Sjeldne Diagnoser

Kort om
Neurofibromatosis
Recklinghausen (NF1)

Neurofibromatose (NF1) er en dominant arvelig sygdom med mange forskellige symptomer fra
huden, nervesystemet og undertiden skelettet. Neuro betyder nerve, og et fibrom er en godartet
bindevavsknude. NF1 er en indgribende kronisk (varig) lidelse. Sygdommens udvikling er uforud-

sigelig.

@ Forlgb og prognose

Felgende symptomer og komplikationer kan optraede ved NF1:

Café au lait pletter er lysebrune, flade pletter i huden. De kan forekomme overalt pa

kroppen. Pletterne varierer i starrelse fra fem millimeter i diameter hos bgrn far puberteten, over
15 millimeter efter puberteten. Café au lait pletter er seedvanligyvis til stede for femars alderen.
Neurofibromer er godartede, oftest sma, knuder, der kan opsta langs kroppens nerver. De

kan veere vortelignende udenpa huden eller minde om sma kugler (zerter), som ligger lige under
huden. Disse kan bevaege sig. Neurofibromer kan optraede i forskellige sterrelser, former og
farver. Hos andre kan huden over knuderne vzere eller farves bldligviolet.

Neurofibromer kan veere kosmetisk skeemmende. Antallet kan variere fra nogle fa til adskillige
hundrede. De kan begynde at vokse frem i puberteten og under graviditet. Men det er som regel
forst senere i livet, at de kan forekomme i starre maengder.

Plexiforme neurofibromer er en form for neurofibromer, der udgar fra spidsen af nerveforgre-
ningerne, der findes langs en nervetrad. De er gerne store, uafgraeensede og naermest lidt blaev-
rende. Et plexiformt neurofibrom forekommer hos hver tredje person med NF1. Det er seedvan-
ligvis til stede ved fadslen eller fra tidlig barndom.

Bade de almindelige og de plexiforme neurofioromer kan give anledning til kosmetisk og lokale
gener (fx tryk, smerte og klgen) og kan i sjeeldne tilfaelde udvikle sig ondartet.

Fregner forekommer ofte i gget antal og specielt i armhuler og lyske.

Opicus gliom er godartede svulster, der ved NF1 typisk sidder pa den ene eller begge synsner-
ver. Disse svulster kan vokse og trykke pa synsnerven og dermed true synet. De forekommer kun
i barndommen og opstar ikke senere i livet.

Lisch-knuder er meget sma pigmenterede celleophobninger pa regnbuehinden. Knuderne
pavirker ikke synet og har derfor kun betydning som et tegn pa sygdommen.

Skoliose er en skaevhed i rygsgjlen og kan forekomme ved NF1. Forandringen i ryggen ses ofte
allerede fra fedslen, men starter hyppigst i den tidlige skolealder.

Et falsk led optraeder oftest i underbenene og kan veere til stede fra fedslen eller tidlig sma-
bgrnsalder. Falsk led viser sig som en unormal krumning af skinnebenet eller sjeeldent af armen.
Dette kan fgre til et spontant brud pa knoglen, der ikke vil vokse sammen. Benet kan derfor ikke
belastes pa normal vis.



Indlzeringsvanskeligheder (bl.a. hukommelsesvanskeligheder og koncentrationsproblemer) op-
treeder hyppigt hos barn med NF1 (hos ca. 60 %). Mange bagrn med NF1 bliver ogsa hurtigere
treette ved fysisk og psykisk anstrengelse end deres "raske” kammerater. Arbejdstempoet kan
vaere nedsat.

Andre typiske komplikationer kan vaere talevanskeligheder, tendens til hovedpine samt fin-,
grov- og sansemotoriske problemer.

Forstoppelse er et problem, som en del personer med NF1 klager over.

Feeokromocytom er betegnelsen for en godartet svulst i binyremarven. Tilstanden forekommer
hos en ud af hundrede personer med NF1. Svulsten danner adrenalin, som er et hormon, der
bl.a. giver anledning til forhgjet blodtryk.

Mange voksne klager over hyppig hovedpine og traethed. | forhold til normalbefolkningen, er
der ogsa flere, som klager over nervgsitet, uro og angst. Der ses ogsa en gget tendens til tristhed
og depression.

Tandproblemer - af og til kan der optreede fibromer i mundhulen, iseer i tungen. | sjaeldne til-
feelde kan der opsta skaevhed af underkaeben, hvilket kan medfare en forkert bidefunktion.
Dette kan maske vaere drsagen til, at der kan forekomme risiko for gget antal huller i teenderne.
@get risiko for kraeft. Ved NF1 er den normale celledelingsmekanisme pavirket. Denne aendring
kan fere til knudedannelse og dermed en lidt @get risiko for at udvikle krzeft. | disse tilfaelde
drejer det sig oftest om en saerlig kraefttype udviklet fra nervernes bindevaev (sarkom). Derimod
er der ikke gget risiko for at fa de mest almindelige kraeftformer — sdsom brystkraeft, underlivs-
kraeft, lungekraeft eller prostatakraeft. Der synes at veere en gget hyppighed af leukaemi hos bgrn
med NF1.

@ Forekomst og arvegang

NF1 er en af de hyppigste arvelige sygdomme. Sygdommen optraeder i alle folkeslag og lige hyp-
pigt hos begge ken med en hyppighed pa ca. 1 tilfaelde for hver 3.000 nyfgdte, hvilket svarer til, at
der i Danmark fgdes ca. 20 bgrn om aret med NF1. Der er formentlig 1500 til 2000 danskere med
NF1. Arveanlaegget for NF1 findes pd kromosom nr. 17.

Neurofibromatose kan fas pa to forskellige mader. Den ene er ved at arve anleegget fra en af sine
foreeldre, som selv har neurofibromatose. Den anden made er, at arveanlaegget for neurofibroma-
tose opstar ved en zendring af et gen, hvilket man kalder en mutation. De to former er lige hyppige.
| de typiske tilfeelde er diagnosen NF1 let at stille. Men da de fleste personer med NF1 kun har fa
symptomer pa sygdommen, kan det volde problemer at stille diagnosen. | enkelte tilfeelde findes
der personer med sygdommen, som stort set ingen symptomer har.

Hos personer med NF1 kan sygdommen variere fra fa symptomer til adskillige. For at diagnosen
NF1 med sikkerhed kan stilles, skal to eller flere af foelgende forhold veere til stede:

Seks eller flere café au lait farvede (lysebrune) pletter.

To eller flere neurofibromer eller et plexiformt neurofibrom.

Fregner - isaer i armhulen eller lyskeregion.

Svulst pa synsnerven — opticus gliom.

To eller flere Lisch knuder, som ses pa gjets regnbuehinde.

Specielle knogleforandringer — fx skoliose (skeevhed i rygsejlen) eller falsk led.
En far eller mor, som har NF1.



@ Behandling og kontrol

Der er i dag ingen helbredende behandling af NF1, men sveerhedsgraden af komplikationerne kan
ofte mindskes ved tidlig indgriben og regelmaessig kontrol pa specialcentre.

| Danmark findes to centre, hvor man har speciel ekspertise i sygdommen. Det er Klinik for Sjaeldne
Handicap pa Rigshospitalet og Center for Sjaeeldne Sygdomme pa Skejby Sygehus.

Behandling og kontrol af NF1 ber forega pa et af de to centre. | samrad med centret aftales det,
hvor ofte man bgr ga til kontrol. Dette afhaenger af alder og sygdommens svaerhedsgrad.

Da alle organer kan vzere pavirkede ved NF1, bliver mange specialer og fagpersoner inddraget i
behandlingen. Det drejer sig bl.a. om bernelaeger, gjenlaeger, ortopaedkirurger, tandlaeger, hudlaeger,
plastikkirurger, neurologer, genetikere, fysioterapeuter, ergoterapeuter, psykologer og socialradgi-
vere.

Det er af stor betydning, at en tvaerfaglig indsats koordineres i teamsamarbejde med henblik pa at
sikre den optimale behandling og kontrol af NF1-patienten. Det er vaesentligt at patienten falges
gennem hele livet. En stor del af kontrolundersggelserne og behandlingen vil kunne finde sted i
lokalt regi, forestaet af egen leege/berneafdeling/relevant voksenafdeling (fx neurologisk) under
teet central koordination og vejledning med gensidig tilbageme-ding mellem landsdelscentrene og
det lokale regi vedrgrende den enkelte patient.

Café au lait pletter - er pletterne et kosmetisk problem, kan de som regel fiernes hos en plastik-
kirurg.

Neurofibromer - Igbende kontrol er pakraevet bl.a. pa grund af risiko for udvikling af kreeft.

Ved hurtig veekst af en knude i huden eller andetsteds, bar knuden pga. den foragede kraeft-
risiko flernes og undersages.

Er neuronfibromet til kosmetisk gene, eller trykker knuden pa en nerve, kan en kirurgisk fjernel-
se pa specialafdeling (alt efter hvor fibromet sidder) blive aktuel.

Plexsiformt neurofibrom - i modszetning til almindelige neurofibromer kan plexiforme neuro-
fibromer have en rig blodforsyning, og operations forlgbet kan derfor blive noget omstaendeligt.
Plexiforme fibromer kan vaere vanskelige at fjerne fuldstaendige, fordi de har en udbredelse, der
er sveer at afgreense.

Begynder et plexiformt neurofibrom at vokse og give anledning til smerter, zendret konsistens
og emhed, ber der foretages undersggelser — herunder ultralydsscanning og/eller biopsi
(prover). Herefter overvejes evt. operation.

Knogleforandringer — er behandlingskraevende, idet de i vaerste fald kan medfere knoglebrud
og falske led. Behandling af falske led er vanskelig og derfor en opgave for en specialist. Des-
veerre giver hverken skinner eller bandager gode resultater. Kirurgisk indgreb giver ofte gode
resultater.

Skoliose - en tidlig behandling af skoliose er vigtig for at forebygge sveere og blivende foran-
dringer af rygsejlen. Behandlingen er en specialistopgave og foregar pa ortopaediske
bgrneafdelinger. Hvis skoliosen udvikler sig, kan det i en periode blive ngdvendigt med korset,
eller der kan blive tale om en operation, hvor man sgger at rette og afstive rygsgjlen.

| de lette tilfeelde er styrketraening under vejledning af en fysioterapeut tilstraekkelig.



@ Mere information - kontakt

Dansk Forening for Neuro- Sjeeldne Diagnoser
fibromatosis Recklinghausen TIf. 3314 0010
www.nfdanmark.dk www.sjaeldnediagnoser.dk

mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk

Kilder

NF-foreningens informationspjece

NF-foreningens hdandbog - Recklinghausens Neurofibromatose (NF1) og Central Neurofibromatose (NF2) "Jeg har ogsa
pletter”, 2001

NF-foreningens hjemmeside — www.nfdanmark.dk

Sundhedsstyrelsens hjemmeside - www.sundhedsstyrelsen.dk



