Elso diagnozis 1épései

Hogyan kezdjen hozzé egy sziil6 gyanu esetén, hogy gyermekénél kimondjak az NF1
diagnozist?

1. Figyeld meg és jegyezd fel a tiineteket

Az els6 1épés mindig a gyermek testi jeleinek és viselkedésének tudatos megfigyelése:

e Vannak-e kavébarna foltok (café-au-lait) a boron? (6-nal tobb, 5 mm-nél nagyobb
atmérd;ji folt gyanus lehet)

o Tapinthatok-e kis, puha csomék a bor alatt? (neurofibromak)

e Van-e scoliosis vagy mas mozgésszervi elvaltozas?

o Jelentkezett-e tanulasi nehézség, figyelemzavar vagy fejlédési elmaradas?

e Eldfordult-e csaladban hasonl6 allapot?

ird le, mikor vetted észre a tiineteket, milyen gyakran jelentkeznek, van-e csaladi eléfordulas.

2. Fordulj haziorvoshoz vagy gyermekorvoshoz
Els6 korben a gyermek haziorvosa az, aki segithet a tovabblépésben:

o Kérj beutalét gyermekneurologiara és/vagy gyermekgenetikara.
o Kérhetnek laborvizsgalatokat, de az NF1 diagndzis klinikai kritériumokon alapszik
(NIH-feltételek szerint).

3. Vidd el szakorvosi kivizsgalasra
Fontos szakteriiletek az els6 korben:

3.1 Gyermekneurologia, ha indokolt tovabb kiild genetikara és minden egyéb
helyre, MRI-t is kérhet, igy azt gondolom, hogy az 6 személye a sorban a legfontosabb.
frj e-mailt és kérj idSpontot. Sokszor honapok. Elénye, hogy TB alapon elérhetd,
minden egy korhazban van, sziikséges a haziorvosi beutald. (Tiizoltd utcat ajanlom
személyes tapasztalatok alapjan, de természetesen barhova mehettek).

Mehetsz magan uton is, ennek elénye, hogy gyorsan van id6pont, hatranya, hogy
tovabbi beutaldk és atiranyitasok nehézkesebbek, de nem kizartak. Menet kdzben is
barmikor lehet valtani.

3.2. Genetikai vizsgalat és tanacsadas — ha klinikai gyant van, itt torténhet
genetikai mintavétel TB alapon:
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Magyarorszagi genetikai vizsgalatot végz6 intézmények és szakemberek

3.2.1. Semmelweis Egyetem I. Sz. Gyermekgyogyaszati Klinika -
Genetikai Osztaly

e Budapest, Tlizolt6 utca 7-9.

e Az egyik vezetd intézmény az NF1 €s egyéb genetikai betegségek
diagnosztikdjaban.

o [tt torténik a molekularis genetikai vizsgalat és genetikai tanacsadas.

3.2.2. Semmelweis Egyetem Human Genetikai Tanszék

« Budapest, Ull8i ut 26.
e Szintén komplex genetikai diagnosztikat és tanacsadast végeznek.

3.2.3. Pécsi Tudomanyegyetem Klinikai Genetikai Tanszék

o Pécs, Egyetem u. 6.

e Regionalis centrum, ahol szintén torténik NF1 gén vizsgalat és
genetikai konzultacio.

3.2.4. Szegedi Tudomanyegyetem Genetikai Intézet

e Szeged, Koranyi fasor 8-10.
e Molekuléris genetikai vizsgalatokat és tanacsadast végeznek.

A diagnozis véglegesitéséhez genetikai vizsgalat is sziikséges lehet. Itt a genetikus:

o felveszi a csaladi anamnézist
o tajékoztat az 6roklodés esélyeirdl
o clrendelheti a molekularis genetikai vizsgalatot (NF1 gén)

Az eredmény akar tobb hénapig is eltarthat, ezért tiirelemre van sziikség.

3.2.5 Istenhegyi Géndiagnosztika- maganklinika

e 1125 Budapest, Zalatnai u. 2. Tel: 06-1-580-8652

e 9 génes panel vizsgélatot is végeznek dijazas ellenében. A vizsgalat
soran teljes gén szekvenalds, aminek a pontossaga megkozelitdleg
99.9%.

e 4-5 hét alatt eredmény

3.3.Gyermekszemészet (Lisch-csomok, latasromlas, optikus glioma)

3.4.Gyermekortopédia (csontelvaltozasok, scoliosis, pseudoarthrosis)
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4. Gyiijtsd ossze az 6sszes ambulans lapot
Minden vizsgalat utan:

e Kérd el az ambulans lapot

o Flizd 6ssze egy mappaba

o Tematikusan és idérendben rendezd el (pl. szemészet — 2025.01., ortopédia —
2025.03.)

Ezt a dokumentéciot minden vizsgalatra vidd magaddal. Segit az orvosoknak is.

5. Késziilj kérdésekkel minden vizsgalatra
Hasznalhatod az altalam elkészitett tematikus kérdéssorokat:

e neurologiai

e szemészeti

e genetikai

e ortopédiai

o onkologiai

e gasztroenterologiai

e plexiform neurofibromékra vonatkoz6 kérdések stb.

Ezek a kérdések nem diagnosztizalnak, de segitenek a sziil6-orvos kommunikaciéban, hogy
semmi ne maradjon ki.

Fontos figyelmeztetés:

Az itt felsorolt tiinetek és kérdések nem szolgalnak 6ndiagnozis felallitasara, és nem
helyettesitik a szakorvosi véleményt. A pontos diagnozis kizarolag szakorvos altal
allithaté fel. A kérdéslistak célja, hogy segitsék a sziilket a tajékozodasban, az orvosi
konzultaciokra valo felkésziilésben, valamint az érdekérvényesitésben.

A felsorolt szempontok nem minden esetben relevansak, sorrendjiik nem kotott, és
részben sziildi tapasztalatokon, visszajelzéseken alapulnak.
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