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Aviso importante: Este percurso do doente tem como objetivo fornecer uma visao geral do caminho clinico e diagnéstico da NF1 ou da sua suspeita. Ele nao deve substituir o aconselhamento clinico e genético individual realizado num centro de referéncia. Também nao pretende abordar todos os desafios especificos relacionados com a
complexidade da condicao NF1. Diretrizes clinicas especificas, critérios diagndsticos e nomenclaturas podem mudar num curto periodo de tempo e, portanto, sao apenas mencionados de forma geral neste percurso do doente.. Este percurso do doente pode ser utilizadocomo um guia para que o profissional de satide discuta o percurso pessoal
e detalhado de cada doente (cuidados personalizados).

Pessoa
sintomatica
com genética
desconhecida
Uma pessoa que
apresenta sinais ou
sintomas
(manifestacoes) de
NF1, mas que ainda
nao realizou um
teste genético, ou
uma pessoa
encaminhada para
testagem por ser
biologicamente
relacionada com
alguém com NF1
(NF1 nao é suspeita
em familiares que
nao apresentam
quaisquer sinais da
condicéo).
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Doente com NF1 (clinica)

O diagnéstico de NF1 deve ser realizado
de acordo com os critérios diagndsticos
atualizados em 2021.

Apos o estabelecimento do diagnoéstico de
NF1, recomenda-se acompanhamento por
uma equipa multidisciplinar num centro
especializado em NF1.0 ERN GENTURIS
NF1 care pathway pode ser utilizado para
garantir um cuidado personalizado e
adequado (www.genturis.eu, secao
"thematic disease groups, NF1, care
pathway").

Apresentacao da NF1

E importante notar que criancas com
menos de seis anos de idade podem nio
preencher todos os critérios diagnosticos
para NF1. Do nascimento aos seis meses:
alteragoes cutaneas (manchas
café-com-leite) sao frequentemente
observadas. Acima de seis anos: os
critérios diagnosticos geralmente
tornam-se evidentes. Um dos pais com
sintomas leves pode receber o diagnéstico
de NF1 apenas na idade adulta, ap6s o
diagnostico do filho. Outras condigoes
também podem apresentar manchas
café-com-leite e devem ser consideradas
no diagndstico diferencial.

Manifestacoes da NF1

A penetrancia da NF1 é quase 100%, o que
significa que praticamente todos os
adultos que tenham a variante genética
causadora da doenca apresentarao sinais
da condicdo. As manifestagoes da NF1
podem variar amplamente de pessoa para
pessoa, sao dependentes da idade e

Aconselhamento genético e consulta abrangente

Uma vez estabelecido o diagnéstico de NF1 (ou quando ha suspeita em
criangas com menos de 6 anos de idade), os doentes podem ser
encaminhados para um centro especializado em NF1 para receber
informagdes mais detalhadas. Eles também receberao orientagdes sobre o
médico responsavel pelo acompanhamento deles e/ou dos seus filhos.

Testes genéticos germinativos e/ou testes em tumores e divulgacao

dos resultados

Informagdes gerais sobre testes genéticos germinativos:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-purposes
Os testes genéticos germinativos tém as seguintes finalidades:

- Confirmar o diagnéstico e diferencié-lo de outras condicoes

- Fornecer informacdes relevantes para outros membros da familia

- Apoiar decisdes sobre aconselhamento reprodutivo e opgdes reprodutivas.

O teste genético germinativo deve, no minimo, incluir a analise dos genes NF1 e SPRED].
Quando os resultados sdo negativos, recomenda-se a andlise genética de multiplos tecidos
ou de amostras tumorais.

Na maioria dos casos, o teste genético germinativo e a correlagao genétipo-fenétipo nao
permitem prever a gravidade ou complicagoes especificas em individuos com NF1.
Apresentagoes mosaicas de NF1 podem exigir uma abordagem individualizada.

Testagem em cascata (testagem
de familiares consanguineos
com sintomas/sinais)

A testagem em cascata é o processo de
realizar aconselhamento genético e
testes genéticos germinativos em
familiares consanguineos que tém risco
de herdar a NF1.

Os filhos de uma pessoa afetada tém
uma probabilidade de 50% deter NF1.

A penetrancia da NF1 é quase 100%, o
que significa que praticamente todos os
adultos que tenham a variante genética
causadora da doenca apresentardo sinais
da condicao.

As variantes patogénicas podem nao ser
herdadas de um dos pais, podendo surgir
pela primeira vez (de novo) no material
genético de um doente com NF1 clinica.
NF1 ndo é suspeita em familiares que ndo
apresentam quaisquer sinais da condicao.

Os doentes e suas familias precisam receber informacdes completas sobre:

- manifestacées clinicas e historia natural da NF1

- vigilancia e acompanhamento

- abordagem diagnostica e terapéutica especifica para manifestagdes
relacionadas a NF1

- processo de aconselhamento genético e reprodutivo, bem como as
implicacdes do teste genético germinativo para o proprio paciente e
seus familiares biolégicos

- possiveis resultados do teste genético

- planeamento familiar

- aspectos legais, sociais, de seguros e financeiros relacionados com o
diagnostico de NF1

- apoio emocional, incluindo suporte entre pares (peer support).

O teste genético deve ser considerado para qualquer pessoa que apresente sinais de NF1,
mas que ainda ndo preencha os critérios diagndsticos — especialmente criangas com menos
de 6 anos de idade. A divulgacédo dos resultados deve ocorrer exclusivamente no contexto de
aconselhamento genético.

Importante: Um resultado negativo no teste de DNA nao exclui NF1. O diagndstico de NF1
deve ser realizado de acordo com os critérios diagnosticos atualizados em 2021.

Vigilancia geral sobre potenciais complicacoes e manifestacoes da NF1

A NF1 aumenta o risco de tumores, pode causar manifestacées em outros 6rgaos (por exemplo, 0ssos, sistema cardiovascular) e pode causar dificuldades nas capacidades cognitivas e no
funcionamento social. Por esse motivo, existem programas especificos de vigilancia (monitorizacdo regular) para pessoas com NF1. Esses programas podem variar entre paises.

Os doentes devem consultar o seu médico ou contactar um centro especializado para conhecer as recomendagdes especificas do seu pais. As recomendacdes atuais a nivel europeu sobre o
seguimento (o qué, por quem, com que frequéncia e quando encaminhar) podem ser encontradas no ERN GENTURIS NF1 care pathway. Estas incluem:

- Rastreamento/identificacdo de tumores em individuos com NF1 (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

- Vigilancia de manifestacdes ndo tumorais (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

- Vigilancia das manifestagdes psicoldgicas e socioemocionais na NF1.

T2 Acompanhamento e tratamento especificos por manifestacao e por idade (aconselhamento)

TO0 Deve ser realizado por um especialista, em colaboracdo com um centro de referéncia em NF1. O acompanhamento especifico para cada manifestacdo deve ser personalizado, de acordo com as
condicdes e necessidades individuais. As recomendacdes atuais a nivel europeu sobre o seguimento (o qué, por quem, com que frequéncia e quando encaminhar) podem ser encontradas no
ERN GENTURIS NF1 care pathway (www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

Nem todos os sintomas necessitam de tratamento especifico; algumas alteracées podem exigir apenas acompanhamento rigoroso.

podem progredir em gravidade ao longo @ @ Apoio psicossocial para doentes e familias
do tempo. E dificil prever quéo leve ou ~ e Os doentes e suas familias precisam de psicoeducacdo para compreender e lidar com o diagnéstico, bem como com as opgdes de tratamento disponiveis. A psicoeducagao deve ser oferecida
grave sera o impacto da NF1 ou quais os 9 : i% proativamente, e o psicélogo deve integrar a equipa multidisciplinar. Doentes e familiares podem procurar apoio em diferentes momentos da vida, por exemplo: quando surge um novo
problemas médicos que poderéo surgir diagnéstico de cancro, durante o planeamento familiar ouno processo de tomada de decisdo sobre tratamentos.
com o passar dos anos, mesmo entre
doentes com NF1 dentro da mesma CC Aconselhamento genético relacionado com o planeamento familiar
familia. A possibilidade de NF1 deve Em idade reprodutiva, os doentes devem receber consulta genética para obter informagées sobre planeamento familiar e opgoes reprodutivas. Testes pré-natais e testes genéticos
SIS RIS ST consid(?ra.da ACIME)[ERHeE GRS y pré-implantacionais podem ser discutidos, embora existam diferencas entre paises devido a questoes legais e éticas.
apresente caracteristicas compativeis com
os critérios diagndsticos.
/ Apoio entre pares e participacao na sociedade
2 Apoio durante a educacao e o trabalho: Recomenda-se que criangas com NF1 recebam avaliagées neurocognitivas periddicas para identificar dificuldades de aprendizagem — cerca de 50% das pessoas com

NF1 apresentam algum grau de dificuldade. As dreas mais frequentemente afetadas incluem: memoria, atencao, funcédo visuo-motora, orientagao espacial. Também podem ocorrer dificuldades no
processamento de informagdes e nas fungdes executivas, que envolvem planeamento, gestao, atencao, organizacao e interagao social. Trabalhar em conjunto com professores ou supervisores no ambiente de
trabalho é essencial para lidar com essas questées, podendo gerar um impacto significativo e positivo na vida da pessoa.

Apoio entre pares: O apoio também pode vir de outras pessoas que vivem com NF1. As organizacdes de doentes desempenham um papel importante, pois muitas vezes oferecem:

programas de apoio, suporte entre pares (peer-to-peer), em alguns paises, apoio financeiro. Essas organizagées também proporcionam as familias a oportunidade de se envolverem ativamente na melhoria da
qualidade de vida das pessoas com NF1. As organizacdes de pacientes podem ser encontradas em: https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.html.

N7\ Cuidados com a NF1 ao longo da vida, com énfase na transicao dos cuidados pediatricos para os cuidados de adultos
| \ J [ J A NF1 é uma condicao que se manifesta de forma varidvel ao longo do tempo, mas apresenta um carater progressivo, com risco aumentado de complicagées médicas durante toda a vida.

Para garantir uma transicdo eficaz de adolescentes e jovens adultos com NF1 do modelo de cuidados pediatricos para o modelo de cuidados de adultos, é essencial contar com um profissional de satde
dedicado e com um programa estruturado de Transicao em Saude.
O objetivo central é promover autonomia, melhorar a qualidade de vida e reduzir o risco de complicagdes médicas associadas a NF1 ao longo da vida.
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