etyczne.

1 T . Wsparcie réwiesnicze oraz udziat w zyciu spotecznym
7, ‘ ? Wsparcie w edukacji i pracy: Zaleca sig, aby dzieci regularnie poddawano ocenie neurokognitywnej w celu wykrycia trudnosci w uczeniu sie (okoto 50% os6b z NF1 doswiadcza pewnych trudnosci
i ‘K edukacyjnych). Najczesciej dotyczy to pamieci, uwagi, funkcji wzrokowo-motorycznych oraz orientacji przestrzennej. Moga réwniez wystepowac trudnosci w przetwarzaniu informacji oraz w zakresie funkgji
wykonawczych, takich jak planowanie, zarzadzanie zadaniami, koncentracja, organizacja i interakcje spoteczne.
Wspotpraca z nauczycielami lub przetozonymi w pracy w celu omoéwienia tych wyzwan jest kluczowa i moze przyniesc znaczace, pozytywne efekty.
Wsparcie rowiesnicze: Wsparcie mozna uzyskac takze poprzez kontakt z rowiesnikami. Organizacje pacjenckie moga odgrywac bardzo wazna role — czesto prowadzg programy wsparcia, oferujg pomoc
réwiesnicza, a w niektdrych krajach takze wsparcie finansowe. Dajg réwniez rodzinom mozliwos¢ zaangazowania sie na rzecz lepszej przysztosci oséb zyjacych z NF1.
Organizacje pacjenckie mozna znalez¢ pod adresem: https://www.genturis.eu/lI=eng/patient-area/patient-associations.html.
\ U () \ Opieka nad osobami z NF1 przez cate zycie, ze szczegélnym uwzglednieniem przejscia do opieki dla dorostych
{ [ ‘ \ H NF1 jest schorzeniem o zmiennym obrazie klinicznym w czasie, jednak ma charakter postepujacy i wiaze sie ze zwiekszonym ryzykiem powiktari medycznych przez cate zycie. Dlatego kluczowe znaczenie ma
- i zaangazowanie dedykowanego specjalisty oraz wdrozenie strukturalnego programu przejscia (Healthcare Transition), ktéry umozliwi skuteczne przejscie nastolatkéw i mtodych dorostych z NF1 z modelu opieki
pediatrycznej do opieki dla dorostych.
Gtéwnym celem jest wspieranie samodzielnosci, poprawa jakosci zycia oraz ograniczenie ryzyka zwigzanych z NF1 powiktart medycznych.
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