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Prohlaseni: Tato pacientska cesta slouzi jako obecny prehled klinické a diagnostické cesty u NF1 nebo pii podezieni na toto onemocnéni. Nema nahrazovat individualni klinické a genetické poradenstvi v odborném centru. Nefesi ani vsechny specifické vyzvy spojené s komplexnim onemocnénim NF1. Konkrétni klinické doporucené postupy,

diagnosticka kritéria a nomenklatura se mohou rychle ménit, a proto jsou v této pacientské cesté uvadény pouze orientacné. Pacientska cesta mize slouzit jako voditko pro klinika pfi diskusi o detailni osobni cesté pacienta (personalizovana péce).

Genetické poradenstvi a komplexni konzultace
Jakmile je stanovena diagn6za NF1 (nebo je u déti mladSich 6 let na
NF1 vysloveno podezieni), mohou byt pacienti odeslani do
expertniho centra pro NF1 za icelem ziskani podrobnéjsich
informaci. Zaroven obdrzi informace o lékafi, ktery bude dohlizet na
péci o né a/nebo jejich dité/déti.
Pacienti a jejich rodina potrebuji dikladné informace tykajici se:

- klinickych projevi a pfirozeného priibéhu NF1;

- sledovani a dlouhodobé dispensarizace (follow-up);

- diagnostického a terapeutického pristupu specifického pro NF1 u
jednotlivych manifestaci;

- procesu genetického a reprodukéniho poradenstvi a dopadt
vysetieni zarodecné linie na né samotné a geneticky pfibuzné osoby;

Genetické testovani zarodecné linie a/nebo testovani nadoru a sdéleni
vysledku

Obecné informace o zérode¢ném genetickém testovani:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes
Genetické testovani zarodecné linie (z krevnich leukocyt) slouzi k:

- potvrzeni diagnézy a odliSeni od jinych onemocnéni,

- informovani dalsich ¢lenl rodiny (geneticky pfibuznych osob),

- rozhodovani o reprodukénim poradenstvi a reprodukénich moznostech.

Genetické testovani zadrodecné linie by mélo zahrnovat alesporn geny NFT a SPRED1. Pokud jsou
vysledky negativni, doporucuje se genetické testovani vice tkani nebo nddorového vzorku.

Pacient s diagnézou NF1
Diagnéza NF1 by méla byt stanovena
podle aktualizovanych diagnostickych
kritérii z roku 2021.

Jakmile je diagnéza NF1 potvrzena,
doporucuje se, aby byl pacient
sledovan multidisciplinarnim tymem v
expertnim centru pro NF1. Pro zajisténi
vhodné personalizované péce Ize vyuzit

Genetické testovani zarodecné linie a korelace genotypu s fenotypem (tj. klinickou prezentaci
onemocnéni) ve vétsiné piipadd neumozniuji predpovédét zavaznost nebo specifické
komplikace u jednotlivych pacientt s NF1. Mozaikové formy NF1 mohou vyzadovat

: - moznych vysledk( genetického testovani;
Symptomatick ERN GENTURIS NF1 care pathway e E individualizovany pfistup.
dosobas (www.genturis.eu, sekce thematic pranos D e i
. disease groups, NF1, care pathway). - pravnich, socialnich, pojistnych a financnich aspektd diagnézy NF1; - . L L o o
nezna.my’m Gt P y) - emociondlni podpory véetné podpory vrstevnik(i (peer support); G.enetlck.e te,sto.va’ar?l by melo.by:c zvazervwg u kazvd,eho, kdo vyvkaZL,JJe,znam‘Ify NF1, z’ale, nespIVnUJe
genetickym diagnosticka kritéria, a to zejména u déti mladsich 6 let. Sdéleni vysledk testovani by mélo

X Prezentace NF1

nalezem ) Je tfeba mit na paméti, ze déti mladsi
Osoba,’ktera’ Sesti let nemusi splrovat diagnosticka
VykaZUJf znamky kritéria NF1.0d narozeni do 3esti
nebo'prlznaky mésict véku: kozni abnormality
(manifestace) NF1, (skvrny café-au-lait) jsou casto

ale dosud ) pfitomny. Starsi Sesti let: diagnosticka
nepodstoupila kritéria jsou obvykle jiZ zfejma. Rodié s
genetické vysetreni, mirmymi piiznaky méze byt

pebo OSf’ba: ktera diagnostikovan s NF1 az v dospélosti
Je odeslla!'\a k ) poté, co je NF1 diagnostikovana u jeho =
testovani proto, ze ditéte. Dal3i onemocnéni se mohou 6:55

probihat vyhradné v rdmci genetického poradenstvi.

Dulezité: Negativni vysledek DNA testu nevylucuje NF1. Diagnéza NF1 by méla byt stanovena
podle aktualizovanych diagnostickych kritérii z roku 2021.

Obecné sledovani moznych komplikaci a manifestaci NF1

(follow-up; tj., co sledovat, kym, v jaké frekvenci a kdy odeslat k specialistovi) jsou uvedena v ERN GENTURIS NF1 care pathway. Ta zahrnuje:

Kaskadové testovani
(testovani pokrevnich
pribuznych s priznaky NF1)
Kaskadové testovani je proces
genetického poradenstvi a
genetického testovani zarodecné linie
u pokrevnich pfibuznych, ktefi jsou
ohrozZeni dédi¢nym prenosem NF1.
Potomci prvniho stupné maji 50%
pravdépodobnost, ze budou mit NF1.
Penetrance NF1 je témér 100 %, coz
znamena, ze témér vsichni dospéli,
ktefi nesou patogenni variantu genu,
vykazuji znamky tohoto onemocnéni.
Patogenni varianty nemusi byt
zdédény od rodice, protoze mohou
vzniknout poprvé (de novo) v
genetickém materidlu pacienta s
klinickou NF1.

NF1 se nepredpoklada u rodinnych
pfislusnikd, ktefi nemaji zadné
pfiznaky NF1.

NF1 zvysuje riziko nadort, mlize zplsobovat projevy v dalsich orgdnech (nap¥. kostnich, kardiovaskularnich) a mdze vést k obtizim v kognitivnich schopnostech a socialnim fungovani. Z
tohoto divodu existuji specifické programy sledovani (pravidelného monitorovani) osob s NF1. Tyto programy se mohou mezi jednotlivymi zemémi lisit. Pacienti by se méli informovat u
svého |ékare nebo kontaktovat expertni centrum ohledné doporuceni platnych v jejich zemi. Aktudlni doporuceni na evropské urovni tykajici se dlouhodobého sledovéni/dispensarizace

je biologicky e - . - Screening/identifikaci nadord u osob s NF1 (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

rovnéz projevovat skvrnami café-au-lait e 3 , . , ; P ”
pribuzna s nékym s e (e F . - Sledovani nenddorovych manifestaci (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways").

a je treba je zohlednit. L o . . .

NF1 (NF1 se - Sledovani psychologickych a socio-emocnich projevii u NF1.
nepredpoklada u Manifestace NF1 i .. - : . . .
rodinnych Penetrance patogennich variant v genu T2 Dlouhodobé sledovani (follow-up) a Iécba/poradenstvi podle manifestace a véku pacienta
pfislusnikd, ktefi NF1 je témé&F 100 %, coz znamend, ze PTO Tento postup by mél byt provadén specialistou ve spolupraci s expertnim centrem pro NF1. Sledovani specifickych manifestaci by mélo byt personalizovano podle konkrétnich obtizi a

nemaji zadné témér viichni dospéli, ktefi nesou

individualnich potreb pacienta. Aktualni doporuéeni na evropské urovni tykajici se follow-up (co sledovat, kym, v jaké frekvenci a kdy odeslat ke specialistovi) jsou uvedena v ERN GENTURIS

znamky NF1). patogenni variantu genu, vykazuiji NF1 care pathway (www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).
znamky tohoto onemocnéni. Projevy Ne vsechny pfiznaky vyzaduji specifickou Ié¢bu — nékteré zmény mohou vyzadovat pouze peclivé sledovani.
NF1 se mohou mezi jednotlivci vyrazné
lisit, jsou zavislé na véku a mohou se v @ Psychosocialni podpora pro pacienty a rodiny
prabéhu ¢asu zhorsovat. Je obtizné ~ e Pacienti a jejich rodina potiebuji psychologickou konzultaci, aby porozuméli diagnéze, dokazali se s ni vyrovnat a orientovali se v dostupnych moznostech |écby. Tato konzultace by méla byt
predpovédét, jak mirny nebo zavazny §i g pacientovi aktivné nabizena a psycholog by mél byt soucasti multidisciplinarniho tymu. Pacienti a jejich rodina mohou potfebovat podporu opakované, v riiznych obdobich, napfiklad pfi
bude dopad NF1 nebo jaké zdravotni ‘ % stanoveni nové diagnézy nadoru, pii planovani rodiny nebo pfi rozhodovani o lé¢bé.
komplikace se mohou postupné
rozvinout - ato i u pacientd s NF1 v o Genetické poradenstvi tykajici se planovani rodiny
ramci jedné rodiny. NF1 by méla byt o o= e B o , . : L : L, . . _ .,
vidy zvazovéna u osoby s ; Vv re.produkcrvnrp véku .by ’mell paclle’ntl ?bdrzet .g.enetlck.e 'po‘radenvstvll, ak?y Zlfkall |r,1forma€e c?lp'lanO\’/an[ rodlny. a c’Iostup’nych revprod’ukcmch. moznostech. I._ze diskutovat pr’enatalnl tf-:'stovam a
. . o \ preimplanta¢ni genetické testovani, avsak mezi jednotlivymi zemémi existuji rozdily vyplyvajici z pravnich a etickych otazek. V Ceské republice se postupuje dle ustanoveni §28-29 zakona
charakteristikami odpovidajicimi ) 1
diagnostickym kritériim. I 2B B
g y
L e / Podpora vrstevniki a ti¢ast na spole¢enském zivoté
7)), 2 Podpora béhem vzdélavani a prace: Doporucuje se opakované nabizet détem neurokognitivni vysetfeni, aby bylo mozné vcas odhalit pfipadné poruchy uceni (u 50 % osob s NF1 se vyskytuji urcité obtize v
i Al « | uceni). Nejcastéji byvaji ovlivnény pamét, pozornost, motorické funkce a prostorova orientace. Mohou se objevit potize se zpracovanim informaci a problémy s exekutivnimi funkcemi, mezi které patii planovani,
organizace, fizeni pozornosti a socidlni interakce. Spoluprace s uciteli nebo nadfizenymi v zaméstnani je zdsadni, protoze umoznuje fesit konkrétni obtize a miize mit vyrazny pozitivni dopad na fungovani a
kvalitu Zivota.
Podpora vrstevnikii (peer support): Podporu mohou pacienti ziskat také prosttednictvim vrstevnikii. Pacientské organizace mohou hrét velmi dilezitou roli, protoZe ¢asto nabizeji podpiirné programy,
peer-to-peer podporu, a v nékterych zemich dokonce i finan¢ni pomoc. Pacientské organizace poskytuji rodinam prilezitost aktivné se zapojit do zlepsovani budoucnosti lidi Zijicich s NF1. Seznam pacientskych
organizaci je dostupny na: https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.htmlww.genturis.eu.
PPt
\/IR\/BN Péce o osoby s NF1 v prubéhu celého Zivota se zaméienim na pfrechod do péce pro dospélé V- ‘[I’J)J # ‘ )
{ [ J \ H J NF1 je onemocnéni, jehoz projevy se v case méni, avsak ma progresivni charakter a celoZivotné zvysuje riziko zdravotnich komplikaci. Pro efektivni prevedeni dospivajicich a mladych dospélych s NF1 z L ’ ’ | ]
: pediatrického modelu péce do modelu péce pro dospélé jsou nezbytné specializované kliniky a strukturovany program zdravotnického pfechodu (tzv. Healthcare Transition) z pediatrické péce do dospélosti.
Hlavnim cilem je podpofit samostatnost, zlepsit kvalitu Zivota a sniZit riziko souvisejicich zdravotnich komplikaci.
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https://www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes
http://www.genturis.eu
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
http://www.genturis.eu
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/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.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-genturis/neurofibromatosis-type-1-guideline.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/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
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