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Neurofibromatozy-historia
• 1882 r- pierwszy opis choroby patolog  niemiecki F. von Recklinghausen , Prof. 

Uniwersytetu w Wurzburgu 
• Fakomatozy (ch. skórno-nerwowe/ektoderma) 

• RAS-opatie (rodzina kinaz protoonkogennych) 

• NF1- choroba Recklinghausena i  Legius syndrome- mutacja ch. 17 

• NF2- (BAN-bilateral acoustic NF)-mutacja ch. 22 

• SNN- szwannomatoza 
• 



NF1-dziedziczna AD (1:3 tys.), mutacja neurofibrominy



NF1 a układ kostny i skóra

• 3 gentycznie uwarunkowane choroby, dziedziczone AD 
• Mutacja genu NF1 lub NF2 (białko neurofibromina i merlina) 
• Białka te kontrolują rodzinę kinaz protoonkogennych RAS 
• Utrata regulacji i kontroli nad układem RAS prowadzi do niekontrolowanej 

proliferacji komórek 
• Skóra, kość, układ nerwowy są głównym obszarem procesów patologicznych  
• Zajęcie układu kostnego jest jednym z 7 kryteriów rozpoznania (kryterium nr 6) 
    

Poplausky D. at all: Dermatologic manifestations of NF1and emerging treatments. Cancers 2023,15,2770



Kryteria rozpoznania NF1 wg. NIH 2021rok

2 lub więcej



„Marsz” NF1



Onkogeneza w NF1 



NF1 a narząd ruchu- jakich zmian  możemy się 
spodziewać ?

• Sztywność i bóle stawów 
• Osteopenia i osteoporoza 

• Osteomalacja hipofosfatemiczna 
• Dysplazja kości klinowej 

• Dysplazja kości długich (udowa, piszczelowa, łokciowa) 
• Zniekształcenia kręgosłupa (garb, skoliza, hiperkyfoza) 

• Neurofibromy wewnątrzstawowe 
• Zaburzenia wzrastania i mineralizacji 
• Pseudoartroza-Amputacja ! 

  



Ferreira JF  et all: Kyphoscoliosis: looking beyond the spine.  BMJ case report 2015 
Hirbe A et all: NF1: a multidisciplinary approach to care. Lancet Neurol 2014

Kręgosłup w NF1



Pseudoartroza w NF1



Menopauza



Objawy menopauzy



Menopauza a BMI



Witamina D a NF1



Witamina D a menopauza



Gęstość piersi a NF1



Metabolizm kostny a NF1



NF1-leczenie



Farmakoterapia menopauzy



                 NF1- podsumowanie
• NF1 to wrodzona choroba proliferacyjna dziedziczona AD (RASopatia/

fakomatoza)  
• Pseudoartoza, patologiczne złamania, dysplazaja kości klinowej i 

piszczelowej (tibial bowing) to charakterystyczna triada w układzie ruchu 
• Cafe au lait, lentigines axiliares, neurofibromy to charakterystyczna triada 

skórna 
• Guzy nienowotworowe, przednowotworowe, i nowotworowe skóry, nerwów i 

narządów wewnętrznych wpisane w naturę choroby 
• Bardzo wysokie ryzyko onkologiczne (realne scenariusze kliniczne) 
   - uznawane za choroby pierwotnie nowotworowe, ostrożnie z HTZ! 
• Aktualne leczenie kompleksowe: chirurgia, laseroterapia, elektrodyssekcja,   
• Selumetynib (doustny inhibitor  multi kinaz aktywowanych mitogenami 

MEK1& MEK2)-  także nadzieją dla pacjentów dorosłych! 
• Profilaktyka osteoporozy 
• Suplementacja witaminy D3


