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En hilsen
Jra NF Danmark

Denne folder er udarbejdet af NF Danmark
som en introduktion til neurofibromatose type 1
(NF1) for patienter, pdrorende og fagpersoner.
Formalet er at give et klart overblik over
sygdommen og dens symptomer, den opfolgning,
sundhedsvcesenet tilbyder, samt at pege pad,
hvor man kan finde stotte og mere viden.

Uanset om diagnosen er ny eller har fulgt
dig gennem lcengere tid, hdber vi, at folderen kan
give svar pd nogle af de sporgsmdl, som mange
med NF1 og deres familier stiller sig selv:
Hvordan handterer du diagnosen? Hvad skyldes
NF1? Hvordan genkender du symptomerne — bade
de almindelige og mere sjeldne — og hvordan passer
du bedst pa dig selv og lever et godt og aktivt liv?

Vivil ogsa gerne hjcelpe dig med at finde et
feellesskab. Hos NF Danmark kan du mode andre
patienter og familier, udveksle erfaringer og blive
en del af et steerkt netveerk, der stotter og
inspirerer hinanden i livet med NF1.
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NYDIAGNOSTICERET

| NF Danmark ved vi, at det kan veere en
stor omveeltning at fa diagnosen NF1 -
og at det kan fgles som meget at tage
ind pa én gang. Alle reagerer forskelligt
pa sveere eller uventede nyheder. For
nogle familier kommmer diagnosen som
en overraskelse hos et barn, der ellers
virker helt rask. For andre har det veeret
en lang proces, fgr diagnosen endelig
blev stillet.

Nogle har brug for tid til langsomt at for-
sta og tage informationen ind, stykke
for stykke. Andre gnsker at vide s me-
get som muligt med det samme. Begge
mader er helt naturlige — der findes in-
gen rigtig eller forkert made at reagere
pa. Det vigtigste er at huske, at du ikke
er alene. NF1 er en af de mest udbredte
sjeeldne, genetiske sygdomme, og der
findes mange familier, der star klar til at
dele erfaringer og stgtte.



At leve med en NF1-diagnose kan veaere
forbundet med betydelige udfordringer,
uanset hvor i livet man befinder sig. Syg-
dommen kan udvikle sig pd mader, der
ikke altid er forudsigelige, og som patient
eller familie star man ofte med Igbende
behov for ny viden og stgtte, efterhanden
som situationen aendrer sig. Det, man
bekymrer sig om i begyndelsen af diag-
nosen, er ikke ngdvendigvis det samme,
som bliver centralt senere i livet.
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Det er helt normalt, at nye tanker, be-
kymringer eller fglelser dukker op — nog-
le gange uden varsel. | NF Danmark star
vi klar til at stgtte dig og dine naermeste
gennem hele livet med NF1. Vi deler vi-
den og erfaringer, skaber feellesskab og
arbejder for bedre vilkar for alle, som er
bergrt af NF1, gennem adgang til specia-
liseret viden, behandling og forskning.



TYPER AF NF

NF (neurofibromatose) er
en feelles betegnelse, der
daekker over en gruppe
genetiske sygdomme -
NF1, NF2 og NF2-relateret
Schwannomatose. Alle tre
sygdomme kan medfgre,
at tumorer vokser pa ner-
verne. Det er livslange tilstande, som kan
ramme alle — uanset sociale forhold og
livsstil.

Mange med NF lever et helt almindeligt
liv, men sygdommen kan kraeve specia-
liseret behandling hos laeger og andre
sundhedsprofessionelle med erfaring in-
den for omradet. Det er vigtigt at vide, at
de tre typer af NF ikke videreudvikler sig

Vidste du, at:
Neurofibromatose type
1 (NF1) er en af de mest
hyppige sjeeldne sygdomme
og forekommer hos cirka 1
ud af 2.500 personer.

til hinanden og skyldes
forskellige genetiske for-
andringer.

Denne folder handler
om neurofibromatose
type 1 (NF1) — den mest
almindelige form for
NF, som forekommer hos cirka 1 ud af
2.500-3.000 nyfgdte. Selvom NF1 er til
stede fra fgdslen, stiller man ikke altid
diagnosen med det samme, da nogle
symptomer fgrst viser sig senere i barn-
dommen. Samtidig kan sygdommens
tidlige tegn veere sveere at genkende for
sundhedsprofessionelle, der ikke har er-
faring med NF1.






INTRODUKTION TIL NF1

NF1 skyldes en mutation i NF1-genet,
som regulerer produktionen af et stort og
komplekst protein kaldet neurofibromin.
Neurofibromin bliver dannet i mange af
kroppens celler og fungerer som en vig-
tig bremse for cellevaekst og -deling. Nar
denne funktion er nedsat, kan det pavirke
flere af kroppens organer og funktioner.

Typiske kendetegn ved NF1

De fgrste tegn pa NF1 viser sig ofte pa
huden iden helt spaede eller tidlige barn-
dom. Sm3, flade, lysebrune pletter - kal-
det café-au-lait-pletter — kan opsta hvor
som helst pa kroppen, og mange far ogsa
fregner i armhulerne ogy/eller lysken. Nar
disse hudforandringer ses sammen, giver
det mistanke om NF1.

Senere i barndommen eller ungdom-
men udvikler de fleste personer med NF1
kutane neurofibromer-sma, godartede
knuder, der vokser i hudens lag. Antallet
og st@rrelsen varierer meget fra person
til person, og ofte kommmer der gradvist
flere til gennem voksenlivet.

Op mod 80 % af personer med NF1 op-
lever kognitive vanskeligheder som ud-
fordringer med indlaering, opmaerksom-
hed eller planleegning. Nogle har ogsa
autismespektrumforstyrrelser og/eller
ADHD/ADD. Derudover kan der opsta
forandringer i skelettet, fx knogleskgr-
hed eller krumning i benene eller rygsgj-
len (skoliose). Pa gjets regnbuehinde kan
man desuden se sma, godartede pletter
kaldet Lisch-knuder.

Hos nogle personer med NF1kan der ud-
vikles tumorer i hjernen, pa kraniener-
verne eller i rygmarven. De er som regel

godartede, men kan give symptomer,
hvis de trykker pa nerver eller andet vaev.
| sjeeldne tilfaelde kan enkelte tumorer
udvikle sig til ondartede knuder (som
fx MPNST). Det sker dog sjaeldent, men
det er vigtigt at reagere pa aendringer i
knuder eller nye, vedvarende smerter.

Livet med NF1

NF1viser sig meget forskelligt fra person
til person. Nogle har kun fa eller milde
symptomer, mens andre oplever mere
omfattende udfordringer, der kan pavir-
ke bade helbred og livskvalitet. Hos nogle
kan der opsta komplikationer, som krae-
ver teet opfglgning, fx hvis der udvikles
bestemte typer tumorer eller forandrin-
ger i blodkarrene.

Da sygdommens forlgb er individuelt, er
det vigtigt at udfordringer og nye symp-
tomer fglges af sundhedspersonale med
seerlig viden om NF1. | Danmark fglges
patienter som udgangspunkt pa et af
de to centre for sjeeldne sygdomme, pa
Aarhus Universitetshospital og Rigshospi-
talet, hvor der findes specialiseret viden
om udredning, behandling og opfalg-
ning. Enkelte bgrn og unge fglges ogsa
pa Odense Universitetshospital. Centre-
ne samarbejder med lokale hospitaler og
relevante specialafdelinger for at sikre en
helhedsorienteret indsats.

Usikkerheden omkring, hvordan syg-
dommen udvikler sig over tid, kan vaere
sveer at handtere for bade patienter og
deres pargrende. Det spiller derfor en vig-
tig rolle, at man kan fa stgtte og radgiv-
ning i livet med NF1.
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HVAD FORARSAGER NF1?

NF1 skyldes en aendring i Vidste du, at: - NFl-genet sidder pa
et gen og er en medfgdt Et barn kan arve NF1 kromosom 17 og styrer

tilstand. Sygdommen op-

fra en forcelder, men

produktionen af neu-

star ikke, fordi man har i cirka halvdelen af rofibromin — et prote-

gjort noget forkert, og den
kan heller ikke forarsages
af foraeldre fgr eller under

tilfeldene er barnet den
eneste i familien, der har

in, der hjeelper med at
kontrollere, hvor hur-
tigt celler vokser og

graviditeten. sygdommen. deler sig.

Betydningen af en genetisk aendring
i NFl-genet:

Nar neurofibromin mangler eller ikke
fungerer, som det skal, kan cellerne

Neurofibromatose type 1 skyldes en
eendring — en sakaldt patogen vari-
ant —i et gen, der kaldes NF1-genet. |
sjeeldne tilfaelde kan det ogsa skyldes,
at man helt mangler det ene NF1-gen.
Dette kaldes en deletion.

Vihar alle to NF1-gener, ét fra hver for-
aelder. NF1 opstar, nar ét af disse gener
har en aendring, som forstyrrer genets
normale funktion. Selv en lille 2endring
kan pavirke genets normale funktion.

vokse ukontrolleret, og det fgrer til de
symptomer, man ser ved NF1.

Hos cirka halvdelen af personer med
NF1 er 2endringen arvet fra en foraelder,
som selv har sygdommen. Hos den an-
den halvdel opstar sendringen spontant,
selvom ingen af foraeldrene har NF1. Det-
te kaldes en “de novo” eller tilfeeldigt op-
stdet aendring.

NF1 er ikke en smitsom sygdom — man
kan hverken f& NF1 fra andre eller give
sygdommen videre ved kontakt.



ARVEGANG OG RISIKO

Nar en person med NF1 far et barn, er
der 50 % risiko for, at barnet ogsa far NF1.

Det kan sammenlignes med at kaste en
m@nt — hver graviditet har den samme
50/50 chance, uanset hvordan tidligere
barn er pavirket.

Hvis ingen af foraeldrene har NF1, er det
meget usandsynligt, at parret far mere
end ét barn med sygdommen. | sjzeldne
tilfaelde kan en foraelder have sakaldt mo-
saik eller segmental NF1, hvilket betyder,
at kun nogle af kroppens celler baerer
genaendringen. | sddanne tilfeelde kan
risikoen for at fa flere bgrn med NF1vaere
hgjere.

Genetisk test

En genetisk test (DNA-test) kan bruges
til at undersgge sendringer i NF1-genet.
Testen udfgres normalt ved at tage en
blodprgve og kan vaere nyttig i visse si-
tuationer:

For at bekraefte en NF1-diagnose

For at undersgge om andre familie-
medlemmer har NF1

For at fa information der kan hjeelpe i
forbindelse med graviditet eller fami-
lieplanlaegning

En gentest har dog ogsa begraensninger.
Den kan ikke altid pavise NF1hos alle per-
soner med sygdommen, og den kan ikke
forudsige, hvor alvorlige symptomer eller
hvilke komplikationer en person vil fa.
I nogle tilfaelde kan viden om den speci-
fikke genaendring dog give ekstra infor-
mation om, hvilke symptomer man bgr
veere saerligt opmaerksom pa.

Har du spgrgsmal om NF1, genetisk ud-
redning eller graviditet, er det en god idé
at tale med en genetisk vejleder eller en
lzege med erfaring i NF1.
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DIAGNOSTISKE KRITERIER

| 2021 offentliggjorde et internationalt pa-
nel af NF-eksperter en opdatering af de
diagnostiske kriterier for NF1. Kriterierne
sikrer, at diagnosen bliver stillet sa prae-
cist som muligt, badde hos bgrn og voksne.

En person far diagnosen NF1, hvis ved-
kommende har to eller flere af fglgen-
de tegn:

Seks eller flere café-au-lait-pletter (ly-
sebrune pletter i huden) — stgrre end
5 mm fgr puberteten og stgrre end 15
mm efter puberteten

Fregner i armhulerne eller lysken

To eller flere neurofibromer (knuder i
eller under huden) eller ét plexiformt
neurofibrom (nerveskedetumor)

To eller flere Lisch-knuder (sma godar-
tede pigmentpletter pa regnbuehin-
denigjet) eller specifikke forandringer
i gjets arehinde

Optikusgliom (tumor pa synsnerven)

Karakteristiske knogleforandringer,
sasom krumning af skinnebenet og
unormal knogleudvikling omkring
gjenhulen eller i de lange knogler i
benene

En patogen variant i NFl-genet pavist
ved genetisk test

En foraelder med NF1, som opfylder
ovenstaende kriterier

Ikke alle tegn pa NF1 er til stede fra feds-
len. Hos mange udvikles symptomerne
gradvistilgbet af barndommen, og diag-
nosen kan derfor ikke altid stilles pa bag-
grund af en enkelt laegeundersggelse.
Hvis et barn kun opfylder ét af kriterier-
ne, vaelger nogle laeger en afventende
tilgang, hvor de fglger barnet med re-
gelmaessige kontroller for at se, om flere
tegn pa NF1 udvikler sig med tiden. | an-
dre tilfaelde kan en genetisk test hjselpe
med at bekraefte diagnosen tidligere.



Hud: Tilveekst i stgrrelse og
antal af kutane neurofibromer
Malign udvikling: @get risiko
for MPNST, brystkraeft og
enkelte andre kraeftformer

Blodkar: Risiko for forhgjet blodtryk

Pubertet: Tidlig eller forsinket pubertet
/ Hud: Neurofibromer i huden

/ Knogler: Skoliose (sent debuterende type)

'/ Migraene: Tilbagevendende hovedpine

Hud: Fregner i armhuler og lyske,
kutane neurofibromer

@jne: Optikusgliom (tumor pa synsnerverne),
Lisch-knuder

Vaekst: Lav hgjde og stort hovedomfang
Knogler: Skoliose (tidligt debuterende type)

Udvikling: Forsinket sprogudvikling, indlaerings-
og adfaerdsforstyrrelser

Blodkar: Risiko for forhgjet blodtryk

TIDLIG
BARNDOM

Hud: Tilvaekst i antal og stgrrelse af cafe-au-lait-pletter
Udvikling: Forsinket udvikling af grov- og finmotoriske feerdigheder

SPZADBARN

Hud: Cafe-au-lait-pletter (ikke altid synlige ved fgdsl
Knogler: Forandringer i gjenhulen (orbita) eller i
Plexiforme neurofibromer (ikke altid synlige

FODSEL




SADAN

NF1 kan vise sig pa mange forskellige mader,

og symptomerne varierer fra person til person

— selvinden for samme familie kan manifestationerne
veere meget forskellige. For nogle kan NF1 medfore
betydelige helbredsproblemer og pavirke dagligdagen
i hoj grad, mens andre kun har {4 symptomer.

Det er sjeeldent muligt at forudsige, hvilke symptomer,
der vil opsta, eller hvor alvorlige de bliver.



og/eller
adferdsforstyrr

« Forstorret
hovedomfang

2. Ojne
« Optikusgliom (OPG)

« Synsnedscttelse
og andre

synsforstyrrelser
« Lisch-knuder

3. Mund
« Udtalevanskeligheder

4. Hjerte

« Forhajet blodtryk og
kredslobsforandringer

5. Knogler
« Skoliose
« Knoglemisdannelser

 Knogleskorhed

6. Mave-tarm-problemer
« Fordgjelsesproblemer
« Kronisk forstoppelse

» Tilbagevendende
opkastning

7. Hud

« Kutane neurofibromer
(knuder i huden)
« Cafe-au-lait-pletter

« Fregner ilysken og/eller

 armhuler
iy



Hudforandringer
Café-au-lait-pletter: Flade, lysebrune
pletter pa huden. Antallet og stgrrelsen
siger ikke noget om sygdommens svaer-
hedsgrad, men de er ofte blandt de fgrste
synlige tegn pa NF1.

Fregner i armhule eller lysken:

Sma pigmentpletter, som typisk udvikler
sigidentidlige barndom. De udggr ingen
helbredsmaessig risiko i sig selv, men kan
—ligesom café-au-lait-pletter — vaere kos-
metisk generende for nogle.

Gjne

Optikusgliom (OPG): Knuder som vokser
pa synsnerverne. Cirka 15-20 % af bgrn
med NF1 far optikusgliom, og bgrn under
otte ar har stgrst risiko for symptomer. De
fleste tumorer vokser langsomt og giver
ingen gener, men i nogle tilfaelde kan
de skade synsnerven og medfgre nedsat
syn. Regelmaessige gjenundersggelser er
derfor vigtige i barndommen. | de tilfzel-
de, hvor der opstar komplikationer, som
kraever behandling, er prognosen god.

Lisch-knuder: Sm3, brune pletter pa iris
(det farvede omrade af gjet). De pavirker
ikke synet, men kan hjaelpe lsegen med
at stille diagnosen NF1.

Plexiforme
neurofibromer

Knogler

Knogleforandringer: Bgrn og unge med
NF1 har en gget risiko for skoliose, og det
er derfor vigtigt, at ryggen fglges ngje
gennem barndommen. | sjeeldne tilfaelde
ses ogsa forandringer i gjienhulen (orbita)
og i de lange rgrknogler i benene. Ved
mere markant krumning af ben eller ryg
kan det blive ngdvendigt med behand-
ling for at sikre funktion og veekst.

Knogleskgrhed (Osteoporose):

Voksnhe med NF1 har gget risiko for nedsat
knoglemineraltaethed, hvilket betyder,
at knoglerne kan vaere svagere og har
lettere ved at braekke. Lgbende kontrol
hos lsegen gger chancen for at opdage
problemer tidligt. Kombineret med en
god kost med kalk og D-vitamin og re-
gelmaessig aktivitet kan man reducere
risikoen for knogleskgrhed.

Neurofibromer og

knuder langs nerverne

Kutane og subkutane neurofibromer:
Den mest almindelige type knuder ved
NF1. De er sm3, godartede knuder, som
vokser i hudens lag (kutane) eller lige
under huden (subkutane). Man kan ikke
med sikkerhed forudsige antal, placering
og tidspunkt for udvikling, men den synli-



Knogler

ge udvikling begynder typisk i barndom-
men eller ungdommen. Nogle patienter
far kun fa, mens andre far mange. For
nogle kan kutane neurofibromer udgg-
re en betydelig belastning bade fysisk,
psykisk og socialt. Pa trods af dette fin-
des der pa nuveerende tidspunkt ingen
nationale retningslinjer for behandling,
men eksisterende behandlingsmulighe-
der inkluderer plastikkirurgi og laser, lige-
som at nye teknologier sdsom fokuseret
ultralyd giver hdb om en mere skansom
og forebyggende behandling.

Knuder langs rygsgjlen (spinale neuro-
fibromer): Nogle personer med NF1 kan
udvikle neurofibromer langs rygsgjlen,
som vokser pa nerverne teet pa rygmar-
ven. Fordi knuderne ligger s teet pa ryg-
marven, er der risiko for, at de giver tryk
eller symptomer som svaghed, fglefor-
styrrelser eller prikken i arme eller ben.
Hvis sddanne symptomer opstar, er det
vigtigt at informere laegen, da kirurgi eller
anden behandling kan vaere ngdvendig.
Regelmaessig opfglgning hjselper med at
opdage problemer tidligt og planleegge
passende behandling.

Plexiforme neurofibromer:
Op mod halvdelen af personer med NF1

Plexiforme
neurofibromer

w

Skoliose

har ét eller flere plexiforme neurofibro-
mer. Disse kaldes ogsa nerveskedetu-
morer og vokser i det vaey, der beskytter
nerverne i kroppen. Plexiforme neurofi-
bromer er ofte til stede fra fadslen, men
er ikke altid synlige. De vokser typisk lang-
somt og kan sidde under huden, pa hu-
dens overflade eller dybere inde i krop-
pen. Synlige plexiforme neurofibromer
har ofte en rgd eller blalig farve, huden
kan fgles ujaevn eller fortykket, og der kan
nogle gange vokse ekstra har i omradet
omkring tumoren.

Plexiformne neurofibromer kan give symp-
tomer som smerter, trykfornemmelse og
funktionspavirkning, afheengigt af tumo-
rens stgrrelse og placering. De bgr fglges
taet af patienten og laegen, fordide haren
lille risiko for at udvikle sig til en ondartet
tumor, kaldet malign perifer nerveske-
detumor (MPNST). Dette sker hos cirka
10-12% af personer med plexiforme neu-
rofibromer og er en sjaelden, men alvorlig
komplikation.

Hvis et plexiformt neurofibrom vokser
hurtigt eller giver betydelige symptomer
eller komplikationer, kan man overveje
behandling, herunder kirurgi eller mal-
rettet medicinsk behandling.



Kutane
neurofibromer

Oget risiko
Sfor kreeft

Kraeftformer med

gget forekomst ved NF1

Ud over risikoen for malign perifer nerve-
skedetumor (MPNST) har personer med
NF1en gget risiko for enkelte andre kraeft-
former. Det er vigtigt at understrege, at
langt de fleste personer med NF1 aldrig
udvikler kraeft, men kendskab til risici kan
bidrage til tidlig opsporing og rettidig
behandling.

Blandt de kraeftformer, der ses hyppigere
hos personer med NF1, er:

Brystkraeft: Kvinder med NF1 har gget
risiko for at udvikle brystkraeft, isser i en
yngre alder. | Danmark tilbydes kvinder
med NF1 derfor en arlig screening fra
40-arsalderen.

Faeokromocytom: En sjeelden hor-
monproducerende tumor i binyrerne,
som kan give symptomer som forhg-
jet blodtryk, hjertebanken, hovedpine,
svedtendens og angst.

Gastrointestinale stromale tumorer
(GIST): Tumorer i mave-tarm-kanalen,
som kan give symptomer som mave-
smerter, blodmangel eller blgdning.

Veekst og pubertet ——

Blodsygdomme hos smad born: Sm3
bgrn med NF1 har en let gget risiko for
en sjeelden form for leukaemi (juvenil
myelomonocytaer leukaemi, IMML).

Opfalgning og eventuel udredning til-
passes den enkelte patient ud fra alder,
symptomer og tidligere fund. Ved nye el-
ler vedvarende symptomer bgr man altid
kontakte laege.

Vaekst og pubertet

Bgrn og unge med NF1 kan have en lidt
anderledes vaekst og udvikling end jeevn-
aldrende. Mange er lidt lavere end forven-
tetiforhold til deres familie, og nogle har
et stgrre hovedomfang end gennemsnit-
tet. Det skyldes forandringer i NF1-genet
og er som regel ikke tegn pa sygdom,
men det er alligevel vigtigt, at vaekst, ho-
vedstgrrelse og udvikling bliver fulgt Ig-
bende gennem barndommen af en laege
med kendskab til NF1.

For de fleste med NF1 begynder puberte-
ten inden for det normale aldersspasnd,
men nogle oplever tidligere eller senere
pubertet end forventet. Tidlig (preema-
tur) eller forsinket pubertet kan i enkelte
tilfaelde haenge sammen med NF1-rela-
terede forandringer i hjernen. Det er der-



Kredslob og
blodtryk

for relevant, at leegen er opmaerksom pa
disse mulige variationer som del af den
samlede vurdering af barnet.

Zndringer i vaekst eller udvikling kan
ogsa pavirke barnets trivsel og selvop-
fattelse, iszer i skolealderen og ungdoms-
arene. Det kan vaere en hjeelp at tale
abent om dette i familien og inddrage
sundhedspersonale, hvis der opstar be-

kymring.

Kredslgb og blodtryk

Forhgjet blodtryk (hypertension) fore-
kommer lidt hyppigere hos personer
med NF1 end i befolkningen generelt.
Det kan have forskellige arsager - bade
almindelige som forhgjet blodtryk i fa-
milien og mere sjeeldne NFl1-relaterede
forandringer i blodkar eller nyrer.

Det er vigtigt, at blodtrykket males
mindst én gang arligt hos egen laege, da
ubehandlet forhgjet blodtryk kan give al-
vorlige komplikationer over tid. Hvis blod-
trykket er forhgjet, bgr det vurderes afen
lzege med kendskab til NF1, sa eventuelle
underliggende arsager kan undersgges
og behandles.

Mave-tarm-funktion

Forstoppelse og andre mave-tarm-ge-
ner forekommer hyppigere hos personer
med NF1 end i befolkningen generelt.
Symptomerne kan variere i sveerheds-
grad og kan have betydning for trivsel
og daglig funktion. Ved vedvarende ge-
ner bgr man tale med laege, da der ofte
findes gode muligheder for lindring og
behandling.

Udtraetning, udholdenhed

og muskeltonus

Mange med NF1 oplever bade mental og
fysisk udtraetning. Traetheden kan vise sig
som hurtigere udmattelse i Igbet af da-
gen, behov for pauser og nedsat overskud
til skole, arbejde og sociale aktiviteter.

Nogle har nedsat muskelkraft eller lav
muskeltonus, hvilket kan pavirke den fy-
siske udholdenhed og ggre det mere an-
strengende at deltage i fysiske aktiviteter.
Traetheden er ikke et udtryk for mang-
lende vilje eller motivation, men en del
af sygdommens pavirkning af krop og
nervesystem.



0 %
Orn og
voksne med NFI
har indleerings-
vanskeligheder
0g kan have behov

for stotte i skole,

uddannelse eller
l arbejdsliv.




INDLZARINGSVANSKELIGHEDER
FORBUNDET MED NF1

Mange med NF1 oplever udfordringer
med indlaering, adfeerd og koncentrati-
on. Faktisk anslas det, at op mod 80 %
af personer med NF1 har en eller anden
form for kognitiv eller indlaeringsmaessig
vanskelighed.

Disse udfordringer kan variere meget
i type og grad fra person til person og
haenger ikke sammen med intelligens,
men med maden hjernen bearbejder in-
formation pa. Det betyder, at man godt
kan have helt normal eller hgj intelligens
og stadig have brug for ekstra stgtte i sko-
le, uddannelse eller arbejdsliv.

De mest almindelige kognitive vanske-
ligheder omfatter:

Opmeaerksomhed og koncentration
Mange med NF1 har opmaerksomheds-
og koncentrationsvanskeligheder, som
kan ligne de udfordringer, man ser ved
ADHD. Vanskelighederne er en del af syg-
dommens neurokognitive profil og kan
ggre det sveert at holde fokus, skifte mel-
lem opgaver eller blive faerdig med det,
man er i gang med.

Indlsering og hukommelse

Det kan tage leengere tid at tilegne sig
ny viden, og det kan vaere sveaert at huske
instruktioner eller bearbejde information
hurtigt.

Sprog og kommunikation

Nogle har forsinket sprogudvikling eller
udfordringer med at forstd og udtryk-
ke sig.

Motoriske faerdigheder

Finmotorikken (fx at skrive, tegne eller
bruge saks) kan veere pavirket, og den
grovmotoriske udvikling kan vaere for-
sinket.

Sociale faerdigheder og adfaerd
Mange med NF1 har traek, der minder
om autismespektrumforstyrrelser. Det
kan komme til udtryk ved udfordringer
med sociale samspil, fx med at afleese
signaler, forsta andres fglelser eller na-
vigere i sociale situationer. Forandringer
0g overgange kan desuden vaere sveere,
0g mange har gavn af tydelig struktur og
forudsigelighed i hverdagen.

De kognitive og adfeerdsmaessige ud-
fordringer bliver ikke vaerre med arene,
men kan blive mere tydelige, i takt med
at kravene i skole, uddannelse eller ar-
bejdsliv stiger.

Tidlig stgtte er vigtig

Tidlig stgtte og tilpasning kan forbedre
trivsel, styrke udvikling og mindske beho-
vet for mere omfattende indsatser senere
i livet. Bgrn og unge med NF1 bgr tilbydes
regelmaessig opfglgning af fagfolk, der
kender til sygdommen, fx neuropsykolog,
specialpaedagog eller bgrnelaege med
erfaring i NF1. Samarbejde mellem for-
2eldre, skole og sundhedspersonale kan
hjeelpe med at finde de rigtige redskaber,
sa hver enkelt kan udvikle sig og trives
bedst muligt — bade fagligt og socialt.



SUNDHEDSV/ZAESENETS
ROLLE | BEHANDLING OG
OPFOLGNING

Der findes endnu ingen
helbredende behandling
for NF1. Den samlede ind-
sats handler derfor om
tidlig opsporing af kom-

Vidste du, at:
Nar patienter og paroren-
de er aktive, involverede
og velinformerede, kan

voksnes funktionsniveau,
selvstaendighed og livs-
kvalitet.

| Danmark fglges de fle-

2 2 det bidrage til bedre ) :
plikationer, lindring af behandling og opfolanin ste NF1 patienter i centre
symptomer og stgtte til ‘ZiFf STng for sjeeldne sygdomme

ve .

gget livskvalitet.

Da NF1 kan pavirke mange forskellige
organsystemer, kan flere specialer vaere
involveret i udredning, behandling og
opfelgning. Ud over medicinsk behand-
ling kan der vaere behov for paedagogisk,
fysioterapeutisk og anden stgttende ind-
sats, som kan bidrage til en positiv ud-
vikling og understgtte barnets eller den

pd Rigshospitalet eller
Aarhus Universitetshos-
pital, hvor leeger med szerlig erfaring i NF1
kan koordinere undersggelser og henvise
til relevante specialer. For nogle patienter
bliver opfglgningen varetaget lokalt, fx
via egen laege, bgrneafdeling eller spe-
cialleege, med stgtte fra specialiserede
hospitaler.



Afhaengigt af symptomer og behov kan
fglgende fagpersoner og afdelinger veere
involveret:

Genetik

Vurdering af diagnose og radgivning
om arvelighed, genetisk testning og
familieplanlaegning.

Neurologi eller barneneurologi
Undersggelse og behandling af symp-
tomer fra hjernen og nervesystemet,
fx hovedpine, kramper eller smerter.

Dermatologi
Vurdering og behandling af hudforan-
dringer og kutane neurofibromer.

djenafdeling (oftalmologi)
Regelmaessige gjenundersggelser for
at fglge synet og opdage eventuelle
forandringer sa som optikusgliom.

Ortopaedkirurgi

Behandling af knogleforandringer,
skoliose eller deformiteter af de lange
rgrknogler.

Plastikkirurgi

Vurdering og fjernelse af kutane neu-
rofibromer eller stgrre plexiforme neu-
rofibromer, nar det er muligt.

Onkologi

Behandling og opfglgning af plexifor-
me neurofibromer, hvor kirurgi ikke er
muligt, ved ondartede forandringer, fx
MPNST (malign perifer nerveskedetu-
mor) eller ved behandlingskraevende
optikusgliom.

Kardiologi

Udredning og behandling af forhgjet
blodtryk eller andre hjerte-kar-relate-
rede komplikationer.

Neuropsykologi

Undersggelse af indlzering, opmaerk-
somhed, hukommelse og adfaerd. Kan
veere en vigtig del af udredningen hos
bgrn i skolealderen.

Psykologi eller psykiatri
Undersggelse af indlzering, opmaerk-
somhed, hukommelse og adfaerd. Kan
veere en vigtig del af udredningen hos
bgrn i skolealderen. Hjaelp til at hand-
tere fglelsesmaessige eller adfeerds-
maessige udfordringer forbundet med
sygdommen.

Fysioterapi og ergoterapi

Stgtte til motoriske feerdigheder, koor-
dination, udholdenhed og tilpasning i
hverdagen. NF1 er klassificeret som en
progressiv sygdom, og personer med
NF1 har derfor ret til vederlagsfri fysio-
terapi mhp. treening og vedligeholdel-
se af funktioner.

Tale-hgrepsedagog/logopased

Hjaelp ved forsinket sprogudvikling,
udtalevanskeligheder eller mundmo-
toriske udfordringer.

Koordinering af indsatsen — szerligt for
bgrn — sker ofte gennem et tvaerfagligt
samarbejde mellem hospital, kommu-
ne, skole og foreeldre. Det kan veaere en
kompleks opgave at holde styr pa kon-
taktpersoner, undersggelser og behand-
linger pa tveers af s& mange forskellige
aktgrer. Patienter og familier kan derfor
have brug for stgtte til denne opgave, fx
fra pargrende, bisiddere eller patientfor-
eninger, som kan hjzelpe med at fglge
op, stille spgrgsmal og sikre, at intet bli-
ver overset. En sddan stgtte kan ggre det
lettere at navigere i systemet og sikre, at
patienten far den bedst mulige opfalg-
ning og behandling.



AT TALE OM DIAGNOSEN

Mange familier kan opleve, at det er ud-
fordrende at tale om en NFl-diagnose
med andre. Det kan skyldes usikkerhed
om, hvor man skal starte, hvor meget
man skal dele, eller hvordan man forkla-
rer sygdommen pa en forstaelig made.
Der kan ogsa vaere bekymring for, at man
selv eller ens barn bliver behandlet ander-
ledes, nar diagnosen bliver kendt.

Selvom alle har deres egne tanker om og
komfortniveauer med at dele personlige
oplysninger, er der nogle ting, man kan
overveje, som kan ggre processen lette-
re: At inddrage barnet i samtalerne og
beslutningerne om, hvem man skal for-
teelle, og hvad man skal sige, kan veere
hjeelpsomt — og samtidig en styrkende
og veerdifuld oplevelse for barnet.



Nar du skal forklare NF1 til andre

NF1 kan veere sveer at forklare. Mange forbinder sygdommen med
hudforandringer alene, men NF1 er en medfodl, genetisk tilstand,
der pavirker nervesystemets udvikling og kroppens regulering
af celleveekst. Sygdommen viser sig forskelligt fra person til person
og kan ikke forudsiges. Ikke alle udfordringer er synlige.

Det, man ikke kan se
NF1 pavirker ikke kun det ydre, men ogsad funktion og livskvalitet.

Op mod 80 % oplever kognitive vanskeligheder.

Det handler ikke om intelligens, men om hjernens mdde at
bearbejde information og handtere indtryk pd. Det kan vise sig
som nedsat koncentration og overblik, mental og fysisk udtretning,
langsommere tempo, sanseoverfolsomhed og udfordringer
med struktur og sociale situationer.

Udltreetning er et centralt og ofte overset kendetegn.
Mange bruger markant mere energi end andre pa at leve op til
hverdagens krav - i skole, pa uddannelse, pa arbejdspladsen eller
i familielivet. Mange oplever ogsd smerter, fysiske begrensninger
eller tumorrelaterede gener, som pavirker trivsel og livskvalitet.

Hvorfor det er vigtigt at sige hojt
Fordi NF1I er sjelden og varierer meget, bliver udfordringerne
ofte undervurderet. De kan veere usynlige, men konsekvenserne er
reelle. At forklare NFI1 handler derfor ikke kun om information,
men om at skabe forstdelse og sikre den rette stotte i tide.

En person med NF1 kan meget
- men prisen for at kunne det er ofte
hajere end for andre.




NFI er en del afvores liv, men
sygdommen definerer ikke vores
son. Den har lcert mig, at styrke
ikke handler om at veere uden
udfordringer, men om at mode
dem sammen.




HVEM MAN
KAN FORTZLLE
DET TIL

Ofte deler man primaert diagnosen med
familiemedlemmer og naere venner. For-
di NF1 kan pavirke indlaering og trivsel i
skolen, kan det veere relevant at informe-
re lzerere, vejledere eller sundhedsplejer-
sken for at sikre, at barnet far den ekstra
stgtte, som det matte have brug for.

For zeldre bgrn og voksne kan det ogsa
veere nyttigt at informere deres arbejds-
giver, iszer hvis der opstar fraveer fra ar-
bejdet pa grund af leegebesgg eller andre
NF1-relaterede helbredsbehov.

| andre situationer er det ikke usasedvan-
ligt, at diagnosen kommer op naturligt,
iseer hvis en person har synlige tegn pa
NF1, indlaeringsvanskeligheder eller ad-
feerdsmaessige udfordringer, som andre
laegger maerke til.

AT TALE
MED BGRN
OM NF1

NF1 kan veaere et svaert emne at tage op
med et barn. Hvornar og hvordan man
fortaeller sit barn om diagnosen, afhaen-
ger af barnets alder, kognitive evner, fg-
lelsesmaessige tilstand og modenhed.
Nogle foraeldre sgger rad hos en sund-
hedsprofessionel for at f& hjaelp til at dele
informationen, mens andre foretraekker
at ggre det selv.

Uanset fremgangsmaden er det vigtigt,
at informationen er korrekt. Abenhed og
eerlighed er afggrende. Nar et barn ople-
ver, at en foraelder holder noget tilbage
eller ikke er aerlig, kan det fgre til tillids-

problemer og gget angst, da barnet kan
lave forkerte antagelser eller sgge infor-
mation andre steder.

Bgrnialle aldre reagerer ofte pa stemnin-
gen omkring dem. Derfor er det vigtigt,
at man som foraelder selv har bearbejdet
og accepteret diagnosen, inden man ta-
ler med sit barn. Selvom NF1 er alvorligt,
kan det veere hjzelpsomt at forblive rolig
under samtalerne. Sgrg for at have god
tid, s& samtalen ikke bliver forceret eller
afbrudt.

Sundhedspersonale anbefaler generelt,
at man tidligt taler med sit barn om for-
malet med hospitalsbesgg, naturligvis pa
et alderstilpasset niveau. Det kan veere
hjeelpsomt at forberede barnet pa, hvad
der skal ske, og gradvist vaenne det til un-
dersggelserne, sa besggene ikke opleves
som skreemmende eller uforudsigelige.

Samtaler om en NFl-diagnose er ofte
Igbende dialoger, der udvikler sig over
tid. Yngre bgrn har typisk kun brug for
grundlaeggende, konkret information, sa-
som navnet pa sygdommen, hvilke dele
af kroppen der er pavirket, og hvordan
livet pavirkes her og nu. Da NF1 udvikler
sig forskelligt fra person til person, kan
det veere uhensigtsmaessigt at forteelle
om mulige komplikationer, som maske
aldrig vil opstd, medmindre barnet selv
spgrger ind til det. Nar barnet bliver ael-
dre, kan man gradvist give mere informa-
tion, og for unge og voksne kan samtalen
ogsa omfatte genetik og arvelighed.
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Vi hdber, at denne guide har veeret en
hjeelp. Det er helt naturligt at opleve man-
ge forskellige fglelser pa rejsen med NF.
Nogle mennesker kan have sveert ved
at forstd eller handtere deres reaktioner,
mens andre maske i en periode forneeg-
ter diagnosen. At acceptere svaere nyhe-
der er en proces, som kan tage lsengere
tid for nogle end for andre.

Ogsa blandt naere familiemedlemmer
kan det ske, at man bevaeger sig gennem
denne proces i forskelligt tempo. Derfor
er det vigtigt at kommunikere dbent og
udvise forstaelse for hinanden. | stedet for
at keempe imod de sveere fglelser er det
bedre at anerkende dem og finde mader
at tage vare pa sig selv og sin familie pa.

Du kan finde stgtte pa mange mader.
Tal med dit behandlende team, din egen
lzege eller en psykolog, hvis du har brug
for hjeelp til at hdndtere diagnosen eller
de fglelser, der kan fglge med. Mange fa-

milier oplever ligeledes, at det giver styrke
og hab at mgde andre i samme situation.
NF Danmark tilbyder faellesskab, sparring
og arrangementer, hvor man kan dele
erfaringer og finde stgtte hos andre, der
kender til livet med NF1.

Kontakt NF Danmark
nf@nfdanmark.dk
www.nfdanmark.dk

Bidragydere

Denne patientbrochure er udarbejdet af
NF Danmark og godkendt af klinikere og
specialister med ekspertise inden for NF1.

En seerlig tak til NFl-laegerne pa Center
for Sjeeldne Sygdomme ved AUH og RH
for faglig viden og sparring —samt til Chil-
dren’s Tumor Foundation for inspiration
og materiale til udarbejdelsen af brochu-
ren. Tak til fotograf Jess Lycoops for bil-
ledmateriale.



NF1 KAN RAMME ALLE UANSET K&N OG BAGGRUND

NF1 FOREKOMMER HOS

Det er en genetisk
sygdom, der far
tumorer til at vokse
pa nerverne
1UD AF 2500 NYF@DTE

NF1 SMITTER IKKE. DET ER EN MEDF@DT SYGDOM

NF1

NEUROFIBROMATOSE
TYPE1

Hos omkring 80 % af
personer med NF1ses
indlaeringsvanskeligheder
og/eller adfeerdsmaessige

udfordringer

Kendetegn kan
blandt andet veere
lysebrune pletter pa huden
(café-au-lait-pletter) og sma
godartede knuder
(neurofibromer)
pa eller under
huden

Der findes
endnu ingen kur.
Men habet lever.

Vi er her for at hjeelpe. For mere
information kan du kontakte NF
Danmark pa nf@nfdanmark.dk






