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Svarbi informacija: Sis paciento kelias skirtas pateikti bendra klinikinio ir diagnostinio proceso apzvalga, kai diagnozuojama ar jtariama NF1. Ji negali pakeisti individualios klinikinés ir genetinés konsultacijos specializuotame kompetencijos centre. Dokumentas taip pat néra skirtas aptarti visus specifinius sudétingos NF1 baklés is3tkius.
Klinikinés praktikos gairés, diagnostiniai kriterijai ir nomenklatdra gali pasikeisti, todél Siame paciento kelyje jie minimi tik nuorody forma. Paciento kelias gali bati naudojamas kaip gairés gydytojui, aptariant iSsamy individualaus paciento kelig (personalizuota prieziara).

Simptomy
turintisasmuo,
kurio genetika

nezinoma
Asmuo, kuriam
pasireiskia NF1
pozymiai ar
simptomai (, taciau
kuriam dar nebuvo
atliktas genetinis
tyrimas, arba
asmuo, kuris dél
biologinio rysio su
NF1 serganciu
giminaiciu yra
siunciamas tyrimui
(NF1 néra jtariama
$eimos nariams,
kurie neturi jokiy
NF1 pozymiy).
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Pacientas, kuriam nustatyta
(klinikiné) NF1 diagnozé

NF1 diagnozé turéty bati nustatoma
remiantis 2021 m. atnaujintais
diagnostiniais kriterijais.

Nustacius NF1 diagnoze,
rekomenduojama, kad pacientg toliau
stebéty ir gydyty daugiadisciplininé
komanda NF1 kompetencijos centre. ERN
GENTURIS NF1 paciento kelias gali bati
naudojamas siekiant uztikrinti tinkama
personalizuota priezilrg
(www.genturis.eu, skiltis "thematic disease
groups, NF1, care pathway").

NF1 pasireiskimas

Svarbu pazyméti, kad jaunesni nei
Seseriy mety vaikai gali neatitikti NF1
kriterijy. Nuo gimimo iki SeSiy ménesiy
amziaus: daznai pastebimi odos pakitimai
(balintos kavos spalvos démés). Vyresni
nei SeSeriy mety vaikai: diagnostiniai
kriterijai paprastai tampa akivaizdis. Tévui
ar motinai, turintiems tik lengvus
simptomus, NF1 diagnozé gali bati
nustatyta po to, kai NF1 diagnozuojama jy
vaikui. Kitos buklés taip pat gali pasireiksti
balintos kavos spalvos démémis, todél jas
batina jvertinti diferencinés diagnostikos
metu.

NF1 pasireiskimai

NF1 penetrantiskumas yra beveik 100 %,
tai reiskia, kad beveik visiems
suaugusiems, turintiems liga sukeliantj
geno variantg, pasireiks Sios buklés
pozymiai. Skirtingiems Zmonéms NF1 gali
pasireiksti labia skirtingai, priklausomai
nuo amziaus. Be to, laikui bégant, liga
gali progresuoti. Labai sunku numatyti,
kokio sunkumo bus NF1 arba kokios
medicininés problemos issivystys laikui
bégant, net ir tos pacios Seimos NF1
pacientams. NF1 visada turéty bati
jtariama, jei asmuo turi pozymiy,
atitinkanciy diagnostinius kriterijus.

Genetiné konsultacija ir iSsami konsultacija

Nustacius NF1 diagnoze (arba jtarus jg jaunesniems nei 6 mety
vaikams), pacientai gali bati nukreipiami j NF1 kompetencijos centra,
kuriame suteikiama issamesné informacija. Taip pat pateikiama
informacija apie gydytoja, atsakinga uz paciento ir/arba jo vaiko (-y)
prieziara.

Pacientams ir jy Seimai batina iSsami informacija apie:

- NF1 klinikinius simptimus ir poZzymius ir natdralig ligos eiga

- stebéseng ir tolesnj sekima

- NF1 badingy specifiniy simptomy diagnostika ir gydyma

- genetinés ir reprodukcinés konsultacijos procesa bei genetinio tyrimo
iS kraujo pasekmes pacientui ir jo biologiniams giminai¢iams

- galimus genetinio tyrimo rezultatus

- Seimos planavima

- teisinius, socialinius, draudimo ir finansinius NF1 diagnozés aspektus

- emocine pagalbg, jskaitant pacienty organizacijy palaikyma (peer
support).

Genetinio tyrimo i$ kraujo ir/arba naviko tyrimo atlikimas bei
rezultaty pateikimas

Bendroji informacija apie genetinj tyrima i$ kraujo:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes

Genetinis tyrimas i$ kraujo atliekamas, norint:

- patvirtinti diagnoze ir atskirti jg nuo kity bakliy

- suteikti informacijg kitiems Seimos nariams

- priimti sprendimus dél reprodukcinés konsultacijos ir galimy reprodukciniy pasirinkimy
Genetinio tyrimo i$ kraujo metu reikéty istirti bent jau NF1 ir SPREDT genus. Jei rezultatai yra
neigiami, rekomenduojama atlikti genetinj tyrima i$ keliy audiniy arba i$ naviko meéginio.

Daugeliu atvejy genetinio tyrimo is kraujo rezultatai ir genotipo—fenotipo sasajos neleidzia
prognozuoti individualaus NF1 atvejo sunkumo ar specifiniy komplikacijy.
Mozaikinés NF1 formos gali reikalauti individualizuoto pozitrio.

Genetinis tyrimas turéty bati svarstomas kiekvienam asmeniui, kuriam pasireiskia NF1
pozymiai, bet kuris neatitinka diagnostiniy kriterijy, ypac jaunesniems nei 6 mety vaikams.
Tyrimo rezultaty pateikimas turéty vykti tik genetinés konsultacijos metu.

Svarbu: neigiamas DNR tyrimo rezultatas neatmeta NF1 diagnozés. NF1 diagnozeé turéty
buti nustatoma remiantis 2021 m. atnaujintais diagnostiniais kriterijais.

Bendroji stebésena dél galimy NF1 komplikacijy ir simptomy
NF1 padidina naviky rizika, gali sukelti simptomus kituose organuose (pvz., kauluose, Sirdies ir kraujagysliy sistemoje) ir lemti kognityviniy gebéjimy bei socialinio funkcionavimo sunkumus.

- Psichologiniy ir socialiniy bei emociniy NF1 pasireiskimy stebésena.

Specifiniy simptomy ir amziaus grupéms pritaikyta stebésena ir gydymas (konsultavimas)
Sig stebéseng ir gydyma turéty atlikti NF1 kompetencijos centro specialistas. Stebésena, susijusi su konkreciais simptomais, turi bati personalizuota, atsizvelgiant j individualias paciento bukles
ir poreikius. Europos lygmeniu galiojancias rekomendacijas dél stebésenos (ka stebéti, kas atsakingas, kokiu dazniu ir kada siysti specialistui) galima rasti ERN GENTURIS NF1 care pathway
(www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

Ne visi simptomai reikalauja specifinio gydymo; esantkai kuriems pokyciams, gali reikéti tik atidzios stebésenos.

@ Psichosocialiné pagalba pacientams ir jy Seimoms

LS Genetiné konsultacija dél seimos planavimo

Bendruomeneés (peer) palaikymas ir socialiné integracija

2 Pagalba mokymosi ir darbo aplinkoje: Rekomenduojama vaikams reguliariai atlikti neurokognityvinj vertinima, kad baty galima laiku nustatyti mokymosi sunkumus (apie 50 % zmoniy, serganciy NF1, patiria
tam tikry mokymosi sunkumu). Dazniausiai paveikiamos sritys yra atmintis, démesys, vizualiniai-motoriniai gebéjimai ir erdviné orientacija. Gali pasireiksti informacijos apdorojimo sunkumai ir vykdomujy
funkcijy sutrikimai, kurie apima planavima, valdyma, démesio islaikyma, organizavima ir socialine sgveika. Bendradarbiavimas su mokytojais ar darbo vadovais, siekiant spresti Siuos klausimus, yra labai svarbus ir

gali turéti didelés teigiamos jtakos.

Bendruomenés (peer) palaikymas: pagalba gali bati gaunama ir i$ bendruomenés. Pacienty organizacijos gali buti ypac svarbios, nes jos daznai teikia palaikymo programas, sitlo tarpusavio (peer-to-peer)
palaikyma, o kai kuriose Salyse — ir finansine pagalba. Pacienty organizacijos suteikia Seimoms galimybe aktyviai prisidéti prie geresnés NF1 serganciy Zmoniy ateities. Pacienty organizacijy sarasa galima rasti cia

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

Seimos nariy tyrimas
(simptomus / pozymius
turin¢iy kraujo giminaiciy
tyrimas)

Seimos nariy tyrimas - tai genetinés
konsultacijos ir genetinio tyrimo is
kraujo atlikimas kraujo giminaiciams,
kuriems yra rizika paveldéti NF1.
Pirmos eilés palikuonys turi 50 %
tikimybe paveldéti NF1.

NF1 penetrantiskumas yra beveik 100
%, tai reiskia, kad beveik visiems
suaugusiems, turintiems liga sukeliantj
geno variantg, Sios buklés pozymiai
pasireiks.

Liga sukeliantys variantai gali bati ne
paveldéti is tévy, o atsirasti pirma kartg
(de novo) paciento, kuriam kliniskai
nustatyta NF1, genetinéje medziagoje.
NF1 néra jtariama $eimos nariams,
kurie neturi jokiy NF1 pozymiuy.

Dél siy priezasciy asmenims, sergantiems NF1, taikomos specialios stebésenos (reguliaraus stebéjimo) programos. Jos gali skirtis tarp 3aliy. Pacientai turéty pasiteirauti savo gydytojo arba

kreiptis j kompetencijos centra dél rekomendacijy savo salyje. Europos lygmeniu galiojancias rekomendacijas dél stebésenos (kg stebéti, kas atsakingas, kokiu dazniu ir kada siysti specialistui)
galima rasti ERN GENTURIS NF1 care pathway. Jos apima:
- Patikrinima dél naviky patikra / diagnostika asmenims, sergantiems NF1 (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).
- Ne navikiniy simptomy stebéseng (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

Pacientams ir jy Seimai reikalingas mokymas apie psichologinius ligos aspektus, kad jie galéty suprasti diagnoze, jos pasekmes ir galimus gydymo budus bei lengviau susidoroti su emocine
nasta. Mokymas turéty bati aktyviai sillomas, o psichologas yra svarbi daugiadisciplininés komandos dalis. Pacientai ir jy Seimos nariai gali kreiptis pakartotinai, skirtingais gyvenimo
momentais, pavyzdziui: nustacius naujg onkologine diagnoze, planuojant Seima, priimant sprendimus dél gydymo.

Vaisingo amziaus pacientams turéty buati suteikta genetiné konsultacija, kurioje jie gauty informacijg apie Seimos planavima ir galimas reprodukcines galimybes. Gali bati aptariami
prenataliniai tyrimai ir preimplantaciniai genetiniai tyrimai, taciau teisiniai ir etiniai iy tyrimy aspektai skirtingose 3alyse skiriasi.

/ N\
M/ER\ NF1 prieziara per visg gyvenima, jskaitant sveikatos prieziiiros testinuma, sulaukus pilnametystés
{ [ ) \ H J NF1 is a variable presenting condition over time, but has a progressive nature with increased risks for medical complications lifelong. A dedicated clinician and a structured Healthcare Transition program are
NF1 yra baklé, kurios pasireiskimas laikui bégant gali labai skirtis, taciau jai badingas progresuojantis pobadis ir per visa gyvenima didéjanti medicininiy komplikacijy rizika. Norint uztikrinti veiksminga paaugliy
ir jauny suaugusiujy sveikatos prieziaros testinuma, sulaukus pilnametystés, butinas atsakingas specialistas ir struktaruota sveikatos prieziaros testinumo uztikrinimo programa. Pagrindinis tikslas — skatinti
paciento savarankiskuma, gerinti gyvenimo kokybe ir mazinti su NF1 susijusiy medicininiy komplikacijy rizika.
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