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Omejitev odgovornosti: Ta pot bolnika je zastavljena kot splosni pregled klini¢ne in diagnosti¢ne poti za NF1 ali ob sumu na NF1. Ne sme nadomestiti individualnega klini¢nega in genetskega svetovanja v strokovnem centru. Prav tako ni namenjena obravnavi vseh specifi¢nih izzivov, povezanih s kompleksnim stanjem, kot je NF1. Klini¢ne
smernice, diagnosti¢na merila in nomenklatura se lahko hitro spremenijo, zato so v tej poti bolnika navedene le okvirno. Pot bolnika lahko sluzi kot vodilo za zdravnika ob posvetu o bolnikovi podrobni osebni poti (personalizirana oskrba).
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Bolnik z (klinicno) NF1
Diagnozo NF1 je treba postaviti v
skladu s posodobljenimi diagnosti¢nimi
merili iz leta 2021.

Ko je diagnoza NF1 potrjena, je
priporocljivo, da bolnika spremlja
multidisciplinarni tim v strokovnem
centru za NF1. Za ustrezno
personalizirano oskrbo lahko
uporabljamo ERN GENTURIS

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

Predstavitev NF1

Pomembno je poudariti, da otroci,
mlajsi od Sest let, morda Se ne
izpolnjujejo diagnosti¢nih meril za NF1.
Od rojstva do Sestih mesecev
starosti: kozne spremembe (café-au-
lait madezi oz. madezi bele kave) so
pogosto prisotne. Po Sestem letu
starosti: pacient praviloma jasno
izpolnjuje diagnosti¢na merila. Pri
starsu z blagimi simptomi je lahko
diagnoza NF1 postavljena sele v odrasli
dobi, potem ko je bila postavljena pri
njegovem otroku. Tudi druga stanja se
lahko kaZejo s café-au-lait madezi, kar je
treba upostevati pri diagnostiki.

Manifestacije NF1

Penetranca NF1 je skoraj 100-odstotna,
kar pomeni, da bodo znaki tega stanja
prisotni pri skoraj vseh odraslih nosilcih
patogenih razli¢ic v genu NF1.
Manifestacije NF1 se lahko med
posamezniki zelo razlikujejo in so
odvisne od starosti. Tezave se lahko s
¢asom stopnjujejo. Tezko je
napovedati, kako blage ali hude bodo
posledice NF1 ali katere zdravstvene
tezave se bodo s¢asoma razvile, tudi pri
bolnikih z NF1 znotraj iste druzine. Pri
osebi, ki kaze znacilnosti, skladne z

diagnosti¢nimi merili, je treba vedno it o prenatalnem testiranju in predimplantacijskem genetskem testiranju, vendar med drzavami obstajajo razlike glede pravnih in eti¢nih vidikov.
pomisliti na moznost NF1.
. Podpora vrstnikov in sodelovanje v druzbi

2 Podpora med izobrazevanjem in pri delu: Priporocljivo je, da se otrokom veckrat ponudi nevrokognitivna ocena za odkrivanje uc¢nih tezav (50 % oseb z NF1 ima dolocene uc¢ne tezave). Najpogosteje so

Genetsko svetovanje in celovito posvetovanje

Ko je diagnoza NF1 potrjena (ali kadar je pri otrocih, mlajsih od 6 let,
nanjo postavljen sum), se lahko bolnike napoti v strokovni center za
NF1, kjer prejmejo podrobnejse informacije. Prav tako prejmejo
podatke o zdravniku, ki bo spremljal njih in/ali njihove otroke.

Bolniki in njihove druzine potrebujejo podrobne informacije o:

- klini¢nih manifestacijah in naravnem poteku NF1

- spremljanju bolezni

- diagnosti¢nem in terapevtskem pristopu, specificnem za NF1, pri
posameznih manifestacijah

- procesu genetskega in reproduktivnega svetovanja ter posledicah
genetskega testiranja za zarodne razlicice za njih in njihove
bioloske sorodnike

- moznih izidih genetskega testiranja

- nacrtovanju druzine

- pravnih, socialnih, zavarovalnih in finan¢nih vidikih diagnoze NF1

- ¢ustveni podpori, vklju¢no s podporo s strani drugih pacientov

(peer support).

Genetsko testiranje za zarodne razlicice in/ali testiranje tumorja ter

razkritje rezultatov

Splosne informacije o genetskem testiranju za zarodne razlicice:
www.coe.int/en/web/bioethics/information-brochure-on-genetic-tests-for-health-
purposes Genetsko testiranje za zarodne razlicice sluzi:

- potrditvi diagnoze in izkljucevanju drugih stanj;

- informiranju drugih druzinskih ¢lanov;

- odlocanju o reproduktivnem svetovanju in reproduktivnih moznostih.

Pri genetskem testiranju za zarodne razlicice je treba analizirati vsaj gena NF1 in SPRED].
Kadar so rezultati negativni, je priporocljivo genetsko testiranje vec razli¢nih tkiv ali
tumorskega vzorca.

Genetsko testiranje za zarodne razlicice in korelacija genotip-fenotip v vecini primerov ne
moreta napovedati resnosti ali specifi¢nih zapletov pri posameznem bolniku z NF1.
Mozaic¢ne oblike NF1 lahko zahtevajo individualiziran pristop.

O genetsko testiranju velja razmisliti pri vsakomur, ki kaZze znake NF1, vendar ne izpolnjuje
diagnosti¢nih meril, zlasti pri otrocih, mlajsih od 6 let. Razkritje rezultatov testiranja naj
poteka izklju¢no v okviru genetskega svetovanja.

Pomembno: Negativen rezultat analize DNA ne izklju¢uje NF1. Diagnozo NF1 je treba
postaviti v skladu s posodobljenimi diagnosti¢nimi merili iz leta 2021.

Splosna priporocila za spremljanje morebitnih zapletov in manifestacij NF1
NF1 povecuje tveganje za nastanek tumorjev, lahko pa povzro¢i tudi manifestacije v drugih organskih sistemih (npr. kosteh, sréno-Zilnem sistemu) ter vpliva na kognitivne sposobnosti in

pathways”).

Kaskadno testiranje
(testiranje krvnih sorodnikov
z znaki/simptomi)

Kaskadno testiranje je postopek
genetskega svetovanja in genetskega
testiranja za zarodne razlicice pri
krvnih sorodnikih, ki bi lahko
podedovali NF1.

Za potomce v prvem kolenu velja
50-odstotna verjetnost, da imajo NF1.
Penetranca NF1 je skoraj
100-odstotna, kar pomeni, da bo
skoraj vsak odrasel posameznik, ki nosi
patogeno razli¢ico v genu NF1, kazal
znake tega stanja.

Patogene razlicice v genu NF1 niso
vedno podedovane od star$a, temvec
se lahko prvic pojavijo (de novo) v
dednem zapisu bolnika s klinicno NF1.
Na NF1 ne posumimo pri druzinskih
¢lanih brez vsakrsnih znakov NF1.

socialno funkcioniranje. Zato obstajajo posebni programi rednega spremljanja za osebe z NF1. Ti se lahko med drzavami razlikujejo. Bolniki naj se o priporocilih v svoji drzavi posvetujejo z
zdravnikom ali strokovnim centrom. Aktualna evropska priporocila glede spremljanja (kaj, kdo, kako pogosto in kdaj napotiti) so na voljo v ERN GENTURIS NF1 care pathway. Ta vkljucuje:

- presejanje/odkrivanje tumorjev pri osebah z NF1 (ERN GENTURIS NF1 pocket guide: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).
- spremljanje netumorskih manifestacij (ERN GENTURIS NF1 care pathway: www.genturis.eu - “Guidelines and pathways”).

- spremljanje psiholoskih in socialno-Custvenih manifestacij pri NF1.

Specifi¢cno spremljanje in zdravljenje glede na manifestacije in starost (svetovanje)
Spremljanje naj izvaja specialist v sodelovanju s strokovnim centrom za NF1. Spremljanje, prilagojeno posameznim manifestacijam, mora biti personalizirano glede na specifi¢ne okolisc¢ine in
potrebe bolnika. Trenutna evropska priporocila glede spremljanja (kaj, kdo, kako pogosto in kdaj napotiti) so na voljo v ERN GENTURIS NF1 care pathway (www.genturis.eu - “Guidelinesand

Vsi simptomi ne zahtevajo specifi¢cnega zdravljenja; nekatere spremembe potrebujejo le natancno spremljanje.

@@ Psihosocialna podpora za bolnike in njihove druzine
r~\ e Bolniki in njihove druzine potrebujejo psiholosko podporo in izobrazevanje, da razumejo diagnozo ter se lazje soocijo z njo in z razpolozljivimi moznostmi zdravljenja. Psiholosko podporo in
§ : j% izobrazevanje naj se bolniku ponudi proaktivno, psiholog pa naj bo del multidisciplinarnega tima.
Bolniki in njihove druzine lahko veckrat pois¢ejo podporo v razli¢nih situacijah, npr. ob postavitvi nove diagnoze raka, nacrtovanju druzine ali odlo¢anju o zdravljenju.
(S

s Genetsko svetovanje glede nacrtovanja druzine
- V reproduktivnem obdobju je bolnike treba napotiti na genetsko svetovanje, kjer dobijo informacije o nacrtovanju druzine in razpolozljivih reproduktivnih moznostih. Mogoce se je pogovoriti

prizadeta podrocja spomina, pozornosti, vidno-motori¢nega delovanja in prostorske orientacije. Pojavijo se lahko tezave pri obdelavi informacij ter pri izvrsilnih funkcijah, kamor sodijo nac¢rtovanje, upravljanje,
pozornost, organizacija in socialna interakcija. Sodelovanje z uditelji ali nadrejenimi na delovnem mestu pri obravnavi teh izzivov je klju¢nega pomena in lahko pomembno vpliva na uspeh obravnave ter prinese

pozitivne rezultate.

Podpora s strani pacientov: Podporo je mogoce dobiti tudi s strani pacientov z NF1. Drustva pacientov imajo lahko zelo pomembno vlogo, saj pogosto ponujajo podporne programe, omogocajo podporo
med pacienti, v nekaterih drzavah pa nudijo tudi finan¢no pomoc. Drustva pacientov lahko druzinam omogocijo, da aktivno sodelujejo pri izboljsanju izhodov za osebe z NF1. Drustva pacientov so na voljo na
https://www.genturis.eu/I=eng/patient-area/patient-associations.htmlww.genturis.eu.
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{ J [ ) \ J [ J NF1 je stanje, ki se v razli¢nih Zivljenjskih obdobjih razli¢no izraza, a je progresivne narave, saj je tveganje za zdravstvene zaplete prisotno vse Zivljenje in se z leti veca. Za ucinkovit prehod mladostnikov in

mladih odraslih z NF1 iz pediatri¢cnega v model zdravstvene oskrbe odraslih sta klju¢nega pomena zdravnik, ki je specializiran za to podrocje, in strukturiran program zdravstvenega prehoda. Glavni cilj je

spodbujanje samostojnosti, izboljsanje kakovosti Zivljenja ter zmanjsevanje tveganj za z NF1 povezane zdravstvene zaplete.
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https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20230118_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF1_v1.8_accepted-31aug2022.pdf
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