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Atruna: Sis pacienta cel3 ir paredzéts ka visparéjs parskats par NF1 vai aizdomu par NF1 klinisko un diagnostisko procesu. Tas neaizstaj individualu klinisko un genétisko konsultésanu specializéta ekspertizes centra. Tas ari neaptver visus specifiskos izaicindjumus, kas saistiti ar NF1 ka sarezgitu slimibu. Specifiskas kliniskas vadlinijas, diagnostikas
kritériji un nomenklatara var tikt mainiti 1sa laika, tadé| 3aja pacienta cela tie ir minéti tikai atsauces veida. Pacienta ce|3 var kalpot ka atbalsts arstam, lai parrunatu pacienta individualo situaciju (personalizéto aprapi).

Simptomatiska
persona ar
nezinamu
geneétisko
statusu

Persona, kurai ir
NF1 pazimes vai
simptomi
(izpausmes), bet
kurai nav veikts
genétiskais tests,
vai persona, kas
nosutita testésanai
tapéc, ka ir
biologiski
radnieciga kadam
ar NF1 (NF1 netiek
pienemts ka
iespéjams gimenes
locekliem, kuriem
nav nekadu NF1
pazimju).
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Pacients ar (klinisku) NF1
NF1 diagnoze janosaka saskana ar
2021. gada atjauninatajiem
diagnostikas kritérijiem.

Kad NF1 diagnoze ir apstiprinata,
ieteicams, lai pacientu turpmak uzrauga
multidisciplinara komanda NF1
ekspertizes centra. ERN GENTURIS

NF1 care pathway cvar izmantot, lai
nodrosinatu atbilstosu personalizétu

aprapi (www.genturis.eu, sadala
thematic disease groups, NF1, care
pathway).

NF1 izpausmes

Janem veéra, ka bérni, kas jaunaki par
sesiem gadiem, var vél neatbilst NF1
diagnostikas kritérijiem. No dzimsanas
lidz se$u ménesu vecumam biezi ir
sastopamas adas izmainas (café-au-lait
plankumi). Péc sesu gadu vecuma

diagnostikas kriteériji parasti klast skaidri.

Vecaks ar viegliem simptomiem var tikt
diagnosticéts ar NF1 pieaugusa vecuma
péc tam, kad NF1 diagnosticéts vina
bérnam. Ari citas slimibas var izpausties
ar café-au-lait plankumiem, un tas ir
janem veéra diferencialdiagnozé.

NF1 izpausmes

NF1 penetrance ir gandriz 100%, kas
nozimé, ka gandriz visiem
pieaugusajiem, kuri nes slimibu
izraisoSo géna variantu, paradisies $is
slimibas pazimes. NF1 izpausmes var
bat loti atskirigas dazadiem cilvékiem,
tas ir atkarigas no vecuma un laika
gaita var progresét. Ir grati paredzét,
cik viegli vai smagi NF1 ietekmés
konkrétu personu vai kadas
mediciniskas problémas attistisies, pat
jaruna ir par vienas gimenes NF1
pacientiem. NF1 vienmér jaapsver, ja

Geneétiska konsultésana un visaptverosa

DiglSiinu (germline) genétiska testésana un/vai audzéja testésana un Kaskades testésana

konsultacija
Kad NF1 diagnoze ir apstiprinata (vai ir aizdomas par NF1 bérniem,

rezultatu izpausana

(simptomatisku/pazimes
uzradosu asinsradinieku

kas jaunaki par 6 gadiem), pacientus var nosutit uz NF1 ekspertizes
centru, lai sanemtu detalizétaku informaciju. Pacienti ari sanem
informaciju par atbildigo arstu, kur$ uzraudzis vinus un/vai vinu

bérnu(-us).

Pacientiem un vinu gimenei nepieciesama vispusiga informacija par:
- NF1 kliniskajam izpausmém un dabisko slimibas gaitu

- uzraudzibu un turpmako novérosanu

- NF1 specifisko diagnostisko un terapeitisko pieeju konkrétam

izpausmem

- genétiskas un reproduktivas konsultésanas procesu un diglStnu
genétiskas testésanas nozimi pasiem un biologiskajiem radiniekiem
- iespéjamiem genétiskas testésanas rezultatiem

- gimenes planosanu

- juridiskajiem, socialajiem, apdrosinasanas un finansialajiem
aspektiem, kas saistiti ar NF1 diagnozi
- emocionalo atbalstu, tostarp lidzcilvéku atbalstu(peer support).

Vispariga informacija par diglSinu genétisko testésanu:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-
purposes DiglSanu genétiska testésana kalpo $adiem mérkiem:

testesana)

Kaskades testésana ir process, kura tiek
veikta genétiska konsultésana un
diglsdnu genétiska testésana
asinsradiniekiem, kuriem pastav risks
mantot NF1.

Pirmas pakapes pécnacéjiem ir 50%
iespéja mantot NF1.

NF1 penetrance ir gandriz 100%, kas
nozimé, ka gandriz visiem pieaugusajiem,
kuri nes slimibu izraiso$o géna variantu,
paradisies slimibas pazimes.

Slimibu izraisosie varianti ne vienmér tiek
mantoti no vecaka — tie var rasties pirmo
reizi (de novo) pacienta genétiskaja
materiala, pat ja vinam ir kliniski NF1.

NF1 netiek pienemts ka iespéjams
gimenes locekliem, kuriem nav nekadu
NF1 pazimju.

- diagnozes apstiprinasana un diferencialdiagnoze no citam slimibam;

- informacijas sniegsana citiem gimenes locekliem;

- [émumu pienemsana par reproduktivo konsultésanu un reproduktivajam iespéjam.
Diglstnu genétiskajai testésanai vismaz jaietver NF1 un SPREDT génu izvértésana. Ja
rezultati ir negativi, ieteicama vairaku audu vai audzéja parauga testésana.

Diglstnu genétiska testésana un genotipa—fenotipa korelacija vairuma gadijumu nelauj
prognozét NF1 smagumu vai specifiskas komplikacijas individuala gadijuma.
Mozaikveida NF1 izpausmém var bat nepiecieSsama individualizéta pieeja.

Genétiska testésana jaapsver ikvienam, kam ir NF1 pazimes, bet kurs vél neatbilst
diagnostikas kritérijiem, 1pasi bérniem, kas jaunaki par 6 gadiem. Testésanas rezultatu
izpausana drikst notikt tikai genétiskas konsultésanas ietvaros.

Svarigi: Negativs DNS tests neizslédz NF1. NF1 diagnoze janosaka saskana ar 2021. gada
atjauninatajiem diagnostikas kritérijiem.

Visparéja uzraudziba attieciba uz iespeéjamam NF1 komplikacijam un izpausmém

NF1 palielina audzéju risku, var izraisit izpausmes citos organos (pieméram, kaulos, sirds un asinsvadu sistéma) un var radit gratibas kognitivajas spéjas un socialaja funkcionésana. Stiemesla
dé| personam ar NF1 ir izstradatas ipasas uzraudzibas (regularas novérosanas) programmas. Tas var atskirties starp valstim. Pacientiem ieteicams jautat savam arstam vai sazinaties ar
ekspertizes centru, lai noskaidrotu rekomendacijas sava valsti. Pasreizéjas Eiropas limena rekomendacijas par novérosanu (kas, ko, cik biezi un kad nosutit talak) ir atrodamas

ERN GENTURIS NF1 care pathway. Tas ietver:

- Audzéju skriningu/identifikaciju NF1 pacientiem (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

- Ne-audzéju izpausmju uzraudzibu (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

- Psihologisko un sociali emocionalo izpausmju uzraudzibu NF1 gadijuma.

Izpausmém un vecumam specifiska turpmaka novéerosana un arstésana (konsultésana)

To veic specialists sadarbiba ar NF1 ekspertizes centru. Izpausmém specifiskajai novérosanai jabut personalizétai, nemot véra konkrétos apstaklus un pacienta vajadzibas. Pasreizéjas Eiropas
limena rekomendacijas par novérosanu (kas, ko, cik biezi un kad nosatit talak) ir atrodamas ERN GENTURIS NF1 care pathway (www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

Ne visiem simptomiem nepiecieSama specifiska arstésana — dazas izmainas var prasit tikai cieSu novérosanu.

Psihosocialais atbalsts pacientiem un gimenem

Pacientiem un vinu gimenei ir nepiecieSsama psihoizglitosana, lai izprastu diagnozi un pieejamas arstésanas iespéjas, ka ari lai ar tam labak tiktu gala. Psihoizglitosana pacientam batu
janodrosina proaktivi, un psihologam jabut dalai no multidisciplinaras komandas. Pacienti un vinu gimenes locekli var meklét atbalstu atkartoti, dazados dzives brizos, pieméram, sanemot
jaunu onkologisku diagnozi, planojot gimeni vai pienemot [Emumus par arstésanu.

Genétiska konsultésana saistiba ar gimenes planosanu
Reproduktiva vecuma pacientiem jasanem genétiska konsultacija, lai iegatu informaciju par gimenes planosanu un pieejamajam reproduktivajam iespéjam. Var apspriest prenatalo testésanu

personai ir pazimes, kas atbilst i un preimplantacijas genétisko testésanu, tacu starp valstim pastav atskiribas, kas saistitas ar juridiskiem un étiskiem aspektiem.
diagnostikas kritérijiem.
* - . - - - 0 - -
Lidzcilveku atbalsts un lidzdaliba sabiedriba
? Atbalsts izglitiba un darba: Bérniem ieteicams atkartoti veikt neirokognitivo izvértésanu, lai savlaicigi atklatu macisanas gratibas (apméram 50% cilvéku ar NF1 piedzivo kadas macisanas gratibas). Visbiezak

skartas jomas ir atmina, uzmaniba, vizuali-motoras prasmes un telpiska orientacija. Var but ari gratibas informacijas apstrade un izpildfunkciju joma, kas ietver planosanu, laika un uzdevumu vadibu, uzmanibas
noturésanu, organizésanu un socialo mijiedarbibu. Sadarbiba ar skolotajiem vai darba vaditajiem, lai risinatu $os jautajumus, ir loti batiska un var sniegt ievérojamu pozitivu ietekmi.

Lidzcilvéku atbalsts: Atbalstu var sanemt ari no lidzcilvékiem. Pacientu organizacijas var bt loti nozimigas, jo tas biezi piedava atbalsta programmas, nodrosina savstarpéjo atbalstu un dazas valstis pat sniedz
finansialu palidzibu. Pacientu organizacijas dod gimeném iespéju iesaistities un veidot labaku nakotni cilvékiem, kuri dzivo ar NF1. Pacientu organizacijas var atrast Seit

https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html.

kvalitati un mazinat ar NF1 saistito medicinisko komplikaciju risku.

Genetic Tumour Risk Syndromes
(ERN GENTURIS)

\/ :\ NF1 aprape visa maza garuma, ar uzsvaru uz pareju uz pieauguso veselibas aprapi O §.
{LA \) NF1 ir stavoklis ar mainigam izpausmém laika gaita, tacu tam ir progreséjosa daba, kas visa maza garuma palielina medicinisko komplikaciju risku. Lai pusaudziem un jauniesiem ar NF1 nodrosinatu efektivu U_f/ N\ ‘ \
_ \ H J pareju no pediatriskas uz pieauguso aprupes modeli, batiski ir gan specialista iesaiste, gan strukturéta veselibas apripes parejas programma. Galvenais mérkis ir veicinat pacienta patstavibu, uzlabot dzives ’ ’ | ]
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https://www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes
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/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/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/endorsed-by-ern-genturis.html#sec464
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/endorsed-by-ern-genturis.html#sec464
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
https://www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/endorsed-by-ern-genturis.html#sec464
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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