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Hej!

Hvis dit barn er blevet diagnosticeret med NF1, teenker du formentlig,
»Hvad nu?«. Denne pjece er skrevet af forceldre il barn og unge med
NF1 med formélet om at besvare nogle af de spgrgsmdl, som du mulig-
vis sidder med netop nu — men lige sé vigtigt med formdlet om at lade
dig vide, at du ikke er alene.

Til sidst i denne pjece har vi inkluderet nogle korte fortcellinger fra andre
familier, som er bergrt af NF1, og som forhdbentligt kan give dig en idé
om, hvad det betyder at leve med sygdommen. Pjecen indeholder en
masse information, men husk at ikke alle informationer er lige aktuelle
for det enkelte barn.

»Hej, jeg hedder
Plet, og jeg er
her for at
hjcelpe dig«
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Vived at et besgg hos leegen kan veere overveeldende, og at du mdske Hvad er Symp‘l'omerne p6 NF]?

bagefter har svcert ved at huske alt, hvad der blev sagt. Derudover har du
maske stadig mange spargsmdl omkring NF1, som du ikke fik mulighed
for at stille eller som du glemte undervejs. Det kunne f.eks. veere. .. Symptomerne pd NF1 kan variere i hgj grad,

men nogle af de mest hyppige er:

Indlceringsvanskeligheder,

Mindst 6 café-au-lait adfcerdsforstyrrelser
-pletter i huden (sé som ADHD eller ADD) og
qud er NF"? \ autismespektrumforstyrrelser
NF1 er en medfgdt genetisk sygdom, som ,
rammer omkring 1 ud af 3000. NF1 spredes *
ikke som en virus eller influenza, men er Sma, blgde
bestemt af DNA. DNA afggr mange ting knuder i eller
-~ omkring det enkelte menneske, sésom under huden
hvor hgie vi bliver, eller hvilken gjen- eller - 0gsd kaldet
harfarve vi har. Folk med NF1 har en cend- »neurofibromer«
ring i deres DNA (en sdkaldt mutation), som . .
ikke kan kontrolleres af faktorer udefra. NF1 Udfordringer med f'n'
kan veere nedarvet fra en forcelder, men i og/eller grovmotoriske

op til 50% of tilfceldene opstar NF1 som re- feerdigheder

sultatet af en spontan mutation i NF1-genet.
Dette betyder, at barnet er den ferste i
familien med NF1. NF1 kan ikke helbredes,
men mange symptomer kan lindres eller
kureres med den rette behandling.



Vi forstar godt, at ordet »tumor« kan virke skreemmende, men ikke alle tumorer/knuder er ondartede. Der er forskellige former for knuder,
som folk med NF1 kan f&, og som dit barn maske eller mdske ikke fr.

Forcelder Forcelder
Kutane og subkutane neurofibromer er smé godartede knuder, som opstar i eller under huden, og som i de fleste filfcelde fremkommer i med NFI uden NF1
forbindelse med puberteten. Dog kan de ogséd ses hos yngre bgrn. Langt de fleste med NF1 fdr neurofibromer i huden pd et tidspunkt, dog varierer
antallet fra ganske fé til mange.

Plexiforme neurofibromer er stgrre og mere komplekse knuder, som vokser i det vaav, der beskytter nerverne i kroppen. Denne type knuder kaldes To elI?r flere Lisch-kqu#er % Fr,:okrusgtor?;nerven som
0gsa nerveskedeknuder. Plexiforme neurofibromer opstér hos omkring 30-50% af personer med NF1 og kan have mere omfattende konsekvenser Sma farvede pletter i qets ¥ ot 3 kan forgrsoy one dsotls o
med indvirkning pé eksempelvis syn eller kropsfunkfioner. regnbuehinde ¢ 3 ) 9 Y

Optikusgliomer er knuder, som vokser pd& synsnerverne. De kan fordrsage permanente skader pd synsnerverne og fare til nedsat syn samt andre
synsforstyrrelser. Det er derfor vigtigt med lgbende kontroller hos en gjenlcege, iscer i den tidlige barndom, da denne type NF1-relaterede tumorer som o’
regel opstar i den fidlige barndom. Endvidere kan symptomerne veere sveere at fd gje pd. Optikusgliomer er i de fleste tilfelde langsomt voksende

Fregner i armhule eller lyske*
knuder, der ikke giver symptomer eller komplikationer. | de tilfcelde, hvor der opstar komplikationer, som krcever behandling, er prognosen god. regner 1 armhule efler Ty

Barn Barn Barn Barn
med NF1 - med NF1 uden NF1 uden NF1
Huis du lceser denne piece, er dit barns diagnose formentlig allerede Seks eller flere café-au-lait-pletter* * En genetisk test kan vcere med til at under-
blevet bekrceftet p& baggrund af opfyldelse af de Kliniske diagnose- Flade, lysebrune pletter i huden, som statte den endelige NF1-diagnose, hvis et
kriterier og eventuelt ogsa ved en gentest. Alligevel kan du maske have specielle e er stgrre end 5 mm far puberteten barn ek§e.mp§IV|s ikke opfylder korltgrlerne
glcede af overblikket fil haire, hvor de Kliniske kriterier er beskrevet. knogleforandringer og sterre end 15 mm efter pubertefen for en klinisk diagnose gpdnu. | f& T!lf(Elde .,
Eksempelvis skoliose kan viden om den specifikke mutation ogsd
(skeevhed i rp sailen) eller To eller flere neurofibromer give yderligere viden omkring forventede
: . . . i o Y952 eller et plexiformt neurofibrom symptomer.

Veer altid cerlig og dben omkring NF1 overfor dit barn og folk i dit barns abnormal knogleveekst o Geanies e e N (s es i il il de
omgangskreds. NF Danmark har udarbejdet en lille bog for barn, hvor omkring gjet eller i de Kliniske diaanosekriterier hilket betvder af
maskotten Plet hjcelper med at forklare diagnosen for dem. Vi har lange rgrknogler mindst &t 0? dia nosekriT’erierne sko}lvcere il
0gsa andet materiale fil rddighed, som du kan dele med familie stede (foruden Sn ositiv gentest), far man
0g venner, og som kan veere en hjcelp til at forklare NF1. *Café-au-lait-pletter eller fregner skal veere til stede pé& begge sider af kroppen. Hvis de kun er il stede p& den P 9 ‘

ene side, kan det veere et tegn pd sdkaldt mosaik NF1, hvor ikke alle kroppens celler er bergrt af mutationen kan bekreefte diagnosen.




Hvad sker der, nar NF1-diagnosen er stillet? Hvad kan jeg gore for at hjeelpe mit barn?

Nu hvor dit barn er blevet diagnosticeret, undrer du dig mdske over, Relativt ofte vil forceldre fil bgrn med NF1 hgre udtrykket »vent og se«. Det er vigtigt, at du og dit barn mader op til de aftalte kontroller p& hospitalet sGsom synstiek, scanninger og
hvad nceste skridt er. Hvis dit barn ikke har nogen komplikationer, der Hvad dette betyder, og hvordan man skal forholde sig til det, kan besgg hos barnelcegerne ved Center for Sjceldne Sygdomme.
krcever behandling i ferste omgang, vil du maske blive bedt om at holde  veere sveert at forstd og acceptere som forcelder. Det feles usikkert og
gje med dit barns helbred og udvikling samt eventuelle cendringer heri. svcevende i en periode, hvor alt, man gnsker, er svar og klarhed. Det ses ind i mellem, at bern med NF1 har sgvnvanskeligheder, og du kan overveje at drgfte dette med dit
barns Iceger, hvis du oplever, at dit barns nattesgvn er forstyrret. Der findes forskellige behandlingsmuligheder
Eksempler pd dette kan veere: e Udfordringer i det sociale »Vent og se« betyder i virkeligheden blot, at man ikke kan forudsige sdsom medicinsk behandling med melatonin.
Nye knuder eller cendringer samveer med andre bgrn preecist, hvordan tingene udvikler sig med barnet, dets symptomer
i eksisterende knuder og voksne og eventuelle andre komplikationer forbundet med NF1. For nogle kan Ligesom det geelder for alle barn, bgr du stette dit barn i at dyrke regelmcessig motion samt at spise
Hovedpine Felsomhed overfor eksempel- ventetiden gge cengsteligheden, og spgrgsmal sésom »hvad venter jeg en sund og varieret kost, hvilket ikke altid er let. Dit barn kan ligeledes have brug for ekstra
Zndringer i sproget vis lyd, larm, bergring, smag pda?« kan treenge sig pd. For andre kan det veere en lettelse ikke at skulle vitamintilskud sGsom D-vitamin, hvilket du kan drefte med dit barns Icege.
Zndringer i de motoriske eller lugte bekymre sig om komplikationer og behandlinger i gjeblikket.
feerdigheder /ndringer i synet Hvis du gnsker at vide mere om kliniske forsgg, som mdske kan
Vores anbefaling til dig, som er i situationen, er at sparge den specialist, veere relevante for dit barn, kan du finde yderligere info pé
som felger dit barn, om der er noget scerligt, du bgr holde gje med, og www.clinicaltrials.gov. Sperg altid jeres kontaktleege, hvis
at du ved, hvem du kan kontakte, hvis der opstdr cendringer i dit barns du har nogen spargsmadl eller er i tvivl om noget.
symptomer, som gar dig bekymret. Dette kan eksempelvis veere jeres
praktiserende lcege, bernelcegen pd hospitalet eller en af de evrige Hvis du oplever, at dit barn har brug for ekstra stette
specialister, som dit barn mdske er filknyttet. i barnehaven eller skolen, er det vigtigt, at PPR bliver
involveret sd tidligt som muligt. Mange bgrn med NF1 har
indlceringsvanskeligheder af forskellig grad, og det er derfor
vigtigt, at de relevante fagpersoner involveres, sadan at dit
barn kan fd den ngdvendige hjcelp.
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Hvilke fagpersoner boer veere en del af mit barns team?

| forbindelse med en NF1-diagnose vil dit barn muligvis blive tilset af flere specialister afhcengigt
af hvilke symptomer, der er til stede. Falgende specialister kan veere involveret:

Ojenleege:

Barnelcegerne, som er tilknyttet CSS, har
erfaring med NF1 og ved hvorndr, de skal
henvise til andre specialister for at sikre, at
dit barn far den bedst mulige behandling.

Leerer/paedagog/
PPR-psykolog:

Hvis dit barn er berert af ind-
Iceringsvanskeligheder, er det
vigtigt at dit barns lcerer og den il
skolen tilknyttede PPR psykolog er
involveret og har kendskab til NF1,
sdledes at de kan hjcelpe med

at identificere eventuelle tiltag og
stgtte, som dit barn matte have
behov for. Dette kan ogsé veere
relevant allerede fra vuggestuen
eller bgrnehaven.

Fysioterapeut og/
eller ergoterapeut:

Ovenstdende specialister er ikke de eneste, som kan veere involverede, men det er sandsynligt,
at de er en del af dit barns specialteam. Hvis du er usikker pd de forskellige specialisters roller
og ansvar, kan du bede jeres praktiserende laege eller bgrnelcege om at forklare det fil dig.

Hvilke tests anvendes til at felge et barn?

Hvilken test?

Hvordan foles det?

Hvad er det for?

Arligt besog ved
NF1 specialist (CSS)

Dit barn vil blive tilbudt et drligt kontrolbesgg ved Center for Sjceldne Sygdomme, hvor der er barnelceger, som
har stort kendskab til NF1, og som vil fglge eventuelle symptomer.

Formalet med kontrolbesgget er

at felge udviklingen i dit barns
symptomer, hvis der er nogen.
Barnelaegen vil kunne henvise dit
barn til de relevante specialom-
rader, hvis det er ngdvendigt, og
de kan ogsa udskrive medicin, hvis
der er behov for det.

Oftalmologi

Oftalmologi er specialomradet indenfor giensygdomme. Der er mange forskellige tests, som gjenlaegerne kan
bruge il at undersgge og monitorere dit barns syn. Nogle af de mest anvendte undersggelser inkluderer maling
af synet, tiek af synsfeltet, farvesynstest og lysfelsomhed. Derudover har gienleegen ogsd mulighed for at tage
billeder af barnets nethinder og synsnerver, der kan bruges fil at monitorere eventuelle forandringer.

Nogle undersggelser kreever brug af giendrdber, som dryppes i gjet. De fleste barn synes, at giendraberne svier
lidt, men det varer heldigvis kun ganske kort. Bagefter skal man vente ca. 30 minutter, til drdberne virker. Barnets
syn kan godt veere slgret i op fil 24 timer efter undersggelsen og mere lysfalsomt.

Hvis gienlcegen finder, at der er
tegn pd nedsat syn eller andre
synsforstyrrelser, vil de henvise
dit barn til en MR-scanning af
hovedet.

Magnetisk
resonanstomografi
(MR-scanning)

MR-scanneren er et tunnelformet rer, der er designet sadan, at man kan ligge inde i reret, mens scanningen
foregar. Scanningen kan godt tage et stykke tid, og man skal ligge helt stille imens. Scanneren larmer ogsa en
del, s@ for yngre bern kan det veere ngdvendigt med beroligende medicin eller endda fuld narkose, for at de kan
ligge stille. | nogle scannere er det muligt at se en film eller lytte til musik imens.

MR-scanneren bruger elektromagnetiske balger til at skabe et indre billede af kroppens organer og veev. Der
bruges ingen strdling ved MR-scanninger.

MR-scanning kan bruges til
diagnostik og monitorering af
eventuelle cendringer i dit barns
tilstand.

Ultralydsscanning

Ultralyd bruges i mange sammenhcenge fil at diagnosticere sygdomme men ogsa fil monitorering af gravidi-
teter m.m. Ved hjcelp af lydbglger kan man danne et billede af kroppens indvendige strukturer. Ved ultralydss-
canninger far man smurt en gelé pa huden pd den del af kroppen, som skal undersgges. Herefter beveeges
scanneren frem og tilbage over huden, og lydbglgerne overscettes il et billede, der vises pd en fiernsynsskeerm.

Der bruges ingen strdling ved
ultralydsscanning, og der er heller
ingen kendte bivirkninger ved
undersggelsen.

*Rentgenundersggelser og CT-scanninger begr sa vidt muligt undgas, da de involverer strdling.
I nogle filfeelde er det dog nedvendigt at anvende denne type undersggelser.



NF Danmark er en forening for patienter med NF1, deres pargrende og andre med interesse for sygdommen. Foreningen er grundlagt af

patienter med NF1 og forceldre il bern med NF1, og vi ger meget ud af at skabe et trygt og rart feellesskab, hvor der er mulighed for at mgde andre

i samme situation, og hvor man kan sgge rad og udveksle erfaringer. Vores vigtigste mal er at forbedre vilkdrene for dem, som lever med NF1. Du

kan lcese mere om foreningen pd vores hiemmeside
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, hvor du ogsd finder kontaktinformation og yderligere viden om NF1.

Sjeeldne Diagnoser Helpline - Et gratis og fortroligt rddgnings-
tilbud til patienter og parerende med en sjcelden sygdom.
Radgiverne har viden og kompetencer pa hvert deres omrdde og
udger tilsammen et tveerfagligt team. Ncermere info om Helpline
kan findes pé Sjceldne Diagnosers hjemmeside.

SMiLfonden - Stgtter bern med alvorlige og kroniske sygdomme
pd tveers af diagnoser. SMiLfonden arrangerer aktiviteter pé&
hospitalerne for bgrn, der er indlagte og har derudover kreative
veerksteder pd Rigshospitalet og Aarhus Universitetshospital.
Endelig afholder de ogsa aktiviteter udenfor hospitalet for syge
bern, deres sgskende og forceldre. Det er Center for Sjceldne

Sygdomme (CSS), der stdr for tilmeldingen af nye bgrn til fond-
ens aktiviteter. Hvis man har interesse i at deltage, kan man
drgfte det med sit barns leege ved CSS.

Langt de fleste bagrn med NF1 er normalt begavede. Alligevel er op mod
60-75% af bagrn med NF1 bergrt af indlceringsvanskeligheder i varierende
grad. Nogle af de mest hyppige problematikker inkluderer:

e Autisme, ADHD og ADD

¢ Generelle indlceringsvanskeligheder

¢ Ordblindhed og talblindhed

e Sensorisk bearbejdning

e Udtale, sprog og kommunikationsudfordringer

¢ Nedsat arbejdshukommelse

o Eksekutive vanskeligheder

e Sociale kompetencer (eksempelvis udfordringer
mht. afkodning, handlemenstre og kontak)

At have indlceringsvanskeligheder er ikke det samme som at veere
ubegavet eller doven. Det betyder blot, at man i nogle tilfcelde har brug
for at Icere tingene pd en anden mdde end sine klassekammerater.
Med den rette hjcelp og opbakning hiemmefra og i skolen kan mange
udfordringer overkommes.

Det er vigtigt, at der tages stilling til, om der er behov for en scerlig
indsats for at forebygge eller undga mistrivsel fagligt eller socialt. Som
forcelder kan man altid kontakte PPR (Pcedagogisk Psykologisk R&d-
givning), hvis man gnsker r&dgivning eller vejledning vedrgrende sit

barns trivsel. Det kan ogsd veere bagrnehaven eller skolen, som opretter
kontakten. Det er forskelligt, hvilke ydelser PPR tilbyder afhcengig af,
hvilken kommune du bor i. Du kan finde ncermere info om PPR via din
kommunes hjemmeside.

Hvis det vurderes, at dit barn har brug for en mere vidtgdende indsats,
vil der blive udarbejdet en sdkaldt PPV (pcedagogisk psykologisk vurder-
ing), som bruges til at vurdere dit barns ressourcer og behov for hjcelp.
PPV'en er geeldende i op il et @r, hvorefter der skal udarbejdes en ny.
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Ofte stillede spargsmal

o Giver NF1 mange
begreensninger?

Som udgangspunkt er NF1 ikke en begraensning
i dit barns hverdag. | nogle tilfcelde kan der dog
veere alvorlige komplikationer relateret til NFT,
som kan have en indgribende indflydelse pa dit
barns liv. Dette understreger vigtigheden i at fa
eventuelle symptomer tiekket lgbende.

e Hvilke symptomer skal jeg
iscer holde gje med?

De veesentligste symptomer og cendringer, du
ber holde gje med, er cendringer i dit barns
holdning og fysiske formden, cendringer i synet,
hyppig hovedpine, gget smerte eller nye knuder.

Vil mit barn
fa tumorer?

Knuder og tumorer opstar hos de fleste barn
med NF1, men det er vigtigt at huske pd, at

de som regel er godartede. Omkring 1 ud af 3
personer med NF1 fdr plexiforme neurofibromer,
der kan give komplikationer med eksempelvis
syn eller kropsfunktioner.

Vil mit barn
have ondt?

Nogle bgrn med NF1 oplever smerte, hvis de har
knuder, der vokser pd scerligt sensitive omrader
i kroppen. Hvis dit barn har vedvarende smerter,
bar du sege hjcelp hos en af specialisterne i dit
barns team.

e Hvad skal jeg fortcelle mit
barn om diagnosen?

Det er vigtigt at vcere cerlig overfor dit barn.

Du kan eventuelt lceese bogen om Plet hgit

for dit barn. Det kan veere en god hjcelp til at
igangscette en dialog om NF1 med dit barn,
sddan at dit barn ikke bekymrer sig ungdigt.
Husk at fortcelle dit barn, at der er mange bgrn
med NF1, og at de bestemt ikke er alene.

Hvem kan jeg
tale med?

Farste skridt er at besege NF Danmarks
hijemmeside eller vores Facebook-gruppe. Vi er
mange i foreningen, som gerne vil dele vores er-
faringer og hjcelpe med at besvare spgrgsmdl.
Du kan ogsa ringe til en af vores kontaktperson-
er for forceldre, som du finder telefonnummeret
til p& vores hjemmeside.

o Vil mit barn fa brug
for hjcelp i skolen?

Mange bgrn med NF1 har indlceringsvanske-
ligheder af varierende grad. Med den rette
indsats kan de med stor sandsynlighed stadig
havde succes i skolen og klare sig rigtig fint.

Kan mit barn leve et
almindeligt liv som voksen?

Sé leenge dit barn trives og bliver tilset lsbende
af NF1-specialister, er der ingen grund til, at NF1
skulle afholde dem fra at leve et almindeligt
berne-, ungdoms- og voksenliv. Det tager dem
maske lidt lcengere tid at flyve fra reden, men de
skal nok komme til at flyve.




Simon fik konstateret NF1, da han var 4 ér
gammel. Allerede ved fadslen sé vi cafe-
au-lait pletter, men hverken lceger eller
sundhedsplejersken mente, at der var noget
galt. Det var ferst efter en leengere dialog
med vores fysioterapeut og praktiserende
Icege, at Simon blev henvist fil berneafdelin-
gen pd Aalborg sygehus, hvor de hurtigt fik
mistanke om NF1 pga. de mange cafe-au-lait pletter. Simons

sgskende har ikke NF1, s vi var pd bar bund, da Simon fik diagnosen.

Vi havde lcenge undret os over hans langsomme motoriske udvikling,
og han var eksempelvis lcenge om at Icere at gé og snakke. Han sov
0gsa rigtig meget og virkede ikke alderssvarende. Da Simon var 6 dr,
fandt vi ud af, at han har sveer skoliose pd ca. 40 grader. Han sover
derfor med korset hver nat og bliver fulgt tcet pd Aalborg sygehus,
hvor de holder gje med ryggen. Bliver den for skeev er man ngdt til at
operere. Simon er i dag 12 ar. Han gdr i en normal folkeskoleklasse,
heldigvis kun med 19 bern i klassen. Pga. ordblindhed, rygproblem-
er og udtrceettethed gdr han i skole pa nedsat tid, og han har ogsé
stettetimer i skolen. Han klarer dog det hele ganske godt, ved utroligt
mange ting og er ncesten altid glad og tilpas. Simon elsker at spille
fodbold, s& nar dagene er hdrde i skolen, sé skal »bolden bare have
et los¢, siger han. Simon synes, at NF Danmarks Lalandia- og fami-
lieture er noget af det bedste, da man meder en masse andre bgrn
med NF1 og kan slappe helt af. NF1 giver mange bekymringer, da
man ikke ved hvor hardt eller mildt ens barn bliver ramt. Sygdommen
fylder meget i livet, og vi skal derfor huske pa at fa det bedste ud af
hver dag.

Lau blev fgdt ved en uproblematisk fadsel i september 2018. Som lille greed han meget og virkede generelt utilpas, og som
forceldre havde vi den der beremte mavefornemmelse med at noget ikke var, som det skulle veere. Da Lau var ca. T méned, kom
der en stor og meget tydelig kaffeplet pd hans mave og lyske. Vi besggte utallige lceger, fysioterapeuter og kiropraktor men

alle slog det hen med, at babyer jo greeder, og at han bare skulle vokse fra det. Nar vi viste pletten frem, sagde de, at det ikke
var noget farligt. Tiden gik og Lau blev gladere, men noget faltes stadig ikke rigtigt. Han udviklede sig ikke motorisk som andre
babyer og var altid 3 skridt bagefter. Da han var 18 mdr gik han endnu ikke, og vi blev henvist til bgrneafdelingen til kontrol. Her
blev vi mgdt af en fantastisk dygtig og empatisk lcege, som kendte til NF1. Udover kaffepletten opdagede lcegen ogsa en betyde-
lig forskel pd Laus benlcengde, og han fik hurtigt mistanke om NF1. Lau fik derfor lavet en gentest, og mens vi ventede pa svar,
fik han ogsd foretaget en scanning af hele kroppen. Den viste, at Lau har et plexiformt neurofibrom i sit venstre ben, som gar
hele vejen fra hofteskdlen og ned til anklen. Vi havde nu faet en forklaring pd Laus langsomme motoriske udvikling, og da svaret
pa gentesten kom, var der ingen tvivl. Lau havde NF1. Efter svaret pa gentesten blev vi forceldre ogsa testet, og det viste sig, at
Laus far ogs@ har NF1. Han havde aldrig hert om NF1 fer, og det var sveert for ham at veenne sig til tanken om, at han ubevidst
havde givet en sygdom videre fil sit barn. Lau er nu 4 &r gammel og gar med jcevne mellemrum til kontroller pd hospitalet. Han
er med i et medicinsk forsgg, hvor man praver at bremse veeksten af tumoren, og det ser heldigvis ud til at virke. Lau er en glad
dreng, der trives, har et keempe gépdmod, charmerer sig ind hvor han kan og klarer alle sygehusbesgg med bravour.

Vores sgn August blev fgrst diagnosticeret med NF1, da han var knap 4 &r gammel, efter at en leege havde féet mistanke om
diagnosen pd& baggrund af hans cafe-au-lait-pletter. Jeg husker ikke preecis, hvorndr August begyndte at fd cafe-au-lait-pletter,
men de var ikke til stede ved fadslen, og vi havde ingen idé om, at de kunne veere forbundet med en genetisk sygdom. August er
den ferste i vores familie med NF1, sa det var et stort chok, da vi ferst lcerte om sygdommen. Kort efter diagnosen, fandt leegerne
ud af, at August har en fumor pd synsnerven, som bl.a. pavirker hans syn og hormonproduktion. Han bliver derfor fulgt tcet med
scanninger og jcevnlige besgg hos gienleegerne. Derudover far han medicinsk behandling for at hcemme vaeksten. Det har pé
mange mdder veeret nogle voldsomme &r med NF1 i vores liv, som jeg for alt i verden gerne ville have kunne beskytte vores dreng
imod. August er dog heldigvis en utroligt glad dreng med et positivt sind og med masser af gdpadmod, hvilket har vist sig at veere
en stor styrke for ham. Det er vi meget taknemmelige for. Det tager tid at lcere af leve med NF1 og ingen kan forudsige fremtiden.
Som familie har vi lcert af tage en dag af gangen, at veere opmaerksomme pd cendringer og at reagere hvis noget fales forkert.



Da jeg var 3 dr, fik jeg fiernet en tumor bag gjet. Knuden viste sig at veere et plexiformt
neurofibrom, og derefter gik der ikke Icenge fer Icegerne kunne konkludere, at jeg havde NFI.
Indtil videre har jeg gennemgdet 9 operationer for at fierne knuden ved gjet samt arveev om-
kring. Derudover har Icegerne forsggt at reparere muskler og sener, som er blevet beskadiget
af tumoren. Mit syn er desveerre ogsd kraftigt nedsat pga. tumoren, men jeg forsgger ikke at
lade det styre mit liv. For nogle dr siden fandt jeg ud af, at motion og treening hjcelper mig rigtig
meget bade fysisk og mentalt. Jeg har altid haft meget uro i kroppen, smerter og summen i
benene men efter, at jeg begyndte at labe og styrketraene er det blevet langt mindre og er ikke
Icengere den samme belastning for mig. Jeg ville enske, der var flere, der kendte til NF1, da det
er de feerreste som forstdr, hvorfor der er ting jeg ikke kan, eller hvorfor jeg bliver hurtigere treet.

Mikkeline er prinsessen i bgrneflokken med 3 celdre prinser som storebrgdre. Allerede da hun blev
fadt felte jeg, at noget var anderledes end ved mine andre begrn. Hun sov konstant, spiste ikke, og
havde en stor brun plet pa indersiden af det ene Idr, som blev mere og mere tydelig. | de farste
maneder var vi ind og ud af hospitalet af forskellige drsager, og en dag var vi heldige at mgde

en overleege med kendskab til NF1. Han henviste Mikkeline til Center for Sjceldne Sygdomme pba.
mistanke om NF1. Da Mikkeline var knap 1 dr gammel fik jeg endelig bekrceftet diagnosen ved en
gentest. Jeg var meget rystet, og det var en hel ny verden, som jeg nu skulle navigere rundt i.
Mikkeline er i dag 12 &r gammel og vores rejse med NF1 har ofte veeret hdrd og udfordrende
—iscer for Mikkeline som gennem tiden har haft problemer med forstoppelse, harelse, motorik,
sprog, sgvnforstyrrelser, indlcering, hjernetumor og et plexiformt neurofibrom langs rygraden med
rygsmerter fil fglge. P& trods af dette er Mikkeline altid glad, hvilket jeg beundrer hende utroligt
meget for. Det lyder alt sammen meget voldsomt, og det er det selvfglgelig ogsé til tider, men
Mikkelines gode humer og gdpdmod smitter utroligt meget af og giver mig styrke til at keempe
videre.
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Denne bog er skrevet af forceldre til forceldre
baseret pd vores egne erfaringer. Informationen
er efterfalgende blevet godkendt af nogle af

de lceger, som har scerlig viden om NF1, og
som jcevnligt ser barnene. NF1 symptomer
varierer i hgj grad og nogle manifestationer er
meget sjceldne. Vi har ikke haft mulighed for

at beskrive dem alle, og vi kan heller fortcelle,
hvordan NF1 vil pdvirke det enkelte barn.
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