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Barndgon — Neurofibromatos typ 1

Sammanfattning

Riktlinjen beskriver kontroll och uppf6ljning av patienter med
neurofibromatos typ |

FOrutsattningar

Neurofibromatos typ I, dven kallad von Recklingshausens sjukdom, ar en
séllsynt sjukdom (1/2500) med ett flertal 6gonmanifestationer.

Lisch noduli Pigmenterade knutor pa iris.

Forekomsten talar starkt for diagnosen.
Vid 3-4 ars alder finns det hos 42% av
barnen och vid 15-20 ars alder hos>
90% (ref 1)

Optikusgliom 15-20 % utvecklar optikusgliom. 30—
50% av dessa ar asymtomatiska. Debut
ar vanligast fore 7 ars alder. Det ar
ovanligt med debut efter 10 ars alder.

Symtom/fynd ar synnedséattning, RAPD, synféltspaverkan, proptos,
motilitetsstorning och fargsinnespaverkan.

Dokument-ID: SAS9664-1214603886-32 GOTALANDSREGIONEN
Version: 9.0

Rubrik: Barnégon — Neurofibromatos typ | Ya -
VASTRA



OBS! Utskriven version kan vara ogiltig. Verifiera innehallet.

Genomfdrande
Avrliga kontroller till 10 ars alder.

| kontrollen bor inga (anpassat efter barnets alder)

Synskarpa

RAPD

Motilitetsundersokning
Synféltsbeddmning
Ogonbottenundersokning

OCT av papiller, garna OCT wide
Ev. fargsinnestest

OBS! Vid konstaterat optikusgliom individualiseras uppfoljningen i
samrad med barnldkare.

Lankforteckning

1.
2.

Lisch nodules in neurofibromatosis type 1 - PubMed (nih.gov)

Neurofibromatos typ 1. Vardprogram fran Svensk
Neuropediatrisk Forening (Karolinska Sjukhuset, Solna)
http://snpf.barnlakarforeningen.se/vardprogram-2
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