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Ztozone zaburzenie wielouktadowe o réznorodnych objawach

Jedno z najczesciej wystepujacych schorzen dziedziczonych
autosomalnie dominujgco (1 na 2500-3000 osob Swiatowej
populacji)

Mutacja inaktywujgca w genie NF1 na chromosomie 17g11.2
kodujgcym neurofibromine

Choroba postepujaca z dodatkowym ryzykiem powiktan medycznych
u dorostych



Neurofibromina

Znajduje sie w korze mozgu
Odpowiada za tworzenie synaps
Odpowiada za produkcje neuroprzekaznikow

Niedobor lub zmniejszona aktywnoSc wigzg sie ze zmianami na
poziomie komorkowym, ktore prowadzg do wystgpienia objawow
klinicznych

Opisywano nieprawidtowg hiperintensywng strukture warstwowg
kory mdzgowej u pacjentow z NF1 (podstawy epileptogenezy)

Napady padaczkowe u chorych z NF1:
2 razy czesciej niz w populacji ogolnej



NF1

Choroba wymagajgca wielospecjalistycznego nadzoru lekarskiego,
edukacji, wsparcia psychospotecznego przez cate zycie

KoniecznosS¢ opracowania skutecznego programu przejscia z modelu
opieki zdrowotnej skoncentrowanego na dziecku/rodzinie do modelu
opieki nad dorostym pacjentem
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Glejaki o niskim stopniu ztosliwosci: droga wzrokowa, pien mozgu

- ryzyko rozwoiju jest wyzsze w poréwnaniu z glejakami o wysokim
stopniu ztosliwosci

- u dzieci 77% to glejaki o niskim stopniu ztosliwosci

- Sredni wiek rozpoznania: 4,5 rok zycia

- U dzieci powolny wzrost, 20% przebiega bezobjawowo

- jedynie 2% wymaga leczenia

- W okresie dojrzewania i u dorostych bezobjawowe lub
niepostepujgce
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U dorostych Scista, systematyczna kontrola radiologiczna moze nie byc¢

wykonywana ze wzgledu na:

- powolny wzrost (brak wzrostu) nowotworow drogi wzrokowej

- korzystne rokowanie w glejakach niskiego ryzyka zlokalizowanych w
pniu mozgu

- wyjatkowo niskie tempo wzrostu guzow glejowych podwysciotkowych
okotoprzewodowych

- niepostepujaca proliferacja komodrek gleju okotoprzewodowego
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Glejaki o wysokim stopniu ztosliwosci

- ryzyko rozwoju jest nizsze w porownaniu z glejakami o niskim
stopniu ztosliwosci

- ale ryzyko wystgpienia jest okoto 50 razy wieksze niz w populadii
0golnej

- u dorostych stanowig 78% wszystkich glejakow
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Inne objawy

objawowe zwezenie wodociggu mozgu,
objawowe wodogtowie - makrocefalia (50%),

(wynikajgce z ogniskowej proliferacji okotoprzewodowych
podwysciotkowych komorek glejowych)

przewlekty bol
(czesto pomijany w badaniach nad NF1)
* bole glowy - 10%
* trwaty uposledzajacy bol - ucisk przez nerwiakowtdkniaki splotowate
na gtebokie nn obwodowe
* epizodyczny bol napadowy — podskorne NF
* somatyzacja emogji



NF1

Inne objawy
nerwiakowtdkniaki skorne,

Nerwiakowtokniaki splotowate, padaczka (5%), nowotwory OUN,
nowotwory nn obwodowych, RMS, pheochromocytoma, NF rdzenia
kregowego

Konieczne badanie szybko rosngcej zmiany
(transformacja nerwiakowtoniaka splotowatego do MPNST)

- deficyt uwagi, nadpobudliwos¢, lek, depresja, zmeczenie, zaburzenia
orientacji wzrokowo — przestrzennej, dysleksja, zaburzenia pamiedi,
autyzm

- skolioza dystroficzna, osteopenia, niski wzrost
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Co zrobic, zeby nie byto sie czego bac w wejsciu w okres dorostosci:
- ¢wiczenie mowienia z dzieckiem/mtodym dorostym w swoim imieniu
- aktywne zaangazowanie we witasng chorobe, opieke zdrowotng,

przyjmowane leki (informacje nt diagnozy, dostepu do lekarzy
specjalistow w dziedzinie NF)

- usprawnienie formy sedacji do badan radiologicznych, zabiegow
chirurgicznych (strach)

- umozliwienie dziecku/nastolatkowi samodzielnego zadawanie pytan
W czasie wizyty u lekarza

- nauka samodzielnego monitorowania cisnienia tetniczego krwi
(zaburzenia naczyniowe, udary krwotoczne i niedokrwienne)

- stworzenie planu badan przesiewowych (MPNST, rak piersi, guzy
OUN, monitorowanie powiktan leczenia)
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Co zrobi¢, zeby nie byto sie czego bac w wejsciu w okres dorostosci:

- monitorowanie hormonalne opdznionego lub wczesnego dojrzewania

- przyzwyczajanie dziecka do korzystania z opieki
psychologicznej/psychiatrycznej

- dostepne przekazywanie wiedzy nt genetyki, posiadania potomstwa,
alternatywnych mozliwosci planowania rodziny)
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Panuje btedne przekonanie o zmniejszaniu problemow zdrowotnych i
potrzeb medycznych wraz z wiekiem.

NF1 jest chorobg postepujacg z dodatkowym ryzykiem wystgpienia
powikfan u dorostych.

Mozemy jednak starac sie skutecznie zaspokajac potrzeby pacjentow i
oswajac ich z chorobg od wczesnego dziecinstwa.
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Dziekuje za uwage
Zgtaszam brak konfliktu interesow zwigzanych z

przygotowaniem niniejszej prezentacji

Katarzyna Garus
kgarus15@gmail.com



