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ERN GENTURIS popularvetenskaplig Sammanfattning:

RIKTLINJER GALLANDE KLINISK PRAXIS FOR DIAGNOSTIK, BEHANDLING, UPPFOLINING OCH
KONTROLLER AV PERSONER MED SCHWANNOMATOS

BAKGRUND

Schwannomatos kdnnetecknas av smdrtsamma, godartade nervmantelcellstumdrer (schwannom)
som utvecklas i ryggmargen och i perifera nerver i kroppen. Det kliniska omhandertagandet for
patienter med schwannomatos varierar kraftigt, eftersom det annu inte etablerats nagra specifika

riktlinjer for uppféljning.
MALSATTING

Klinsika riktlinjer for schwannomatosis har utvecklats for att utgora ett stod for vardpersonal géllande
diagnostik, kliniskt omhdndertagande och kontroller av personer med schwannomatos. Dessa
riktlinjer &r baserade pa basta tillgangliga svidens och utgor ett konsensus fran experter pa vard av
personer med schwannomatos. Riktlinjerna kommer att uppdateras regelbundet och justeras i takt
med ny forskning och evidens. Var forhoppning ar att lakare kommer att rekommendera patienter

kontroller i enighet med dessa riktlinjer, sdvida specifika kliniska skalinte foreligger.
KONTROLLPROGRAMMETS OMFATTNING OCH SYFTE

Malet med riktlinjerna &r att definiera oprimalt handlaggande for diagnostik, klinisk t

omhandertagande och kontroller av personer med schwannomatos.

KONTROLLPROGRAM SCHWANNOMATOSIS

Undersokning eller kontroller Intervall Startalder Grad av

evidens
*

Klinisk undersokning

Inklusive kartlaggning
Schwannomatos | avsmarta och Arlig 12-14 ar Mattlig
neurologisk

undersdkning
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* Den har evidensgraden baseras pa publicerade artiklar och expertkonsensus.

VIKTIGA REKOMMENDATIONER

Kliniska kontroller = Den foérvantade livslangden vid schwannomatos paverkas vanligtvis inte, till
skillnad fran NF2. Smarta ar ett framtradande drag, sarskilt for personer med

en patogen variant av LZTR1.

Diagnostik Hos personer med schwannomatos i reproduktiv alder, eller som narmar sig
denna, bor genetisk vdgledning géllande ned&rvningsrisken ges samt

information om majlighet till preimplantatorisk genetisk testning.

Bilddiagnostik Hos patienter med lokal smarta och/eller associerad neurologisk fokal brist
utan uppenbart schwannom bor lokaliserad MRT utféras med tunna skivor (<3

mm) for att upptacka mycket sma men funktionellt signifikanta schwannom.

For riktad undersokning av smarta kan ultraljud (i hdnderna pa ndgon med
erfarenhet av avbildning av schwannom) vara en anvandbar

problemldsningsmodalitet.

Arlig klinisk ~ Arliga kliniska kontroll bér inkludera:

kontroll e Fullstandig bedémning av smérthistorik
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* Fullstandig neurologisk undersokning
* Bedomning av livskvalitet enilgt ett vedertaget protokoll t.ex. EQ-5D

* Bedomning av patientens psykologiska behov

Icke-kirurgisk Multidisciplindr smartbehandling med fokus pd symtomhantering och
smartbehandling  inriktning p@ smartrelaterad funktionsnedséttning med hjalp av en bio-

psykosocial strategi bor anvandas.

Smartsamma schwannom har en betydande neuropatisk komponent,
lakemedel som tricykliska antidepressiva medel och gabapentinoider bor
anvdndas i férsta hand, och SSRI eller annan ASD (Topiramat, Karbamazepin,

Oxcarbazepin) andra linjen.

Kirurgisktingrepp = Vissa lesioner gar inte att avlagsna kirurgiskt och operativa ingrepp kan ibland
leda till 6kade besvar. Darfor ar det viktigt att en neurokirurg med stor

erfarenhet av att operera nervslidstumérer involveras i beddmningen.

PSYKOLOGISKA ASPTEKTER

Aven om de fysiska manifestationerna av schwannomatos ar objektiva och beskrivbara, ar det viktigt
att beakta effekten av schwannomatos pa patienternas kognitiva, psykologiska, emotionella och
sociala vélbefinnande. Psykologisk dngest kan orsakas av smarta, trotthet, att behéva genomga

flera operationer, osakerhet om sjukdomsprogression och radsla for familjeplanering.

Patienters uppfattning om sitt medicinska tillstand kan vara extremt starka bestamningsfaktorer i
deras svar pa terapi, langsiktig hantering och dvergripande funktionsnedsattning. Svarighetsgraden
av fysisk sjukdom korrelerar inte alltid med kdnslomassigt lidande, men smarta &r en betydande
faktorvid schwannomatos. Detta ar inte forvanande eftersom smaérta har en valkédnd och signifikant

psykosocial paverkan.

Realistiskt sett kan en formell psykologisk bedémning inte goras hos alla patienter med diagnosen
schwannomatos. Vissa riskfaktorer bor dock uppmarksamma ldkaren pd att Overvdga tidigt

psykologiskt engagemang och remiss.
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