Neurofibromatos
typ 1

Neurofibromatos typ 1 (NF1) ar ett arftligt syn-
drom som karaktériseras av godartade bind-
vavstumérer i huden och léngs nerverna. NF1
medfdr ocksa hudférandringar som kallas café-au-

lait-fiackar, 6gonférandringar, och en 6kad risk for
cancer.

I Sverige fods ungefir 50 barn med NF1 arligen. Sannolikt
finns det cirka 3 000 personer med syndromet i landet.

Symtom

NF1 ér en sjukdom som paverkar flera olika organ, fram-
forallt huden och nervsystemet. Symtomen kan variera avse-
vart, dven inom samma familj.

Fran tidig barndom har néstan alla med NF1 flera café-
au-lait-flackar, vilket ar slata flickar som ar morkare dn
huden i 6vrigt. Majoriteten har ocksa fréknar i armhélor och
ljumskar, som uppstér gradvis efter femarsaldern. De flesta
vuxna som har NF1 utvecklar godartade bindvavstumorer
som utgar fran hudnervernas stodjevdvnad, neurofibrom.
Oftast sitter neurofibromen pa eller precis under huden.
Antalet 6kar med aldern.

Aven plexiforma neurofibrom ir vanligt. Det ir medfodda
tumorer som véxer langs storre nerver. De kan orsaka smérta,
och kan utvecklas till elakartade tumorer.

Manga barn med NF1 far pigmentknutor pé regnbéags-
hinnan (iris) 1 6gat (Lischs noduli). Dessa ger inga symtom.
Det dr ocksa vanligt med fordndringar i 6gats dderhinna.

Inte heller dessa paverkar synen. En del barn far godartade
tumorer langs synnerven som ibland kan leda till
synnedsittning.

Aven skelettavvikelser, inlidrningssvarigheter, adhd, autism
och forsenad talutveckling forekommer.

NF1 &r ett cancerpredisponerande syndrom. Det innebér att
personer med sjukdomen har en 6kad risk att fa elakartade
tumorer. De kan uppsta i nervsystemet, men dven brost-
cancer och tumdrer i mag-tarmkanalen férekommer.

Orsak

NF1 orsakas av en foréndring i en gen med betydelse for
cellernas tillvaxtkontroll.

Behandling

Det finns ingen botande behandling for NF1. Personer med
lindriga symtom kan klara sig utan nagra behandlingsinsatser.
For personer med allvarligare symtom inriktas behandlingen
pa att lindra symtomen och kompensera for eventuella funk-
tionsnedséttningar som sjukdomen leder till.

Besvirande neurofibrom i huden kan ibland opereras bort
eller avldgsnas med laserbehandling. I vissa fall kan dven
plexiforma neurofibrom opereras bort.

Skelettavvikelser som ger symtom behandlas av ortoped.

En del barn behdver specialpedagogiska insatser eller stod
i skolan. Vissa kan behdva habiliterande insatser. Vid talsva-
righeter kan fordldrar och andra i barnets nérhet fa utbildning
och vigledning i att stimulera barnets sprak och anvénda alter-
nativa kommunikationsvégar.

Det ar viktigt for personer med NF1 att vara uppmérksam
pa nytillkomna symtom da dessa kan vara tecken pa elakarta-
de tumorer. Vid cancer avgors behandlingen baserat pa tumo-
rens typ, storlek, stadie och placering i kroppen. Operation,
stralbehandling, cytostatika, mélinriktade cancerlakemedel,
hormonbehandling och immunterapi dr exempel pé cancer-
behandlingar.

Resurser
Kunskap om neurofibromatos typ 1 och resurser for diagnos-
tik finns pa avdelningarna for klinisk genetik vid universitets-
sjukhusen.

Ett expertteam for neurofibromatoser finns vid Sahlgrenska
universitetssjukhuset inom CSD Vist.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta diag-
noser (CSD). De kan ge véigledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stdd och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
* NF-forbundet i Sverige

» Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hir 4r en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand
vid Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.
E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,

agrenska.se/informationscentrum
Publicerad december 2022.

@AGRENSKA


https://socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand
mailto:sallsyntahalsotillstand%40agrenska.se?subject=Hej
https://www.agrenska.se/informationscentrum

	Neurofibromatos typ 1
	Symtom
	Orsak
	Behandling
	Resurser
	Samhällets stödinsatser
	Intresseorganisationer
	Läs mer


