Genetisk testing av -
Formidling av resultatene Kaskadetesting (testing av

pasient med genetisk
bekreftet NF1

Genetisk veiledning og

kimbanen og/eller

omfattende konsultasjon svulsttesting
Genetisk
forlgp @
R CAULYEY
Symptomatisk Generell overvakning av
person med potensielle komplikasjoner og
ukjent genetisk manifestasjoner ved NF1
status
Pasient med (klinisk) NF1
( siics
oeees
o o it
Klinisk {7"'
? diagnose Q
. é
ﬂ U Psykososial statte
for pasienter og

Likemannsarbeid og deltakelse i samfunnet

Genetic Tumour Risk Syndromes
(ERN GENTURIS)

.-\

e >3y European
® 5. Reference
' ..'

os0' Network

familier

Manifestasjons- og
aldersspesifikk oppfelging og
behandling (veiledning)

,TZ,
QPTO

NF1-oppfelging gjennom hele livet, med vekt pa overgang til helsetjeneste for voksne

Finansiert av Den europeiske union. Synspunkter og meninger som uttrykkes er imidlertid kun forfatternes
og gjenspeiler ikke ngdvendigvis Den europeiske unions eller tilskuddsmyndighetens (European Health and
Digital Agency, HaDEA) syn. Verken Den europeiske union eller tilskuddsmyndigheten kan holdes ansvarlig

for disse.

biologiske slektninger med
symptomer/tegn)

Genetisk veiledning ved
familieplanlegging

© Jelena Meek

30-09-2025, version 2.0
accepted 14-10-2025



Formal: Dette behandlingsforlgpet er ment som en generell oversikt over det kliniske og diagnostiske forlapet ved NF1 eller mistanke om NF1. Den skal ikke erstatte individuell klinisk og genetisk veiledning ved et ekspertisesenter. Den er heller ikke ment a dekke alle spesifikke utfordringer knyttet til den komplekse tilstanden NF1. Spesifikke
kliniske retningslinjer, diagnostiske kriterier og nomenklatur kan endres pa kort varsel og omtales derfor kun overordnet i dette behandlingsforlgpet. Behandlingsforlapet kan brukes som et verktgy for klinikeren i samtalen om pasientens detaljerte, personlige forlgp (persontilpasset behandling).

Genetisk veiledning og omfattende konsultasjon Genetisk testing av kimbanen og/eller svulsttesting samt formidling av Kaskadetesting (testing av
Nér en NF1-diagnose er etablert (eller mistenkes hos barn under 6 ar), resultater biologiske slektninger med
Pasient med (klinisk) NF1 L Ry s ] SN e i e mey i et Generell informasjon om genetisk testing av kimbanen: symptomer/tegn)

informasjon. De vil ogsa fa informasjon om ansvarlig lege for seg selv

En NF1-diagnose bor stilles i henhold og/eller sine barn. www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes Kaskadetesting er prosessen der
til de oppdaterte diagnostiske Genetisk testing av kimbanen brukes til a: biologiske slektninger med risiko for a
kriteriene fra 2021. Pasienter og deres familie trenger grundig informasjon om: - bekrefte diagnosen og skille NF1 fra andre tilstander ha arvet NF1 far genetisk veiledning

- kliniske tegn pa tilstanden og det naturlige forlepet ved NF1 =G mifeumEor il erafigre ) fomies] iy 0g genetisk testmg av klmbanen.. .
Nar en NF1-diagnose er etablert, i skni falain - legge grunnlag for reproduktiv veiledning og valg av reproduktive alternativer. Forstegradsslektninger har 50 % risiko
anbefales det at pasienten folges opp SHSIYERIITG 09 SPRie g g — . . Genetisk testing av kimbanen bgr som minimum omfatte genene NF1 og SPRED1. Nar for a ha NF1.
av et tverrfaglig team ved et - apeai el anesidoer R s il for el i resultatene er negative, anbefales genetisk testing av flere vevstyper eller av svulstvev. Penetransen ved NF1 er naer 100 %,

NF1-ekspertsenter. ERN GENTURIS e e noe som betyr at nesten alle voksne

NF1 care pathway kan brukes for & sikre - prosessen for genetisk og repr.oduktiv. veiledning, samt Genet'isk test.ing av kimbanen og 'g.enotype—fe.notypefkorrelasjon kan'i de fleste tilfeller ikke som bzerer den sykdomsfremkallende
4L¥rikti g persontilpasset opofalain konsekvenser av genetisk testing av kimbanen for dem selv og deres forutsi alvorlighetsgrad eller spesifikke komplikasjoner hos enkeltpasienter med NF1. genvarianten vil vise tegn pa
. gegp . P ,Pp 9 .g biologiske slektninger Mosaikkpresentasjoner av NF1 kan kreve en individualisert tilnzerming. :
Symptomatisk (www.genturis.eu, under "thematic i el i<k testi tilstanden.

d disease groups, NF1, care pathway"). - mulige utfa av.genetls el . . . . . Sykdomsfremkallende varianter kan
AL T - familieplanlegging Genetisk testing bar vurderes for alle som viser tegn pd NF1, men som ikke oppfyller o e R s e e e neval ]
ukjen? NF1-presentaspn - juridis!(e, sosiale, forsikringsmessige og skonomiske aspekter ved en kriteriene, spesielt. kI)(arn.Iuréd(-.:-r 6 ar. Formidling av testresultater skal bare skje innenfor arvematerialet hos en person med
genetisk Status Det er viktig 3 merke seg at barn under NF1—0!|agnose . . rammen av genetisk veiledning. klinisk NF1, og trenger derfor ikke
En person som viser seks ar kanskje ikke oppfyller kriteriene - emosjonell stotte, inkludert likemanns-/brukerstatte (peer support). o ' . ) - ' VESTR AR T @ e R,
tegn eller for NF1. Fra fodsel til seks maneders Viktig: Et negatl\{t DNAfr.esuIta.t ut.elukker ikke NF1. En NF1-diagnose bor stilles i henhold til NF1 mistenkes ikke hos
symptomer alder: Hudforandringer de oppdaterte diagnostiske kriteriene fra 2021. familiemedlemmer som ikke har tegn

(manifestasjoner)
pa NF1, men som
ikke har o .
gjennomgatt en lf‘::zlr"f:renfgéorml;eegf;zs&::g::ek':: - Generell overvakning av potensielle komplikasjoner og manifestasjoner ved NF1

genetisk test, eller NFle e mesen vl sanalaer @ imy o NF1 oker risikoen for svulster, kan gi manifestasjoner i andre organer (f.eks. skjelett, hjerte- og karsystemet), og kan fere til utfordringer innen kognitive funksjoner og sosial fungering. Derfor

en person som e rey i el mesianL ARe T finnes det spesifikke overvakningsprogrammer (regelmessig oppfelging) for personer med NF1. Disse kan variere mellom land. Pasienter bar sparre sin lege eller kontakte et ekspertisesenter
henvises til testing ’ for anbefalinger i sitt land. Gjeldende anbefalinger pa europeisk niva for oppfelging (hva, av hvem, hvor ofte og nar man skal henvise) finnes | ERN GENTURIS NF1 care pathway. Disse inkluderer:

fordi tilstander kan ogsa gi < . L o : S Y
café-au-lait-flekker og mé vurderes i creening/identifisering av svulster hos personer med NF1 (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

vedkommende er differensialdiagnostikken. - Overvakning av ikke-tumor manifestasjoner (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways").

biologisk i slekt - Overvakning av psykologiske og sosial-emosjonelle manifestasjoner ved NF1.

med en person

med NF1 (NF1

mistenkes ikke hos

(café-au-lait-flekker) er ofte til stede. pa NF1.
Over seks ars alder: De diagnostiske

NF1-manifestaspner
Penetransen ved NF1 er ner 100 %, noe

Manifestaspns - og aldersspesifikk oppfelging og behandling (veiledning)

o som betyr at nesten alle voksne som TZ S . = . . . . L .
familiemedlemmer berer den sykdomsfremkallende PTOC Dette skal utfores av en spesialist, i samarbeid med et NF1-ekspertsenter. Spesifikk oppfelging av NF1 manifestasjoner bor persontilpasses etter individuelle forhold og behov. Gjeldende
uten tegn pa NF1). genvarianten vil vise tegn pé tilstanden ~3LPED anbefalinger pa europeisk niva for oppfelging (hva, av hvem, hvor ofte og nar man skal henvise) finnes | ERN GENTURIS NF1 care pathway (www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

Manifestasjonene av NF1 kan variere : [N — Ikke alle symptomer krever spesifikk behandling; enkelte forandringer kan kun trenge oppfalging.

betydelig fra person til person, er

| h i k ikl i q . o
aldersavhengige og kan utvikle seg @ Psykososial statte for pasienter og familier

alvorlighetsgrad over tid. Det er
vanske%ig 3 f%rutsi hvor mild eller : Pasienter og deres familie trenger psykoedukasjon for a forsta og handtere diagnosen og de tilgjengelige behandlingsalternativene. Psykoedukasjon ber tilbys proaktivt, og en psykolog bar
\V\e veere en del av det tverrfaglige teamet. Pasienter og deres familie kan ha behov for stgtte gjentatte ganger, pa ulike tidspunkter — for eksempel ved ny kreftdiagnose, i forbindelse med

alvorlig pavirkningen av NF1 vil vere, ks - . 3 7
el (vl Tres e vt e a il familieplanlegging eller ved beslutninger om behandling.

som Vil oppstd, selv blant NF1-pasienter

i samme familie. NF1 bor alltid vurderes 7 q q q o g

AT [ o = Genetisk veiledning ved familieplanlegging

samsvarer med de diagnostiske ) | reproduktiv alder ber pasienter fa genetisk veiledning for informasjon om familieplanlegging og tilgjengelige reproduktive alternativer. Prenatal testing og preimplantasjonsdiagnostikk kan

kriteriene. - o diskuteres, men det finnes forskjeller mellom land basert pa juridiske og etiske forhold.

5% IITHH ! Likemannsarbeid og deltakelse i samfunnet
7)), o Stotte i utdanning og arbeid: Det anbefales at barn jevnlig far nevropsykologisk utredning for a avdekke lzerevansker (omtrent 50 % av personer med NF1 vil oppleve noen form for lzeringsutfordringer).
i Al « | Hukommelse, oppmerksomhet, visuomotorisk funksjon og romlig orientering er omrader som ofte pavirkes. Det kan ogsa forekomme vansker med informasjonsbearbeiding og eksekutive funksjoner, som

planlegging, organisering, oppmerksomhet, strukturering og sosial interaksjon. Samarbeid med barnets lzerere eller med arbeidsgiver/veileder pa arbeidsplassen er viktig og kan ha stor betydning for mestring
og utvikling.

Likemannsarbeid: Statte kan ogsa oppnas gjennom kontakt med andre i samme situasjon. Pasientorganisasjoner kan vaere sveert viktige, da de ofte tilbyr stetteprogrammer, likemannsstotte og i noen land
ogsa gkonomisk stgtte. Pasientorganisasjoner gir familier muligheten til & engasjere seg for en bedre fremtid for personer som lever med NF1. Pasientorganisasjoner finnes her:
https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html. | Norge: https://nffnf.no/

/ I\
/ \ . . c o . .
YV /BN NF1-oppfelging ggennom hele livet , med vekt pa overgang til helsetgneste for voksne
{ [ ) \ H J NF1 er en tilstand som varierer i uttrykk over tid, men har et progressivt forlop med okt risiko for medisinske komplikasjoner gjennom hele livet. En dedikert kliniker og et strukturert overgangsprogram
(Healthcare Transition) er avgjerende for en effektiv overgang for ungdom og unge voksne med NF1 fra barne- til voksenhelsetjenesten. Det overordnede malet er & fremme selvstendighet, bedre livskvalitet og
redusere risikoen for tilknyttede medisinske komplikasjoner.
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