Ghid pentru pacientii cu
neurofibromatoza de tip 1
(NF1) si apartinatori

Acest material contine informatii generale destinate publicului larg ce nu pot inlocui sfatul unui medic sau
unui alt profesionist in domeniul sanatatii. Pentru mai multe informatii, discutati cu medicul dumneavoastra.
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A. Neurofibromatoza de tip 1
pentru pacienti




Ce este neurofibromatoza de tip 1?

Neurofibromatoza de tip 1 este o afectiune cu care se nasc unii
copii. Pentru usurintd in pronuntare, mai este numita si NF1.
Daca ai NF1, aceasta afectiune iti poate crea anumite
probleme de sanatate, asa ca e posibil s& mergi la medic
destul de des.

Doar aproximativ 1 copil din 3,000 se naste cu
neurofibromatoza de tip 1, motiv pentru care medicii 0 numesc
o boala ,rara”.

La fel ca tine sunt peste 2 milioane de oameni cu NF1 in lume.




De ce apare neurofibromatoza de tip 1?

Te-ai intrebat vreodata de ce unii oameni au ochii caprui si altii au ochii
albastri? Sau de ce unii oameni sunt scunzi n timp ce altii sunt Tnalti? Acestea
se datoreaza unui lucru numit ADN. ADN-ul este ca un set de instructiuni pe
care corpul tau le urmeaza. Jumatate din aceste instructiuni le primesti de la
un parinte, iar jumatate de la celalalt. Z—
ADN-ul fiecarui om este unic si de aceea nu suntem doi exact la fel. ADN-ul
este ca un centru de comanda - comenzile care se transmit sunt unice
pentru fiecare dintre noi.

Ce
ce

Cum se stabileste diagnosticul i =3,
de Neurofibromatoza de tip 1?

Exista cateva semne si simptome pe care medicii le cauta atunci cand suspecteaza ca cineva ar putea avea NF1.
Majoritatea oamenilor cu NF1 au aceste semne si simptome si este foarte posibil ca medicul tau sa recomande mai multe
teste, pentru clarificare.

Uneori, Tn Neurofibromatoza de tip 1 apar pete maro deschis pe piele - numite si pete ,cafea cu lapte”.

In alte cazuri, in aceast& patologie apar noduli si umflaturi pe piele. Nodulii pot da senzatia de mancarime sau pot fi
durerosi, Insa majoritatea oamenilor nu fi simt deloc. Echipa medicala va numi uneori acesti noduli ,tumori”, ceea ce poate
parea putin infricosator la prima vedere, insa medicii te vor ajuta sa intelegi cum poti sa traiesti cu aceasta manifestare.




Viata cu Neurofibromatoza de tip 1, in fiecare zi

Pentru unele persoane cu NF1 poate fi
dificil s& desfasoare activitati obisnuite, cum
ar fi mersul la scoala. Sa stai nemiscat si sa
asculti in liniste profesorii nu este
intotdeauna atéat de usor. Dar cu sustinere
si ajutor, poti face in continuare lucruri
uimitoare.

Timpul de joaca in afara clasei poate fi
distractiv, dar nu tuturor copiilor le plac
aceleasi jocuri. Poate va trebui s& alergi
repede cu prietenii tai sau sa prinzi mingea,
iar NF1 ar putea sa te incurce in aceste
activitati.

E posibil sa descoperi ca exista multi copii
care ar dori sa incerce diferite tipuri de
jocuri, asa ca, de ce sa nu inventezi jocuri
noi pe care le puteti juca impreuna?

Mai mult, la scoala ta ar putea fi organizat

OUR SCHooOL

un loc pentru copiii care doresc sa participe 0

la activitati mai linistite pentru a petrece

timp Tmpreuna. lar profesorii va pot ajuta sa explorati alte lucruri pe care le puteti face cu placere in timpul pauzelor.
Cu totii suntem diferiti si speciali in felul nostru. Boala nu este transmisibila.




Intalnirea cu medicii si
asistentele medicale

Daca ai Neurofibromatoza de tip 1, probabil ca vei petrece un
timp la spital si vei cunoaste toata echipa medicala care va
contribui la ingrijirea ta. Medicii si asistentele stiu multe
lucruri despre aceasta afectiune si te vor ajuta sa cresti cat
se poate de bine.

Medicii vor dori sa se asigure ca te dezvolti normal, iar
uneori veti face exercitii impreuna, cum ar fi activitati de
tipul mersului sau cititului. in unele cazuri, iti vor pune o
lumina n dreptul ochilor. Alteori, medicul sau asistenta
medicala te vor duce sa vezi niste aparate mari care fac
fotografii corpului tau.




Daca ai prea multe emotii cand mergi la medic, iata
cateva lucruri pe care le poti face:

Adu o carte sau jucaria ta preferata cu tine.

Puteti juca si jocuri. incearca s& numeri cate lucruri albastre sau roz poti vedea.
Sau céate scaune sunt in sala de asteptare.

S-ar putea sa fie si alti copii acolo, asa ca ar putea fi un loc unde ti-ai putea
face noi prieteni.

E bine sa vorbesti si sa intrebi!

Nicio Tntrebare despre NF1 nu este o intrebare gresita.

Daca vrei sa afli ceva, intreaba! De fapt, discutia te va ajuta sa
te simti mult mai bine!

Daca nu esti sigur cu cine séa vorbesti, gandeste-te la adultii in
care ai incredere:

Parintii sau alte persoane din familie

Profesorii

Medicii sau asistentele medicale

Daca vrei sa vorbesti cu alti copii cu NF1, medicul tau te poate ajuta
sa intri Tn contact cu ei!




Cum stie medicul ca am
Neurofibromatoza de tip 1?

Poate ca unele semne ale Neurofibromatozei
de tip 1 au aparut pe corpul tau cand erai mai
mic, iar altele s-ar putea sa apara acum.
Poti sa le vezi si sa simti unele dintre ele.

Unele sunt pe piele si in ochi, altele sunt in ::)' S
felul in care cresc oasele tale. Y4 (

Exista si semne pe care nu le poti vedea cu
ochiul liber. Medicii si asistentele au metode :
sa le vada pe toate, chiar daca tu si alli ~ °
oameni nu le puteti vedea.
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Cateva lucruri care il vor ajuta pe medicul tau sa stie
daca ai Neurofibromatoza de tip1:

Semnul 1: Pete de culoare cafeniu deschis
(cafea cu lapte)

Multi pacienti cu Neurofibromatoza de tip 1 au pete cafenii pe tot
corpul. Aceste semne sunt un indiciu pentru NF1.

Semnul 2: Pistrui

In Neurofibromatoza de tip 1, pot sa apard multi pistrui la subrat, in
partea de jos a burticii si in partea de sus a picioarelor. De
asemenea, ai putea avea pistrui pe pleoape, piept si gat.




Cateva lucruri care il vor ajuta pe medicul tau sa stie
daca ai Neurofibromatoza de tip1:

Semnul 3: Ochii

Este posibil ca medicul sa iti faca un consult oftalmologic (la ochi) pentru a
detecta semne de NF1 utilizadnd o lumina puternica sau un aparat.

~
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Semnul 4: Pielea

Multe persoane cu NF1 au umflaturi pe piele sau sub piele, asa ca acesta este
un lucru pe care medicul il va cauta cu siguranta.

Semnul 5: Oasele

NF1 poate determina ca oasele tale sa creasca putin diferit.
Medicul va verifica daca stai drept si cat de drepte sunt picioarele tale.



Cateva lucruri care il vor ajuta pe medicul tau sa stie
daca ai Neurofibromatoza de tip1:

Semnul 6: ADN-ul

Un medic numit genetician poate cauta instructiunile ADN care se gasesc
numai la persoanele cu NF1.




Cine face parte din echipa medicala?

Pacientii cu Neurofibromatoza de tip 1 merg frecvent la spital si intdlnesc mai multi medici si asistente medicale. Aceste
persoane sunt echipa ta medicala. Ei vor avea grija de tine si se vor asigura ca ai facut toate analizele necesare pentru a te
simti cat mai bine.

Medicii din lista de mai jos, pot face parte din echipa medicala:

Medic de familie:

Este medicul pe care il vezi cel mai des, care se uita atent la tine si care te
poate trimite Tmpreund cu familia ta la alti specialisti care sa se ocupe de
diversele probleme care pot sa apara.

Pediatru:

Pediatrul este un medic care trateaza copii.

Vei merge la consultatie o data pe an (sau poate mai des, in functie de
nevoie). Te va intreba in detaliu despre diferite aspecte care tin de
sanatatea corpului tdu si este foarte important sa ii spui daca sunt parti care
dor si daca observi ceva diferit la corpul tau.

De asemenea, ar trebui sa 1i spui daca exista ceva care te supara sau te
intristeaza.
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Dermatolog:

Este medicul care se va uita uita cu mare atentie la
pielea ta si va face o harta a petelor cafenii, de culoarea
cafelei cu lapte. Este foarte important sa se mentina o
evidenta a numarului de pete.

Oftalmolog:

Uneori, Neurofibromatoza de tip 1 iti poate afecta ochii si
vederea. Oftalmologii folosesc lumini intense si aparate
pentru a privi in interiorul ochilor din exterior. Aceste
teste nu sunt dureroase si poti oricand sa pui intrebari cu
privire la ceea ce se Intampla.




Neurolog pediatru:

Medicul neurolog pediatru este medicul care te consulta
si verifica daca mergi bine, vorbesti bine, auzi corect sau
daca te doare ceva, intr-un mod amuzant prin niste
exercitii pe care le faceti impreuna.

Tot medicul neurolog pediatru, poate cheama colegii din
echipa ca sa se asigure ca esti bine per total.

Genetician:

Persoanele cu Neurofibromatoza de tip 1 au instructiuni
ADN pe care persoanele fara aceasta afectiune nu le au.
Geneticienii folosesc teste care pot citi aceste modificari.




Ortoped:

n cazul Neurofibromatozei de tip 1, pot s& apara diferite
probleme la nivelul oaselor. Medicul ortoped este cel
care se uita cu atentie la oasele si muschii tai.
Ortopedul iti poate recomanda o operatie sau un ghips,
doar daca va fi nevoie de acest lucru.

Chirurg pediatru:

Uneori, umflaturile cauzate de Neurofibromatoza de tip 1
ar trebui s fie indepartate. Inainte de operatie, chirurgul
se va intalni cu tine si veti vorbi. Medicul chirurg va avea
grija de tine si va fi foarte atent cu nevoile tale.




Neurochirurg:
Medicul neurochirurg este medicul care se ocupa doar
de zona creierului si a coloanei vertebrale. Doar unele

persoane au nevoie.

Oncolog pediatru:

Oncologul pediatru ajutd persoanele care au diferite tipuri de
cancer. Este membru in echipa medicala si se va asigura ca
totul este Tn regula si ca nu ai nevoie de tratament suplimentar.




Psihiatru pediatru:

Neuropsihiatrii sunt medicii care stiu totul despre modul
in care functioneaza mintea ta.

Ei te ajuta pe tine si pe familia ta, sa inveti sau te joci
mai usor. Daca apar probleme de comportament la
scoala sau daca emoatiile tale devin prea mari, poti apela
la ajutorul lor.




Radiolog:

Radiologii sunt cei care folosesc aparate pentru a fotografia
(scana) ce se intdmpla in corpul tau.

Aceste fotografii il ajutd pe medicul tau sa inteleaga ce se
intdmpla in interior. Medicii radiologi sunt foarte prietenosi
si se vor asigura ca esti in siguranta cand trebuie sa faca
acest lucru, nu te speria de aparatele mari.



Endocrinolog:

Cand esti copil, corpul tau creste foarte repede, iar medicul
endocrinolog supravegheaza evolutia ta si se asigura ca tu cresti
ca toti copiii de varsta ta.

Kinetoterapeut:

Daca apar probleme care determina sa te misti mai greu, sa nu iti
poti tine spatele drept sau pur si simplu vrei sa te mentii in forma,
kinetoterapeutul este alaturi de tine si te Tnvata exerecitii utile si
eficiente.

Psiholog:

Psihologul te va ajuta sa iti controlezi emotiile si sa te intelegi pe
tine si pe cei din jurul tau.

Impreuna veti avea discutii placute, care raman secrete, veti sti
doar voi si atéat.




Chiar daca ai citit despre foarte multi medici, acest lucru nu
trebuie sa te sperie. Sunt atat de multi, pentru ca tu sa fii
foarte bine ingrijit si sa ai cat mai putine probleme pe viitor.
Sa nu te ingrijorezi, te vei vedea cu ei din cand in cand, la
controalele regulate, care sa verifice ca esti in siguranta.




Viata cu NF1

Pe masura ce cresti, vei trece prin multe schimbari. S-ar putea sa te trezesti
intr-o zi si s& observi cum corpul tau arata si se simte mai diferit decat iti
amintesti - Insa majoritatea schimbarilor se vor produce destul de treptat.
Cand se petrec aceste schimbari in corpul tau, ele pot fi diferite de cele care
se produc la alti tineri, dar in general au loc intre varstele de 7 si 16 ani.




CE SPUNE CORPUL MEU?

Pe masura ce cresti si Neurofibromatoza de tip 1 se poate schimba, asa ca asigura-te ca spui cuiva daca vezi umflaturi noi
sau care si-au schimbat forma sau daca incepi sa ai dureri de cap sau modificari de vedere.

Alte lucruri care merita toata atentia sunt senzatia de durere apéruta din senin sau starea de lesin. Doar tu stii daca ceva nu
este Tn reguld, asa ca discuta cu parintii sau cu medicul tdu pentru a rdmane in siguranta!

In timp ce se produc aceste schimbéri in corpul tdu, vei incepe, de asemenea, sa vezi altfel lumea din jurul tiu.

Vei cunoaste oameni noi care s-ar putea sa nu gandeasca la fel

ca tine, care te pot ajuta sa vezi lucrurile din alte puncte de

vedere. Este posibil s& te intélnesti si cu persoane mai putin

amabile si daca ti se intdmpla acest lucru, este bine sa spui unui

parinte sau unei rude, unui profesor in care ai incredere sau ~ N

chiar medicului. Ajutd sa vorbesti cu cineva. C

Toate acestea se vor intdmpla in timp ce corpul tau se va
schimba si el. Poate fi o perioada destul de derutanta! Uneori
s-ar putea sa simti ca nu ai controlul pe deplin — ca si cum
sentimentele tale te-ar controla.

Toti se simt asa uneori, chiar si cand sunt mari.

Dar daca incepi sa te ingrijorezi, ar trebui sa vorbesti cu cineva,
daca poti. Daca nu le spui, cei din jurul tdu nu au cum sa stie
despre starile tale de stres sau nefericire. Chiar daca nu vrei sa
vorbesti prea mult despre ce te nelinisteste, doar sa spui ca te
simti putin diferit fatd de cum te simteai de obicei ii poate ajuta

Ce
ce

pe ceilalti sa aiba grija de tine. f







B. Neurofibromatoza de tip 1
pentru apartinatori
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Ce este NF1 si care este cauza
aparitiei?

Neurofibromatoza de tip 1 (sau NF1) este o afectiune
genetica rara, care apare la aproximativ 1 din 3,000 de
nasteri pe plan mondial, de cele mai multe ori fiind
descoperita Tn copilarie. Experienta fiecarei persoane
cu NF1 este diferita — niciun pacient nu are exact
aceleasi simptome, iar impactul pe care il are asupra
vietii lor este variabil.

Acest ghid a fost conceput pentru a va da o imagine de
ansamblu asupra acestei afectiuni, insa aceste
informatii nu trebuie s& Tnlocuiascéa consultul si sfaturile
medicilor.

Unul dintre simptomele principale ale NF1 este aparitia
unor noduli pe traiectul nervilor. Chiar daca sunt
frecvent numiti ,tumori”, nodulii sunt de obicei
non-cancerosi (benigni). Pot creste oriunde se gaseste
tesut nervos, inclusiv de-a lungul maduvei spinarii Si
de-a lungul fibrelor nervoase din piele. Nu este
obligatoriu sa se dezvolte la toti pacientii cu NF1.




Unul dintre lucrurile pe care echipa medicala le va verifica este
cresterea neurofibroamelor plexiforme (plexiform inseamna
Jmpletit”), care apar la 30-50% dintre persoanele cu NF1.
Acestea pot cauza probleme de sanatate mai grave, deoarece
pot creste in locuri in care provoaca durere sau pun presiune
asupra corpului.

Cercetarile au aratat ca exista o sansa redusa ca
neurofibroamele plexiforme sa se transforme n tumori maligne
ale tecii nervilor periferici. Aceste tumori maligne (un tip de
cancer) sunt agresive si pot pune viata in pericol, prin urmare
este important ca echipa medicala sa le identifice devreme si
sa analizeze optiunile de tratament.

Alte semne ale NF1 includ:
Asa-numitele pete cafea cu lapte (sau, in franceza,
café-au-lait).
Pete multiple plate, de culoare cafeniu deschis pe piele.
Noduli Lisch (puncte mici in iris — partea colorata a ochiului)
Pistrui in zona axilelor.




Cum apare Neurofibromatoza de tip 1?

Comportamentul fiecarei celule din organism este
controlat de un set de instructiuni biologice numite ADN.
ADN-ul este mostenit de la parintii biologici ai unui copil.
Sectiunile diferite de ADN care contin instructiuni pentru
diferite functii sunt numite gene. Acel ADN se poate
deteriora sau modifica, prin urmare instructiunile se
schimba.

Nu toate modificarile sunt daunatoare, insa trebuie
retinut ca unele pot provoca afectiuni, cum este si NF1.
Aproximativ jumatate din cazurile de NF1 apar prin
modificari spontane (numite si de novo), iar cealalta
jumatate sunt mostenite de la un parinte care are si
acesta NF1.

Rudele biologice de gradul 1 (parinti, frati sau copii) ale
unei persoane cu NF1 ar trebui investigate si ele pentru
detectarea modificarilor genetice, la recomandarea
medicului.




Cum apare modificarea genetica la nivelul genei NF1?

Gena NF1 contine instructiuni despre producerea unei substante chimice numite neurofibromina. Neurofibromina este
implicata intr-un proces numit calea de semnalizare RAS, care reprezintad un lant de reactii chimice diferite care
controleaza supravietuirea si multiplicarea celulelor din organism. Mai precis, neurofibromina inchide in mod normal
aceasta cale.

Ganditi-va la RAS, RAF, MEK si ERK ca o serie de utilaje intr-o linie de productie, care fac ca celulele sa se inmulteasca.

Neurofibromina se leaga de RAS activa si o inchide, ceea ce opreste etapele ulterioare.

Daca modificarile genei NF1 opresc productia de neurofibromina sau schimba suficient de mult structura acesteia, astfel
incat sa nu functioneze corect, calea de semnalizare RAS nu poate fi inchisd, asemenea unei incuietori stricate, iar
celulele se inmultesc necontrolat. Astfel apar tumorile de-a lungul nervilor, specifice in Neurofibromatoza de tip 1.

Neurofibromatoza de tip 1 este o patologie complexa, iar in literatura de specialitate inca sunt multe aspecte ce necesita
informatii suplimentare.

In ciuda informatiilor disponibile, tratamentul NF1 raméne o provocare. Este dificil ca un medicament sa tinteasca direct
calea RAS, astfel incat studiile clinice cu terapiile noi s-au concentrat asupra altor parti ale caii activate.

RAS
RAs RAS ; Cresterea
InaCtlva A RAF MEK ERK

Neurofibromina




Cum se stabileste diagnosticul NF1?

Semnele si simptomele NF1 apar pentru prima data in
timpul copilariei: unele chiar de la nastere, iar altele mai
tarziu, in adolescenta.

Afectiunile genetice, asa cum este si NF1, sunt
diagnosticate evaluand atat antecedentele medicale
familiale, precum si rezultatele consulturilor medicale.
Exista mai multe criterii de diagnostic pentru NF1, dar nu
toate trebuie sa fie prezente Tn acelasi timp pentru a
confirma diagnosticul:

Daca un copil fara antecedente familiale de NF1
prezintd doua sau mai multe semne si simptome, poate
fi diagnosticat cu NF1.

Daca are un parinte deja diagnosticat cu NF1, copilul
poate sa prezinte un singur simptom pentru a stabili
diagnosticul.




Semne si simptome in Neurofibromatoza de tip 1

1. Minim sase pete (macule)
cafenii pe piele (café-au-lait)

Pot fi prezente la 99% dintre persoanele cu NF1.

Apar de la nastere péna la varsta de 12 ani.

Maculele café-au-lait sunt pete de culoare cafeniu deschis pe
piele, cu dimensiuni >0,5 cm la copii si >1,5 cm la adulti. Petele
maronii reprezinta una dintre principalele caracteristici pentru
confirmarea diagnosticului.

2. Pistrui in zona axilelor sau in zona
inghinala

Sunt prezenti la 85% dintre persoanele cu NF1.

Pot sa apara de la varsta de 3 ani pana in adolescenta.
Pistruii pot fi localizati in zona axilelor sau in zona inghinala.

De asemenea, pot sa apara deasupra pleoapelor, in jurul gatului
si pe zona pieptului, dar pot fi gasite si in alte zone de pe corp.
In general in zone ale corpului care nu au fost expuse in mod
constant la soare.

Cel putin una dintre categoriile de semne (pete sau pistrui)
trebuie sa se regaseasca bilateral.




3. Gliom optic

Poate sa apara la aproximativ 15% dintre persoanele cu NF1.

Aceste tumori apar de regula mai frecvent in perioada copilariei cu un maxim de incidenta la
varsta de 7 ani.

Gliomul optic este o tumora a nervului optic (nervul optic conduce informatia de la ochi la creier) care
poate fi identificata prin examen imagistic prin rezonanta magnetica nucleara (numit si RMN sau IRM).

Gliomul optic afecteaza vederea doar in aproximativ 1 din 3 cazuri, dar este posibil ca unele cazuri sa
nu fie identificate doar prin examen clinic, deoarece copiii nu mentioneaza adesea ca au probleme cu
vederea.

Daca gliomul optic creste rapid sau cauzeaza probleme importante, poate fi tratat prin chimioterapie.

Datorita localizarii, aceste tumori se pot raspandi si in structurile din creier implicate in dezvoltarea
sexuala. Unul dintre simptomele asociate este pubertatea precoce.

4. Minim doi noduli Lisch (mici noduli la nivelul irisului)
identificati prin examinarea cu oftalmoscopul cu fanta
luminoasa sau alte anomalii coroidiene

Sunt prezenti la 90-95% dintre persoanele cu NF1. m
Apar de regula dupa varsta de 3 ani.

Nodulii Lisch sunt mici umflaturi care cresc in iris (partea colorata a ochiului). Nu ar trebui sa aiba

niciun efect asupra vederii.* Anomaliile coroidiene reprezinta mici noduli la nivelul coroidei (o structura

a ochiului), iar pentru detectarea lor, medicul oftalmolog va folosi investigatii mai complexe, daca este

cazul.




5. Cel putin doua neurofibroame de orice tip
sau un neurofibrom plexiform

Neurofibroame cutanate/subcutanate: sunt prezente la 99% dintre
persoanele cu NF1 si pot sa apara dupa varsta de 7 ani, de obicei la
sfarsitul adolescentei.

Neurofibroame plexiforme: in general sunt prezente la 30-50% dintre
persoanele cu NF1.

De obicei, neurofibroamele sunt tumori benigne care cresc pe traiectul
fibrelor nervoase care traverseaza pielea. Pot fi observate la suprafata
corpului (cutanate) sau pot sa ramana sub piele (subcutanate).

De obicei, neurofibroamele nu sunt dureroase, dar uneori pot fi inflamate sau
iritante sau se pot agata de haine. Chirurgia nu este intotdeauna cea mai
buna alegere, din cauza cicatricilor, iar neurofibroamele pot creste din nou.
In general, trebuie evitatd indepartarea chirurgicald a neurofibroamelor
subcutanate, deoarece exista un risc mai mare de afectare a nervilor.

Neurofibroamele plexiforme sunt tumori mai mari, cu aspect de fibre
Jimpletite”, de-a lungul nervilor. Apar la aproximativ 30-50% dintre copiii cu
NF1, iar cresterea lor este imprevizibila.

Este foarte important s& monitorizati indeaproape neurofibroamele
plexiforme, deoarece se pot complica la un moment dat. La un numar mic de
pacienti, se pot transforma in tumori maligne ale tecii nervilor periferici care
pot creste foarte rapid si pot cauza probleme de sanatate.




6. Leziuni osoase/displazie osoasa (in special displazia
osului sfenoid sau curbarea oaselor lungi)

Displazia osului sfenoid:
Este prezenta la mai putin de 1% dintre persoanele cu NF1
Daca este prezenta, se identifica la nastere
Pseudoartroza tibiei:
Este prezenta la 2% din persoanele cu NF1
Apare de la nastere pana la varsta de 3 ani

Leziunile osoase sunt modificari sau deteriorari ale oaselor. Displazia scheletului poate fi
cauza staturii mai reduse a copiilor cu NF1 pentru varsta lor sau situatia poate fi mai
grava, daca exista o curbare semnificativa a coloanei vertebrale si va fi nevoie de
exercitii fizice adaptate toata viata.

,Displazia sfenoidald” inseamna ca osul sfenoid (un os care face parte din craniu)

este subdimensionat sau absent. Curbarea oaselor lungi (de obicei a tibiei) este
evidenta pentru ca picioarele au aspect curbat catre exterior; modificarea este
vizibild la radiografie si apare deoarece suprafata tare, exterioara a osului este
prea subtire, astfel incat oasele depun efort sa sustind greutatea corpului.
Leziunile osoase se pot complica prin fracturi repetate.




7. O varianta NF1 patogena heterozigota cu fractie alelica
de 50% in tesut aparent normal (de exemplu, in leucocite)

Fiecare avem cate un set de gene de la fiecare _ .

dintre parintii biologici. ,Heterozigot” inseamna c& PafEtFe nz:frggtzt
. v - cu

mutatia care cauzeaza boala este prezenta doar

intr-unul dintre cele doua seturi, nu in ambele. ' O
© O

© © o O
Copll Copll Copll Copll

cu NF cu NF neafectat neafectat




in plus, fata de semnele si simptomele descrise, pot sa
apara si alte complicatii pe parcurs:

Afectare neurologica

O parte dintre copiii cu NF1 pot sa dezvolte in timp tumori la nivelul creierului sau al maduvei spinarii, care
sunt diferite de neurofibroamele plexiforme. Aproximativ 6-7% dintre copiii cu NF1 prezinta anumite forme
de epilepsie, de obicei din cauza modificarii structurii creierului.

Daca neurofibroamele plexiforme se dezvoltd pe maduva spinarii, pot cauza pierderea functiei nervilor
care controleaza simturile si miscarea.

Afectiuni cardiovasculare

Copiii cu NF1 prezinta, de asemenea, un risc mai mare de a dezvolta probleme cardiace (cum ar fi
hipertensiune arteriala), comparativ cu populatia generala. Dupa diagnostic, copiilor ar trebui sa li se
monitorizeze tensiunea arteriala cel putin o data pe an, iar medicul sa se asigure ca valorile sunt in
limitele normale adaptate varstei copilului.

Dificultati de invatare

Toate testele medicale pentru dlagnostlcul NF1 se bazeaza pe examenele fizice, insa NF1 a fost, de
asemenea, asociata cu afectare psihica. Pot aparea dificultati de Tnvatare, de vorbire sau se pot manifesta
sub forma altor afectiuni, cum ar fi tulburari de spectru autist sau tulburare hiperkinetica cu deficit de
atentie (ADHD).




Diagnosticul NF1 este primul pas al unei calatorii Tn
care veti porni impreuna cu cei dragi.

Este util sa incercati sa alocati timp pentru a afla mai
multe informatii despre Neurofibromatoza de tip 1.
Va poate pregati pentru viitor.




Managementul Neurofibromatozei de tip 1

Dupa cum ati aflat deja din celelalte sectiuni
ale acestei brosuri, neurofibromatoza de tip 1
este o afectiune complexa, care impune
implicarea mai multor specialisti diferiti.

Ca parinte/apartinator al unui copil cu NF1,
poate fi coplesitor sa realizati de cat de mult
sprijin va avea nevoie copilul
dumneavoastra/cei dragi toata viata.

Este important sa va reamintim ca echipa
medicala este alaturi de dumneavoastra cu
sfaturi si resurse utile.




Consult neurologic

Ca parte a evaluarii anuale a pacientilor, ar trebui efectuat si
controlul neurologic. Anuntati imediat echipa medicala in cazul in
care, copilul dumneavoastra are tulburari de miscare, de vedere, de
vorbire, de sensibilitate, dureri de cap frecvente etc.

Astfel de probleme s-ar putea datora unor posibile complicatii ale
NF1 la nivelul coloanei vertebrale si ar putea fi necesara interventia
chirurgicalé corectiva de urgenta.

Daca in evolutia NF1 apar crize de epilepsie, trebuie sa discutati cu
echipa medicala despre cea mai buna abordare terapeutica (de
exemplu, medicamente).




Tratament cosmetic

Pe langa preocuparile legate de starea de sanatate, un alt factor
important este impactul pe care NF1 il poate avea asupra
aspectului fizic al copilului.

Efectele vizibile ale NF1 includ petele café-au-lait, neurofibroamele
cutanate si subcutanate si, in unele cazuri, modificarile coloanei
vertebrale si ale fizionomiei.

Maculele cafenii nu sunt de obicei asociate cu complicatii medicale.
Nu exista dovezi stiintifice care sa sustina tratamentul cu laser, dar
puteti sa discutati toate optiunile disponibile cu echipa medicala a
copilului dumneavoastra.

Poate ca neurofibroamele cutanate nu sunt periculoase, dar sunt
vizibile, pot crea disconfort si se pot agata de haine. De asemenea,
copilul dumneavoastra s-ar putea plange de méancarimi sau
usturimi.

Umflaturile pot fi indepartate prin interventie chirurgicala sau terapie
cu laser, dar daca neurofibroamele sunt pe fata sau pe gat, e
important sa consultati un specialist in chirurgie plastica.

Cu toate acestea, dupa interventia chirurgicala se pot forma
cicatrici, iar neurofibroamele pot creste din nou.




Consult ortopedic

Modificarile oaselor lungi apar de obicei in primele cateva luni de
viata. Tn functie de localizarea si amploarea leziunilor, unele ar
putea fi remediate chirurgical. Daca aveti intrebari sau nelamuriri,
va rugam sa discutati cu echipa medicala.

Unii copii cu NF1 prezinta modificari ale curburii coloanei
vertebrale. Acest lucru ar trebui verificat in timpul controalelor
efectuate anual. Deformarea osoasa poate fi foarte diferita de la
caz la caz: postura modificata, sau in cazuri mai severe, compresia.
Uneori este posibila corectia printr-o interventie chirurgicala; un
medic ortoped pediatru va determina daca acest lucru este posibil.




Management psihologic si psihiatric

Aproximativ 30-60% dintre copiii cu NF1 au anumite dificultati de invatare, iar tulburarile de spectru autist
si tulburarea hiperkinetica cu deficit de atentie sunt deosebit de frecvente la acesti copii.
Multi copii cu NF1 au o stima de sine scazuta, sufera de anxietate si depresie, ceea ce le poate afecta si

capacitatea de a intelege mediul social inconjurator.
Gestionarea acestor tulburari poate reprezenta o provocare pentru parinti si apartinatori.

Tratamentul gliomului optic

Daca este necesar, gliomul optic va fi tratat prin chimioterapie si/sau chirurgie in functie de dimensiuni si
localizare. Decizia de abordarea terapeutica cu radioterapie se face pe baza evaluarii risc-beneficiu pentru

fiecare pacient.




Management cardiovascular

Copiilor cu NF1 ar trebui sa li se monitorizeze tensiunea arteriala cel putin o data pe an, ca parte a unui control obisnuit.
Hipertensiunea arteriala poate fi tratata conform recomandarilor echipei medicale.

Controlul hipertensiunii arteriale este important, deoarece NF1 se asociaza cu afectiuni ale vaselor de sange, cum ar fi
ingustarea (stenoza) arterelor mari sau a arterei care transporta sangele la rinichi. Stenoza arterei renale poate fi tratata
chirurgical, dar poate sa reapara.

Tratament neurofibroame plexiforme

Neurofibroamele plexiforme sunt tumori de dimensiuni mai mari, care apar ca niste fibre ,impletite”, care se dezvolta de-a
lungul unui nerv, pot implica mai multe ramuri nervoase, invadand tesuturile din jur. Uneori este posibild indepartarea lor
prin interventie chirurgicald, insa majoritatea sunt inoperabile.

Neurofibroamele plexiforme au modele de crestere imprevizibile - pot creste rapid pentru un timp si apoi par brusc sa
stagneze. Cand cresc, se formeaza noi vase de sange care ,hranesc” neurofibromul plexiform si fac si mai dificila
indepartarea chirurgicala.

Pentru o parte dintre copiii care au neurofibrom plexiform Tnsotit de simptome, este inoperabil sau are un risc mare de
complicatii, exista posibilitatea unui tratament medicamentos.

Tumori maligne ale tecii nervilor periferici

Un numar mic de neurofibroame plexiforme se pot complica prin transformarea in tumori maligne ale tecii nervilor periferici,
care sunt foarte agresive si uneori pun viata in pericol. Tratamentul obisnuit pentru aceste tumori este interventia
chirurgicala, urmata de sfaturile echipei medicale.




Cine face parte din echipa medicala?

Deoarece neurofibromatoza de tip 1 (NF1) este o
afectiune atat de complexa, cu o mare varietate de
semne si simptome, copilul dumneavoastra va fi
ingrijit de mai multi specialisti diferiti. Aceasta echipa
medicala multidisciplinara poate oferi asistenta
intregii familii.

Uneori este dificil sa tineti minte toate persoanele
din echipa medicala a copilului dumneavoastra,
prin urmare a fost conceputa o lista cu medici
specialisti care ar putea fi implicati.




Neurolog

Medicii neurologi evalueaza functiile sistemului nervos. Modificarile simturilor, cum ar fi tactil sau
vizual, pot fi un semnal de avertizare asupra unor simptome mai grave ale Neurofibromatozei de
tip 1. De asemenea, trebuie investigate urgent durerile de cap persistente sau pierderea
controlului motor.

Genetician

Geneticienii pot fi implicati Tnca de la inceput in echipa medicala a copilului dumneavoastra.

O parte a diagnosticului NF1 presupune evaluarea pentru o anumitd mutatie a genei NF1.
Dupa diagnostic, un consilier genetic poate discuta cu dumneavoastra despre posibilitatea ca si
alti membri ai familiei sa aiba NF1.

Aceste informatii pot avea impact asupra planificarii familiale.

Kinetoterapeut

Kinetoterapeutii se pot alatura echipei medicale in cazul in care capacitatea de miscare a
copilului dumneavoastra este afectata de NF1 sau daca unul dintre celelalte tratamente (cum ar
fi chirurgia ortopedica) a afectat mobilitatea.




Chirurg’
Medicii chirurgi sunt membri ai echipei medicale. Rolul lor este de a reduce impactul cosmetic al

neurofibroamelor cutanate sau de a elimina neurofibroamele plexiforme. Exista mai multe
specialitati chirurgicale care pot fi implicate in tratamentul manifestarilor specifice in NF1:

@ Neurochirurgie ® Chirurgie
© Chirurgia coloanei vertebrale si a nervilor periferici ® Chirurgie cranio-faciala
© Chirurgie pediatrica @ Ortopedie

Oftalmolog

Medicii oftalmologi verifica daca vederea copilului dumneavoastra a fost afectata de NF1 sau
daca s-a dezvoltat o tumora de-a lungul nervului optic. De asemenea, monitorizeaza modificarea
vederii si daca este cazul, se asigura ca tratamentul optim este administrat cat mai curand

posibil.




Psihiatru

Specialistii in psihiatrie va ajuta pe dumneavoastra si pe copilul dumneavoastra sa gestionati
problemele de invatare si tulburarile de dispozitie asociate cu NF1. in functie de nevoile
individuale ale copilului dumneavoastra, va pot oferi sfaturi pentru gésirea scolii potrivite, suport
emotional sau pot prescrie medicamente pentru tratamentul tulburarii hiperkinetice cu deficit de
atentie.

Radiolog

Medicii radiologi sunt specializati in utilizarea tehnologiei medicale pentru a identifica modificarile
din interiorul corpului copilului dumneavoastra cu ajutorul razelor X si imagisticii prin rezonanta
magnetica (RMN).

Oncolog’

Oncologii sunt experti in tratarea diverselor tipuri de cancer. Tratamentul poate presupune
interventii chirurgicale, chimioterapie si alte medicamente. Copiii cu NF1 sunt rareori tratati cu
radiatii.




Este posibil sa nu intélniti chiar toti medicii specialisti
enumerati, aceasta lista are doar rol orientativ.

Nu sunteti singuri, este important sa retineti céa toti
specialistii doresc cele mai bune rezultate posibile
pentru copilul dumneavoastra.

Daca aveti intrebari suplimentare despre specialistii
implicati in tratamentul copilului dumneavoastra, va
rugam sa va adresati echipei medicale.




Viata cu NF1

Pe masura ce cresc si depasesc etapa de
pubertate si devin adulli, copiii cu NF1 pot
dezvolta noi manifestari asociate acestei
afectiuni, care pot sa apara la diverse varste,
fnsa nu este obligatoriu sa fie prezente toate
(unele nu se vor manifesta niciodata).

Copiii cu NF1 pot trece prin pubertate mai tarziu
decéat altii sau pot incepe mai devreme (inainte
de varsta de 7-9 ani; cunoscuta si sub numele de
pubertate precoce).

De asemenea, copiii cu NF1 pot avea o inéltime
mai mica sau mai mare decat copiii de aceeasi
varsta, diferenta devenind clara la varsta de 7 ani
pentru fete si 12 ani pentru baieti.




Observarea acestor diferente poate provoca suferinta copiilor
cu NF1, mai ales daca prezinta alte manifestari vizibile.

Daca va ingrijoreaza starea copilului dumneavoastra, ca ar
putea fi deprimat sau ingrijorat, trebuie sa discutati cu echipa
medicala despre consiliere si alte metode de sprijin emotional.
Alti copii pot fi rautaciosi pentru ca nu inteleg anumite lucruri
si poate fi necesar sa discutati cu profesorii si parintii pentru

Trebuie sa tineti cont ca pubertatea presupune multe tulburari
emotionale care nu au legatura cu NF1, iar comunicarea cu
copilul dumneavoastra poate deveni dificila.

Multe persoane care au grija de adolescenti se lupta sa
inteleaga schimbarile de comportament care apar in aceasta
perioada, iar conflictul se poate declansa daca sunt prezente
schimbari de dispozitie, modificari ale modelului de somn sau
adolescentul devine mai putin cooperant fara un motiv
evident.

in acest caz, este important s va aratati sprijinul si sa le
spuneti ca sunteti gata sa discutati oricand se simt confortabil.




CAPITOL 2

Resurse si suport




Comunicarea cu familia si prietenii

Viata dumneavoastra de zi cu zi se poate schimba
atunci cand aveti un copil cu un diagnostic de NF1,
inclusiv viata dumneavoastra sociala. Prietenii, I
familia si chiar colegii de serviciu vor observa ceea

ce se intdmpla si pot fi curiosi. Uneori conversatiile
sunt dificile, prin urmare, este bine sa aveti cateva
raspunsuri pregatite, daca va fi nevoie.




Sfaturi utile care pot ajuta

Atunci cand va deschideti fata de oamenii din jurul
dumneavoastra le oferiti posibilitatea de a va
sustine, uneori Tn moduri la care nu v-ati fi asteptat.
Ati putea sa descoperiti ca prietenii si familia va pot
ajuta la cumparaturi sau sa stea cu copiii, daca
aveti alti copii.

In mod similar, daca aveti nevoie de mai mult timp
liber de la serviciu pentru programarile medicale ale
copilului dumneavoastra, luati in considerare sa
discutati despre situatia dumneavoastra cu
superiorul dumneavoastra. Unii angajatori permit
lucrul de acasa sau ofera ore flexibile persoanelor
care au nevoie de ele.

Unul din lucrurile pe care trebuie sa-I luati in
considerare atunci cand interactionati cu ceilalti este
ca aveti intotdeauna dreptul sa nu vorbiti despre
ceea ce nu vreti. Nu trebuie sa discutati despre
aceste lucruri decat daca va simtiti confortabil, iar
daca va simtiti presat, atunci aveti optiunea de a
refuza discutia, politicos, dar ferm.




Comunicarea cu echipa medicala

Chiar si dupa ce ati aflat mai multe date stiintifice
despre NF1 si despre optiunile de tratament
disponibile, poate fi dificil sa stiti de unde sa
incepeti discutiile cu echipa medicala.

copilului dumneavoastra despre care simtiti ca aveti

Este posibil sa mai existe unele aspecte ale starii \
nevoie de mai multe informatii.

Coy

0 040
Nu trebuie sa va ganditi la toate intrebarile deodata \ y -
— va puteti nota gandurile intr-un carnetel pe care
sa il luati cu dumneavoastra la vizitele medicale si =
sa adresati intrebarile personalului medical ulterior.

(




In continuare va prezentam cateva subiecte generale pe care ati
putea sa le discutati cu echipa medicala.

Ganditi-va la ceea ce doriti sa

aflati de la specialisti:

1. La ce schimbari ale starii de sanatate sau ale
comportamentului copilului meu ar trebui sa fiu atent?

2. Cat de des ar trebui sa mearga copilul meu la un control
medical? Care sunt specialitatile medicale?

3. Exista grupuri locale de sprijin pentru persoanele cu NF1?

4. Exista activitati pe care copilul meu ar trebui sa le evite din
cauza NF1?

5. Exista medicamente pe care copilul meu ar trebui sa le
evite din cauza NF1?

6. Exista optiunea de sprijin din partea statului/ serviciilor
sociale pentru ingrijire?




Tnainte de a merge la fiecare consultatie, s-ar putea sa fie util s& va ganditi la modul in care au evoluat lucrurile recent si sa
va organizati gandurile si intrebarile in functie de aceste schimbari.

De asemenea, poate doriti mai multe detalii despre ce ati citit in acest material. lata cateva intrebari la care sa va ganditi pe
masura ce va apropiati de fiecare consultatie:

Ganditi-va la ceea ce doriti sa aflati de la specialisti:

1. Cum ati evalua sanatatea generala a copilului dumneavoastra, 1 fiind cea mai rea stare, iar 10 fiind cea mai buna?
Este mai buna sau mai rea decéat luna precedenta?

2. Cum ati evalua sanatatea mintala a copilului, 1 fiind cea mai rea stare, iar 10 fiind cea mai buna?
Este mai buna sau mai rea decéat luna precedenta?

3. Ali observat vreo agravare a manifestarilor asociate NF1 la copilul dumneavoastra?
(de exemplu, oboseala, dureri de cap, concentrare)




Puteti marca toate zonele de pe corp
unde sunt probleme

Cap

Abdomen

Solduri

Picioare . N -
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CAPITOL 3

Jurnal personal




Jurnalul tau personal

Bine ai venit la jurnalul tau personal.
Acesta este un spatiu unde poti nota informatii
esentiale despre viata ta cu Neurofibromatoza de tip 1.




Echipa Medicala

Functie:

Informatii
de contact:

Functie:

Informatii
de contact:

Functie:

Informatii
de contact:

Functie:

Informatii
de contact:

Functie:

Informatii
de contact:

Functie:

Informatii
de contact:




Diagnostic

Data diagnosticului:

Recomandarile medicilor:




Cum ma simt?

EMOTII

lata o serie de emotii pe care le poti simti de
la o zi la alta. Alege emotia pe care o simti
astazi si noteazéa de ce crezi ca te simti asa.

Luni ¢ Data:

Azi ma simt (incercuieste ceea ce simti):

Ma simt asa pentru ca...

- 00 @ -

FERICIT/ BINE PUTIN SUPARAT/ RAU
FERICITA TRIST/ SUPARATA
TRISTA

Marti « Data:

Azi ma simt (incercuieste ceea ce simti):

" - -
U ‘.‘M -

Ma simt asa pentru ca...

TRIST/
TRISTA




Miercuri ¢ Data:

Azi ma simt (incercuieste ceea ce simti):

(Y folol
N N N XN

Ma simt asa pentru ca...

Vineri * Data:

Azi ma simt (Tncercuieste ceea ce simti):

DOOO®OE

Ma simt asa pentru ca...

Joi ¢ Data:

Azi ma simt (incercuieste ceea ce simti):

oo DB
N N N XN

Azi ma simt (incercuieste ceea ce simti):

Sambata ¢ Data:

Azi ma simt (Tncercuieste ceea ce simti):

N N N XN

Ma simt asa pentru ca...




Duminica ¢ Data:

Azi méa simt (Tncercuieste ceea ce simti):

(Y folol
N N N XN

Ma simt asa pentru ca...

in aceasta saptimana m-am simtit mai mult:

Azi ma simt (incercuieste ceea ce simti): [§ . . . ) N

Ma simt asa pentru ca...



Jurnal creativ (poti ruga un adult sa te ajute cu notitele):

Cum ma simt azi? Lucruri care imi aduc fericire

Bifeaza casuta cu sentimentul pe care il simti: Enumera mai jos lucrurile care te fac fericit:
D 00 00
FERICIT/ BINE PUTIN
FERICITA TRIST/TRISTA
SUPARAT/ TRIST/
SUPARATA TRISTA

Lucruri care ma intristeaza

Scrie mai jos lucrurile care te intristeaza: Enumera mai jos lucrurile care te fac sa te simti mai bine:

( :
)(

|
>
C




Poti marca toate zonele de pe corp
unde sunt probleme

Creier

Abdomen

Solduri

Picioare —==

W= S




Programarile mele

Data:

Locul:

Ma intalnesc cu:

Pentru a discuta:

Data:

Locul:

Ma intalnesc cu:

Pentru a discuta:







Viata cu NF1

AstraZenecac?

ASTRAZENECA PHARMA S.R.L.

Str. Tipografilor, nr. 1A, MUSE Offices, et. 2 si 3,

013714, sector 1, Bucuresti, Romania

RO-23615/03.2025 Tel.: +40 21 317 60 41; Email: office.romania@astrazeneca.com



