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NEUROFIBROMATOSE TYPE 1

En guide til 
patienter med 
NF1 og deres 

pårørende





En hilsen  
fra NF Danmark

Denne folder er udarbejdet af NF Danmark  
som en introduktion til neurofibromatose type 1 
(NF1) for patienter, pårørende og fagpersoner.  

Formålet er at give et klart overblik over 
sygdommen og dens symptomer, den opfølgning, 

sundhedsvæsenet tilbyder, samt at pege på,  
hvor man kan finde støtte og mere viden.

Uanset om diagnosen er ny eller har fulgt  
dig gennem længere tid, håber vi, at folderen kan 

give svar på nogle af de spørgsmål, som mange  
med NF1 og deres familier stiller sig selv:  

Hvordan håndterer du diagnosen? Hvad skyldes 
NF1? Hvordan genkender du symptomerne – både 

de almindelige og mere sjældne – og hvordan passer 
du bedst på dig selv og lever et godt og aktivt liv?

Vi vil også gerne hjælpe dig med at finde et 
fællesskab. Hos NF Danmark kan du møde andre 
patienter og familier, udveksle erfaringer og blive  

en del af et stærkt netværk, der støtter og  
inspirerer hinanden i livet med NF1.
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1 LÆGENS DIAGNOSE

NYDIAGNOSTICERET 

I NF Danmark ved vi, at det kan være en 
stor omvæltning at få diagnosen NF1 – 
og at det kan føles som meget at tage 
ind på én gang. Alle reagerer forskelligt 
på svære eller uventede nyheder. For 
nogle familier kommer diagnosen som 
en overraskelse hos et barn, der ellers 
virker helt rask. For andre har det været 
en lang proces, før diagnosen endelig 
blev stillet.

Nogle har brug for tid til langsomt at for-
stå og tage informationen ind, stykke 
for stykke. Andre ønsker at vide så me-
get som muligt med det samme. Begge 
måder er helt naturlige – der findes in-
gen rigtig eller forkert måde at reagere 
på. Det vigtigste er at huske, at du ikke 
er alene. NF1 er en af de mest udbredte 
sjældne, genetiske sygdomme, og der 
findes mange familier, der står klar til at 
dele erfaringer og støtte. 
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At leve med en NF1-diagnose kan være 
forbundet med betydelige udfordringer, 
uanset hvor i livet man befinder sig. Syg-
dommen kan udvikle sig på måder, der 
ikke altid er forudsigelige, og som patient 
eller familie står man ofte med løbende 
behov for ny viden og støtte, efterhånden 
som situationen ændrer sig. Det, man 
bekymrer sig om i begyndelsen af diag-
nosen, er ikke nødvendigvis det samme, 
som bliver centralt senere i livet.

Det er helt normalt, at nye tanker, be-
kymringer eller følelser dukker op – nog-
le gange uden varsel. I NF Danmark står 
vi klar til at støtte dig og dine nærmeste 
gennem hele livet med NF1. Vi deler vi-
den og erfaringer, skaber fællesskab og 
arbejder for bedre vilkår for alle, som er 
berørt af NF1, gennem adgang til specia-
liseret viden, behandling og forskning.
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TYPER AF NF

NF (neurofibromatose) er 
en fælles betegnelse, der 
dækker over en gruppe 
genetiske sygdomme – 
NF1, NF2 og NF2-relateret 
Schwannomatose. Alle tre 
sygdomme kan medføre, 
at tumorer vokser på 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 kræve specia-
liseret behandling hos læger og andre 
sundhedsprofessionelle med erfaring in-
den for området. Det er vigtigt at vide, at 
de tre typer af NF ikke videreudvikler sig 

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 nyfødte. Selvom NF1 er til 
stede fra fødslen, stiller man ikke altid 
diagnosen med det samme, da nogle 
symptomer først viser sig senere i barn-
dommen. Samtidig kan sygdommens 
tidlige tegn være svære at genkende for 
sundhedsprofessionelle, der ikke har er-
faring med NF1.

Vidste du, at: 
Neurofibromatose type 
1 (NF1) er en af de mest 

hyppige sjældne sygdomme 
og forekommer hos cirka 1 

ud af 2.500 personer.



NF1 er en uforudsigelig  
følgesvend, der ofte fylder mig med 

smerte, usikkerhed og spørgsmål  
om fremtiden. Men bag diagnosen 
er jeg stadig sjov, kreativ, kærlig og  

fuld af drømme. 

Jeg ønsker, at andre forstår,  
at vi med NF er mennesker som alle 

andre – med håb, styrke og et liv,  
der skal leves.

Sofie
NF1-patient
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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 cellevækst og -deling. Når 
denne funktion er nedsat, kan det påvirke 
flere af kroppens organer og funktioner.

Typiske kendetegn ved NF1
De første tegn på NF1 viser sig ofte på 
huden i den helt spæde eller tidlige barn-
dom. Små, flade, lysebrune pletter – kal-
det café-au-lait-pletter – kan opstå hvor 
som helst på kroppen, og mange får også 
fregner i armhulerne og/eller lysken. Når 
disse hudforandringer ses sammen, giver 
det mistanke om NF1.

Senere i barndommen eller ungdom-
men udvikler de fleste personer med NF1 
kutane neurofibromer – små, godartede 
knuder, der vokser i hudens lag. Antallet 
og størrelsen varierer meget fra person 
til person, og ofte kommer der gradvist 
flere til gennem voksenlivet.

Op mod 80 % af personer med NF1 op-
lever kognitive vanskeligheder som ud-
fordringer med indlæring, opmærksom-
hed eller planlægning. Nogle har også 
autismespektrumforstyrrelser og/eller 
ADHD/ADD. Derudover kan der opstå 
forandringer i skelettet, fx knogleskør-
hed eller krumning i benene eller rygsøj-
len (skoliose). På øjets regnbuehinde kan 
man desuden se små, godartede pletter 
kaldet Lisch-knuder.

Hos nogle personer med NF1 kan der ud-
vikles tumorer i hjernen, på kraniener-
verne eller i rygmarven. De er som regel 

godartede, men kan give symptomer, 
hvis de trykker på nerver eller andet væv. 
I sjældne tilfælde kan enkelte tumorer 
udvikle sig til ondartede knuder (som 
fx MPNST). Det sker dog sjældent, men 
det er vigtigt at reagere på ændringer i 
knuder eller nye, vedvarende smerter.

Livet med NF1
NF1 viser sig meget forskelligt fra person 
til person. Nogle har kun få eller milde 
symptomer, mens andre oplever mere 
omfattende udfordringer, der kan påvir-
ke både helbred og livskvalitet. Hos nogle 
kan der opstå komplikationer, som kræ-
ver tæt opfølgning, fx hvis der udvikles 
bestemte typer tumorer eller forandrin-
ger i blodkarrene.

Da sygdommens forløb er individuelt, er 
det vigtigt at udfordringer og nye symp-
tomer følges af sundhedspersonale med 
særlig viden om NF1. I Danmark følges 
patienter som udgangspunkt på et af 
de to centre for sjældne sygdomme, på 
Aarhus Universitetshospital og Rigshospi-
talet, hvor der findes specialiseret viden 
om udredning, behandling og opfølg-
ning. Enkelte børn og unge følges også 
på 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 være 
svær at håndtere for både patienter og 
deres pårørende. Det spiller derfor en vig-
tig rolle, at man kan få støtte og rådgiv-
ning i livet med NF1.

FAKTA OM NF 



NF1 er mere 
end synlige 

hudforandringer 
– det er en 

kompleks, livslang 
sygdom, der kan 

påvirke både 
krop, hjerne og 

livskvalitet.



Jeg kan ikke fjerne NF1 fra  
mit barns liv. Men jeg kan give ham 

tryghed, kærlighed og troen på,  
at hans fremtid stadig er fuld  

af muligheder.
Søren 

far til Victor  
med NF1
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NF1 skyldes en ændring i 
et gen og er en medfødt 
tilstand. Sygdommen op-
står ikke, fordi man har 
gjort noget forkert, og den 
kan heller ikke forårsages 
af forældre før eller under 
graviditeten.

Betydningen af en genetisk ændring 
i NF1-genet:

•	 Neurofibromatose type 1 skyldes en 
ændring – en såkaldt patogen vari-
ant – i et gen, der kaldes NF1-genet. I 
sjældne tilfælde kan det også skyldes, 
at man helt mangler det ene NF1-gen. 
Dette kaldes en deletion.

•	 Vi har alle to NF1-gener, ét fra hver for-
ælder. NF1 opstår, når ét af disse gener 
har en ændring, som forstyrrer genets 
normale funktion. Selv en lille ændring 
kan påvirke genets normale funktion.

•	 NF1-genet sidder på 
kromosom 17 og styrer 
produktionen af neu-
rofibromin – et prote-
in, der hjælper med at 
kontrollere, hvor hur-
tigt celler vokser og 
deler sig.

•	 Når neurofibromin mangler eller ikke 
fungerer, som det skal, kan cellerne 
vokse ukontrolleret, og det fører til de 
symptomer, man ser ved NF1.

Hos cirka halvdelen af personer med 
NF1 er ændringen arvet fra en forælder, 
som selv har sygdommen. Hos den an-
den halvdel opstår ændringen spontant, 
selvom ingen af forældrene har NF1. Det-
te kaldes en “de novo” eller tilfældigt op-
stået ændring. 

NF1 er ikke en smitsom sygdom – man 
kan hverken få NF1 fra andre eller give 
sygdommen videre ved kontakt.

FAKTA OM NF 

HVAD FORÅRSAGER NF1? 

Vidste du, at: 
Et barn kan arve NF1 
fra en forælder, men 
i cirka halvdelen af 

tilfældene er barnet den 
eneste i familien, der har 

sygdommen.
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ARVEGANG OG RISIKO  

Når en person med NF1 får et barn, er 
der 50 % risiko for, at barnet også får NF1.

Det kan sammenlignes med at kaste en 
mønt – hver graviditet har den samme 
50/50 chance, uanset hvordan tidligere 
børn er påvirket. 

Hvis ingen af forældrene har NF1, er det 
meget usandsynligt, at parret får mere 
end ét barn med sygdommen. I sjældne 
tilfælde kan en forælder have såkaldt mo-
saik eller segmental NF1, hvilket betyder, 
at kun nogle af kroppens celler bærer 
genændringen. I sådanne tilfælde kan 
risikoen for at få flere børn med NF1 være 
højere.

Genetisk test
En genetisk test (DNA-test) kan bruges 
til at undersøge ændringer i NF1-genet. 
Testen udføres normalt ved at tage en 
blodprøve og kan være nyttig i visse si-
tuationer:

•	 For at bekræfte en NF1-diagnose

•	 For at undersøge om andre familie-
medlemmer har NF1

•	 For at få information der kan hjælpe i 
forbindelse med graviditet eller fami-
lieplanlægning

En gentest har dog også begrænsninger. 
Den kan ikke altid påvise NF1 hos alle per-
soner med sygdommen, og den kan ikke 
forudsige, hvor alvorlige symptomer eller 
hvilke komplikationer en person vil få.  
I nogle tilfælde kan viden om den speci-
fikke genændring dog give ekstra infor-
mation om, hvilke symptomer man bør 
være særligt opmærksom på.

Har du spørgsmål om NF1, genetisk ud-
redning eller graviditet, er det en god idé 
at tale med en genetisk vejleder eller en 
læge med erfaring i NF1.

FAKTA OM NF 
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Forælder 
uden NF1

Forælder 
uden NF1

Barn  
med NF1

Forælder 
med NF1

Forælder 
uden NF1

Barn  
med NF1

Barn  
uden NF1

Nedarvet NF1Spontant opstået NF1

Vidste du, at: 
NF1-genet er ansvarligt for 
produktionen af proteinet 

neurofibromin, der har 
betydning for blandt andet 
cellefunktion og hjernens 

udvikling

FAKTA OM NF 
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DIAGNOSTISKE KRITERIER 

I 2021 offentliggjorde et internationalt pa-
nel af NF-eksperter en opdatering af de 
diagnostiske kriterier for NF1. Kriterierne 
sikrer, at diagnosen bliver stillet så præ-
cist som muligt, både hos børn og voksne.

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

•	 Seks eller flere café-au-lait-pletter (ly-
sebrune pletter i huden) – større end 
5 mm før puberteten og større 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 (små godar-
tede pigmentpletter på regnbuehin-
den i øjet) eller specifikke forandringer 
i øjets årehinde

•	 Optikusgliom (tumor på synsnerven)

•	 Karakteristiske knogleforandringer, 
såsom krumning af skinnebenet og 
unormal knogleudvikling omkring 
øjenhulen eller i de lange knogler i 
benene

•	 En patogen variant i NF1-genet påvist 
ved genetisk test

•	 En forælder med NF1, som opfylder 
ovenstående kriterier

Ikke alle tegn på NF1 er til stede fra føds-
len. Hos mange udvikles symptomerne 
gradvist i løbet af barndommen, og diag-
nosen kan derfor ikke altid stilles på bag-
grund af en enkelt lægeundersøgelse. 
Hvis et barn kun opfylder ét af kriterier-
ne, vælger nogle læger en afventende 
tilgang, hvor de følger barnet med re-
gelmæssige kontroller for at se, om flere 
tegn på NF1 udvikler sig med tiden. I an-
dre tilfælde kan en genetisk test hjælpe 
med at bekræfte diagnosen tidligere.



Hud: Cafè-au-lait-pletter (ikke altid synlige ved fødslen)
Knogler: Forandringer i øjenhulen (orbita) eller i de lange rørknogler

Plexiforme neurofibromer (ikke altid synlige ved fødslen)

FØDSEL

SPÆDBARN

TIDLIG 
BARNDOM

UNGDOM

VOKSEN

Hud: Tilvækst i antal og størrelse af cafè-au-lait-pletter
Udvikling: Forsinket udvikling af grov- og finmotoriske færdigheder

Hud: Fregner i armhuler og lyske,  
kutane neurofibromer

Øjne: Optikusgliom (tumor på synsnerverne),  
Lisch-knuder

Vækst: Lav højde og stort hovedomfang
Knogler: Skoliose (tidligt debuterende type)

Udvikling: Forsinket sprogudvikling, indlærings-  
og adfærdsforstyrrelser

Blodkar: Risiko for forhøjet blodtryk

Pubertet: Tidlig eller forsinket pubertet
Hud: Neurofibromer i huden

Knogler: Skoliose (sent debuterende type)
Migræne: Tilbagevendende hovedpine

Hud: Tilvækst i størrelse og  
antal af kutane neurofibromer

Malign udvikling: Øget risiko  
for MPNST, brystkræft og  

enkelte andre kræftformer
Blodkar: Risiko for forhøjet blodtryk
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NF1 kan vise sig på mange forskellige måder,  
og symptomerne varierer fra person til person  
– selv inden for samme familie kan manifestationerne 
være meget forskellige. For nogle kan NF1 medføre 
betydelige helbredsproblemer og påvirke dagligdagen  
i høj grad, mens andre kun har få symptomer.  
Det er sjældent muligt at forudsige, hvilke symptomer, 
der vil opstå, eller hvor alvorlige de bliver.

SÅDAN  
GENKENDER  
MAN TEGN  
OG SYMPTOMER



1.	 Hoved

•	 Hovedpine/migræne

•	 Tumorer i central- 
nervesystemet (CNS)

•	 Indlæringsvanskeligheder 
og/eller  
adfærdsforstyrrelser

•	 Forstørret  
hovedomfang

2.	 Øjne

•	 Optikusgliom (OPG)

•	 Synsnedsættelse  
og andre  
synsforstyrrelser

•	 Lisch-knuder

3.	 Mund

•	 Udtalevanskeligheder

4.	 Hjerte

•	 Forhøjet blodtryk og  
kredsløbsforandringer

5.	 Knogler

•	 Skoliose

•	 Knoglemisdannelser

•	 Knogleskørhed

6.	 Mave-tarm-problemer

•	 Fordøjelsesproblemer

•	 Kronisk forstoppelse

•	 Tilbagevendende  
opkastning

7.	 Hud

•	 Kutane neurofibromer 
(knuder i huden)

•	 Cafe-au-lait-pletter

•	 Fregner i lysken og/eller 
armhuler

KENDETEGN

2

3

4

6

7

5

1
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Hudforandringer
Café-au-lait-pletter: Flade, lysebrune 
pletter på huden. Antallet og størrelsen 
siger ikke noget om sygdommens svær-
hedsgrad, men de er ofte blandt de første 
synlige tegn på NF1.

Fregner i armhule eller lysken: 
Små pigmentpletter, som typisk udvikler 
sig i den tidlige barndom. De udgør ingen 
helbredsmæssig risiko i sig selv, men kan 
– ligesom café-au-lait-pletter – være kos-
metisk generende for nogle. 
 
Øjne
Optikusgliom (OPG): Knuder som vokser 
på synsnerverne. Cirka 15–20 % af børn 
med NF1 får optikusgliom, og børn under 
otte år har størst risiko for symptomer. De 
fleste tumorer vokser langsomt og giver 
ingen gener, men i nogle tilfælde kan 
de skade synsnerven og medføre nedsat 
syn. Regelmæssige øjenundersøgelser er 
derfor vigtige i barndommen. I de tilfæl-
de, hvor der opstår komplikationer, som 
kræver behandling, er prognosen god.

Lisch-knuder: Små, brune pletter på iris 
(det farvede område af øjet). De påvirker 
ikke synet, men kan hjælpe lægen med 
at stille diagnosen NF1.

Knogler
Knogleforandringer: Børn og unge med 
NF1 har en øget risiko for skoliose, og det 
er derfor vigtigt, at ryggen følges nøje 
gennem barndommen. I sjældne tilfælde 
ses også forandringer i øjenhulen (orbita) 
og i de lange rørknogler i benene. Ved 
mere markant krumning af ben eller ryg 
kan det blive nødvendigt med behand-
ling for at sikre funktion og vækst.

Knogleskørhed (Osteoporose): 
Voksne med NF1 har øget risiko for nedsat 
knoglemineraltæthed, hvilket betyder, 
at knoglerne kan være svagere og har 
lettere ved at brække. Løbende kontrol 
hos lægen øger chancen for at opdage 
problemer tidligt. Kombineret med en 
god kost med kalk og D-vitamin og re-
gelmæssig aktivitet kan man reducere 
risikoen for knogleskørhed. 

Neurofibromer og 
knuder langs nerverne
Kutane og subkutane neurofibromer:
Den mest almindelige type knuder ved 
NF1. De er små, 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-

Hudforandringer

Øjne

Plexiforme 
neurofibromer
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Skoliose

Plexiforme 
neurofibromer

Knogler

ge udvikling begynder typisk i barndom-
men eller ungdommen. Nogle patienter 
får kun få, mens andre får mange. For 
nogle kan kutane neurofibromer udgø-
re en betydelig belastning både fysisk, 
psykisk og socialt. På trods af dette fin-
des der på nuværende tidspunkt ingen 
nationale retningslinjer for behandling, 
men eksisterende behandlingsmulighe-
der inkluderer plastikkirurgi og laser, lige-
som at nye teknologier såsom fokuseret 
ultralyd giver håb om en mere skånsom 
og forebyggende behandling.

Knuder langs rygsøjlen (spinale neuro-
fibromer): Nogle personer med NF1 kan 
udvikle neurofibromer langs rygsøjlen, 
som vokser på nerverne tæt på rygmar-
ven. Fordi knuderne ligger så tæt på ryg-
marven, er der risiko for, at de giver tryk 
eller symptomer som svaghed, følefor-
styrrelser eller prikken i arme eller ben. 
Hvis sådanne symptomer opstår, er det 
vigtigt at informere lægen, da kirurgi eller 
anden behandling kan være nødvendig. 
Regelmæssig opfølgning hjælper med at 
opdage problemer tidligt og planlægge 
passende behandling.

Plexiforme neurofibromer: 
Op mod halvdelen af personer med NF1 

har ét eller flere plexiforme neurofibro-
mer. Disse kaldes også nerveskedetu-
morer og vokser i det væv, der beskytter 
nerverne i kroppen. Plexiforme neurofi-
bromer er ofte til stede fra fødslen, men 
er ikke altid synlige. De vokser typisk lang-
somt og kan sidde under huden, på hu-
dens overflade eller dybere inde i krop-
pen. Synlige plexiforme neurofibromer 
har ofte en rød eller blålig farve, huden 
kan føles ujævn eller fortykket, og der kan 
nogle gange vokse ekstra hår i området 
omkring tumoren.

Plexiforme neurofibromer kan give symp-
tomer som smerter, trykfornemmelse og 
funktionspåvirkning, afhængigt af tumo-
rens størrelse og placering. De bør følges 
tæt af patienten og lægen, fordi de har en 
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 sjælden, men alvorlig 
komplikation. 

Hvis et plexiformt neurofibrom vokser 
hurtigt eller giver betydelige symptomer 
eller komplikationer, kan man overveje 
behandling, herunder kirurgi eller mål-
rettet medicinsk behandling.
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Kræftformer med  
øget forekomst ved NF1
Ud over risikoen for malign perifer nerve- 
skedetumor (MPNST) har personer med 
NF1 en øget risiko for enkelte andre kræft-
former. Det er vigtigt at understrege, at 
langt de fleste personer med NF1 aldrig 
udvikler kræft, men kendskab til risici kan 
bidrage til tidlig opsporing og rettidig 
behandling.

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

•	 Brystkræft: Kvinder med NF1 har øget 
risiko for at udvikle brystkræft, især i en 
yngre alder. I Danmark tilbydes kvinder 
med NF1 derfor en årlig screening fra 
40-årsalderen.

•	 Fæokromocytom: En sjælden hor-
monproducerende tumor i binyrerne, 
som kan give symptomer som forhø-
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 blødning.

•	 Blodsygdomme hos små børn: Små 
børn med NF1 har en let øget risiko for 
en sjælden form for leukæmi (juvenil 
myelomonocytær leukæmi, JMML). 

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

Vækst og pubertet
Børn og unge med NF1 kan have en lidt 
anderledes vækst og udvikling end jævn-
aldrende. Mange er lidt lavere end forven-
tet i forhold til deres familie, og nogle har 
et større hovedomfang end gennemsnit-
tet. Det skyldes forandringer i NF1-genet 
og er som regel ikke tegn på sygdom, 
men det er alligevel vigtigt, at vækst, ho-
vedstørrelse og udvikling bliver fulgt lø-
bende gennem barndommen af en læge 
med kendskab til NF1.

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

Kutane 
neurofibromer

Øget risiko 
for kræft 

Vækst og pubertet

KLINISKE TRÆK VED NF1 
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Kredsløb og 
blodtryk

for relevant, at lægen er opmærksom på 
disse mulige variationer som del af den 
samlede vurdering af barnet.

Ændringer i vækst eller udvikling kan 
også påvirke barnets trivsel og selvop-
fattelse, især i skolealderen og ungdoms-
årene. Det kan være en hjælp at tale 
åbent om dette i familien og inddrage 
sundhedspersonale, hvis der opstår be-
kymring.

Kredsløb og blodtryk
Forhøjet blodtryk (hypertension) fore-
kommer lidt hyppigere hos personer 
med NF1 end i befolkningen generelt. 
Det kan have forskellige årsager – både 
almindelige som forhøjet blodtryk i fa-
milien og mere sjældne NF1-relaterede 
forandringer i blodkar eller nyrer.

Det er vigtigt, at blodtrykket måles 
mindst én gang årligt hos egen læge, da 
ubehandlet forhøjet blodtryk kan give al-
vorlige komplikationer over tid. Hvis blod-
trykket er forhøjet, bør det vurderes af en 
læge med kendskab til NF1, så eventuelle 
underliggende årsager kan undersøges 
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 sværheds-
grad og kan have betydning for trivsel 
og daglig funktion. Ved vedvarende ge-
ner bør man tale med læge, da der ofte 
findes gode muligheder for lindring og 
behandling.

Udtrætning, udholdenhed  
og muskeltonus
Mange med NF1 oplever både mental og 
fysisk udtrætning. Trætheden kan vise sig 
som hurtigere udmattelse i løbet af da-
gen, behov for pauser og nedsat overskud 
til skole, arbejde og sociale aktiviteter.

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



Op mod 80 %  
af børn og 

voksne med NF1 
har indlærings- 
vanskeligheder  
og kan have behov 

for støtte i skole, 
uddannelse eller 

arbejdsliv.
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INDLÆRINGSVANSKELIGHEDER 
FORBUNDET MED NF1 

Mange med NF1 oplever udfordringer 
med indlæring, adfærd og koncentrati-
on. Faktisk anslås det, at op mod 80 % 
af personer med NF1 har en eller anden 
form for kognitiv eller indlæringsmæssig 
vanskelighed. 

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

De mest almindelige kognitive vanske-
ligheder omfatter:

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

Indlæring og hukommelse
Det kan tage længere tid at tilegne sig 
ny viden, og det kan være svært at huske 
instruktioner eller bearbejde information 
hurtigt.

Sprog og kommunikation
Nogle har forsinket sprogudvikling eller 
udfordringer med at forstå og udtryk-
ke sig.

Motoriske færdigheder
Finmotorikken (fx at skrive, tegne eller 
bruge saks) kan være påvirket, og den 
grovmotoriske udvikling kan være for-
sinket.

Sociale færdigheder og adfærd 
Mange med NF1 har træk, der minder 
om autismespektrumforstyrrelser. Det 
kan komme til udtryk ved udfordringer 
med sociale samspil, fx med at aflæse 
signaler, forstå andres følelser eller na-
vigere i sociale situationer. Forandringer 
og overgange kan desuden være svære, 
og mange har gavn af tydelig struktur og 
forudsigelighed i hverdagen. 

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

Tidlig støtte er vigtig
Tidlig støtte og tilpasning kan forbedre 
trivsel, styrke udvikling og mindske beho-
vet for mere omfattende indsatser senere 
i livet. Børn og unge med NF1 bør tilbydes 
regelmæssig opfølgning af fagfolk, der 
kender til sygdommen, fx neuropsykolog, 
specialpædagog eller børnelæge med 
erfaring i NF1. Samarbejde mellem for-
ældre, skole og sundhedspersonale kan 
hjælpe med at finde de rigtige redskaber, 
så hver enkelt kan udvikle sig og trives 
bedst muligt – både fagligt og socialt. 
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SUNDHEDSVÆSENETS  
ROLLE I BEHANDLING OG  

OPFØLGNING

Der findes endnu ingen 
helbredende behandling 
for NF1. Den samlede ind-
sats handler derfor om 
tidlig opsporing af kom-
plikationer, lindring af 
symptomer og støtte til 
øget livskvalitet.

Da NF1 kan påvirke mange forskellige 
organsystemer, kan flere specialer være 
involveret i udredning, behandling og 
opfølgning. Ud over medicinsk behand-
ling kan der være behov for pædagogisk, 
fysioterapeutisk og anden støttende ind-
sats, som kan bidrage til en positiv ud-
vikling og understøtte barnets eller den 

voksnes funktionsniveau, 
selvstændighed og livs-
kvalitet.

I Danmark følges de fle-
ste NF1 patienter i centre 
for sjældne sygdomme 
på Rigshospitalet eller 
Aarhus Universitetshos- 

pital, hvor læger med særlig erfaring i NF1 
kan koordinere undersøgelser og henvise 
til relevante specialer. For nogle patienter 
bliver opfølgningen varetaget lokalt, fx 
via egen læge, børneafdeling eller spe-
ciallæge, med støtte fra specialiserede 
hospitaler.

Vidste du, at:  
Når patienter og pårøren-
de er aktive, involverede 
og velinformerede, kan 

det bidrage til bedre 
behandling og opfølgning 

ved NF1.



22FRA DIAGNOSE TIL OPFØLGNING

Afhængigt af symptomer og behov kan 
følgende fagpersoner og afdelinger være 
involveret:

•	 Genetik
	 Vurdering af diagnose og rådgivning 

om arvelighed, genetisk testning og 
familieplanlægning.

•	 Neurologi eller børneneurologi 
	 Undersøgelse og behandling af symp-

tomer fra hjernen og nervesystemet, 
fx hovedpine, kramper eller smerter.

•	 Dermatologi 
	 Vurdering og behandling af hudforan-

dringer og kutane neurofibromer.

•	 Øjenafdeling (oftalmologi) 
	 Regelmæssige øjenundersøgelser for 

at følge synet og opdage eventuelle 
forandringer så som optikusgliom.

•	 Ortopædkirurgi
	 Behandling af knogleforandringer, 

skoliose eller deformiteter af de lange 
rørknogler.

•	 Plastikkirurgi 
	 Vurdering og fjernelse af kutane neu-

rofibromer eller større plexiforme neu-
rofibromer, når det er muligt.

•	 Onkologi
	 Behandling og opfølgning af plexifor-

me neurofibromer, hvor kirurgi ikke er 
muligt, ved ondartede forandringer, fx 
MPNST (malign perifer nerveskedetu-
mor) eller ved behandlingskrævende 
optikusgliom.

•	 Kardiologi
	 Udredning og behandling af forhøjet 

blodtryk eller andre hjerte-kar-relate-
rede komplikationer.

•	 Neuropsykologi 
	 Undersøgelse af indlæring, opmærk-

somhed, hukommelse og adfærd. Kan 
være en vigtig del af udredningen hos 
børn i skolealderen.

•	 Psykologi eller psykiatri
	 Undersøgelse af indlæring, opmærk-

somhed, hukommelse og adfærd. Kan 
være en vigtig del af udredningen hos 
børn i skolealderen. Hjælp til at hånd-
tere følelsesmæssige eller adfærds-
mæssige udfordringer forbundet med 
sygdommen.

•	 Fysioterapi og ergoterapi 
	 Støtte til motoriske færdigheder, 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. træning og vedligeholdel-
se af funktioner.

•	 Tale-hørepædagog/logopæd 
	 Hjælp ved forsinket sprogudvikling, 

udtalevanskeligheder eller mundmo-
toriske udfordringer.

Koordinering af indsatsen – særligt for 
børn – sker ofte gennem et tværfagligt 
samarbejde mellem hospital, kommu-
ne, skole og forældre. Det kan være en 
kompleks opgave at holde styr på kon-
taktpersoner, undersøgelser og behand-
linger på tværs af så mange forskellige 
aktører. Patienter og familier kan derfor 
have brug for støtte til denne opgave, fx 
fra pårørende, bisiddere eller patientfor-
eninger, som kan hjælpe med at følge 
op, stille spørgsmål og sikre, at intet bli-
ver overset. En sådan støtte kan gøre det 
lettere at navigere i systemet og sikre, at 
patienten får den bedst mulige opfølg-
ning og behandling.



23 SAMTALER DER GØR EN FORSKEL

Mange familier kan opleve, at det er ud-
fordrende at tale om en NF1-diagnose 
med andre. Det kan skyldes usikkerhed 
om, hvor man skal starte, hvor meget 
man skal dele, eller hvordan man forkla-
rer sygdommen på en forståelig måde. 
Der kan også være bekymring for, at man 
selv eller ens barn bliver behandlet ander-
ledes, når 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 gøre processen lette-
re: At inddrage barnet i samtalerne og 
beslutningerne om, hvem man skal for-
tælle, og hvad man skal sige, kan være 
hjælpsomt – og samtidig en styrkende 
og værdifuld oplevelse for barnet.

AT TALE OM DIAGNOSEN 



  Når du skal forklare NF1 til andre 
 
 

NF1 kan være svær at forklare. Mange forbinder sygdommen med 
hudforandringer alene, men NF1 er en medfødt, genetisk tilstand,  

der påvirker nervesystemets udvikling og kroppens regulering  
af cellevækst. Sygdommen viser sig forskelligt fra person til person 

og kan ikke forudsiges. Ikke alle udfordringer er synlige.

Det, man ikke kan se
NF1 påvirker ikke kun det ydre, men også funktion og livskvalitet.

Op mod 80 % oplever kognitive vanskeligheder.  
Det handler ikke om intelligens, men om hjernens måde at  

bearbejde information og håndtere indtryk på. Det kan vise sig 
som nedsat koncentration og overblik, mental og fysisk udtrætning, 

langsommere tempo, sanseoverfølsomhed og udfordringer  
med struktur og sociale situationer.

Udtrætning er et centralt og ofte overset kendetegn.  
Mange bruger markant mere energi end andre på at leve op til 

hverdagens krav – i skole, på uddannelse, på arbejdspladsen eller  
i familielivet. Mange oplever også smerter, fysiske begrænsninger  
eller tumorrelaterede gener, som påvirker trivsel og livskvalitet.

Hvorfor det er vigtigt at sige højt 
Fordi NF1 er sjælden og varierer meget, bliver udfordringerne  

ofte undervurderet. De kan være usynlige, men konsekvenserne er 
reelle. At forklare NF1 handler derfor ikke kun om information,  

men om at skabe forståelse og sikre den rette støtte i tide.

En person med NF1 kan meget  
– men prisen for at kunne det er ofte  

højere end for andre.



NF1 er en del af vores liv, men 
sygdommen definerer ikke vores 
søn. Den har lært mig, at styrke 
ikke handler om at være uden 
udfordringer, men om at møde 

dem sammen.

Jakob 
far til August  

med NF1
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Ofte deler man primært diagnosen med 
familiemedlemmer og nære venner. For-
di NF1 kan påvirke indlæring og trivsel i 
skolen, kan det være relevant at informe-
re lærere, vejledere eller sundhedsplejer-
sken for at sikre, at barnet får den ekstra 
støtte, som det måtte have brug for. 

For ældre børn og voksne kan det også 
være nyttigt at informere deres arbejds-
giver, især hvis der opstår fravær fra ar-
bejdet på grund af lægebesøg eller andre 
NF1-relaterede helbredsbehov. 

I andre situationer er det ikke usædvan-
ligt, at diagnosen kommer op naturligt, 
især hvis en person har synlige tegn på 
NF1, indlæringsvanskeligheder eller ad-
færdsmæssige udfordringer, som andre 
lægger mærke til.

NF1 kan være et svært emne at tage op 
med et barn. Hvornår og hvordan man 
fortæller sit barn om diagnosen, afhæn-
ger af barnets alder, kognitive evner, fø-
lelsesmæssige tilstand og modenhed. 
Nogle forældre søger råd hos en sund-
hedsprofessionel for at få hjælp til at dele 
informationen, mens andre foretrækker 
at gøre det selv.

Uanset fremgangsmåden er det vigtigt, 
at informationen er korrekt. Åbenhed og 
ærlighed er afgørende. Når et barn ople-
ver, at en forælder holder noget tilbage 
eller ikke er ærlig, kan det føre til tillids-

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

Børn i alle aldre reagerer ofte på stemnin-
gen omkring dem. Derfor er det vigtigt, 
at man som forælder selv har bearbejdet 
og accepteret diagnosen, inden man ta-
ler med sit barn. Selvom NF1 er alvorligt, 
kan det være hjælpsomt at forblive rolig 
under samtalerne. Sørg for at have god 
tid, så samtalen ikke bliver forceret eller 
afbrudt. 

Sundhedspersonale anbefaler generelt, 
at man tidligt taler med sit barn om for-
målet med hospitalsbesøg, naturligvis på 
et alderstilpasset niveau. Det kan være 
hjælpsomt at forberede barnet på, hvad 
der skal ske, og gradvist vænne det til un-
dersøgelserne, så besøgene ikke opleves 
som skræmmende eller uforudsigelige.

Samtaler om en NF1-diagnose er ofte 
løbende dialoger, der udvikler sig over 
tid. Yngre børn har typisk kun brug for 
grundlæggende, konkret information, så-
som navnet på sygdommen, hvilke dele 
af kroppen der er påvirket, og hvordan 
livet påvirkes her og nu. Da NF1 udvikler 
sig forskelligt fra person til person, kan 
det være uhensigtsmæssigt at fortælle 
om mulige komplikationer, som måske 
aldrig vil opstå, medmindre barnet selv 
spørger ind til det. Når barnet bliver æl-
dre, kan man gradvist give mere informa-
tion, og for unge og voksne kan samtalen 
også omfatte genetik og arvelighed.

HVEM MAN 
KAN FORTÆLLE 

DET TIL

AT TALE  
MED BØRN  

OM NF1
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Vi håber, at denne guide har været en 
hjælp. Det er helt naturligt at opleve man-
ge forskellige følelser på rejsen med NF. 
Nogle mennesker kan have svært ved 
at forstå eller håndtere deres reaktioner, 
mens andre måske i en periode fornæg-
ter diagnosen. At acceptere svære nyhe-
der er en proces, som kan tage længere 
tid for nogle end for andre.

Også blandt nære familiemedlemmer 
kan det ske, at man bevæger sig gennem 
denne proces i forskelligt tempo. Derfor 
er det vigtigt at kommunikere åbent og 
udvise forståelse for hinanden. I stedet for 
at kæmpe imod de svære følelser er det 
bedre at anerkende dem og finde måder 
at tage vare på sig selv og sin familie på.

Du kan finde støtte på mange måder. 
Tal med dit behandlende team, din egen 
læge eller en psykolog, hvis du har brug 
for hjælp til at håndtere diagnosen eller 
de følelser, der kan følge med. Mange fa-

milier oplever ligeledes, at det giver styrke 
og håb at møde andre i samme situation. 
NF Danmark tilbyder fællesskab, sparring 
og arrangementer, hvor man kan dele 
erfaringer og finde støtte 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 særlig tak til NF1-lægerne på Center 
for Sjældne 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.
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NF1 KAN RAMME ALLE UANSET KØN OG BAGGRUND

NF1 SMITTER IKKE. DET ER EN MEDFØDT SYGDOM

Kendetegn kan  
blandt andet være 

lysebrune pletter på huden 
(café-au-lait-pletter) og små 

godartede knuder 
(neurofibromer) 

på eller under 
huden

NF1  FOREKOMMER HOS 

1 UD AF 2500 NYFØDTE

NF1
NEUROFIBROMATOSE 

TYPE 1
Hos omkring 80 % af 

personer med NF1 ses 
indlæringsvanskeligheder 

og/eller adfærdsmæssige 
udfordringer

Der findes  
endnu ingen kur.  
Men håbet lever.

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

Det er en genetisk 
sygdom, der får 

tumorer til at vokse  
på nerverne

Diagnosen 
stilles oftest 
i løbet af 
barndommen



Vi er her for at hjælpe

Se mere information på  
www.nfdanmark.dk eller kontakt  

NF Danmark på nf@nfdanmark.dk 


