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Aconselhamento genético Teste genético germinative  COMunicacao dos resultados: 1658 G CascatH
e consulta abrangente afou teste tumoral paciente com NF1 (testes genéticos em familiares de sangue
geneticamente confirmado com sintomas/sinais)
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Pesspa sintomadtica
com genética
desconhecida

Lima pessoa que
Apresenta sinais o
sintomas
{manifestagbes) de
MF1, mas gue ainda
nao realizou um
teste geméticn, ou
uma pessoa que tem
uma relacan
binldgica com
alguém com NF1
freferido para testa).
ANFI n3o é
suspeita em
membros da familia

Sem quaisquer sinals

da doenga.

Paglente com NF1
{dlagndstico clinleo)

Um diagndstice de NE1 deve ser
estabelecido de acordo com o
critérias dlagnistices atualizados de
2027, Urna ver estabelecido o
diagnastice de MFT, recemanda-ge
o acompanhamenta par U
eguipa mudtidisciplinar num centea
de referéncia para NF T,
Apresentagho da NF1
£ 0 NOLEr gUE CriangEs COm Menas
desels anes padem ainda nde
preerchir as critérios diagnéstices
e NEL Desde o nesdmanto sté
A05 Sei anos, anamalias cutdneas
(manchas café-rom-eite] estio
frequentemente presenies. Lm
progeniar com NF ligeira pade ser
dlagnosticado apds o diagndstco
do fllha. Outras eandicfies padem
também apresentar manchas café-
com-feite & devem ser
consideradas,
Manifestagies da NF1
A penetraglio da MFT & quase total,
significanda que a maleria dos
adultos portadaras da variante
tausadora da dosnga apresentard
sinals da condigho.

A5 manifestagties varlam
amplamente entre pessoas, she
imnpeevisives & podem agravar-se
coim a idade.

E dificil prever a intensidade [ligaira
a grave).em cada caso.
Camplicaghes podam surglr am
momentes diferentes, masmeo
dantra da masma familla.

0 diagndatics de NFT déve ser
consderads em gualfuer pessos
COMm caracterisnieas compathels
com o5 oritéries diagndsticos.

A i, te ético e consulta ab
Guando & estabelecido (ou suspeita) um disgndstico de NF1 em
crizngas & adolescentes fcom menos de 6 anos), o paciente deve
ser ancaminhada para um centro de referdnca MF1.

0 seenselhamento genética formece Informagle sobréaa
diagndstico & & evolugho da doenca. As pestoss com MNF) e as
- slas familas recebem também infarmagtes sobre o
acampanhaments necessarie, prestadas pelos profissionais de

saude do centro de referéncia, O pacente e 4 sua familia
necessitam de infarmagao stravés de

manifestages clinicas & evolugdo natural da NF1;

asperos gendticas da MF1;

viglliincis especifica & abordagem terapéutica apropriada para

manifestagies especificas;

petendias complicagdes associadas 3 NFT,

implicaches do dlagndsticn genétice & da condigho para i

proprios e para familiares biskégloos.

apoie paienlégice e social;

implicaches |egais, soclals. financeiras e de segures

assocladas ao disgndatico de BF1 apoio emoclonal, incunda

AP0ic enire pares

g [,

Testes genéticos germinativos e/ou testes tumorais
Dietivas 0o teste gendtics germinatie:
= Confirmar o diagndsdcn e distdngulr a NF de outras condigfes;
s bdentificar famillares em fiscs;
= Apolar @ aconselharmento genética & & planeamento familiar,

O teste pendtica deve inclulr, pelo-meries, os genes NET & SPREDT,
Quando uma vartanie patogénica & identlicads, recomenda-se o tesie gandticn
“8rm rascaty [testar famikares bioldgicns em risco).

A cormelagis entre gendtpo & fendtips nac & previsivel na maioria dos tasos de
HF1
Cads pessoa com NF1 dela ter uma abordagem indhiduatizada.

0 teste genétice deve ser considerads em qualquer pessoa que Spresente sinals
o gintomas de MF1, mas gue nde cumnpra ainda os critéries de dlagnastica,
especlalments em Criangas com menos de & anos,

O resultadn do teste deve ser svaliada apenis no confexto de um
aconselhaments gendtica,

Imporeante;

Ui resudtada negativo de DNA NS0 exclul a NF1
O diagnéstico-de NF1 deve ser feite de acorde-com os critériad diaghdstcas
atualizadng de 3021,

Vigilancia geral das potenciais complicagies e manifestacfes da NF1

recomendados. As recomendagies a nivel europeu incluem:

= Vigildncla de tumores & manifestacdes ndo tumorais em ndividuos com NF1
= Vigildncia psicolégca e socipemocional de passoas com NF1
Ac

Apoio entre pares e participagdo na sociedade
Apoio durante a educagio e o trabalho: £ aconselhado pferecer 5 cnangas afetadas apaio neurocognitivo adaptada, especialments em areas onde possam existic
dificuldades de aprendizagem. Cerca de 50% das pessoas com MF1 terdo algum tipo de dificuldade de aprendizagem. A memaria, 3 ateng2o, o funcionamento soclal e

e idade

Teste ein cascats [testes pendticos
em familiares de sangue com
sintomas/sinais)

O tegma BT CASCALE & 0 PFOCESSO que
dacorne do sconselhamento
genético-familiar e do reste gendtica
germinativo dos familiares
bioldgicns em risco de NFT, Os
familiares de primeiro grag @m S0H
e probabllidade de ter WE1.

A penetragso da MF1 & quase 1o1al. o
que significs gue guase todos a5
adultos que Transportam & vaniante
gendrica causadora da doenda
aprasentards sinals da condigdo, As
varlantes penéticas que causam a
daenga poderm nde ser herdadas de
umi dos pals, podendo surgis de fovo
ne material gepdtice de uma pessaa
oo NE1 elinica canfirmada: A NFT
nie & suspalta am familiares sem
sinais da doenga.

A NFT auments o risco de tumares, podends causar manifestagfes noutras partes do cofpo (ex,” ossas; coragdo, vasos sanguineos), e pode tambsm afetar
capacidades copnitivas e sociais, Por esta razan, sda necessarins programas especificns de yigilincia regular pars pessoas com NFY, Estes programas
poder variar entre paises. Os pacientes devem perguntar ao sed médico ou contactar o centro de referéncia sobre o5 programas de vigllancia atualments

1to e tr: especificos por

Algumas sitsactes podem apenas necessitar de umavigilancias provima,
Apoio psicossocial para pessoas com MF1 e respetivas familias

diagnéstica, planeamente famifiar ou decisdes sobra tratamento,
Ac Etico sobre pk Familiar

guestdes [egals e Eticas,

espacial 590 dreas que podem ser afetadas. As dificuldades nas funglies executivas — como. planear, organizar. gerir o tempo e manter a atencdo — podem ter impacts
significativo na vida quotidiana e no desempenho académico ou profissional. Trabathar em conjunto com professores e psicilogos é essencial para criar um plano de

apoio eficaz.

0 apoio entre pares também pode serabtido através de assocagies de pacientes, que oferecen programas de suparte e aporunidades de partilha de experiéncias,

X Estes grupos ajudam as pessoas com NF1 2 viverem melhor com a condigdo.

Culdados em NF1 ae longe da vida, com nlase na transicio des culdades pedidtricos para es de adultes
ANFY & ema condlcio com expressia varidvel, mas de nature2a progresshva, & que requer cuidados médicos s langn de vida, Un clinics dedicads & uma transigdo estruturads das

culdidos pedistricos pars oc culdades de sdultos 8o essenciale, O ebjethe principal é reforcar a autonormis, medhorar 3 qualidede de vida e reduzlr a5 complicaghes médasss assocladas
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Deve ser realizada em colaboracdo com um centro de referénca NFT, O acompanhamenta especifico por nunllesta'l;ao deve ser personalizade de acordo
com as condiches e pecessidades de cada pessoa, Mem todos 05 sintomas reqiserem tratamenta,

Os pacientes e as suas famillas necessitam de apoio psicolégics para compreender € lidar com o diagndstioo e com as opgdes terapeuticas disponivels.
A psicoeducagio deve ser oferecida proativamente ao paciente e ans familiares, e o psicaloge deve mtegrar a equipa multidisciplinar,
As pessoascom NF1 e as suas familias podem necessitar de-apoio repetidaments, em diferentes momentos — por exemplo, aguando de wm nove

P
= Em idade reprodutiva, as pessoas com ME1 devem receber aconselhamento genética com informagao sobre plansamenta familiar 2 opgfes repraduthas,
Podemn ser discutidas opgfes comao o teste genética pré-natal e o teste genético pré-implantago, embora existam diferengas entre palses relaclonadas com



