NF1 tinetnaplo és orvosi kérdéslista

Ez a dokumentum az NF1-gyel ¢l6k és csalddjaik szdmara késziilt, hogy megkonnyitse az
orvosi konzultaciokat és a fontos kérdések kovetését. Tematikus kérdéslistakat tartalmaz,
melyek minden pontjan jegyzetelési lehetdség biztositott, igy konnyen rogzithetdk az adott
vizsgalat eredményei €s megfigyelései.

Az egyes vizsgalatokra célszeri magunkkal vinni a korabbi ambulans lapokat és leleteket,
minden tipust korhdzi dokumentumot, amelyeket tematikusan és idérendben rendszerezve
ajanlott tarolni. Ez segit az orvosnak atlatni a beteg allapotanak alakuldsat, és hatékonyabba
teszi a kezelést.

Fontos figyelmeztetés

A dokumentumban szerepld kérdések kizarolag tajékoztato és segitd célt szolgalnak.
Nem alkalmasak diagnozis felallitasara, és nem helyettesitik az orvos szaktudasat, tapasztalatat,
valamint a részletes kivizsgalast és orvosi konzultaciot.

A kérdések célja, hogy a sziilok és gondviselok tudatosabban késziilhessenek az orvosi
vizsgalatokra, és ne feledkezzenek meg a fontos részletekrdl, tiinetekrdl vagy kovetkezd
1épésekrol.

A dokumentumban foglalt informaciok nem tekintheték orvosi tanacsadasnak, és nem
vallalok felelosséget azok felhasznalasaért.
Minden esetben kérd ki szakorvos véleményét, és kovesd az 6 javaslatait a kezelés, a
vizsgalatok gyakorisaga és a tovabbi teenddk kapcsan.

Sajat orvosaim:

Neurologus neve:
korhaz:
telefonszama

e-mail
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Szemész neve:
korhaz:
telefonszama
e-mail
Genetikus neve:
korhaz:
telefonszama

e-mail

Ortopédus neve:
korhaz:
telefonszama

e-mail

Onkolégus neve:
korhaz:
telefonszama

e-mail

Gasztroenterologus neve:

korhaz:
telefonszama

e-mail
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Neurologia

Nem feltétlen csak ezeket kérdezik meg, de hasonld kérdésekre lehet szamitani.
Erdemes 6sszeirni, mert nem biztos, hogy minden azonnal eszébe jut az embernek.

1. Hanyadik terhességi hétre sziiletett a gyermek?

2. Milyen volt a szuletés mddja (hlvelyi, csaszarmetszés)?
3. Volt-e komplikacié a szlilés soran?

4. Mennyivolt a szliletési sulya és hossza?

5. Volt-e szliletés utan sargasaga?

6. Szlletésekor kellett-e Ujraéleszteni vagy oxigént adni?
7. Hany napig volt kérhdzban a sziiletése utan?

8. Volt-e kdrhazi kezelése az Ujszulottkorban?

o Haigen, akkor arrél mit kell tudni errél az id6szakrol? (orvosi documentumok!)

o Milyen orvosok lattak?

o Mivel gondoztak?

9. Milyen volt a mozgasfejlédése (megfordulds, klszas, jaras)?
10. Mikor kezdett el beszélni?

11.Volt-e beszédfejlédési elmaradas?

12. Eszleltek-e izomténus problémat (pl. hypoténia)?

13. Voltak-e gorcsos mozgasok, rohamok a korai életkorban?

14. Van-e jelenleg mozgaskoordinacidos nehézsége?

®
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15

16

17

18.

19.

20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38

®

.Vannak-e finommotoros problémak (pl. irds, gombolas)?

. Tapasztaltak-e magatartasbeli problémakat?

. Volt-e figyelemzavar vagy hiperaktivitas gyanu?

Jart-e korai fejlesztéhoz, gydgypedagégushoz?

Kapott-e logopédiai fejlesztést?

Van-e tanulasi nehézsége az iskolaban?

Hogyan viszonyul mas gyerekekhez, milyen a szocialis viselkedése?
Voltak-e hangulati ingadozasok, duhkitorések?

Van-e alvaszavara?

Tapasztaltak-e evési nehézségeket?

Erzékeny-e bizonyos hangokra, érintésre, ingerekre?

Volt-e valaha mtétje?

Szedett-e rendszeresen gydgyszert, vitamint?

Mikor volt utoljara gyermekneuroldgiai vizsgalaton?

Kapott-e valaha diagndzist neuroldgiai terlileten (pl. epilepszia, CP)?
Van-e csaladban ismert fejlédési rendellenesség, genetikai betegség?
Mikor kezdett el a gyermek elészor megfordulni (hanyattbdél hasra)?
Mikor kezdett el kiszni és maszni?

Kihagyott-e valamelyik mozgasfejlé6dési mérfoldkovet (pl. maszas)?
Milyen volt az izomtédnusa csecsemdkorban (tul laza, tul feszes)?
Tapasztalt-e orvos hypoténiat vagy izomtdnus eltérést?

Volt-e sziikség mozgasfejlesztésre vagy gyégytornara?

Milyen életkorban kezdett jarni a gyermek?

. Egyensllyozésa stabil volt a jaras kezdetétdl?
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39. Jaraskor gyakran elesik-e vagy botladozik?

40. Képes-e lépcsdn jarni valtott labbal kapaszkodas nélkil?
41.Tud-e egy labon allni, egyensulyozni?

42. Jellemz6-e a "puha" izomzat érzete?

43.Voltak-e izomremegések, rangasok?

44.Konnyen elfarad-e mozgasos tevékenységek soran?

45. Nehézséget okoz-e a labdajaték (dobas, elkapas)?

46.Tud-e paros labbal ugrani, ugroiskolat jatszani?

47.Képes-e finommotoros mozgasokra (pl. gombolas, cipzar hasznalata)?
48. Hasznalja-e mindkét kezét, vagy egyik oldalt elényben részesiti?
49.Van-e koordinaciés nehézség oltozkodés, onellatas soran?

50. Tud-e 6nalléan cip6t kotni?

51.Volt-e gond a fej emelésével hason fekve csecsem®&korban?
52.Tud-e kerékparozni, rollerrel kozlekedni?

53. El6fordul-e, hogy faradtsag miatt nem akar jatszani, mozogni?
54. Jart-e valaha ortopédiai kivizsgalason mozgasprobléma miatt?
55. Tapasztalt-e izomfajdalmat, izomgorcsot fizikai terhelés utan?
56. Volt-e izomerd gyengesége (pl. nehezen tartja meg magat)
57.Tartasa megfeleld, vagy jellemz6 a hanyag testtartas?

58. Van-e gerincferdulilés vagy ortopédiai elvaltozas, amir6l tud?

59. Fejl6dési mozgasmintdiban volt-e visszaesés vagy stagnalas?
60. Kapott-e diagndzist mozgasfejlédési zavar (pl. hypotdnia, CP) kapcsan?
61. Mikor kezd6dtek a panaszai?

62. Milyen jellegli tlinetei vannak (pl. fejfajas, zsibbadas, gyengeség)?

®
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63. Hol jelentkeznek a tunetek?

64. Milyen gyakran jelentkeznek a tinetek?

65. Milyen hosszu ideig tartanak a tlinetek?

66. Van-e kivalto ok (pl. testhelyzet, stressz, terhelés)?
67.Volt-e tudatzavara, ajulasa?

68. Tapasztalt-e beszédzavart?

69. Volt-e lataszavara (homalyos latas, kettéslatas)?

70. Erzett-e szédiilést?

71.Tapasztalt-e egyensulyzavart vagy bizonytalan jarast?
72.\Volt-e hanyingere vagy hanyt-e a tinetekkel dsszefliggésben?
73. Eszlelt-e izomgyengeséget?

74.Eszlelt-e izommerevséget vagy izomrangast?

75.Van-e zsibbadasa, érzéskiesése?

76. Tapasztalt-e végtagremegést?

77.Van-e fejfajasa?

78.Hol jelentkezik a fejfajas?

79. Milyen jellegl a fejfajas (luktetd, nyomo, szurd)?

80. Milyen er6sségl a fejfajas egy 1-10-es skalan?

81.Van-e kiséré tunet a fejfajas mellett (pl. fényérzékenység)?
82. Eszlelt-e memériazavart?

83. Volt-e alvaszavara?

84. Tapasztalt-e hangulati ingadozast, szorongast, depressziét?
85. Milyen a vizelet- és székletlrités kontrollja?

86. Volt-e epilepszids rohama?

®
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87.Szed-¢ jelenleg gybdgyszereket?

88. Milyen betegségei vannak vagy voltak korabban?

89. Volt-e korabbi idegrendszeri betegsége vagy sérulése?
90. Volt-e agyi vagy gerinc MRI/CT vizsgalata?

91.Van-e a csaladban idegrendszeri betegség (pl. epilepszia, SM)?
92.Van-e ismert 6rokl6dé genetikai betegsége (pl. NF1)?
93. Volt-e fejsérulése vagy gerincsérulése?

94. Erte-e barmilyen mérgezés, vegyi anyag?

95. Milyen a napi fizikai aktivitdsa?

96. Milyen a taplalkozasi és folyadékfogyasztasi szokasa?
97.Tapasztalt-e valtozast a kéz- vagy labmozgasban?

98. El6fordult-e nyelészavar?

99. Volt-e fulzugasa vagy halldsromlasa?

100. Volt-e arczsibbadaés, arcbénulas?
101. Van-e tanulasi nehézsége, figyelemzavara?
102. Mikor volt utoljara neuroldgiai vizsgalaton?

®
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:

Megjegyzés /

valasz:
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Szemészet

Szemészeti kérdéssor neurofibromatozis (NF1) esetén — gyermekek részére

Nem feltétlen csak ezeket kérdezik meg, de hasonld kérdésekre lehet szamitani.
Erdemes 6sszeirni, mert nem biztos, hogy minden azonnal eszébe jut az embernek.

A latas vizsgalatahoz

Van-e latadsromlas?

Panaszkodik-e a gyermek homadlyos latasra?
Eléfordul-e kettds latas?

Hirtelen romlott-e a 14tas az utobbi idében?
Kiilonbozik-e a két szem latasa?

Meg tudja-e kiilonboztetni a szineket?
Olvasés kdzben gyorsan elfarad-e?

Van-e fejfajasa, amely latassal 0sszefiigghet?

A S R L e

Lat-e fényvillanasokat, foltokat?

10. Nehezebben lat-e sotétben?

Szemmozgas, szemallas

11. Van-e szemmozgasbeli eltérés?

12. Megfigyelhet6-e kancsalsag?

13. Jellemz6-e szemtekerezgés- ez egy akaratlan, ritmusos szemmozgas, (nystagmus)?
14. Mozognak-e szinkronban a szemek?

15. Van-e szemhéjcsiingés (ptosis)?

16. Dorzsoli-e gyakran a szemét?

17. Pislog-e tl gyakran?

Szemészeti leletek, elvaltozasok

®
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18. Lathatok-e Lisch-csomok?

19. Lathato-e pigmentacio a szivarvanyhartyan?
20. Talaltak-e eltérést a szemfenéken?

21. Szemnyomasa normalis?

22. Van-e szemfenéki vizsgalat eredménye?

23. Tapasztaltak-e duzzanatot, gyulladést?

24. Van-e valadékozas, konnyezés?

Daganatokkal kapcsolatos kérdések

25. Van-e optikai glioma jele?

26. Késziilt-e MRI a latoidegrol?

27. Ha van daganat, nétt-e az utobbi kontroll ota?

28. Erinti-e a daganat a latoideg-keresztez3dést (chiasmat)?

29. Befolyasolja-e a daganat a 1atast?

Specialis vizsgalatok, kovetés

30. Sziikséges-e latotér-vizsgalat?

31. Sziikséges-e réslampas vizsgalat?

32. Késziilt-e optikai koherencia tomografia (OCT)?
33. Javasoltak-e a szinlatas vizsgalatat?

34. Kell-e szemészeti MRI?

35. Milyen gyakorisaggal javasolt a kontroll?

36. Eloirtak-e a rendszeres szemészeti utankovetést?

Kezelés, ellatas

37. Sziikséges-e valamilyen kezelés?

38. Kell-e gyogyszeres terapia (pl. MEK-inhibitor)?

®
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39.
40.
41.

Kell-e miitéti beavatkozas (ptosis vagy mas ok miatt)?
Sziikséges-e szemiiveg, és milyen erdsségii?

Kapott-e kordbban vizualis segédeszkozt?

Csaladi és kiséré koriilmények

42.
43.
44.
45.
46.

Van-e a csalddban mas NF1-es szemészeti problémaval?
Van-e tanulasi nehézsége, ami latassal 6sszefiigghet?
Panaszkodik-e iskoléban a tabla leolvasasara?

Hasznél-e nagyitot vagy mas tanulasi segédeszkozt?

Elofordult-e iskolai elmaradas 1atas miatt?

Orvos felé felteendo kérdések

47.
48.
49.
50.
51.
52.
53.
54.
55.
56.
57.
58.
59.

®

Van-e sziikség kiilonleges vizsgalatra?

Milyen szakorvosi egyiittmitkddés javasolt (pl. onkologus)?
Milyen beavatkozas javasolt, ha romlik a 1atas?

Hol és mikor kell legkdzelebb kontrollra menni?

Van-e latasromlas?

Van-e szemmozgasbeli eltérés?

Lathatok-e Lisch-csomok?

Van-e optikai glioma jele?

Szemnyomasa jo?

Sziikséges-e latotér vizsgalat, ha igen, mennyi id6 és hogy kell elképzelni?
Sziikséges-e valamilyen kezelés?

Mennyi idénként kell kontrollra jarni?

Sziikséges-e MRI vizsgalat?
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:

Megjegyzés /

valasz:
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Genetika

Genetikus altal feltett kérdések

Nem feltétlen csak ezeket kérdezik meg, de hasonld kérdésekre lehet szamitani.

Erdemes 6sszeirni, mert nem biztos, hogy minden azonnal eszébe jut az embernek.

A S R L e
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Mikor vették észre az elsd tiineteket?

Vannak-e café-au-lait foltok, és ha igen, hany darab?
Van-e szepl6zddés a honaljban vagy lagyékhajlatban?
Talalhatéak-e bérdaganatok a gyermek testén?

Volt-e szemészeti vizsgalat? (Lisch-csomok?)

Volt-e MRI vizsgalat, mutatott eltérést?
Tapasztaltak-e tanuldsi nehézséget?

Elmaradt-e a gyermek a fejlédésben?

Volt-e epilepszias roham?

. Van-e mozgésbeli elmaradas vagy hypotonia?

. Vannak-e viselkedésbeli eltérések?

. Mutat-e autisztikus tiineteket?

. Van-e gerincferdiilés vagy egyéb ortopédiai elvaltozas?

. F4jdalmas vagy novekvd bor alatti csomok jelentkeztek-e?
. Volt-e mar daganat gyantija vagy igazolt daganat?

. El6fordul-e a csalddban NF1, NF2 vagy schwannomatosis?
. Mely csaladtagok érintettek?

. Mikor diagnosztizaltdk a csaladtagot?

. Milyen tiineteket mutattak 6k?

. Voltak-e halalesetek idegrendszeri eredetli daganat miatt?

. Volt-e genetikai vizsgalat kordbban a csaladban?

. Sziiletett-e kordbban érintett testvér vagy vetélés?

. Mi a gyermek sziiletési sulya, hossza?

. Volt-e terhességi komplikécio?

. Korasziilott volt-e?

. Volt-e ujsziilottkori sargasag, intenziv ellatas?

. Kapott-e a gyermek korabban gyogyszert vagy terapiat?

. Jart-e mar més szakorvosndl (neurologus, szemész, ortopéd)?
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29.
30.

Sziilo

IR AR S i

8.
9.

10.
11.
12.
13.
14.
15.
16.
17.

®

Rendelkezik-e dokumentalt orvosi leletekkel?

Sziikség lesz-e tovabbi sziirésre a csalddtagoknal?

altal felteheto kérdések a genetikusnak

Milyen hosszu a genetikai vizsgalati eljaras?

Mennyit kell varni az eredményre?

Hany génre terjed ki a vizsgalat?

Mely gének vizsgalata torténik (pl. NF1, SPREDI stb.)?
Teljes génszekvenalas torténik?

Mi torténik, ha negativ lesz az eredmény, de vannak tiinetek?
Mi a teendd, ha pozitiv az eredmény? Javasolt-e szilirés a testvérek vagy sziilok
szamara?

Genetikai szempontbol 6rokdlhetd-e az NF1?

Van-e mozaicizmus gyanuja esetén kiilon vizsgalat?

Kell-e mésik mintavétel, ha az elsé nem elegendd?
Javasolt-e genetikai tandcsadds mas rokonoknak?

Milyen mértékii a betegség kockéazata a csaladban?

Lehet-e elére megjosolni a tiinetek sulyossagat?

Lehet-e prenatalis vizsgélatot kérni a jovoben?

Erdemes-e részt venni genetikai kutatasi programban?

Be kell-e vonni klinikai genetikust a tovabbiakhoz?

Milyen dokumentumokat hozzunk a kovetkez6 talalkozora?
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:

Megjegyzés /

valasz:
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Ortopédia

Nem feltétlen csak ezeket kérdezik meg, de hasonld kérdésekre lehet szamitani.

Erdemes 6sszeirni, mert nem biztos, hogy minden azonnal eszébe jut az embernek

Az orvos altal feltett kérdések

—
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Tapasztaltak-e testtartasi rendellenességet?

Van-e gerincferdiilés (scoliosis) gyantja?

Volt-e ortopédiai szlirés korabban?

Jelentkezett-e santités, jarasi nehézség?

Panaszkodik-e a gyermek csont- vagy iziileti fijdalomra?
Van-e a végtagokban deformitas?

Egyforma hossztak-e a végtagok?

Volt-e csonttorése? Ha igen, milyen koriilmények kozott?

Gyodgyultak-e megfelelden ezek a torések?

. El6fordult-e aliziilet (pseudoarthrosis)? Ha igen, hol?

. Tapasztalhato-e hajlitott sipcsont (tibia dysplasia)?

. Mutat-e eltérést a csipdiziilet mozgasa?

. Jaras kozben megfigyelhetd-e koros minta (pl. bicegés)?
. Jelen van-e velesziiletett [dbdeformitas (pl. dongaléb)?

. Van-e gerinctorzulas tapinthat6 plexiform tumor miatt?

. Eszlelhet-e bordatorzulas vagy mellkasi aszimmetria?

. Tapinthatd-e csomo a gerinc mentén vagy a végtagokon?
. Volt-e MRI vagy rontgenvizsgalat ortopédiai célbol?

. Szabalyos-e a csontndvekedés iiteme?

. Allandé vagy terhelésre fokozodo fajdalmat jelez-e?

. Volt-e korabban ortopédiai miitét?

. Viselete-e ortézist, flizOt vagy mas segédeszkozt?

. Részt vesz-e gyogytorndban, mozgasterapiaban?

. Tapasztalt-e izomgyengeséget?

. Mennyire aktiv mozgasaban a gyermek?

. Elmarad-e testmagassagban a kortéarsait6l?
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27.
28.
29.
30.

Mutat-e fokozott hajlékonysagot (hiperelaszticitas)?
Van-e gerinc melletti izomténus eltérés?
Jelentkeztek-e mozgéaskoordinacios nehézségek?

Tervez-e tovabbi szakorvosi kivizsgalast?

Sziilo altal felteheto kérdések

31.
32.
33.
34.
35.
36.
37.
38.
39.
40.
41.
42.
43.
44.
45.
46.
47.
48.
49.
50.
51.

®

Van-e gerincferdiilés vagy csak tartdshiba?

Mekkora a ferdiilés mértéke? Sziikséges-e kezelni?
Kell-e rontgen vagy MRI a pontosabb diagnézishoz?
Milyen gyakran kell kontrollra jarni?

Milyen kovetkezményei lehetnek a scoliosisnak, ha NF1 miatt van?
Lehet-e, hogy plexiform tumor tolja el a gerincet?
Kell-e ortopédiai eszkoz (pl. fiiz6)?

Szamitani lehet-e pseudoarthrosis kialakulasara?

Mit tehetiink annak megelézésére?

Milyen csontelvaltozasok jellemzdéek NF1 esetén?
Mely életkorokban kell kiemelten figyelni a fejlodést?
Kell-e specidlis cipd vagy talpbetét?

Befolyasolja-e az allapot a sportolasi lehetéségeket?
Javasolt-e gyogytorna? Ha igen, milyen tipus?

Van-e teendd a novekedési eltérésekkel kapcsolatban?
Hogyan kovethetd a végtaghossz kiilonbség?

Mikor érdemes Ujra képalkoto vizsgalatot végezni?
Lehet-e miitéti megoldésra sziikség?

Milyen mozgésok keriilenddk az allapot romlasa miatt?
Sziikséges e testnevelés oOra aloli felmentés?

Mennyi idonként sziikségesek a kontroll vizsgalatok?
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Koselugo / Selumetinib kezelés — sziiloi kérdések

51.
52.
53.
54.
55.
56.
57.
58.
59.
60.
61.
62.
63.
64.
65.
66.
67.
68.
69.
70.
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Indokolt-e gyermekem szdmara a Koselug6 (selumetinib) kezelés?
Mik a kezelés feltételei és kritériumai?

Milyen vizsgélatokra van sziikség a gyodgyszer felirdsahoz?

Ki irhatja fel ezt a gyogyszert?

Kell-e NEAK (Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezeld) engedély hozza?
Ki intézi a NEAK kérelmet?

Mennyi id6 alatt birdljak el a gyogyszerigénylést?

Milyen dokumentumokat kell beadni a NEAK-hoz?

Kell-¢ kiilon orvosi vélemény, MRI vagy onkoldgiai javaslat?
Van-e koérhaz, ahol ez rutinszeriien zajlik?

Milyen mellékhatésai lehetnek a Koselugonak?

Milyen gyakran kell kontrollra jarni a gyogyszer szedése alatt?
Milyen hosszu ideig tart a kezelés?

Mikor tekinthetd eredményesnek a kezelés?

Megsziinteti vagy csak lassitja a daganat novekedését?
Befolyasolja-e a gyermek mas gyogyszereit?

Hogyan adjak be a gyogyszert (pl. kapszula, oldat)?

Van-e irasos tajékoztato a kezelésrol?

Visszavonhato-e a kezelés, ha mellékhatés jelentkezik?

Mit tehet a sziil6, ha elutasitjdk a NEAK-igénylést?
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:

Megjegyzés /

valasz:
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Onkologia

Nem feltétlen csak ezeket kérdezik meg, de hasonld kérdésekre lehet szamitani.

Erdemes 6sszeirni, mert nem biztos, hogy minden azonnal eszébe jut az embernek

Az orvos altal feltett kérdések

A S R L e
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Tapasztaltak-e ujonnan megjelend csomot vagy duzzanatot?
Eszrevettek-e gyors novekedésii tumort?

F4jdalmas-e az adott teriilet?

Tapinthat6-e kemény vagy rogzitett duzzanat?
Megvaltozott-e a bdr szine vagy allaga a csomo {616tt?
Jelentkezett-e ¢jszakai fajdalom vagy nyomasérzékenység?
Van-e laz, éjszakai izzadas, fogyas?

Eszleltek-¢ visszatéré hanyast vagy fejfajast?

Van-e neuroldgiai tiinet (pl. gyengeség, zsibbadas)?

. Volt-e korabban plexiform neurofibroma?

. Tapasztaltak-e valtozast a plexiform novekedésében?

. Sziiletéskor volt-e lathat6 daganat?

. Jelentkezett-e mar korabban MPNST (rosszindulati periférias idegrendszeri daganat)?
. Volt-e mar daganat miatt képalkotd vizsgalat?

. Sziikséges-e 1) MRI vagy CT az aktualis allapot felméréséhez?
. Volt-e biopszia? Mi lett az eredmény?

. Jelentkezett-e attétre utald panasz (pl. csontfajdalom)?

. Tapasztalhat6-e mozgaskorlatozottsag, bénulas?

. Megvaltozott-e a gyermek viselkedése vagy hangulata?

. Jelenleg milyen kezelést kap (ha van)?

. Volt-e kemoterapia, sugarkezelés, miitét?

. Hogyan viseli a kezelést a gyermek?

. Vannak-e ismert MPNST-kockazati tényezok a csaladban?

. Mikor volt utoljara onkologiai kontroll?

. Jelenleg ki koveti onkologiailag a gyermeket?

. Részt vesz-e klinikai vizsgalatban?

. Kap-e fajdalomcsillapitd vagy egyéb palliativ kezelést?

. Erinti-¢ a daganat az életmin3séget vagy mozgast?
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29. Tapasztalhatd-e bor alatti gyors ndvekedésti elvaltozas?

30. Sziikséges-e onkoldgiai team konzultacio?

Sziilo altal felteheto kérdések

31. Van-e ok aggodalomra az észlelt duzzanat miatt?

32. Lehet-e ez MPNST vagy mas rosszindulatd tumor?

33. Milyen tiinetek utalhatnak rosszindulata elvaltozéasra?

34. Milyen képalkot6 vizsgalat sziikséges ¢s mikor?

35. Indokolt-e biopszia, és milyen kockazatokkal jar?

36. Mennyi id6 alatt érkezik meg az eredmény?

37. Ki értelmezi az eredményt? Masodvéleményt kérhetiink?

38. Milyen daganattipusok jellemzdk NF1-nél?

39. Mekkora az esélye az MPNST kialakuladsanak?

40. Van-e szlir@vizsgalat a korai felismerésre?

41. Milyen tiineteket kell otthon figyelni?

42. Milyen gyakran kell kontrollra jarni?

43. Ki donti el, hogy kell-e kezelés?

44. Milyen terdpias lehetdségek vannak, ha daganatot talalnak?

45. Lehet-e a daganat joindulati még akkor is, ha gyorsan n6?

46. Ha plexiform novekedést latunk, mikor szoljunk azonnal? Ezeket hogy ismerem fel?
47. Van-e lehetdség genetikai sziirésre daganatra hajlamosité mutaciok miatt?
48. Javasolt-e preventiv miitét egyes elvaltozasoknal?

49. Hova fordulhatunk lelki segitségért, ha diagnozist kapunk?

50. Mennyi iddnként sziikségesek a kontroll vizsgéalatok?

o vérvétel

o MRI,

o kardiolégia,
o neuroldgia
o szemészet

o ortopédia

®
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:

Megjegyzés /

valasz:
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Gasztroenterologia

Nem feltétlen csak ezeket kérdezik meg, de hasonld kérdésekre lehet szamitani.

Erdemes 6sszeirni, mert nem biztos, hogy minden azonnal eszébe jut az embernek Ha

vannak friss leletek ultrahang, vérvétel ne feljetsd el.

Altalanos anamnézis, panaszok

Eléfordul-e gyakran hasi fajdalom? Hol, milyen jellegti?

Viltozott-e az étvagy az utobbi idében?

Volt-e hirtelen fogyas vagy hizas?

Vannak-e nyelési nehézségek?

Erez-e a gyermek teltségérzetet kis mennyiségii étel elfogyasztisa utdn?
Volt-e vér a székletben vagy sotét, szurokszéklet?

Eléfordult-e hanyas vérrel?

A S R e

Hanyas utan enyhiil-e a fajdalom?

10. Tapinthato-e duzzanat vagy érzékenység a hasban?
Novekedés, taplalkozas

11. A gyermek testsulya és testmagassaga megfeleld litemben fejlodik?
12. Volt-e étvagytalansag vagy taplalkozasi zavar?

13. Kap-e a gyermek taplalékkiegészitot?

14. Sziikség volt-e kiegészitd vagy szondas taplalasra?

15. Van-e korlatozas bizonyos élelmiszerekben (pl. tejfehérje, glutén)?
16. Atlagosan hanyszor van széklete naponta/héten?

17. Van-e fajdalom székletiiritéskor?

18. Tart-e még a szobatisztasag tanulasa?

19. Van-e éjszakai bepisilés vagy székletiirités?
NF1-hez kapcsolodo specialis kérdések

20. Van-e daganatra utalo jel a hasiiregben (pl. mesenterialis neurofibroma)?

®
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21. Tortént-e hasi ultrahang vagy MRI vizsgalat?

22. Tapasztaltak-e mdj-, Iép-, vagy vese-megnagyobbodast?

23. Volt-e gyanu mellékvesetumorra (pheochromocytoma)?

24. Kell-e hormonprofil vagy vérnyomasmonitorozas emiatt?

25. Van-e korabbi vastagbél vagy gyomor endoszkopos vizsgalati eredmény?
26. Van-e emelkedett gasztrin- vagy kortizolszint?

27. Eléfordult-e rekeszsérv vagy reflux?

28. Diagnosztizaltak-e gyulladasos bélbetegséget?
Gyogyszerszedés, kiséro betegségek

29. Szed a gyermek barmilyen gyogyszert, amely érinti az emésztOrendszert?
30. Szed a gyermek hashajtot, probiotikumot vagy egyéb taplalékkiegészitét?
31. Van-e allergias reakcio6 bizonyos ételekre vagy gyogyszerekre?

32. Voltak-e sulyos hasi infekcioi, korhazi kezelései?

33. Kapott-e antibiotikumot, ami bélflorat karosithatott?
Vizsgalatok, sziirés, kezelés

34. Sziikség van-e laborvizsgalatra (vas, vitaminok, gyulladasos markerek)?
35. Kell-e laktoz-, fruktoz-, vagy gluténérzékenység iranyaba vizsgalni?

36. Sziikség van-e székletvizsgalatra (parazita, vér, calprotectin)?

37. Sziikséges-e endoszkdpos vizsgalat (gyomortiikrozés, vastagbéltiikrozés)?
38. Sziikséges-e hasi MR vagy CT a panaszok miatt?

39. Kell-e diétas tanacsadas, dietetikus bevonasa?
Sziiloi kérdések — kezelés, életmindéség

40. Mitdl alakulnak ki a panaszok? Van 0sszefiiggés a neurofibromatézissal?
41. Vérhato-e, hogy a panaszok romlanak?

42. Kell-e specialis diéta?

43. Lehet-e 6vodaba, iskoldba jarni a jelenlegi allapotban?

44. Befolyasolja-e az emésztdrendszeri allapot a gyermek fizikai aktivitasat?
45. Milyen gyakran javasolt gasztroenterologiai kontroll?

46. Milyen tiinetek esetén kell azonnal visszajonni?

®

www.nf1.hu
old. 25



47. Hol lehet a legjobb ellatast kapni ezzel a diagndzissal?
48. Van-e lehetdség masodvéleményre?
49. Tud-e a gasztroenterologus NF1-ben jartas szakorvost ajanlani?

50. Kapcsolodik-e mas szervrendszer a jelenlegi panaszokhoz (pl. endokrinologia)?

®
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:

Megjegyzés /

valasz:
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Plexiform neurofibromak

Diagnozissal és elhelyezkedéssel kapcsolatos kérdések

Hol helyezkedik el a plexiform neurofibroma?

Mely szoveteket vagy szerveket érint (bdr, izmok, idegek, mély struktarak)?

Milyen méretli a daganat?

Lathato-e kiviilr61? Tapinthat6-e?

Erint-e 1étfontossagu teriiletet (pl. gerinccsatorna, 1égut, szemideg, arcideg, nyel6csd)?
Novekszik-e jelenleg a daganat?

Lasst vagy gyors ndvekedést mutat?

Tapasztalhato-e fajdalom vagy zsibbadas a kdrnyékén?

AR S RN (S e

Befolyésolja-e a mozgast, érzékelést vagy egyéb mitkddést?

10. Van-e kockazata, hogy a daganat rosszindulatuva valik?
Képalkoto vizsgalatokra vonatkozo kérdések

11. Milyen képalkoto vizsgélat tortént eddig (MRI, CT, ultrahang)?
12. Milyen gyakran kell MRI-vel kontrollalni?

13. A jelenlegi képalkotdk alapjan tortént-e valtozas?

14. Sziikséges-e tjabb szovetmintavétel (biopszia)?

15. Lehet-e pontosan meghatarozni a daganat hatarait?
Tiinetekre és mikodési zavarokra vonatkozo kérdések

16. Okozhat-e bénulést vagy izomgyengeséget?

17. Befolyasolja-e a gyermek 1égzését vagy nyelését?
18. Okozhat-e alvasi problémakat?

19. Van-e mozgaskoordinacids zavara?

20. Befolyasolja-e a hallast vagy latast?

21. Erint-e vegetativ idegeket (szivritmus, bélmiikodés)?
22. F4jdalmas a tapintasa?

23. Id6énként valtozik-e a mérete (pl. gyulladasra)?
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Kezeléssel kapcsolatos kérdések

24. Jelenleg sziikséges-e beavatkozas vagy csak megfigyelés alatt van?
25. Milyen lehetdségek vannak: miitét, gyogyszer, klinikai vizsgalat?
26. Javasolt-e MEK-gatl6 kezelés (pl. selumetinib)?

27. Hol érhetd el ez a kezelés Magyarorszagon?

28. Van-e nemzetkozi klinikai vizsgalat, amibe bekeriilhetne?

29. Mikor javasolt a miitét?

30. Mik a miitét kockazatai (pl. idegsériilés)?

31. Varhato-e teljes eltdvolitas?

32. Mi torténik, ha nem kezeljiik?

33. Befolyasolja-e a daganat a gyermek iskolai vagy szocialis életét?
Kovetés, életminéség, adminisztrativ kérdések

34. Milyen gyakori kontrollvizsgalatok sziikségesek?

35. Valtozhat-e serdiildkorban a daganat viselkedése?

36. Kell-e rehabilitacio vagy gyogytorna?

37. Kapcsolodik-e fajdalomkezelés a daganathoz?

38. Milyen dokumentacidt kell rendszeresen vezetni?

39. Kell-e pszicholdgusi timogatas?

40. Milyen papirokat kell beadni NEAK vagy szakorvosi bizottsag felé?

41. Kaphato-e segédeszkoz, ha a daganat mozgaskorlatozottsagot okoz?
Sziilok kérdései a jovore vonatkozoan

42. Mi a varhat6 prognozis a daganat jelenlegi allapotaban?
43. Okozhat-e kés6bb komoly szovédményt?

44. Milyen jelekre kell otthon figyelniink?

45. Véltozhat-e a daganat hormonalis hatasra?

46. Nohet-e uj plexiform daganat més helyen?

47. Vannak-e mas csaladtagoknal hasonl6 elvaltozasok?
48. Mennyire drokletes ez a tipusu elvaltozas?

49. Hol talalhatunk sorstéarsi kozdsséget?

50. Mit érdemes tudni a gyermek 6vodai/iskolai kdrnyezetérdl ilyen diagndzis mellett?
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Egyéb sajat megfigyeléseim, amik orvosi szempontbol fontosak, és a kérdéssor nem

tartalmazza:
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