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Neurofibromatosis

Genetisk sjukdom som paverkar nervsystemet
Tre typer: NF1, NF2, Schwannomatos
NF1: vanligast, autosomalt dominant, prevalens ca 1:3000

Hudforandringar, neurofibromer, 6gonmanifestationer



Neurofibromatosis typ 1

Mutation i NF1-genen pa kromosom 17 > forlust av neurofibromin
Multisystemsjukdom: hud, nervsystem, skelett, 6gon

Stor fenotypisk variation — frdn milda hudfynd till svara komplikationer



Diagnostiska kriterier

Minst tva av foljande kravs for diagnos:
=6 café-au-lait-flackar (>5 mm prepub, >15 mm postpub)
=22 neurofibrom eller =21 plexiformt neurofibrom
Fraknar i axiller/ljumskar
Optikusgliom
=2 Lischnoduli (iris-hamartom)
Benpaverkan (t.ex. sfenoidysplasi, pseudartros)
Forsta-gradsslakting med NF1

Identifierad NF1-patogen variant vid genetisk testning









NF-1

DNA-analys ar viktig for att stalla diagnos hos sma barn med
misstankt NF1, sarskilt innan alla symtom syns

Nar diagnosen stalls bor genetisk vagledning erbjudas:
* Info om syndromet
* Hurdetarvs
* Riskfor att andra i familjen far barn med NF1



Behandling

Ingen botande behandling — insatser lindrar symtom
Milda fall: ofta inget behov av behandling
Svara fall: stod for funktionsnedséattningar, behandling av tumaorer

Multidisciplinart team foljer barn regelbundet
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