Agencja Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
Wydziat Swiadczen Opieki Zdrowotnej

Zatacznik do raportu analitycznego

,Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami

z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im
rasopatiami (NF/RAS)”

Materiaty uzupetniajace

DRiSS0OZ.4100.3.2026



Spis tresci

Spis tresci
1.

N o o~

Wytyczne kliniczne

Przeglad odnalezionych informacji........ccceeeeeeeeeeceeeeeeeeeeeeeererevevevenens
2.1.1. AUSEAlIA ettt b sttt
2.1.2. BEIGIA .. ittt et e se s nes
2.1.3. ESTONIA ettt e
2.1.4. L= Lol - OO RS
2.1.5. KANAAA ..ttt ettt
2.1.6. LIEWA ettt sttt
2.1.7. NIEIMICY ottt bt st s eseese s e s e sessebebessebensessesensenssenes
2.1.8. NOIWEEIA ..ttt ettt a s a s e st nannens
2.1.9. SHOWACTA ettt e e ases s bbb bbb bbb bbb s sne
2.1.10. SZWECA cueiteveeeteteectste et seaete e st e se st s se e st e e st ese e nsesesessssesensatesesensesanan
2.1.11. USA ettt sttt ettt st sttt bbbttt
2.1.12. WWIEOCKY ottt et be e b et ebe s s enenen
2.1.13. WIEIKA BIrytania.....ccececeeeeeeceeeereteeetcteeteteeee et esese s s s sssesenen

Przeglad rozwigzan organizacyjnych w innych krajach
Pismiennictwo

Spis tabel i rysunkow

Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa - dodatkowe informacje

Opinie ekspertéw klinicznych - petna tresé

Dane sprawozdawczo-rozliczeniowe




Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026

rasopatiami (NF/RAS)
1. Wytyczne kliniczne

1.1. Opis

Do analizy wtaczono 11 krajowych i miedzynarodowych wytycznych dotyczacych organizacji opieki nad pacjentami
>18 r.z. z neurofibromatoza typu 1 (NF1) oraz pacjentami do 18 r.z. z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS) (krajowe: PLTR 2024, PTO 2022, PTOHD 2019; miedzynarodowe: SOBOPE 2025 (Brazylia), ERN GENTURIS
2023 (Europa), ERN GENTURIS 2022a (Europa), ERN GENTURIS 2022b (Europa), ERN GENTURIS 2021a (Europa),
ERN GENTURIS 2021b (Europa), AAP 2019 (USA), ACMG 2018 (USA)). Wszystkie dokumenty zostaty opracowane
na podstawie przegladu dostepnego pismiennictwa oraz konsensusu ekspertow.

W ponizszych tabelach zamieszczono szczegdtowy opis rekomendacji.

Tabela 1. Opis wytycznych i rekomendacji

Towarzystwo naukowe Zalecenia
SOBOPE 2025 Rekomendacje:
Brazylia Zaleca sig, aby wszyscy pacjenci z nowo rozpoznang NF1 pozostawali pod opieka okulisty w celu oceny ostrosci
Konsensus dotyczgcy wzroku, pola widzenia, odruchéw Zrenicznych, ruchomosci gatek ocznych oraz wygladu tarczy nerwu
ztodliwych i tagodnych wzrokowego. Kontrole okulistyczne powinny odbywac sie corocznie az do wczesnej dorostosci [odsetek zgodnosci
nowotworéw u dzieci (konsensusu): 100%, poziom dowodéw naukowych: Il1].

z nerwiakowtokniakowatosciq
typu 1, opracowany

w imieniu Brazylijskiego
Towarzystwa Onkologii
Dzieciecej (SOBOPE)
Metodyka: przeglad
opublikowanych dowodéw
i konsensus ekspercki
Zrédto finansowania: przez
organizacje opracowujaca
konsensus (SOBOPE)
Konflikt interesow:
pojedynczy autorzy zgtosili
konflikt intereséw

Zaleca sig, aby dzieci z NF1 byty poddawane regularnym badaniom okulistycznym, uzupetnianym o badania
obrazowe, takie jak optyczna koherentna tomografia (OCT), w celu oceny zmian w obrebie naczyniowki i
siatkowki. Badanie powinno by¢ wykonane co najmniej raz, w zaleznosci od stanu klinicznego oraz zmian w
zakresie funkcji wzrokowych pacjenta [odsetek zgodnosci (konsensusu): 100%, poziom dowoddw naukowych: 1]

Zaleca sie rutynowe wykonywanie rezonansu magnetycznego (MRI) oérodkowego uktadu nerwowego i drég
wzrokowych u dzieci z NF1, u ktérych wystepuja zwigzane z choroba objawy, takie jak niedawne pogorszenie
widzenia, lub objawy kliniczne, m.in. wytrzeszcz, zez, oczoplas, utrzymujace sie bole gtowy, przedwczesne
dojrzewanie, nieprawidtowy wzorzec wzrostu oraz inne okulistyczne i/lub neurologiczne objawy sugerujace
obecno$é guzéw drog wzrokowych [odsetek zgodnosci (konsensusu): 100%, poziom dowoddéw naukowych: lI1].

Nie zaleca sie wykonywania biopsji w celu potwierdzenia rozpoznania glejaka drég wzrokowych u dzieci z NF1
[odsetek zgodnosci (konsensusu): 100%, poziom dowodéw naukowych: I1].

Dzieci z NF1, u ktérych wystepuja objawowe glejaki - niezaleznie od tego, czy obejmuija drogi wzrokowe -
powinny by¢ odpowiednio wczesnie kierowane do specjalistycznych osrodkéw leczenia onkologicznego lub
neurologicznego [odsetek zgodnosci (konsensusu): 100%, poziom dowodéw naukowych: 1V].

Zaleca sig, aby dzieci z NF1 i bezobjawowymi splotowatymi nerwiakowtékniakami byty poddawane okresowemu
monitorowaniu klinicznemu i radiologicznemu (MRI) [odsetek zgodnosci (konsensusu): 93,75%, poziom dowodow
naukowych: lIA].

Zaleca sig, aby dzieci z NF1 i objawowymi lub powodujacymi deformacje splotowatymi nerwiakowtékniakami byty
oceniane przez zespdt wielodyscyplinarny. Jedli jest to mozliwe i bezpieczne, nalezy rozwazy¢ czesciowa lub
catkowita resekcje chirurgiczng zmiany [odsetek zgodnosci (konsensusu): 90,91%, poziom dowoddw naukowych:
1.

W miare mozliwosci zaleca sie wykonanie MRI catego ciata u wszystkich pacjentéw z NF1 w okresie
przechodzenia do dorostosci, niezaleznie od tego, czy wczesniej stwierdzono u nich splotowate nerwiakowtdkniaki
[odsetek zgodnosci (konsensusu): 87,50%, poziom dowoddw naukowych: I11].

Dzieci z NF1 i splotowatymi nerwiakowtékniakami powinny by¢ $ciéle monitorowane pod katem objawéw
transformacji ztosliwej, w tym utrzymujacego sie bélu lub zmiany charakteru wczesniej wystepujacego bélu,
zwiekszenia tempa wzrostu guza i/lub wystapienia deficytéw neurologicznych [odsetek zgodnosci (konsensusu):
100%, poziom dowoddéw naukowych: I1].

Dzieci z NF1 i splotowatymi nerwiakowtékniakami, u ktérych wystepuija objawy mogace sugerowac ztosliwosé,
powinny zosta¢ poddane badaniu MRI oraz doktadnej ocenie klinicznej przed podjeciem decyzji o koniecznosci
wykonania biopsji [odsetek zgodnosci (konsensusu): 93,75%, poziom dowoddw naukowych: lI].

Obecnie w pismiennictwie, szczegdlnie w odniesieniu do populacji pediatrycznej, istniejg niewystarczajace dane,
aby sformutowac formalne zalecenia dotyczace rozwoju czerniaka u pacjentéw z NF1. Sugeruije sie jednak
coroczne kontrole dermatologiczne i okulistyczne, cho¢ optymalny wiek rozpoczecia takiego monitorowania
pozostaje niejasny [odsetek zgodnosci (konsensusu): 100%, poziom dowodéw naukowych: 1V].

Chociaz mtodziencza biataczka mielomonocytowa (JMML) wystepuije rzadko, opisywano jej przypadki u dzieci

z NF1. Personel medyczny powinien zwraca¢ uwage na objawy kliniczne, takie jak powiekszenie weztéw
chtonnych, powiekszenie watroby i Sledziony oraz blado$¢, jednak nalezy unikac¢ prowadzenia szeroko zakrojonej
diagnostyki, jesli nie ma do niej wyraznych wskazan [odsetek zgodnosci (konsensusu): 100%, poziom dowodow
naukowych: Ill].
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Towarzystwo naukowe

Zalecenia

Nie zaleca sie wykonywania badan laboratoryjnych ani obrazowych w ramach badan przesiewowych w kierunku
guza chromochtonnego (PCC) i przyzwojaka (PGL) u bezobjawowych dzieci z NF1 [odsetek zgodnosci
(konsensusu): 100%, poziom dowoddow naukowych: Il1].

U dzieci z NF1, u ktérych wystepuija objawy takie jak nadcisnienie tetnicze, bél gtowy lub kotatanie serca, zaleca sie
przeprowadzenie diagnostyki w kierunku guza chromochtonnego (PCC) i przyzwojaka (PGL), obejmujacej badania
biochemiczne (katecholaminy oraz metanefryny w moczu lub osoczu) oraz badania obrazowe [odsetek zgodnosci
(konsensusu): 100%, poziom dowoddw naukowych: Il1].

Chociaz guzy stromalne przewodu pokarmowego (GIST) wystepuija rzadko, opisywano ich przypadki u dzieci z
NF1. Personel medyczny powinien zwraca¢ uwage na objawy, takie jak dolegliwosci zotagdkowo-jelitowe, utrata
masy ciata, niedokrwistos¢, krwawienie z przewodu pokarmowego, bdl brzucha, wyczuwalny w badaniu
palpacyjnym guz jamy brzusznej o umiarkowanych rozmiarach lub niedroznos¢ jelit. Diagnostyke w kierunku GIST
nalezy przeprowadza¢ wytacznie w przypadku wystapienia podejrzenia klinicznego [odsetek zgodnosci
(konsensusu): 100%, poziom dowoddéw naukowych: IV].

Sita zalecen i jakos¢ dowoddéw naukowych

Poziom dowodéw Opis

IA Dowody pochodzqgce z metaanalizy randomizowanych badan kontrolowanych (RCT).

1B Dowody pochodzqgce z co najmniej jednego randomizowanego badania kontrolowanego (RCT)
lub z metaanalizy wykorzystujqcej RCT oraz badania nierandomizowane.

1A Dowody pochodzqgce z co najmniej jednego badania kontrolowanego bez randomizacji.

B Dowody pochodzqce z co najmniej jednego innego rodzaju badania quasi-eksperymentalnego.

1] Dowody pochodzqce z nieeksperymentalnych badan opisowych, takich jak badania poréwnawcze,
badania korelacyjne oraz badania kliniczno-kontrolne.

v Dowody pochodzqce z raportéw lub opinii komitetéw ekspertow, doswiadczenia klinicznego uznanych
autorytetéw lub z obu tych Zrodet.

Konsensus definiowano jako co najmniej 80% zgodnosci wsrod ekspertéw, co oznaczato, ze 80% uczestnikow musiato wybrac odpowied?
,Zgadzam sie” lub ,Zdecydowanie sie zgadzam” (odpowiednio 4 lub 5 punktéw w skali Likerta) dla danego stwierdzenia.

PLTR 2024
Polska

Zalecenia Polskiego
Lekarskiego Towarzystwa
Radiologicznego dotyczqgce
obrazowania rezonansu
magnetycznego chorych

z nerwiakowtdkniakami
splotowatymi w przebiegu
neurofibromatozy typu 1
Metodyka: przeglad
opublikowanych dowodéw
i konsensus ekspercki
Zrédto finansowania: brak
informacji

Konflikt intereséw: brak
informacji

Kryteria diagnostyczne nerwiakowtokniakowatosci typu 1:
Kryteria diagnostyczne rozpoznania NF1 dla osoby, u ktérej rodzica nie zdiagnozowano NF1 (wymagane min. 2):

1) co najmniej 6 plam typu ,kawa z mlekiem” wielkosci: = 5 mm u osoby przed okresem dojrzewania; = 15 mm
u osoby po okresie dojrzewania,

2) piegowate nakrapianie pach i/lub pachwin,

3) co najmniej 2 nerwiakowtdkniaki jakiegokolwiek typu lub co najmniej 1 PN,

4) glejak drogi wzrokowej,

5) co najmniej 2 guzki Lischa wykryte w badaniu lampa szczelinowa lub co najmniej 2 nieprawidtowosci
naczyniowki zdefiniowane jako jasne, niejednolite guzki zobrazowane za pomoca optycznej tomografii koherentnej
(OCT) lub metoda odbicia w bliskiej podczerwieni (NIR),

6) charakterystyczna zmiana kostna, taka jak dysplazja klinowa, przednio-boczne wygiecie kosci piszczelowej

lub staw rzekomy kosci dtugich,

7) heterozygotyczny wariant patogenny w genie NF1 obecny w 50% alleli w pozornie prawidtowej tkance, takiej
jak krwinki biate.

Dziecko rodzica spetniajacego co najmniej 2 z wymienionych powyzej kryteriéw moze mie¢ rozpoznang NF1, jezeli
spetnia co najmniej 1 kryterium.

Sednem powtarzanych badar MR u chorych z nerwiakowtdkniakiem splotowatym (plexiform neurofibroma, PN),
w przebiegu NF1 jest wykrycie progresji guzéw.

Nie przedstawiono sity zalecen i jakosci dowodéw naukowych.

ERN GENTURIS 2023
tumour surveillance
guidelines for individuals with
neurofibromatosis type 1
Wytyczne ERN GENTURIS
dotyczqce monitorowania
nowotworéw u oséb z
neurofibromatozq typu 1
Metodyka:

konsensus ekspertow,
metoda delficka

Zrédto finansowania:
wytyczne zostaty wsparte
przez European Reference
Network on Genetic
Tumour Risk Syndromes

Ocena kliniczna - dtugoterminowy nadzor obejmujacy wywiad oraz badanie fizykalne przeprowadzone przez
wykwalifikowanego i doswiadczonego lekarza.

Ogolne wytyczne dotyczace nadzoru nad nowotworami u oséb z NF1.

Biorac pod uwage ryzyko wystapienia powiktarh nowotworowych w przypadku NF1, zaleca sie systematyczna
ocene kliniczng przez ekspertéw zajmujacych sie NF1 w regularnych odstepach czasu:

z minimum rocznym okresem dla dzieci do 10 lat;
co najmniej raz na dwa lata u dzieci powyzej 10. roku zycia;
co najmniej raz na 3 lata u oséb dorostych;

w okresie przechodzenia z okresu dojrzewania do dorostosci uzasadniona moze by¢ czestsza (niz wyzej
wymieniona) systematyczna ocena kliniczna. [Sita zalecenia: Staba]
Zalecenia dotyczace udziatu zespotu wielodyscyplinarnego w ocenie klinicznej oséb z guzem NF1 oraz skierowania
pacjenta do specjalisty z okreslonego zakresu.

o  Zpowodu rzadkiego wystepowania NF1, zréznicowanych objawdw choroby oraz nietypowych powiktan,
kazda decyzje terapeutyczna nalezy omawiac z lokalnym zespotem wielospecjalistycznym oraz ekspertami z
zakresu NF1.

O O O O
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finansowana przez Unie
Europejska
Konflikt intereséw:

Wszyscy cztonkowie ERN
GENTURIS NF1 Tumour
Management Guideline
Group, w tym Core
Working Group, ztozyli
oswiadczenia dotyczace
wszystkich powigzan, ktére
moga by¢ postrzegane jako
potencjalne Zrédto konfliktu
intereséw.

Towarzystwo naukowe Zalecenia
(ERN GENTURIS). ERN o Nerwiakowtékniak splotowaty: Czestotliwos$¢ wykonywania badarn obrazowych powinna by¢ ustalana
GENTURIS jest indywidualnie, na podstawie oceny ryzyka u danej osoby przez zespét wielodyscyplinarny. U pacjentéw z

wysokim ryzykiem MPNST mozna rozwazy¢ wzmozong diagnostyke. W przypadku braku
nerwiakowtékniakéw wewnetrznych w badaniu WB-MRI w okresie przejsciowym w dorostos¢ wymagana
jest jedynie ocena kliniczna. [Sita zalecenia: Umiarkowana]

Potrzeby psychospoteczne:

1. Neurofibroza typu 1 ma istotny wptyw na funkcjonowanie psychospoteczne i neuropsychologiczne oraz
wptywa na jako$¢ zycia. Zdecydowanie zaleca sie, aby w zespole wielodyscyplinarnym znalazt sie psycholog,
ktory bedzie wspierat pacjentéw i ich rodziny w podejmowaniu decyzji dotyczacych diagnozy, leczenia i
terapii. [Sita zalecenia: Staba)

2. Dobrostan psychospoteczny i funkcjonowanie neuropsychologiczne powinny by¢ przedmiotem kazdej
wizyty w klinice. Moze to obejmowac ocene np. leku i depresji, mechanizméw radzenia sobie oraz
zgtaszanych przez pacjenta rezultatéw. [Sita zalecenia: Staba]

3. Informacje i wskazowki dla pacjentow z NF1 i cztonkéw ich rodzin powinny by¢ dostosowane do wieku i
potrzeb danej osoby; nalezy uwzgledni¢ potencjalne interwencje majace na celu zmniejszenie wptywu NF1
na funkcjonowanie psychospoteczne i jako$¢ zycia. [Sita zalecenia: Staba]

Tabela 1. Skala oceny zalecen zastosowana dla wytycznych ERN GENTURIS

Sita zalecenia Podstawa rekomendacji
Mocna Konsensus ekspertéw i spojne dowody naukowe
Umiarkowana Konsensus ekspertéw, ale dowody sq niespéjne i/lub pojawiajq sie nowe dowody wspierajqgce zalecenie
Staba Decyzja wiekszosci ekspertéw, bez spéjnych dowoddéw naukowych

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S2589537022005478?via%3Dihub

ERN GENTURIS 2022a
Neurofipromatoza typu 1
(NF1). Sciezka opieki
Neurofibromatosis typ 1.
Care Pathway NF1
Metodyka: nie wskazano!
Zrédto finansowania: nie
wskazano

Konflikt intereséw: nie
wskazano

Zalecany jest coroczny przeglad stanu zdrowia. W momencie postawienia diagnozy lub podczas prowadzenia
diagnostyki, a takze w okresie przejscia z opieki nad mtodzieza do opieki nad dorostymi, wszyscy pacjenci powinni
by¢ ocenieni w specjalistycznym osrodku NF1.

Zaleca sie systematyczng ocene przez ekspertow NF1:
o udziecido 10r.z.: co najmniej raz w roku;
o  udzieci powyzej 10 r.z.: co najmniegj raz na 2 lata;
o udorostych: co najmniej raz na 3 lata.

Osoby z istotnymi powiktaniami powinny by¢ obserwowane zgodnie z potrzebami w uznanym referencyjnym
osrodku NF1. Coroczny przeglad powinien by¢ prowadzony najlepiej przez eksperta NF1 i powinien obejmowac
dostep do odpowiednich badan, w tym badarn obrazowych. Pacjenci, pediatrzy i lekarze rodzinni powinni mie¢
dostep do osrodka eksperckiego NF1 w przypadku probleméw zwigzanych z NF1.

Tabela 2. Zalecane badania monitoringowe w zaleznosci od wieku pacjenta

Wiek Czestotliwos¢ Przeglad NF1 Zakres
Prowadzenie opieki
Wszystkie Co najmniej raz Osrodek ekspercki NF1 o Potwierdzenie rozpoznania, ocena kryteriéw
grupy W procesie klinicznych oraz ryzyka/powiktan
wiekowe diagnostycznym o Poradnictwo genetyczne dla pacjenta i rodziny
Wedtug wskazarn | Osrodek ekspercki NF1 Diagnostyka lub obrazowanie oparte na
objawach/ustaleniach klinicznych w kierunku
mozliwych powiktan NF1
do 10r.z, Co najmniej raz Specjalista NF1 z Systematyczna ocena kliniczna: kontrola
wiacznie w roku zakresu specjalizacji wystepujacych objawéw
dzieciecej
11-18lat Co najmniej raz Specjalista NF1 z Systematyczna ocena kliniczna: kontrola
na 2 lata zakresu specjalizacji wystepujacych objawow
dzieciecej
8r.z Co najmniej raz Okulista dzieciecy lub Ostros$¢ wzroku, pole widzenia, badanie Zrenic, ruchy
wiacznie w roku, a jesli to neurookulista gatek ocznych, ocena tarczy nerwu wzrokowego
mozliwe co 6 podczas badania dna oka
miesiecy
9-18 lat Co najmniej raz Okulista (preferowany), Badanie przesiewowe wzroku
w roku ewentualnie
optometrysta/ortoptysta
16-18 lat Co najmniej raz Osrodek ekspercki NF1 o Wizyta poradnicza dotyczaca objawéw i powiktan
wieku dorostego i porada genetyczna
o WB-MRI w celu wykrycia wewnetrznego
obcigzenia guzami
o CNS-MRI jako badanie wyjsciowe w kierunku
guzoéw mozgu i kregostupa

1 https://genturis.eu/I=eng/Guidelines-and-pathways.html
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Towarzystwo naukowe Zalecenia
>18 lat Co najmniej raz Lekarz podstawowej Kontrola wystepujacych objawdéw w ramach
w roku opieki zdrowotnej przegladu NF1

Co najmniej raz
na 3 lata

Ekspert NF1

Ocena specjalistyczna NF1

Tabela 3. Lista kontrolna stanu zdrowia: dzieci 0-16/18 lat

Zakres Na co nalezy zwréci¢ uwage Zalecenia i skierowania
Podczas kazdej wizyty nalezy odnotowac informacje dotyczace wzrostu, masy ciata, obwodu gtowy i zmierzy¢ ci$nienie
tetnicze.

Skéra Liczbe plam café-au-lait moze sie zwiekszac do 6. Zmiany przeznaczone do usuniecia wymagaja
roku zycia. Neurofibromy moga swedzie¢ i czasem skierowania do dermatologa lub chirurga
by¢ tkliwe; moga by¢ skérne lub podskérne. plastycznego.

Nerwiak Nalezy odnotowac lokalizacje, wyglad, wielkosc¢ i Szybko rosnace, bolesne, twarde lub

widknisty konsystencje. Monitorowac duze obszary plam powiekszajace sie zmiany plexiforme albo

splotowaty café-au-lait i/lub nadmiernego owtosienia pod podskdrne: pilne skierowanie do osrodka
katem rozwoju neurofibroma plexiforme. eksperckiego NF1 lub specjalistycznego
zespotu ds. miesakdw.

Uktad Przeglad objawéw neurologicznych, szczegdlnie Skierowanie do osrodka eksperckiego NF1 -

neurologiczny nowowystepujacych lub o zmienionej preferowane, lub do specjalisty
czestotliwosci napadéw, nietypowe lub pediatrycznego (neuroonkologa albo
niepokojace béle gtowy, ogniskowe deficyty neurologa dzieciecego) w przypadku jesli
neurologiczne, deficyty neuropsychologiczne i wystapito zwiekszenie czestotliwosci i/lub
zaburzenia widzenia. nasilenie béléw gtowy albo pojawienia sie

innych objawéw.

Oczy Sprawdzi¢, czy odbywaty sie regularne kontrole Pilne skierowanie do osrodka eksperckiego
okulistyczne ponizej 18. roku zycia, zwtaszcza u NF1 lub okulisty, jesli wystepuja obawy
dzieci 0-8 lat. Oceni¢ obecnosc¢ zeza, wytrzeszczu dotyczace oka lub objawéw wzrokowych.
lub obnizonej ostrosci wzroku. Wytrzeszcz lub
asymetria oczu moga wskazywac na dysplazje
skrzydta kosci klinowej albo obecno$¢ nerwiaka
widknistego splotowatego oczodotu. Nalezy
zwrdci¢ uwage na nietypowe objawy wzrokowe u
dziecka.

Rozwéj i Nalezy monitorowa¢ wzrost i dojrzewanie. Moze Rozwazy¢ skierowanie do specjalisty

wzrost wystepowac niski wzrost i makrocefalia. pediatrycznego w przypadku stwierdzenia
Opdznienie wzrastania, przedwczesne lub nieprawidtowosci.
opdznione dojrzewanie wymagaja diagnostyki.

Oceni¢ rozwdj, szczegolnie tzw. kamienie milowe,

koordynacje i trudnosci z mowa.

Kosci o Skolioza - nalezy szuka¢ objawoéw przez caty Nalezy utrzymywac optymalny poziom

okres wzrastania, szczegdlnie w okresie witaminy D.
pokwitania.'! skokow wzrostowych w W przypadku krzywizny lub wygiecia kosci
adolescencji. dtugich - skierowanie do oérodka

o Staw rzekomy - najczesciej dotyczy piszczeli, ale eksperckiego NF1 lub ortopedy. Skierowanie
moze obejmowac kos$¢ promieniowa i fokciowa. do chirurga czaszkowo-twarzowego.

o Obnizona gesto$¢ mineralna kosci jest czestym
objawem w NF1.

o Dysplazja skrzydta kosci klinowej: moze
wystepowac asymetria twarzy, czesto zwigzana z
okotooczodotowym nerwiakiem wtéknistym
splotowatym i/lub jaskra.

Cisnienie Coroczne pomiary ci$nienia. W NF1 wystepuje Rozwazy¢ skierowanie do specjalisty

tetnicze zwiekszone ryzyko nerkowych powiktan pediatrycznego, jesli cisnienie jest
naczyniowych oraz idiopatycznego nadci$nienia podwyzszone w stosunku do prawidtowego
tetniczego. Guz chromochtonny moze wystapi¢, ale | w okreslonym wieku.

u dzieci jest rzadki.

Edukacja i Wystepuje zwiekszona czestosc¢ Rozwazy¢ skierowanie na profesjonalng

zachowanie niepetnosprawnosci intelektualnej, specyficznych ocene potrzeb edukacyjnych w regularnych
trudnosci w uczeniu sie i problemoéow odstepach, np. w wieku zwigzanym z
behawioralnych, zwtaszcza trudnosci z uwaga, rozpoczeciem szkoty podstawowej i $redniej
ADD, ADHD i ASD. Dobrostan psychospoteczny, oraz w razie zgtaszanych problemoéw.
funkcjonowanie neuropsychologiczne oraz
potrzeby edukacyjne lub behawioralne powinny
by¢ omawiane przy kazdej wizycie, aby
identyfikowac¢ mozliwe specjalne potrzeby i
wiasciwe zasoby do ich oceny.

Obciazenie Wptyw bywa niedoszacowany. Znieksztatcenia Rozwazy¢ skierowanie do wtasciwego

psychologiczne | wygladu moga prowadzi¢ do izolacji spotecznej i poradnictwa lub na formalna ocene
depresji. Problemy psychologiczne sa czeste, ale psychiatryczna.
pacjenci, zaréwno mezczyzni, jak i kobiety, moga
niechetnie o nich méwic i wymagaja zachety.
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Towarzystwo naukowe

Zalecenia

‘ Wszelkie watpliwosci powinny by¢ konsultowane z osrodkiem eksperckim NF1. ‘

Tabela 4. Neurofibromatoza typu 1: lista kontrolna przegladu stanu zdrowia u dorostych (od 16/18 r.z.)

Obszar ciata

Na co zwréci¢ uwage

Zalecenia i skierowania

Obrazowanie

W wieku przejécia z adolescencji do dorostosci,

16-18 lat:

o WB-MRI w celu wykrycia wewnetrznego
obcigzenia guzami spowodowanego
neurofibroma plexiforme.

o CNS-MRI jako badanie wyjsciowe w badaniach
przesiewowych guzéw mdzgu i rdzenia.

Pacjenci z duzym wewnetrznym obcigzeniem
guzami, zwigkszajacym ryzyko MPNST,
powinni zostac¢ skierowani do osrodka
eksperckiego NF w celu obserwacji.

Pacjenci z przypadkowo wykrytymi
bezobjawowymi glejakami powinni zostac¢
skierowani do osrodka NF w celu obserwaciji,
zwykle z powtoérzeniem obrazowania najpierw
po 3 miesigcach, a jesli choroba pozostaje
stabilna i bezobjawowa, odstepy mozna
wydtuzy¢. Kazdy pacjent z NF1 z objawowym
glejakiem OUN wymaga pilnego skierowania
do osrodka eksperckiego NF1 lub osrodka
neuroonkologicznego.

Skéra

Neurofibromy (Nerwiakowtdkniaki) skorne moga
swedziec i czasem by¢ tkliwe. Nalezy sprawdzac
neurofibromy skérne i podskérne, guzki lub
zmiany objawowe, ktére moga wymagac wyciecia.

Zmiany przeznaczone do usuniecia wymagaja
skierowania do dermatologa lub chirurga
plastycznego.

Nerwiak
widéknisty
splotowaty

Odnotowac lokalizacje, wyglad, wielkos¢ i
konsystencje. Monitorowac duze obszary plam
café-au-lait i/lub nadmiernego owtosienia pod
katem rozwoju zmiany plexiforme.

Szybko rosnace, bolesne lub twarde
neurofibroma plexiforme albo zmiany
podskdrne: pilne skierowanie do osrodka
eksperckiego NF1 lub specjalistycznego
zespotu ds. miesakow.

Uktad
neurologiczny

Przeglad objawéw neurologicznych, szczegdlnie
nowo wystepujace lub zmieniajace sie napady,
nietypowe lub niepokojace bdle gtowy, ogniskowe
deficyty neurologiczne, nowe deficyty
neuropsychologiczne i zaburzenia widzenia.
Rozwazy¢ diagnostyke neurofizjologiczna, np.
badania przewodnictwa nerwowego, w celu
wykrycia neuropatii oraz MRI w kierunku guzéw
OUN.

Skierowanie do osrodka eksperckiego NF1 lub
neurologa, jesli zwieksza sie czestos¢ i/lub
nasilenie béléw gtowy albo pojawiaja sie inne
objawy.

Oczy

Guzy drogi wzrokowej s rzadkie u dorostych, ale
kazde nietypowe objawy lub oznaki wzrokowe
wymagaja diagnostyki. Ocena okulistyczna
wyjsciowa, jesli wczesniej jej nie wykonano.

Pilne skierowanie do okulisty w przypadku
obaw dotyczacych oczu lub objawow
wzrokowych.

Bol

Bol powinien budzi¢ podejrzenie powiktan
zwiazanych z NF1: miejscowa tkliwos¢, silny
napadowy bdl przeszywajacy, podobny do
uderzenia w tozysko paznokcia, oraz wrazliwos¢
palca na zimno moga wskazywac na guz ktebka
naczyniowego. Zwigkszenie lub zmiana bélu w
neurofibroma plexiforme moze wskazywac na
transformacje ztosliwa, ANNUBP/MPNST. Nowy
bdl gtowy albo zmiana objawdw moze by¢ oznaka
guza médzgu. Bél neuropatyczny moze wynikac z
neuropatii zwigzanej z NF1.

Skierowanie do chirurga reki w przypadku
guza ktebka naczyniowego. Pilne skierowanie
do zespotu ds. miesakéw lub osrodka
eksperckiego NF1 w celu oceny mozliwej
transformacji ztosliwej neurofibroma.
Skierowanie do eksperta NF1 lub
neuroonkologa w przypadku guza mézgu oraz
do neurologa w przypadku neuropatii.

Kosci

Ocena pod katem problemoéw ortopedycznych
zwiazanych z NF1, np. skoliozy, i osteoporozy. Bél
kostny moze wynikaé z problemoéow
ortopedycznych zwiazanych z NF1 i osteoporozy.

Optymalizowac status witaminy D.
Skierowanie do ortopedy lub osrodka
eksperckiego NF1.

Cisnienie
tetnicze

Coroczne pomiary cisnienia. W NF1 wystepuje
zwiekszone ryzyko guza chromochtonnego lub
naczyniowych powiktan nerkowych.

Skierowanie do endokrynologa, jesli mozliwy
jest guz chromochtonny, albo do nefrologa w
celu oceny naczyniowo-nerkowej, np.
zwezenia tetnicy nerkowej lub tetniaka.

Piersi

Kobiety z NF1 majg zwiekszone ryzyko raka piersi
w wieku 30-50 lat, klasyfikowane jako
umiarkowane, 3-8%.

Skierowanie do lokalnego o$rodka badan
przesiewowych piersi na coroczne MRI piersi,
preferowane od 30. roku zycia.

Ciaza

Dostepne s3 badania prenatalne i
preimplantacyjne, ale wymagaja przedcigzowe;j
diagnostyki genetycznej. W cigzy neurofibromy
wewnetrzne lub skérne moga zwiekszaé rozmiar
i/lub $wiad. U kobiet ze szczegodlnie wysokim
ci$nieniem tetniczym, zwtaszcza utrzymujacym sie
po porodzie, nalezy rozwazy¢ guz chromochtonny
lub zwezenie tetnicy nerkowej.

Wszystkie kobiety planujace cigze powinny
zostac skierowane na poradnictwo do
genetyka klinicznego i ginekologa.

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej
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clinical practice guidelines for
the diagnosis, treatment,
management and surveillance
of people with
schwannomatosis

Whytyczne praktyki klinicznej
ERN GENTURIS dotyczqce
diagnozy, leczenia,
zarzqdzania i nadzoru nad
osobami ze schwannomatozq

Metodyka:

konsensus ekspertow,
metoda delficka

Zrédto finansowania:

ERN GENTURIS — numer
identyfikacyjny projektu:
739547
Konflikt interesow:

Wszyscy autorzy
wytycznych ERN
GENTURIS ztozyli
o$wiadczenia dotyczace
wszystkich relacji, ktére
moga by¢ postrzegane jako
potencjalne Zrédto konfliktu
intereséw

Towarzystwo naukowe Zalecenia
Obciazenie Woptyw bywa niedoszacowany. Znieksztatcenia Rozwazy¢ skierowanie do wtasciwego
psychologiczne | wygladu moga prowadzi¢ do izolacji spotecznej i poradnictwa lub na formalng ocene
depresji. Problemy psychologiczne s3 czeste, ale psychiatryczna.
pacjenci, zaréwno mezczyzni, jak i kobiety, moga
niechetnie o nich méwic¢ i wymagaja zachety.
Problemy spoteczno-emocjonalne i behawioralne,
zwtaszcza trudnosci z uwaga, ADD, ADHD i ASD,
moga wptywac na zycie spoteczne oraz udziat w
pracy i spoteczenstwie.
Inne nowe Rozwazy¢ inne mozliwe powiktania i zwiekszone Skierowanie do odpowiedniego specjalisty,
objawy ryzyko kazdej choroby nowotworowej w NF1. najlepiej z doswiadczeniem w NF1 i onkologii,
Pamietac o zwiekszonym ryzyku neurofibroméw np. zespotu ds. miesakéw lub chirurgii
wewnetrznych i diagnostyce réznicowej choroby onkologiczne;j.
ztosliwej. Pamigtac o zwigkszonym ryzyku guzéw
stromalnych przewodu pokarmowego, GIST.
Podejrzenie kliniczne powinny budzi¢: dyskomfort
zotadkowo-jelitowy, utrata masy ciata,
niedokrwisto$¢, krwawienie z przewodu
pokarmowego, bdl brzucha, wyczuwalna masa w
jamie brzusznej lub niedroznos¢ jelit.
Legenda: ADD (attention deficit disorder) zaburzenie koncentracji uwagi; ADHD (attention deficit hyperactivity disorder)
2zesp6t nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem uwagi; ANNUBP (atypical neurofibromatous neoplasms of uncertain
biological potential) atypowe nowotwory neurofibromatyczne o niepewnym potencjale biologicznym; ASD (autism
spectrum disorder) zaburzenia ze spektrum autyzmu; CNS-MRI (MRI osrodkowego uktadu nerwowego); GIST (gastro-
intestinal stromal tumour) guz stromalny przewodu pokarmowego; GP (general practitioner) lekarz rodzinny; MPNST
(malignant peripheral nerve sheath tumour) ztosliwy nowotwdr ostonek nerwéw obwodowych; NF1 (neurofibromatosis
type 1) neurofibromatoza typu 1; WB-MRI (whole-body MRI) rezonans magnetyczny catego ciata.
Uwaga analityka: Sciezki opieki (care pathways) opracowane przez ERN GENTURIS nie stanowig wytycznych Klinicznych i
co do zasady nie zawierajqg formalnej klasyfikacji sity zalecen. Celem ich opracowania jest wspieranie przebiegu opieki nad
pacjentem poprzez wskazanie optymalnego sposobu prowadzenia i koordynacji opieki, roli specjalistow, badan
diagnostycznych, monitorowania przebiegu choroby i optymalnego przejscia miedzy etapami opieki.
ERN GENTURIS 2022b Zalecenia ERN GENTURIS 2022 dotycza diagnostyki, nadzoru i leczenia schwannomatozy u dzieci i dorostych.

Zalecenia dla przegladu klinicznego

Zalecenie 1: W przeciwienstwie do NF2, schwannomatosis zazwyczaj nie wptywa na dtugosc¢ zycia.
Bol jest charakterystyczng cecha, szczegdlnie u oséb z patogennym wariantem germinalnym LZTR1

. [Sita zalecenia: Mocnal

Zalecenie 2: Zmieniajacy sie guz u osoby z patogennym wariantem linii zarodkowej SMARCB1, zwtaszcza takim,
ktéry powoduje uposledzenie czynnosciowe, powinien sktoni¢ do wykluczenia transformacji ztosliwej. [Sita
zalecenia: Mocna]

Zalecenie 3: Patogenny wariant genu LZTR1 wiaze sie z wyzszym ryzykiem wystapienia jednostronnych nerwiakéw
przedsionkowych; w zwigzku z tym guzy te nie powinny by¢ brane pod uwage jako kryterium wykluczajace
rozpoznanie schwannomatozy. [Sita zalecenia: Mocna])

Zalecenia diagnostyczne

Zalecenie 5: U oséb ze stwierdzong schwannomatoza bedacych, w wieku rozrodczym lub w okresie dorastania,
nalezy oméwic¢ prawdopodobne ryzyko przeniesienia choroby na potomstwo oraz mozliwosci przeprowadzenia
badan diagnostyki genetycznej (dop. analityka) w czasie cigzy i przed implantacja. [Sita zalecenia: Mocna]

Zalecenia dotyczace wykonywania badar obrazowych

Zalecenie 1: Do monitorowania lub badan przesiewowych guzéw nalezy stosowac rezonans magnetyczny.
Skanowanie PET nie powinno by¢ stosowane do diagnozowania ani monitorowania nerwiakéw ostonkowych. [Sita
zalecenia: Umiarkowanal)

Zalecenie 2: Ocene podstawowa, obejmujaca petne badanie MRI czaszki i kregostupa oraz/lub MRI catego
ciata, nalezy przeprowadzi¢ jak najszybciej po postawieniu diagnozy, badania MRl mozna wykonywac¢ bez
znieczulenia ogdlnego (zwykle w pdznym dziecifistwie, 12-14 lat), dodatkowo badania nalezy powtoérzy¢ na
poczatku dorostosci lub w przypadku wystapienia objawéw. [Sita zalecenia: Umiarkowana]

Zalecenie 3: Czestotliwos¢ wykonywania badania MRI powinna by¢ ustalana na podstawie oceny klinicznej,
uwzgledniajacej wystepujace objawy. [Sita zalecenia: Umiarkowana]

Zalecenie 4: Oczekuje sie, ze rutynowe badania MRI beda przeprowadzane w odstepach 2-3 lat. Czestsze badania
MRI nie powinny by¢ przeprowadzane, chyba Ze charakter objawow wystepujacych u pacjenta ulegnie zmianie.
[Sita zalecenia: Umiarkowana])

Zalecenie 5: U pacjentéw z bélem miejscowym i (lub) towarzyszacym ogniskowym deficytem neurologicznym, bez
widocznego nerwiaka ostonkowego, nalezy wykona¢ miejscowe badanie MRI - obrazowanie o wysokiej
rozdzielczosci (<3 mm) w celu wykrycia bardzo matych, ale istotnych funkcjonalnie nerwiakéw ostonkowych. [Sita
zalecenia: Umiarkowanal

Zalecenie 6: W przypadku ukierunkowanej diagnostyki bélu, ultrasonografia (wykonana przez osobe doswiadczong
w obrazowaniu nerwiakow ostonkowych) moze okazac sie uzyteczng metoda [Sita zalecenia: Staba)
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Towarzystwo naukowe Zalecenia

Zalecenia dotyczace obrazowania specyficzne dla genotypu

(Prosimy o uwzglednienie wszystkich zalecen zawartych w wytycznych dotyczqcych badan obrazowych)

Zalecenie 1: SMARCB1 : w momencie rozpoznania choroby nalezy wykonac nastepujace badania podstawowe : MRI
mozgu i kregostupa oraz MR catego ciata. [Sita zalecenia: Umiarkowana)

Zalecenie 2: LZTR1: w momencie rozpoznania choroby nalezy wykona¢ na wstepie nastepujace badania: (1) MR -
obrazowanie o wysokiej rozdzielczosci (<3 mm) mézgu przez wewnetrzny kanat stuchowy i kregostup; (2)
Rezonans magnetyczny catego ciata*. [Sita zalecenia: Umiarkowana]

*U 0s6b, u ktérych przypadkowo wykryto patogenne warianty LZTR1 , u ktdrych nie stwierdzono w wywiadzie rodzinnym
wystepowania schwannomatozy oraz u ktorych nie wystepujg objawy bélu ani inne objawy schwannomatozy, nie
powinny poddawac sie badaniu MRI w celu wykrycia schwannomatozy, poniewaz ryzyko wystgpienia choroby w ich
przypadku wynosi prawdopodobnie ponizej 1%.

Zalecenie 3: Jesli guzy sa obecne w wyjsciowym obrazowaniu MRI, badania obrazowe nalezy powtarzac co 2-3
lata, chyba Ze nastapi zmiana objawdw lub guzy zostang wykryte w obrazowaniu mézgu. W takim przypadku
wskazane jest wykonanie MRI po 12 miesigcach. Mate (<1 cm) bezobjawowe guzy poza osrodkowym uktadem
nerwowym wykryte w MRI catego ciata, szczegdlnie w konczynach, mogg nie wymagac ponownego badania
obrazowego, jesli nie wystapig zadne objawy ani oznaki. [Sita zalecenia: Umiarkowana)

Zalecenie 4: W przypadku wystgpienie charakteru objawéw nalezy wykonaé miejscowe badanie MRI zgodnie z
objawami klinicznymi i powtarzad je z wieksza czestotliwoscia, w zaleznosci od obrazu klinicznego. [Sita zalecenia:
Umiarkowana]

Tabela 5. Skala oceny zalecen zastosowana dla wytycznych ERN GENTURIS

Sita zalecenia Podstawa rekomendacji

Mocna Konsensus ekspertéw i spéjne dowody naukowe

Umiarkowana
Staba

Konsensus ekspertow, ale dowody sq niespdjne i/lub pojawiajq sie nowe dowody wspierajqce zalecenie

Decyzja wiekszosci ekspertéw, bez spdjnych dowodéw naukowych

PTO 2022
Polska
Zalecenia Polskiej Grupy

Wytyczne NIH okreslaja, ze aby rozpoznaé chorobe, konieczna jest obecnos¢ przynajmniej 2 cech sposrdd nizej
wymienionych:
- co najmniej 6 plam café au lait o $rednicy 0,5 cm lub wiekszej przed okresem dojrzewaniai 1,5 cm lub wiekszej

Miesakowej w odniesieniu do
postepowania diagnostyczno-
terapeutycznego oraz kontroli
u chorych na
neurofibromatoze typu 1
(NF1) oraz zwigzanego z nig
ztosliwego nowotworu
ostonek nerwdéw
obwodowych

Metodyka: przeglad
opublikowanych dowodéw
i konsensus ekspercki
Zrédto finansowania: brak
informaciji

Konflikt intereséw: autorzy
nie zgtosili konfliktu
intereséw

Nowy konsensus diagnostyczny zaproponowany w 2021 roku obejmuje nastepujace kryteria:

po tym okresie,
2 lub wiecej nerwiakowtdkniaki lub 1 nerwiakowtdkniak splotowaty,

piegowate nakrapianie niedostepnych dla $wiatta okolic ciata (pachy, pachwiny okolice wzgérka tonowego) -
objaw Crowe'a,

glejak(i) nerwu wzrokowego,
2 lub wiecej guzki Lischa (hamartoma teczéwki),

charakterystyczne objawy kostne (dysplazja kosci klinowej i/lub $cienczenie warstwy korowej albo dysplazja
kosci dtugich z wytworzeniem lub bez stawéw rzekomych),

krewny | stopnia (rodzice, rodzenstwo, dzieci) spetniajgcy powyzsze kryteria.

Kryteria diagnostyczne NF1 s3 spetnione u osoby, u ktérej nie zdiagnozowano rodzica z rozpoznaniem NF1, jesli
wystepuja 2 lub wiecej z ponizszych:

Dziecko rodzica, ktére spetnia powyzsze kryteria diagnostyczne, powinno miec¢ postawione rozpoznanie NF1, jesli
wystepuje 1 lub wiecej z powyzszych kryteriow.
Do objawéw duzych NF1 naleza:

Do objawéw matych naleza:

6 lub wiecej plam café au lait o najwiekszej srednicy powyzej 5 mm u oséb przed pokwitaniem i powyzej
15 mm u oséb po okresie dojrzewania,

piegi w okolicy pachowej lub pachwinowe;j,

2 lub wiecej nerwiakowtékniakéw dowolnego typu lub 1 nerwiakowtdkniak splotowaty,

glejak drogi wzrokowe;j,

co najmniej 2 guzki teczéwki Lischa zidentyfikowane w badaniu lampa szczelinowa lub co najmniej
2 nieprawidtowosci naczynidwki - zdefiniowane jako jasne, niejednolite guzki zobrazowane za pomoca
optycznej tomografii koherentnej dna oka/ obrazowania metodg odbicia w bliskiej podczerwieni,

charakterystyczne zmiany kostne, takie jak dysplazja kosci klinowej, przednio-boczne wygiecie kosci
piszczelowej lub staw rzekomy kosci dtugich,

heterozygotyczny wariant patogenny w genie NF1 z frakcja alleli co najmniej 50% w pozornie normalnej
tkance, takiej jak krwinki biate.

plamy café au lait (wystepujg u >99% chorych),

piegi i przebarwienia (70%),

widkniaki obwodowe (>95%),

guzki Lischa, czyli guzki o typie hamartoma teczéwki, nieuposledzajace wzroku (>90%).

makrocefalia (45%),
niedobér wzrostu (30%).
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026

rasopatiami (NF/RAS)

Towarzystwo naukowe

Zalecenia

Rozpoznanie z reguty opiera sie na cechach klinicznych stwierdzanych w badaniu przedmiotowym i podmiotowym.
Aby postawic diagnoze, badanie dzieci i dorostych powinno objac:

- badanie kliniczne przedmiotowe i podmiotowe [jako$¢ materiatu dowodowego: I, sita zalecen: 1],

- badanie genetyczne NGS genu NF1 lub sekwencjonowanie panelu genéw/ eksomu,

- badanie histopatologiczne zmian skory/ tkanki podskérnej,

- badanie neurologiczne,

- badanie okulistyczne,

- badania radiologiczne (TK, MRI).
W badaniu przedmiotowym nalezy zwréci¢ uwage na zmiany skérne (plamy café au lait, piegi w pachwinach i pod
pachami, nerwiakowtdkniaki - w tym splotowate, inne zaburzenia pigmentaciji), zmiany okulistyczne, uktadu
szkieletowego, neurologiczne i zmierzy¢ cisnienie tetnicze krwi.
W badaniach obrazowych czesto stwierdza sie charakterystyczne zmiany w obrebie OUN, ogniska
hiperintensywne w obrazach T2-zaleznych i w sekwencji flair w gtebokiej istocie biatej, jadrach podstawy i w ciele
modzelowatym. Rzadko w przebiegu NF1 stwierdza sie wady szwu wegtowego, zwapnienia opony na sklepistosci
czy fenomem moya-moya.
Badanie molekularne w przypadku podejrzenia klinicznego NF typu | jest badaniem uzupetniajagcym. Choroba
diagnozowana jest przede wszystkim w oparciu o kryteria kliniczne. Jak wskazuje doswiadczenie kliniczne autoréw
oraz analiza literatury badanie molekularne moze by¢ przydatne w nastepujacych sytuacjach:

- przypadki klinicznie watpliwe, w ktorych wystepuja pojedyncze objawy kliniczne i nie jest mozliwe

postawienie jednoznacznej diagnozy na podstawie samego fenotypu pacjenta,
- cztonkowie rodzin pacjentéw z rozpoznaniem NF1, u ktérych nie wystapity jeszcze objawy kliniczne NF1,

- przypadki, w ktérych istnieje konieczno$¢ dokonania réznicowania klinicznego NF1 i zespotu Legiusa
lub RASopatii, a obraz kliniczny nie jest jednoznaczny dla ktérejs z jednostek klinicznych.

W pozostatych przypadkach badanie molekularne ma charakter uzupetniajacy. Sam wynik badania molekularnego
nie stanowi potwierdzenia rozpoznania NF1, poniewaz konieczna jest obecnosc cech klinicznych, ktére wskazuja
na mozliwos$¢ wystapienia choroby.

Ze wzgledu na duzy odsetek mutacji punktowych u pacjentéw z mutacjg NF1 oraz mozliwos¢ wystepowania
mutacji w innych genach, optymalng technika diagnostyczng w przypadku podejrzenia NF typu | jest celowane
(panelowe) sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS).

Badania potwierdzajace obecnos$¢ wykrywanych wariantéw sa przeprowadzane przez sekwencjonowanie metodg
Sangera. Jesli analiza bioinformatyczna wykonana dla danych uzyskanych w badaniu technika NGS, wskazuje

na obecnos¢ zmian ilosciowych DNA obejmujacych co najmniej jeden ekson, zawsze wymaga to potwierdzenia
innymi metodami, takimi jak gPCR lub MLPA {...).

Dzieki NGS w ponad 90% guzéw MPNST mozna znalez¢é mutacje dziedziczne lub somatyczne w genie NF1.

W NF1 wyzwaniem jest monitorowanie progresji w obrebie nerwiakowtdkniakéw, w ktérym nieodtacznym
elementem jest ocena materiatéw biopsyjnych. Wzrastajace, bolesne zmiany lub pojawienie sie niepokojacych
cech w badaniach obrazowych (MRI lub/i pozytonowa tomografia emisyjna) sa wskazaniami do usuniecia
chirurgicznego lub biopsji diagnostycznej.

Proponowany schemat badan kontrolnych w wieku dzieciecym i dorostym

Badania obrazowe wykonuje sie w zaleznosci od objawéw klinicznych z rézng czestotliwoscia - czesciej

u mtodszych pacjentow, rzadziej u starszych - z reguty raz na rok. Pacjent z rozpoznaniem NF1 powinien
pozostawac pod opieka zespotu wielospecjalistycznego do konca zycia. Wskazane jest, aby w osrodkach
koordynujacych tworzonych w poszczegdlnych wojewddztwach w ramach planowanej Krajowej Sieci
Onkologicznej zapewnic taka opieke dla dorostych pacjentéw z danego regionu. Nalezy pamietac, ze w przypadku
stwierdzenia NF typu | u dziecka trzeba przeprowadzi¢ diagnostyke u obojga rodzicéw. Jesli choruje rodzic,
wszystkie dzieci w rodzinie powinny by¢ zbadane pod katem mozliwosci wystgpienia NF1. Rodzice dotknieci
chorobg powinni zosta¢ poinformowani, ze w przypadku kazdej cigzy istnieje 50% ryzyko wystapienia choroby u
ich potomstwa.

U dorostych na szczegdlng uwage zastuguje wyselekcjonowanie chorych na NF1 o fenotypie ,wysokiego ryzyka”.
Jest to grupa pacjentdéw, u ktérych z duzym prawdopodobienstwem rozwinie sie MPNST. Czynniki ryzyka

to obecnos¢ licznych zmian o typie nerwiakowtékniakéw zwigzanych z obwodowa neuropatig oraz obecnos¢
przynajmniej jednego wewnetrzanego nerwiakowtdkniaka. Skala NF1 pozwala wyodrebni¢ pacjentéw, ktérzy

z wiekszym prawdopodobienstwem rozwing zmiane wewnetrzng o typie NF1. Pacjenci z wysoka punktacja
powinni mie¢ wykonane badania obrazowe (preferowane MRI) w celu poszukiwania podejrzanych zmian. Nalezy
ich monitorowac przynajmniej raz w roku. Pozostali pacjenci powinni by¢ monitorowani przez wykwalifikowany
zespot specjalistyczny raz na 2-3 lata, a co roku przez lekarzy POZ, choréb wewnetrznych i dermatologéw.
Pacjentki z NF1 wymagaja wczesniejszego skryningu (od 40 r.z.) pod katem wystepowania raka piersi.

Specyfika kontroli w zaleznosci od wieku pacjenta:

Wiek Badania na wizytach lekarskich

pierwszy ocena zmian skoérnych, uktadu miesniowo-szkieletowego, badanie okulistyczne i neurologiczne; badania
miesiac rodzicéw pod katem wystepowania objawow NF1 (jesli nie byto); niektorzy specjalisci zalecaja wstepne badanie
Zycia obrazowe w kierunku wystepowania glejaka nerwu wzrokowego
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026
rasopatiami (NF/RAS)

Towarzystwo naukowe Zalecenia

pierwszy r.z. | pomiary masy ciata, dtugosci dziecka i obwodu gtowy; ocena zmian skérnych, ocena uktadu migsniowo-
szkieletowego, konsultacja okulistyczna, neurologiczna, kardiologiczna lub inne (jesli sa wskazania); porada
psychologiczna dla rodzicéw

2-5rz pomiary masy ciafa, wzrostu dziecka; ocena zmian skérnych; badania okulistyczne, neurologiczne,
kardiologiczne i inne (jesli s3 wskazania); ocena stuchu, rozwoju psychoruchowego (mowa, koncentracja, pamieé,
problemy psychologiczne)

5-13r.z pomiary masy ciata, wzrostu dziecka; ocena zmian skdrnych; badania okulistyczne, neurologiczne,
kardiologiczne i inne (jesli s3 wskazania); ocena stopnia dojrzewania ptciowego; analiza przystosowania
spotecznego; zebranie informacji dot. nauki w szkole (trudnosci w uczeniu sie, nadpobudliwosci, probleméw z
zachowaniem, zaburzenia koncentracji i pamieci); oméwienie wptywu okresu dojrzewania na rozwdj choroby

od13r.z badanie okulistyczne, neurologiczne, ortopedyczne, raz na rok i inne (jesli s3 wskazania); kontrola cisnienia
tetniczego krwi; ocena stopnia dojrzewania ptciowego; poradnictwo genetyczne, psychologiczne, ew. poradnia
leczenia bolu; kontrola w badaniu przedmiotowym, podmiotowym i ew. badaniach obrazowych pod katem
rozwoju wtérnego MPNST i innych nowotwordw; od 30 roku zycia kontrola w kierunku raka piersi u kobiet;
rozwazenie suplementacji witaminy D

Sita zalecen i jakos¢ dowoddéw naukowych
Jakos¢ materiatu dowodowego

Stopien I: dowody z co najmniej jednego duzego badania klinicznego z randomizacjq i grupq kontrolng (RCT) o wysokiej jakosci
metodologicznej (niskie ryzyko btedu systematycznego) lub metaanalizy poprawnie zaprojektowanych badan RCT bez heterogennosci;
Stopien Il: mate badania RCT lub duze badania RCT z ryzykiem btedu systematycznego (nizsza jakos¢ metodologiczna) lub metaanalizy
takich badan, lub badan RCT z wykazanq heterogenicznoscig; Stopien Ill: prospektywne badania kohortowe; Stopien IV: retrospektywne
badania kohortowe lub badania kliniczno-kontrolne; Stopien V: badania bez grupy kontrolnej, opisy przypadkéw, opinie ekspertéw

Sita zalecen

Kategoria 1: zalecenie oparte na materiale dowodowym wysokiej jakosci, w stosunku do ktérego zespét ekspertéw osiggnat jednomysinos¢
lub wysoki poziom konsensusu; Kategoria 2A: zalecenie oparte na materiale dowodowym nizszej jakosci, w stosunku do ktérego zespét
ekspertéw osiggnat jednomysinos¢ lub wysoki poziom konsensusu; Kategoria 2B: zalecenie oparte na materiale dowodowym nizszej jakosci,
w stosunku do ktérego zespét ekspertéw osiqgngt umiarkowany poziom konsensusu

ERN GENTURIS 2021a W momencie rozpoznania lub podejrzenia choroby wszyscy pacjenci powinni zostac skonsultowani w poradni/
Schwannomatoza zwigzana z oddziale genetyki oraz w specjalistycznym osrodku NF2.
NF2 (NF2). Sciezka opieki Wszyscy pacjenci, poza osobami z bardzo tagodna postacia choroby, powinni by¢ monitorowani przez krajowy
NF2-related uznany referencyjny osrodek NF2 zgodnie z wystepujacymi potrzebami
schwannomatosis (NF2). Care | Coroczny nadzér powinien by¢ prowadzony przez uznany, specjalistyczny, wielodyscyplinarny zespot NF2.
Pathway Pacjenci, pediatrzy, inni specjalisci i lekarze POZ powinni mie¢ mozliwos$¢ maja telefonicznego dostep do
Metodyka: praktyka oparta Referencyjnego Osrodka NF w sprawach zwigzanych z NF.
na dowodach? . o e s . . .
. ) L Tabela 6. Zalecane badania monitoringowe w zaleznosci od wieku pacjenta - Schwannomatozy zwiazane z
Zrédto finansowania: nie
NF2 (NF2)
wskazano : : : : : :
Konflikt intereséw: nie Wiek | status Wizyta diagnostyczna Przeglady NF2 Audlologla, MRIi
_ prowadzone przez okulistyka
wskazano
<10 lat iz 50% ryzykiem | W pierwszym roku, a Opieka koordynowana Ocena objawéw podczas
choroby lub dziecko nastepnie corocznie przez genetyka lub przegladu NF2, badanie
pacjenta ze specjaliste pediatre NF2 okulistyczne i
sporadycznym NF2 oraz audiologiczne
grupa ryzyka*
10-15 latiz 50% Potwierdzenie rozpoznania i Opieka koordynowana o Ocena objawéw podczas
ryzykiem choroby oraz ocena. Badania genetyczne przez genetyka lub przegladu NF2 i badanie
grupa ryzyka* oraz poradnictwo genetyczne specjaliste pediatre NF2 audiologiczne.
dla rodziny. Zwolnienie z o Wyjéciowe MRI mézgu;
qbserwacji, jesli 'wynik jest MRI kregostupa mozna
ujemny dla rodzinnego odroczy¢ do drugiej
wariantu patogennego lub na wizyty za kolejne 2 lata,
podstawie analizy sprzezed w jesli nie ma guzéw.

rodzinach bez

zidentyfikowanego wariantu Zwykle podczas

pierwszej oceny tylko

e}

patogennego. MRI mézgu, o ile nie ma
niepokojacych objawow.
<16 lat, pacjent z Potwierdzenie rozpoznania i Koordynacja przez o Co najmniej corocznie u
guzami NF2, spetniajacy | ocena (objawow). pediatryczny zespot z specjalisty
kryteria diagnostyczne Poradnictwo genetyczne dla osrodka NF2 pediatrycznego NF2.
rodziny. o Badanie okulistyczne

wyjsciowo i co 2 lata.
MRI po 6 miesigcach od
rozpoznania, a nastepnie
coroczne MRI gtowy i co
3 lata MRI kregostupa,
chyba ze wystepuja
niepokojace objawy.

(e}

2 https://genturis.eu/I=eng/Guidelines-and-pathways.html
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026
rasopatiami (NF/RAS)

Towarzystwo naukowe Zalecenia
<16 lat, potomek osoby Potwierdzenie rozpoznania i Koordynacja przez o Co najmniej corocznie u
chorej na NF2, u ktérej ocena (objawdw). pediatryczny zespot neurologa dzieciecego.
stwierdzono obecnos¢ Poradnictwo genetyczne dla osrodka NF2 o Badanie okulistyczne i
wariantu patogennego rodziny. co 2 lata.
lub u ktérej choroba . .
X o MRI mézgu i kregostupa
zostata zdiagnozowana
na podstawie anali co 2 lata do czasu
o p. an'\;w 2y identyfikacji guzéw, od
powlazani wieku 8-10 lat.
genetycznego
>15 lat, pacjent Potwierdzenie rozpoznania i Koordynacja przez o Co najmniej corocznie z
dotkniety chorobg ocena. Poradnictwo wielodyscyplinarny zespot zespotem.
genetyczne dla rodziny. NF2 dla dorostych(pediatra | , Badanie okulistyczne
dla os6b do 18.r.2.) Zespot L
L P o MRI po 6 miesigcach od
powinien sktadacd sie z co . h
najmniej: rozpoznania, nastepnie
. coroczne MRI gtowy i co
o neurochirurga, 3 lata MRI kregostupa,
o neuroradiologa, chyba ze wystepuija
o laryngologa, niepokojace objawy.
o neurologa,
o genetyka,
o audiologa
o okulisty.
>15 lat iz 50% ryzykiem | Potwierdzenie rozpoznania i Opieka koordynowana o Ocena objawéw podczas
choroby oraz grupa ocena. Badania genetyczne i przez genetyke lub zespét przegladu NF2, badanie
ryzyka* poradnictwo dla rodziny. NF2 dla dorostych okulistyczne i
Zwolnienie z obserwacji, jesli audiologiczne.
wynik jest ujemny dla o Wyijéciowe MRI mézgu
rodzinnego wariantu oraz MRI co 2-3 lata,
patogennego lub na jesli nie ma guzéw.
podstawie analizy sprzezen.
>15 lat, potomek osoby Potwierdzenie rozpoznania i Koordynacja przez zespét o Co najmniej corocznie
chorej na NF2, u ktérej ocena. Poradnictwo NF2 dla dorostych spotkanie z zespotem
stwierdzono obecno$¢ genetyczne dla rodziny. NFz
wariantu patogennego o Badanie okulistyczne
lub u ktérej choroba wyjéciowo
zostata zdiagnozowana . .
N . o MRImézguco 2 latai
na podstawie analizy
owiazania MRI kregostupa co 5 lat
powia do czasu identyfikacji
genetycznego .
guzow.
* Jednostronna schwannoma przedsionkowa, inny sporadyczna schwannoma lub oponiak u osoby w wieku <30 lat.

Tabela 7. Schwannomatoza zwigzana z NF2: Lista kontrolna stanu zdrowia u dzieci 0-16 lat

Zakres Na co zwréci¢ uwage Zalecenia i skierowania

Ocena wzroku, kontrola zeza i za¢my, badanie neurologiczne, audiologiczne, badanie skéry

Skoéra Ptytkopodobnie pogrubiata skéra, czesto owtosiona i Skierowanie: jesli zmiany s3
nieznacznie przebarwiona. Guzki podskérne przemieszczajace | objawowe lub potrzebne do
sie pod skora, czesto wyczuwalne na pogrubiatym nerwie. rozpoznania genetycznego.

Oczy Czy u 0séb w wieku 0-15 lat odbywaty sie regularne kontrole Skierowanie do okulisty, jesli
okulistyczne? Czy sg dowody zeza, hamartoma siatkdwki lub wystepuja objawy dotyczace
zaémy? oka lub objawy wzrokowe

migdzy ocenami okulistycznymi.

Obcigzenie Skutki sg niedoszacowane. Problemy psychologiczne s -

psychologiczne czeste, ale dzieci moga niechetnie rozmawiac o tych
kwestiach i wymagaja zachety.

Neurologia Przeglad objawdw neurologicznych, w szczegdlnosci utraty Skierowanie: jesli wystepuje
funkcji neurologicznych i wystepowania bélu, zaburzen utrata funkcji lub bol
widzenia i chodu oraz utraty funkcji miesni, w tym wymagajacy leczenia.
mononeuropatii.

Audiologia Ocena rozwoju - audiogram tonalny, rozumienie mowy. Skierowanie: jesli wystepuje

utrata stuchu.

Tabela 8. Schwannomatoza zwigzana z NF2: Lista kontrolna stanu zdrowia u dorostych 16+

Zakres Na co zwréci¢ uwage Zalecenia i skierowania

Skoéra Nalezy sprawdzi¢, czy wystepuja zmiany objawoéw Skierowanie w przypadku
wystapienia objawoéw lub
koniecznosci przeprowadzenia
diagnostyki genetycznej
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026

rasopatiami (NF/RAS)

Towarzystwo naukowe Zalecenia
Obciazenie Skutki s niedoszacowane. Problemy psychologiczne s -
psychologiczne czeste, ale pacjenci, zaréwno mezczyzni, jak i kobiety, moga
niechetnie rozmawiac o tych kwestiach i wymagaja zachety.
Neurologia Przeglad objawéw neurologicznych, zwtaszcza w przypadku: Skierowanie: jesli wystepuje
boléw gtowy, bélu nerwédw, zaburzen widzenia i chodu oraz utrata funkcji.
utraty funkcji miesni, w tym mononeuropatii.
Oczy Ocena wzroku i tarczy nerwu wzrokowego, szczegdlnie jesli Skierowanie do okulisty, jesli sa
pacjent ma liczne guzy nerwdw czaszkowych. jakiekolwiek obawy dotyczace
oczu lub objawy wzrokowe.
Audiologia Ocena rozwoju - audiogram tonalny, rozumienie mowy. Skierowanie: jesli wystepuje
utrata stuchu.
Uwaga analityka: Sciezki opieki (care pathways) opracowane przez ERN GENTURIS nie stanowig wytycznych Klinicznych i
co do zasady nie zawierajqg formalnej klasyfikacji sity zalecen. Celem ich opracowania jest wspieranie przebiegu opieki nad
pacjentem poprzez wskazanie optymalnego sposobu prowadzenia i koordynacji opieki, roli specjalistow, badan
diagnostycznych, monitorowania przebiegu choroby i optymalnego przejscia miedzy etapami opieki.
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/care-
pathways.html#sec481&markText=false&markText=false
ERN GENTURIS 2021b Zalecany coroczny przeglad
Schwannomatoza W momencie postawienia diagnozy albo podejrzenia wystepowania ww. rozpoznania wszyscy pacjenci powinni

niezwigzana z NF2. Sciezka
opieki

Care Pathway. Non-NF2-
related schwannomatosis
Metodyka: praktyka oparta
na dowodach?®

Zrédto finansowania: nie
wskazano

Konflikt intereséw: nie
wskazano

by¢ konsultowani w poradni genetycznej.
Opieka moze koordynowac odpowiedni specjalista w ramach zespotu wielodyscyplinarnego (MDT -

multidiciplinary team) zajmujacego sie schwannomatoza.

Coroczny przeglad powinien by¢ przeprowadzany przez uznanego specjaliste. Pacjenci, inni specjalisci i lekarze
POZ powinni mie¢ mozliwos¢ telefonicznego dostepu do Referencyjnego Osrodka NF w sprawach zwiazanych z

NF.

Tabela 9. Zalecane badania monitoringowe w zaleznosci od wieku pacjenta - schwannomatoza niezwigzana z

NF2

Wiek i status

Wizyta diagnostyczna

Przeglady NF2
prowadzone przez

Audiologia, MRI i
okulistyka

<12 lat iz 50% ryzykiem
choroby; dziecko pacjenta
ze sporadyczng
schwannomatozj albo
wynik dodatni dla
rodzinnego wariantu
patogennego (PV)

Na podstawie objawéw

Opieka moze by¢
koordynowana przez zespot
MDT ds. schwannomatozy
przez odpowiedniego
specjaliste.

Nie jest wymagane, chyba
ze wystepuja objawy.

12-15lati z 50% ryzykiem
choroby

o Potwierdzenie
rozpoznania* i ocena.
Badania genetyczne i
poradnictwo genetyczne
dla rodziny.

Wypisanie pacjenta w
przypadku ujemnego
wyniku badania na
obecno$¢ PV w rodzinie
lub na podstawie analizy
powiazan genetycznych

(o}

Opieke medyczna moze
koordynowac odpowiedni
specjalista w ramach
zespotu
wielodyscyplinarnego
zajmujacego sie
schwannomatoza.

Ocena objawoéw podczas
przegladu SCWN oraz MRI
wyjsciowe i MRI co 3 lata,
jesli nie stwierdza sie
guzow.

<16 lat, chorzy ze
schwannoma

Potwierdzenie
rozpoznania* i ocena.
Poradnictwo genetyczne
dla rodziny.

o Opieke medyczna moze
koordynowac
odpowiedni specjalista w
ramach zespotu
wielodyscyplinarnego
zajmujacego sie
schwannomatoza.

o Co najmniej raz w roku u
neurologa dzieciecego.

MRI po 6 miesigcach od
rozpoznania, a nastepnie
MRI co 2-3 lata**, chyba
ze wystepuja objawy.

12-15 lat, potomstwo
pacjenta ze
schwannomatoza i
dodatnim wynikiem dla PV

Potwierdzenie
rozpoznania* i ocena.
Poradnictwo genetyczne
dla rodziny.

o Opieke medyczna moze
koordynowac
odpowiedni specjalista w
ramach zespotu
wielodyscyplinarnego
zajmujacego sie
schwannomatoza.

MRI co 2-3 lata** do
czasu wykrycia guzow.

3 https://genturis.eu/I=eng/Guidelines-and-pathways.html
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im
rasopatiami (NF/RAS)

DRiSS0Z.4100.3.2026

Towarzystwo naukowe Zalecenia
o Co najmniej raz w roku u
neurologa dzieciecego.
>16 lat, chorzy ze Potwierdzenie Opieke medyczna moze MRI po 6 miesiacach od
schwannoma rozpoznania* i ocena. koordynowac odpowiedni rozpoznania, a nastepnie
Poradnictwo genetyczne specjalista w ramach MRI co 2-3 lata**, chyba
dla rodziny. zespotu ze wystepuja objawy.
wielodyscyplinarnego
zajmujacego sie
schwannomatoza.
Spotkanie co najmniej
corocznie z zesp6tem
216 lat i z 50% ryzykiem Potwierdzenie Opieke medyczng moze MRI wyjsciowe i MRI co
choroby rozpoznania* i ocena. koordynowac odpowiedni 3-5 lat, jesli nie stwierdza
Badania genetyczne i specjalista w ramach sie guzéw. Zakonczenie
poradnictwo genetyczne zespotu badan przesiewowych w
dla rodziny. Wypisanie z wielodyscyplinarnego wieku 40-50 lat.
obserwadiji, jesli wynik dla zajmujacego sie
rodzinnego PV jest ujemny | schwannomatoza. Ocena
lub na podstawie analizy objawow.
sprzezen.
216 lat, potomstwo Potwierdzenie Opieke medyczna moze Coroczna ocena objawow.
pacjenta ze rozpoznania* i ocena. koordynowac odpowiedni MRI wyjsciowe i MRI co
schwannomatoza i Poradnictwo genetyczne specjalista w ramach 2-3 lata**, jesli nie
dodatnim wynikiem dla PV | dla rodziny. zespotu stwierdza sie guzow.
wielodyscyplinarnego Zakonczenie badan
zajmujacego sie przesiewowych w wieku
schwannomatoza. Ocena 70 lat, jesli nie ma guzow.
objawow.
* Postaci szwanomatozy: szwanomatoza zwigzana z genem SMARCB1, szwanomatoza zwigzana z genem LZTR1,
szwanomatoza zwigzana z chromosomem 22q oraz szwanomatoza nieokreslona inaczej (NOS)
** Mozna stosowac przemiennie badanie MRI catego ciata
Tabela 10. Schwannomatoza niezwigzana z NF2: lista kontrolna stanu zdrowia u dzieci 0-16
Zakres Na co zwréci¢ uwage Zalecenia i skierowania
Skéra Guzki podskdrne, ktére przesuwaja sie pod skorg i Jedli s3 objawowe albo potrzebne do
czesto moga by¢ wyczuwalne na pogrubiatym nerwie. rozpoznania genetycznego.
Neurologia Przeglad objawéw neurologicznych, szczegélnie utraty W przypadku utraty funkgji.
funkcji neurologicznych.
Tabela 11. Schwannomatoza niezwigzana z NF2: lista kontrolna stanu zdrowia u dorostych 16+
Zakres Na co zwrécié uwage Zalecenia i skierowania
Skéra Sprawdzenie zmian objawowych. Jesli sa objawowe albo potrzebne do
rozpoznania genetycznego.
Obciazenie Skutki sa niedoszacowane. Problemy psychologiczne s3 | Rozwazy¢ skierowanie do odpowiedniej
psychologiczne | czeste, ale pacjenci moga niechetnie o nich méwic i poradni/wsparcia psychologicznego.
wymagaja zachety.
Neurologia Przeglad objawéw neurologicznych, szczegélnie béléw W przypadku utraty funkgji.
gtowy, bdlu nerwoéw, zaburzen widzenia i chodu oraz
utraty funkcji miesni, w tym mononeuropatii.
Bél Wazna jest ocena charakteru, intensywnosci i Niekontrolowany bél.
lokalizacji bélu.
Uwaga analityka: Sciezki opieki (care pathways) opracowane przez ERN GENTURIS nie stanowiq wytycznych Klinicznych i
co do zasady nie zawierajq formalnej klasyfikacji sity zalecen. Celem ich opracowania jest wspieranie przebiegu opieki nad
pacjentem poprzez wskazanie optymalnego sposobu prowadzenia i koordynacji opieki, roli specjalistow, badan
diagnostycznych, monitorowania przebiegu choroby i optymalnego przejscia miedzy etapami opieki.
AAP 2019 Kryteria konferencji konsensusowej NIH (do ustalenia rozpoznania NF1 konieczne jest spetnienie co najmniej
USA 2 kryteriow):
Opieka zdrowotna nad Tabela 12. Kryteria kliniczne NF1 konferencji konsensusowej NIH
dziecmi z Kryteria kliniczne Wskazowki kliniczne
nerwiakowtdkniakowatosci . j ’ L o . ) )
¢ 1(NF1) a 1. Sze$¢ lub wiecej plam café-au-lait (CALM), o $rednicy - 2-3 lub mniej plam café-au-lait (CALM) wystepuje
ypu w najdtuzszym wymiarze wynoszacej co najmniej 5 mm prawidtowo w populacji.
Metosjyka: przeglad ) u pacjent6w przed okresem dojrzewania oraz co najmniej . U 0s6b z NF1 plamy café-au-lait sa zazwyczaj obecne
opublikowanych dowodéw 15 mm u pacjentéw po okresie dojrzewania. juz od okresu niemowlecego.
i konsensus ekspercki - Zazwyczaj maja gtadkie brzegi.
Zrédto finansowania: brak
zewnetrznego finansowania
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026

rasopatiami (NF/RAS)

Towarzystwo naukowe

Zalecenia

Konflikt intereséw: autorzy
nie zgtosili konfliktu
intereséw

2. Dwa lub wiecej nerwiakowtdkniakéw (neurofibroma) - Nerwiakowtdkniaki skorne i podskdrne sa zazwyczaj

dowolnego typu lub jeden nerwiakowtdkniak splotowaty. niewykrywalne az do pdzniejszego okresu dziecinstwa.

- Nerwiakowtdkniak splotowaty zazwyczaj powoduje
zmiane koloru i/lub struktury pokrywajacej go skory.

3. Piegi w okolicy pachowej lub pachwinowej (objaw - Zazwyczaj niewykrywalne do 5. roku zycia lub pozniej.
Crowe’a). - Piegi w miejscach nieeksponowanych na dziatanie
promieni stonecznych sa nietypowe u oséb bez NF1.

4. Glejak nerwu wzrokowego (OPG, optic pathway glioma). - Niewykrywalne bez bezposredniej oftalmoskopii.
- Moga by¢ obecne juz w okresie niemowlecym.

- Woczesne wykrycie ma kluczowe znaczenie
dla zachowania prawidtowego widzenia.

5. Dwa lub wiecej hamartomoéw teczéwki (guzki Lischa). - Wystepowanie jest zalezne od wieku (rzadko wystepuja
u niemowlat i matych dzieci; u okoto potowy dzieci
sg obecne w wieku szkolnym; u wigkszosci nastolatkow
wystepuja juz guzki Lischa).

- Niewykrywalne bez badania w lampie szczelinowej.

- Nie wptywaja na widzenie.

6. Charakterystyczna zmiana kostna, taka jak dysplazja - Dysplazja kosci piszczelowej jest najczestszym rodzajem
skrzydta kosci klinowej lub dysplazja kosci diugich (z dysplazji kostnej.

towarzyszacym pogrubieniem warstwy korowej i zwezeniem - U niemowlat i matych dzieci, u ktérych w badaniu
kanatu szpikowego), z pseudartroza lub bez niej. stwierdza sie przednio-boczne wygiecie kosci
piszczelowej, nalezy wykonac zdjecie rentgenowskie
kosci piszczelowej oraz skierowac dziecko do ortopedy.

7. Krewny pierwszego stopnia (rodzic, rodzenstwo lub - Rodzic, u ktérego wystepuje NF1, powinien mie¢

dziecko) z NF1, spetniajacy wyzej wymienione kryteria. przynajmniej niektore objawy choroby, nawet jesli
przebieg jest tagodny (100% penetracja).

- NF1 nie pomija pokolen.

Wskazania do wykonywania badan neuroobrazowych u dzieci z NF1:

- Ogniskowe objawy czuciowe lub ruchowe,

- Nowo wystepujace napady padaczkowe,

- Boéle gtowy, ktére zwiekszaja swoja czestotliwos¢ lub nasilenie,

- Objawy podwyzszonego ci$nienia $rodczaszkowego (bdle gtowy, zaburzenia widzenia, nasilona senno$é¢
lub apatia),

- Przemijajacy napad niedokrwienny lub objawy przypominajace udar,

- Pogorszenie ostrosci wzroku lub ubytkéw w polu widzenia,

- Przedwczesne dojrzewanie ptciowe lub przyspieszenie wzrostu,

- Zwiekszajace sie rozmiary splotowatych nerwiakowtokniakéw gtowy i szyi lub pojawienie sie w ich obrebie
nowego bdlu,

- Encefalopatia lub pogorszenie funkcji poznawczych,

- Asymetria konczyn (np. réznica w dtugosci koriczyn dolnych).

Badania genetyczne:

- moga potwierdzi¢ podejrzenie rozpoznania przed pojawieniem sie wystarczajacych objawéw klinicznych
do jego ustalenia;

- umozliwiajg réznicowanie NF1 z zespotem Legiusa;

- moga by¢ pomocne u dzieci z nietypowymi objawami;

- zwykle nie pozwalaja przewidzie¢ przysztych powiktan;

- moga nie wykry¢ wszystkich przypadkéw NF1 - ujemny wynik badania genetycznego pozwala wykluczy¢
NF1 z czutoscig wynoszaca okoto 95%, ale nie 100%.

Glejaki drogi wzrokowej:

Zmiany tempa wzrastania liniowego moga wskazywac na obecno$¢ OPG wptywajacego na o$ podwzgorze-
przysadka, jednak zaburzenia te moga by¢ leczone przez endokrynologa, jesli jest to konieczne, i nie stanowig same
w sobie wskazania do chemioterapii; zmodyfikowana chemioterapia jest czesto skuteczna w zahamowaniu dalszej
utraty widzenia i/lub poprawie widzenia, dlatego wczesne rozpoczecie leczenia ma kluczowe znaczenie; zaleca sie
regularne kontrole okulistyczne u okulisty dzieciecego majacego doswiadczenie w opiece nad pacjentami z NF1 -
co najmniej raz w roku; badanie neuroobrazowe (np. MRI) moze by¢ wykonane jako badanie wyjsciowe, natomiast
jest obowigzkowe w przypadku wystapienia objawéw podmiotowych lub przedmiotowych wymienionych
powyzej we wskazaniach do wykonywania badarn neuroobrazowych u dzieci z NF1.

Nowotwory zwigzane z NF1:

Badania obrazowe mogg by¢ stosowane do oceny rozlegtosci nerwiakowtdkniaka splotowatego w momencie
rozpoznania oraz sa wskazane klinicznie w przypadku m.in. wskazan do wykonywania badan neuroobrazowych

u dzieci z NF1 opisanych powyzej; badanie PET-CT z uzyciem fluorodeoksyglukozy (FDG) moze by¢ pomocne

w wykrywaniu transformacji ztosliwej nerwiakowtdkniaka splotowatego.
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im

rasopatiami (NF/RAS)

DRiSS0Z.4100.3.2026

Towarzystwo naukowe

Zalecenia

Béle gtowy i napady padaczkowe:

Badania obrazowe czesto nie sg konieczne w przypadku bdléw gtowy, ktére mozna kontrolowac za pomoca lekéw
dostepnych bez recepty, jesli badanie neurologiczne jest prawidtowe. Postepowanie terapeutyczne jest zazwyczaj
takie samo jak w przypadku podobnych bdléw gtowy u oséb bez NF1.

Problemy rozwojowe:

- trudnosci w artykulacji mowy s3 czeste, a wielu pacjentéw z NF1 wymaga terapii logopedycznej;

- czesto wystepuija zaburzenia funkcji wykonawczych i uwagi; zaleca sie przeprowadzenie oceny
neuropsychologicznej w celu identyfikacji indywidualnych trudnosci pacjenta; (...)

- (...) w przypadku leku spotecznego lub trudnosci w radzeniu sobie z chorobg nalezy rozwazy¢ skierowanie na
psychoterapig;

- terapeuci i nauczyciele zaangazowani w ocene i wsparcie dziecka powinni przekazywac lekarzowi POZ
informacje dotyczace postepdw rozwojowych i edukacyjnych oraz dodatkowe zalecenia (...).

Powiktania naczyniowe:

- badanie noworodka powinno uwzgledniac zwiekszone ryzyko wrodzonych wad serca, takich jak zwezenie
zastawki tetnicy ptucnej. Skierowanie do kardiologa i/lub wykonanie echokardiografii nalezy rozwazy¢
na podstawie badania klinicznego;

- cisnienie tetnicze nalezy kontrolowac co najmniej raz w roku; (...)

- badanie neuroobrazowe mozna wykonac jako badanie wyjsciowe, natomiast jest ono obowigzkowe
w przypadku wystapienia objawdw podmiotowych lub przedmiotowych wymienionych powyzej
we wskazaniach do wykonywania badan neuroobrazowych u dzieci z NF1.

Nie przedstawiono sity zalecen i jakosci dowoddéw naukowych.

PTOHD 2019
Polska

Polski standard medycznej
opieki koordynowanej

dla dzieci

Z neurofibromatozami
Metodyka: przeglad
opublikowanych dowodéw
i konsensus ekspercki
Zrédto finansowania: brak
informacji

Konflikt intereséw: autorzy

nie zgtosili konfliktu
intereséw

Kliniczne kryteria rozpoznania NF-1 wg NIH-CC-88:

- Co najmniej: 5 plam koloru kawy z mlekiem o $rednicy =5 mm przed okresem dojrzewania lub 6 plam
o $rednicy 215 mm w pézZniejszym okresie.

- Dwa lub wiecej nerwiakowtdkniakéw skérnych lub jeden nerwiak splotowaty.

- Piegowate nakrapianie lub przebarwienia w nieodstonietych okolicach ciata (okolice pach i pachwin,
podbrzusze, okolice pod piersiami kobiet i inne).

- Glejak nerwu wzrokowego.
- Dwa lub wiecej teczowkowe guzki Lischa.

- Objawy dysplazji kostnej w okresie noworodkowo-niemowlecym: dysplazja skrzydet wiekszych kosci
klinowej; wrodzona dysplazja kosci piszczelowej, czesto powiktana niegojacymi sie ztamaniami z tworzeniem
stawdw rzekomych.

- Krewny I° spetniajacy powyzsze kryteria.
- Warunkiem rozpoznania NF-1 jest spetnienie przynajmniej 2 z powyzszych 7 kryteriéw. Do rozpoznania NF-
1 nie jest konieczne przeprowadzenie badar molekularnych.

Beneficjenci programu koordynowanej opieki medycznej dla pacjentow z neurofibromatozami:

1. Pacjenci z pewnym rozpoznaniem choroby z kregu NF-1: chorzy spetniajacy kryteria diagnostyczne NIH-CC-88,
w tym o fenotypie zespotu NFNS.

2. Pacjenci z bardzo prawdopodobnym rozpoznaniem choroby z kregu NF-1: pojawienie sie >10 CALs w wieku
do 3.r.z. lub >6 CALs do 2. r.z. [sita rekomendacji: A, jakos¢ danych: Il]; chorzy z wieloma plamami CAL

oraz objawami FASI(UBO) w MR OUN, patognomonicznymi dla tej grupy schorzen [sita rekomendaciji: A lub B
(zaleznie od podanej publikacji), jakos$¢ danych: I1].

3. Pacjenci o niejednoznacznym fenotypie NF-1, ale z potwierdzong molekularnie mutacjg lub (mikro)delecja genu
Nf1.

Whytaczenia z programu koordynowanej opieki medycznej dla pacjentéw z neurofibromatozami:

Pacjenci z uzasadnionym podejrzeniem lub nawet pewnym rozpoznaniem NF-2 oraz NF-3 nie zostali wtaczeni
do rekomendacji, pomimo ze pozostaja w opiece koordynowanej placéwek $wiadczagcych CKOM-NF/RAS;
Pacjenci z postaciami allelicznymi i mozaikowymi NF-1 oraz z zespotem Legiusa, ze wzgledu na specyfike choréb
wymagajacy ograniczonego zakresu badan oraz obserwacji w centrach KOM-NF/RAS.

Warunki i wymogi dziatania centrum KOM-NF/ RAS:

Centrum $wiadczy opieke na podstawie wysokospecjalistycznych porad ambulatoryjnych, z przeznaczeniem
$rednio 30 min/pacjenta (podobnie jak porady genetykéw klinicznych).

Centrum zapewnia telemedyczne lub mailowe konsultacje ad hoc dla pacjentéw, ich rodzin oraz lekarzy POZ

i innych specjalistow medycznych w razie koniecznosci zwiazanej z ujawnieniem nowych objawoéw lub powiktan
choroby (dostepnos$¢ w godzinach pracy placéwki; czas odpowiedzi uzalezniony od istoty i nagtosci problemu, ale
maksymalnie do 10 dni).

Centrum zatrudnia lekarzy specjalistéw przynajmniej w zakresie pediatrii, genetyki klinicznej lub neurologii (cho¢
preferuje sie specjalistéw podczas szkolenia lub z uzyskang specjalizacja z onkologii i hematologii dzieciecej),
znajacych spektrum klinicznych dolegliwosci pacjenta z NF-1 i/lub pojawiajacych sie powiktan oraz umiejacych
zorganizowac opieke kompleksows (ustalenie $ciezki konsultacyjnej) i koordynowana, w wymiarze przynajmniej
1,5 etatu przeliczeniowego (mozliwo$¢ wymiany lekarzy w okresach niedyspozycji, zapewniajaca ciggtos¢ opieki).

(..)
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Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026

rasopatiami (NF/RAS)

Towarzystwo naukowe

Zalecenia

Personel pomocniczy obejmuje przeszkolonych specjalistéw nie lekarzy (1,5-2 etaty przeliczeniowe): asystentow
medycznych i/lub specjalistéw koordynowanej opieki medycznej lub specjalistéw zdrowia publicznego lub
Srodowiskowego i/lub pielegniarki) posiadajacych umiejetnosé pracy w systemie kontaktu telemedycznego
(obstuga e-maila oraz wideokonferencji, w przysztosci wykorzystywanych takze do wspomagania i terapii
pacjentdw [sita rekomendaciji: B, jakos¢ danych: I].

W opiece kompleksowej centrum wykorzystuje zasoby placéwki macierzystej, posiadajacej przynajmniej (warunek
minimum) dostep do: (1) konsultantéw neurochirurgii i chirurgii dzieciecej (posiadajacych doswiadczenie w leczeniu
nowotwordw dzieciecych), okulistyki, ortopedii, endokrynologii, neurologii i psychiatrii dzieciecej oraz (2) wysokiej
jakosci badan obrazowych (USG, RTG i MRI). Kompleksowe leczenie onkologiczne ([neuro] chirurgia,
chemioterapia, w wyjatkowych sytuacjach radioterapia) powinna obywac sie w osrodku macierzystym lub
wiasciwym dla miejsca zamieszkania pacjenta. Leczenie nowotworu u chorego z NF/RAS nie zwalnia od oceny
rozwoju innych powiktan choroby i koordynacji opieki catosciowej (wspdtpraca wieloosrodkowa).
Wysokospecjalistyczne procedury terapeutyczne (skomplikowane zabiegi ortopedyczne, zabiegi chirurgii
plastyczneji rekonstrukcyjnej, w tym np. unikalne technologie, takie jak przeszczep twarzy [sita rekomendaciji: A,
jako$¢ danych: Il1] czy nerwéw obwodowych [sita rekomendaciji: B, jakos$¢ danych: 1] s3 prowadzone we
wspotpracy z osrodkami zewnetrznymi, wyspecjalizowanymi w okreslonych metodach leczenia, o potwierdzonej
skutecznosci i jakosci wykonywania $wiadczen, przy czym CKOM-NF/ RAS stuzy pomoca i konsultacja w zakresie
specyficznych objawéw NF u pacjenta poddawanego odrebnej procedurze wysokospecjalistycznej.

Zakres i celowos$¢ wykonywania diagnostycznych badan obrazowych:
Badania ultrasonograficzne (klasyczne USG, badania dopplerowskie, badania z kontrastem):

Ultrasonografia stanowi ztoty standard w badaniach przesiewowych oraz obserwacji dynamiki wielu patologii
zwigzanych przebiegiem NF/RAS. Jest badaniem bezpiecznym i powtarzalnym, ktére obecnie zastepuije klasyczne
badanie radiologiczne (np. w diagnostyce zapalen ptuc, zmian w $rodpiersiu czy nawet takze w zakresie
densytometrii kosci [sita rekomendacji: A, jakos$¢ danych: Il]. Badanie Color Doppler USG oraz kontrastowe badania
USG zwiekszyty mozliwos¢ precyzyjnej diagnostyki obrazowej, czasami bez koniecznosci wykonywania badan
MRI.

USG jamy brzusznej i innych jam ciata:
Zasady wykonywania badan przesiewowych: co 1-1,5 roku do ukonczenia pokwitania, a pdzniej co 2-3 lata

u dorostych. Cel: wykrywanie guzéw jamy brzusznej, okolicy okotopecherzowej, zmian naczyniowych,
powiekszonych weztéw chtonnych itp.; zawsze w razie pojawienia sie objawéw alarmowych. (...)

Badanie echokardiograficzne

Wykonywane jest jednorazowo przy rozpoznaniu (bardzo pomocne w okresie przed rozpoznaniem

oraz w diagnostyce réznicowej, zwtaszcza Noonano--pochodnych rasopatii i stwardnienia guzowatego). Kolejne
badania wykonuije sie tylko w przypadku koniecznosci wynikajacej z ujawnionych zaburzen lub w przypadku
objawow klinicznych mogacych wskazywaé np. na niewydolno$¢ wiencowa (kazuistyczne tetniaki naczyn
wiencowych) lub w razie zaburzen rytmu i innych typowych wskazan.

MRI (klasyczne i kontrastowe badanie MRI w sekwencjach T2- i T1-zaleznych oraz FLAIR, badania dynamiczne

i obrazowanie dyfuzyjne, spektroskopia protonowa MRI)

Badania MRI stanowig podstawowg technike obrazowania w NF/RAS. W ten sposéb mozna wykrywac nieme
klinicznie guzy réznych okolic ciata lub dokonywac oceny radiomorfologicznej zmian, ocenia¢ obrazowe cechy
ztodliwosci (w zaawansowanych technikach MRI) oraz dokonywa¢ precyzyjnych pomiaréw koniecznych w ocenie
dynamiki przebiegu choroby lub leczenia. Tylko badanie MRI wykrywa zmiany typu FASI (UBO), czesto
niewidoczne w klasycznej TK [sita rekomendaciji: B, jako$¢ danych: I1].

Badanie MRI gtowy i oczodotéw (niemal zawsze z kontrastem oraz czesto z opcjg DWI oraz spektroskopig MRS;
u dzieci mtodszych i nadruchliwych konieczna krétkotrwata sedacja do badania).

Badania ,przesiewowe” nalezy wykonywaé: pierwsze badanie u pacjentéw z grupy beneficjentéw programu
wykonuije sie pomiedzy 2. a 3.r.z. (...); kolejne badania - co 2-3 lata u dzieci bez OPG (i innych zaburzerh OUN)
do 10. (pacjenci bez objawdw i wezesniejszych zmian) lub 15. r.z. (pacjenci z licznymi FASI/OPG) (...); po 15. r.z.

i doroéli - badania tylko w razie podejrzenia procesu rozrostowego w maézgu (zanikanie FASI i stabilizacja OPG
lub nawet regresja z wiekiem, po osiggnieciu dojrzatosci) lub uporczywych boléw gtowy bez stwierdzonej
przyczyny albo objawéw neurologicznych (potencjalne konsekwencje zmian naczyniowych mézgu lub guzéw
mozgu).

MRI kregostupa (przegladowe lub poszczegdlnych odcinkéw)

Nie wykonuje sie rutynowo i profilaktycznie, a tylko w przypadku wystepowania objawdw klinicznych (...). Stuzy
takZe do planowania przedoperacyjnego zabiegdw stabilizacji kregostupa z (lub bez) zabiegami wyciecia guza(ow).
MRI poszczegdlnych guzéw obwodowych, tak tagodnych, jak i ztosliwych (niemal zawsze z kontrastem oraz czesto
z opcja DWI oraz badaniem dynamicznym).

Wykonuje sie w celu oceny radiomorfologicznej oraz aktywnosci metabolicznej, a takze anatomii guza

i otaczajacych tkanek (...) oraz w ew. planowaniu biopsji diagnostycznej (a nawet do kontroli jej wykonania)

i do oceny dynamiki.

Catosciowe badanie MRI (ang. whole body MRI)

Stanowi cenng metode oceny lokalizacji i stanu metabolicznego guzéw oraz innych zmian towarzyszacych NF-1
[sita rekomendaciji: A, jako$¢ danych: I1].

Klasyczne i tomograficzne badania rentgenowskie
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Towarzystwo naukowe

Zalecenia

Konwencjonalny RTG klatki piersiowej, kregostupa, miednicy, poszczegdlnych koéci dtugich, czaszki,
nadgarstka(éw) z (bez) oceng wieku kostnego moze by¢ konieczny do wykrywania zaburzen kostnych

oraz monitorowania postepu choroby lub celem diagnostyki roznicowej (zwtaszcza zespotu McCune’a-Albrighta
lub anemii aplastycznej Fanconiego).

Badanie TK nie jest wskazane jako obrazowanie zmian OUN i guzdw w NF/RAS (napromienianie moze
przyspieszac transformacje tagodnych guzéw do ztosliwych, tak w obwodowym, jak i centralnym uktadzie
nerwowym [sita rekomendacji: A lub B (zaleznie od podanej publikacji), jako$¢ danych: II], z wyjatkiem TK ptuc
w celu poszukiwania i obserwacji dynamiki potencjalnych przerzutéw nowotworéw ztosliwych.

Badania densytometryczne oparte na technice rentgenowskiej stwarzaja ryzyko dodatkowego napromieniania
guzéw tagodnych i ich transformacji ztosliwej (przeciwskazanie wzgledne), a nie jest konieczne do rutynowego
monitorowania typowej dla NF/RAS osteopenii. W przypadkach uzasadnionych klinicznie wskazania do badania
s3 takie same, jak dla os6b zdrowych, choé techniki rentgenowskie moga z powodzeniem (zwtaszcza dzieci) zostaé
zastapione przez techniki oceny USG [sita rekomendacji: A, jako$¢ danych: I1].

Badania scyntygraficzne

Statyczne narzadowo-specyficzne i czynnosciowe scyntygrafie (np. kosci, tkanek miekkich, w guzie
chromochtonnym itp.) stuzg wykrywaniu i/lub monitorowaniu powiktarn NF/RAS, diagnostyce réznicowej

lub badaniom stagingowym nowotwordéw ztosliwych w przebiegu NF/RAS.

Pozytonowa tomografia emisyjna (FDG-PET/ TK)

Metoda ta moze by¢ pomocna w réznicowaniu zmian tagodnych i ztosliwych, jednak przy niemal 100% czutosci
ogranicza jg specyficznos¢: od ok. 45% u osdb bezobjawowych [sita rekomendaciji: A, jakos¢ danych: Il] do 77-95%
w przypadkach podejrzenia o transformacje ztosliwg [sita rekomendacji: A, jakos$¢ danych: ). Ryzyko
napromieniania (zwtfaszcza przy powtarzaniu badan) i mata przydatnos$¢ w planowaniu interwengiji chirurgicznej,
przy duzym prawdopodobienstwie uzyskiwania wynikéw fatszywie dodatnich oraz przy matej wartosci
predykcyjnej <25% [sita rekomendaciji: A, jako$¢ danych: Il] powoduje, ze technika ta przynajmniej obecnie nie
zastapi badan MRI z dostepnymi modyfikacjami, cho¢ w okreslonych sytuacjach moze stanowic¢ wsparcie w
zestawieniu z oceng MRI w modyfikacji DWI [sita rekomendacji: A, jakos$¢ danych: I1].

Badania genu Nf1

(...) obecnie do rozpoznania NF-1 nadal nie jest wymagane potwierdzenie istnienia defektu genu Nf1.
Obowigzkowo powinno ono by¢ oferowane: pacjentom z grupy beneficjentéw o nietypowym lub o bardzo ciezkim
przebiegu choroby (niepetnosprawnosc intelektualna, znaczace zaburzenia rozwoju i zachowania, fenotyp zespotu
Noonan, z bardzo duza liczba NFM/PNF, zwtaszcza w mtodszym wieku, wczesne wystepowanie powiktan
obserwowanych typowo u 0séb dorostych itp.) (...); pacjentom o nietypowym fenotypie NF-1 (...); pacjentom

o fenotypie NF-1, nawet spetniajgcym kryteria NIH-CC-88 z rodowodem obcigzonym czestym wystepowaniem
rodzinnym nowotwordow ztosliwych, szczegdlnie z triada (w rodzinie i u pacjenta): biataczki ostre (ANLL, ALL),
gwiazdziaki (astrocytoma), rak jelita grubego i wieloogniskowa polipowatosc jelitowa (...); pacjentom spetniajgcym
nawet kryteria kliniczne NF-1, ale bez NMF {(...); pacjentom podejrzewanym o alleliczne postacie NF-1 oraz z fsNF
(...); w celu wykluczenia NF-1 w procesie diagnostyki réznicowej w przypadku niejasnego fenotypu u matego
dziecka (do wieku szkolnego) i szybko postepujacych objawodw (...); dla cztonkéw rodziny zdiagnozowanego
klinicznie pacjenta z NF-1 nosiciela wariantu patogennej mutacji ¢.2970-2972 de IAAT lub w przypadkach
rodzinnych fsNF (...); wyjatkowo w procesie poradnictwa genetycznego dla cztonkéw rodziny chorego (zwtaszcza
dalekich); (...) [sita rekomendaciji: A, jako$¢ danych: Il];

Poza klasyczng technika sekwencjonowania genomowego DNA metoda Sangera (wykrywa 60-90% zmian), trudng
i wspotczesnie niemalze niestosowang, obecnie wykorzystujemy jej modyfikacje, np. z zastosowaniem jako
matrycy reakcji informacyjnego RNA zamiast genomowego DNA (wykrywa >95% zmian) oraz przede wszystkim -
NGS z r6znymi modyfikacjami (czutos$¢ zalezy od metody badania i stosowanego rodzaju DNA) [sita rekomendacji:
A, jako$¢ danych: II]. Technika wielogenowego panelu NGS poza oceng Nf1 w trakcie jednej reakcji (w jednej
cenie) umozliwia takze analize innych gendw szlaku RAS-MAP-kinazowego (zwtaszcza SPRED-1) oraz genéw
zwigzanych z naktadaniem sie fenotypowym chordb, w tym np. NF-2 oraz odpowiedzialnych za NF-3 i zespot
niedostatecznej naprawy btednie sparowanych nukleotydow. (...)

Sposdb zapewnienia specjalistycznej opieki i terapii

W przypadku choréb z zakresu NF/RAS (podobnie jak i NF-2 oraz NF-3) nie istniejg dotychczas ustalone metody
leczenia przyczynowego [sita rekomendacji: A, jako$¢ danych: I1]. Pierwotne nowotwory zto$liwe oraz powstaty

w wyniku transformacji ztosliwej MPNST, ale takze guzy mézgu i OPG s3 leczone odrebnie, zgodnie z przyjetymi
standardami witasciwych towarzystw medycznych; jedynym elementem kompleksowej terapii onkologicznej
budzacym kontrowersje jest radioterapia, zwtaszcza jezeli w polu napromieniania znajduja sie PNF [sita
rekomendacji: A lub B (zaleznie od podanej publikacji), jakos¢ danych: I1]. (...) Chorzy wymagajacy leczenia
chirurgicznego sg operowani zgodnie z przyjetymi standardami [sita rekomendacji: B, jako$¢ danych: Il].
Wiekszos¢ chorych, w tym po zabiegach rekonstrukcyjnych i korekcyjnych oraz po kompleksowym leczeniu
onkologicznym, wymaga rehabilitacji lub protezowania.

Ze wzgledu na wystepujace u duzego odsetka chorych problemy w zakresie sfery intelektualnej i poznawczej
oraz znaczacy procent chordb spektrum autyzmu, pacjenci wymagaja réznych form wsparcia psychologicznego,
intelektualnego i edukacyjnego, a czasami nawet farmakoterapii prowadzonej przez lekarzy psychiatrow zgodnie
z aktualnymi, wtasciwymi dla takich zaburzen zaleceniami ogdlnymi.

Sita zaleceri i jakos¢ dowoddw naukowych
Sita rekomendacji
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ACMG 2018 Ztosliwy guz ostonek nerwéw obwodowych (MPNST):

USA Nalezy rozwazy¢ skierowanie pacjenta do wyspecjalizowanych osrodkéw z duzym doswiadczeniem w diagnostyce

Opieka nad dorostymi i leczeniu MPNST.

Wykonywanie badar obrazowych u pacjenta z bezobjawowym nerwiakowtdkniakiem splotowatym (PN) powinno
by¢ uzaleznione od oceny klinicznej.

Jezeli zmiana obejmuje wytacznie tkanke podskdrna i nie ma komponentu potozonego gtebiej, badanie obrazowe
moze nie byc¢ konieczne.

Jezeli podejrzewa sie gtebiej potozony komponent PN, badanie obrazowe moze by¢ przydatne do: oceny petnego
zakresu zmiany, uzyskania badania wyjsciowego, ktore pozwoli oceniac jej wzrost w przysztosci, okreslenia,

czy wystepuje komponent guzkowy, ktéry moze wigzac sie ze zwiekszonym ryzykiem transformacji ztosliwej.

MRI jest preferowane w stosunku do tomografii komputerowej (CT) w celu ograniczenia narazenia

na promieniowanie jonizujace.

Podczas pierwszej wizyty oraz wizyt kontrolnych nalezy edukowac pacjentéw na temat objawoéw przedmiotowych
i podmiotowych mogacych sugerowa¢ MPNST.

Rak piersi:

Wytyczne National Comprehensive Cancer Network (NCCN) zalecaja wykonywanie corocznej mammografii

od 30. roku zycia oraz rozwazenie wykonywania rezonansu magnetycznego piersi z uzyciem srodka
kontrastowego w wieku 30-50 lat u kobiet z klinicznie rozpoznang NF1.

Ze wzgledu na brak danych dotyczacych skutecznosci i parametréw diagnostycznych mammografii oraz MRI piersi
u kobiet z NF1, nalezy rozwazy¢ indywidualne podejmowanie decyzji dotyczacych terminu rozpoczecia i czestosci
badan przesiewowych, w porozumieniu z pacjentka.

Nalezy rowniez bra¢ pod uwage mozliwos$¢ wspdtistnienia innych wariantéw genetycznych zwiekszajacych ryzyko
raka piersi (np. w genach BRCA1/2) u oséb z NF1.

Guz chromochtonny

Nalezy bra¢ pod uwage guz chromochtonny (pheochromocytoma) u pacjentéw z NF1 i nadci$nieniem tetniczym,
szczegolnie u oséb powyzej 30. roku zycia, kobiet w cigzy oraz pacjentéw z napadowym nadcisnieniem tetniczym,
bélem gtowy zwigzanym z nadcisnieniem, kotataniem serca lub nadmierna potliwoscia.

Nie zaleca sie wykonywania badan biochemicznych ani badan obrazowych w kierunku guza chromochtonnego

u bezobjawowych pacjentéw z NF1.

U pacjenta z NF1, u ktérego na podstawie objawdw klinicznych podejrzewa sie guz chromochtonny, oznaczenie
wolnych metanefryn w osoczu jako pojedyncze badanie jest bardziej czute i swoiste niz inne metody
diagnostyczne.

Jesli wynik oznaczenia metanefryn w osoczu jest niejednoznaczny (wzrost stezenia mniejszy niz 4-krotny), nalezy
wykonac uzupetniajagce dobowe oznaczenie katecholamin i metanefryn w moczu (zbiérka moczu z 24 godzin).

Inne nowotwory ztosliwe

Nie s3 nam znane dowody uzasadniajace prowadzenie specjalnych badan przesiewowych w kierunku rzadziej
wystepujacych nowotworéw ztosliwych zwigzanych z NF1 u pacjentéw bezobjawowych.

Nadcisnienie tetnicze i wazopatia

U pacjentéw z NF1 i nadcisnieniem tetniczym, ktorzy majg mniej niz 30 lat, s3 w cigzy i/lub u ktérych stwierdza sie
szmer naczyniowy w jamie brzusznej, w pierwszej kolejnosci nalezy oceni¢ przyczyny nadcisnienia naczyniowo-
nerkowego.

Angiografia rezonansu magnetycznego (MRA) jest preferowana metoda obrazowania w diagnostyce nadciénienia
naczyniowo-nerkowego.

U pacjentéw z uposledzong czynnoscig nerek (GFR <30 ml/min) mozna zastosowac spiralng tomografie
komputerows (CT) i angiografie CT.

JeZeli badania obrazowe nie wykaza nieprawidtowosci, nalezy rozwazy¢ wykonanie konwencjonalnej angiografii
nerkowej.

Jednoczesnie zaleca sie wykonanie badan w kierunku guza chromochtonnego, poprzez oznaczenie wolnych
metanefryn w osoczu.

Leczenie nadcisnienia tetniczego zwiazanego z NF1 powinno by¢ dostosowane do jego konkretnej przyczyny.
Celowane badania obrazowe nalezy wykonywac u pacjentdw, u ktérych na podstawie obrazu klinicznego istnieje
podejrzenie zmiany naczyniowej.

W przypadku stwierdzenia nieprawidtowosci naczyniowych decyzje dotyczace czasu i rodzaju interwencji powinny
by¢ podejmowane wedtug takich samych zasad jak u pacjentéw bez NF1.

Zdrowie kosci

Postepowanie w przypadku skoliozy u dorostych z NF1 polega na monitorowaniu progresji skrzywienia.
U wszystkich oséb z NF1 nalezy raz w roku przeprowadzac badanie kliniczne kregostupa z wykorzystaniem testu
Adamsa (test sktonu do przodu), a w przypadku podejrzenia skoliozy pacjenta nalezy skierowac do ortopedy.
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Zalecenia

Nasilenie zmian nerwiakowtékniakowych i wzgledy estetyczne

Obecne mozliwosci leczenia nerwiakowtdkniakow skérnych (cNF) obejmuija wyciecie chirurgiczne, usuwanie
laserowe oraz elektrodesykacje. Wyboér metody zalezy zazwyczaj od preferencji lekarza i pacjenta

oraz od dostepnych lokalnie mozliwosci i doswiadczenia.

Problemy neurokognitywne i psychiatryczne

Nalezy rozwazy¢ badania przesiewowe w kierunku depresji u dorostych z NF1 oraz w razie potrzeby, skierowanie
pacjenta do odpowiedniego specjalisty. (...)

Bardziej nasilone zaburzenia funkcji poznawczych wymagaja doktadnej diagnostyki w kierunku innych przyczyn,
np. z wykorzystaniem mikromacierzy chromosomalnej, badania w kierunku zespotu tamliwego chromosomu X
oraz diagnostyki wspétistniejacych choréb monogenowych.

Przewlekte choroby neurologiczne, neuropatia i bél

Przydatne moze by¢ wykonywanie badan przesiewowych oraz stosowanie skal oceniajacych wptyw bélu

na codzienne funkcjonowanie. W razie potrzeby nalezy skierowac pacjenta do poradni leczenia bélu, najlepiej
takiej, ktéra stosuje zaréwno metody farmakologiczne, jak i niefarmakologiczne.

Antykoncepcja, cigza i metody wspomaganego rozrodu

U kobiet w cigzy z NF1 nalezy rozwazy¢ skierowanie do potoznika specjalizujagcego sie w prowadzeniu cigz
wysokiego ryzyka. (...)

Nalezy poinformowac dorostych z NF1, Ze jako choroba autosomalna dominujaca NF1 wigze sie z 50% ryzykiem
przekazania choroby potomstwu w kazdej cigzy.

Dostepne s3 diagnostyka preimplantacyjna (PGD) oraz diagnostyka prenatalna NF1.

U o0séb z mutacjami de novo, mozaicyzmem somatycznym oraz duzymi rearanzacjami genomowymi mozliwos$é
przeprowadzenia diagnostyki preimplantacyjnej jest znacznie mniejsza ze wzgledu na ograniczenia techniczne.

Ocena dorostych z NF1

Oprdcz zalecanych badan przesiewowych i szczepien odpowiednich do wieku i ptci, coroczna ogdlna ocena stanu
zdrowia osoby dorostej z NF1 powinna obejmowac:

Wywiad medyczny

- Objawy przedmiotowe i podmiotowe: ztosliwego guza ostonek nerwdéw obwodowych (MPNST), guza
chromochtonnego, neuropatii, depresji, przewlektego bolu i $wigdu, bélu opuszek palcdw.

- Uciazliwe lub objawowe nerwiakowtékniaki skorne.

- Planowanie rodziny i antykoncepcja (w razie potrzeby skierowanie na poradnictwo genetyczne).

Badanie przedmiotowe

- Cisnienie tetnicze.

- Ocena kliniczna w kierunku skoliozy z zastosowaniem testu Adamsa (test sktonu do przodu), ze skierowaniem
do specjalisty w razie potrzeby.

Badania laboratoryjne

- W zaleznosci od obrazu klinicznego i wieku nalezy rozwazy¢ oznaczenie stezenia witaminy D w surowicy
oraz jej suplementacje.

Badania obrazowe

- Mammografia (kobiety): rozpoczecie corocznych badan od 30. roku zycia.

- MRI piersi z kontrastem (kobiety): rozwazy¢ w wieku 30-50 lat.

- Nalezy rozwazy¢ wykonanie wyjsciowego badania MRI znanych lub podejrzewanych nerwiakowtokniakow
splotowatych potozonych gtebiej niz powierzchownie.

- W zaleznosci od obrazu klinicznego i wieku nalezy rozwazy¢ densytometrie metodg podwaéjnej
absorpcjometrii rentgenowskiej (DXA).

Nie przedstawiono sity zalecen i jakosci dowodow naukowych.

Skroty: ANLL/ALL, ostre biataczki: nielimfoblastyczne i limfoblastyczne; CALM, ang. café-au-lait macule, plama koloru kawy z mlekiem; fsNF,
rodzinna nerwiakowtdkniakowatos¢ kregostupowa; MLPA, ang. multiplex ligation-dependent probe amplification, kompleksowa amplifikacja sond
zalezna od ligacji; MPNST, ztosliwe guzy otoczkowe nerwéw obwodowych; MR, rezonans magnetyczny; NF-1, nerwiakowtdkniakowatos¢ typu 1;
NF-2, nerwiakowtdkniakowatos¢ typu 2; NF-3, Schwannomatoza; NFM, nerwiakowtdkniak; NFNS, Zesp6t NF-Noonan; NGS, ang. next generation
sequencing, sekwencjonowanie nastepnej generacji; NIH, ang. National Institutes of Health, Narodowe Instytuty Zdrowia; NIH-CC-88, Kryteria
rozpoznawcze NF-1 opracowane na konferencji Narodowych Instytutéw Zdrowia USA w 1988 r.; sNF, nerwiakowtokniakowatos$¢ segmentalna;
OPG, glejak(i) nerwéw wzrokowych; OUN, osrodkowy uktad nerwowy; OPG, ang. optic pathway glioma, glejak drogi wzrokowej; PET-CT,
ang. positron emission tomography with radiographic computed tomography, pozytonowa tomografia emisyjna z tomografiag komputerowa; Plamy
CAL, Plamy o typie ,kawy z mlekiem”; PN, ang. plexiform neurofibroma, nerwiakowtékniak splotowaty; PNF, nerwiakowtdkniak splotowaty; RCT,
ang. Randomized Controlled Trial, randomizowane badanie kontrolowane; TK, tomografia komputerowa
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2. Przeglad rozwigzan organizacyjnych w innych krajach

2.1. Przeglad odnalezionych informacji

2.1.1. Australia

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu odrebnego, ogdlnokrajowego programu opieki koordynowanej dla
pacjentéw z neurofibromatozami w Australii. Opieka nad pacjentami odbywa sie w wyspecjalizowanych klinikach NF .4

Na stronie Lokalnego Okregu Zdrowotnego Pétnocnego Sydney (ang. Northern Sydney Local Health District) odnaleziono
informacje dotyczace klinik neurofibromatozy oraz listy kontrolnej badania pacjenta z NF1. Ponizej przedstawiono kryteria
kierowania pacjentow do kliniki NF RNSH (Royal North Shore Hospital; wybrano przyktadowa klinike).?

Kryteria kierowania pacjentéw do Kliniki NF RNSH

1. W przypadku pacjentéw, u ktérych nie potwierdzono rozpoznania NF1, NF2 lub schwannomatozy, konsultacja
w specjalistycznej klinice NF jest wskazana, jedli rozpoznanie pozostaje niepewne pomimo konsultacji z odpowiednim
lokalnym specjalistg (np. genetykiem klinicznym, neurologiem lub neurochirurgiem) i zachodzi potrzeba konsultacji
specjalistycznej.

2. W przypadku pacjentéw z potwierdzonym rozpoznaniem NF1, konsultacja w specjalistycznej klinice NF moze by¢
wskazana u pacjentéw ze ztozonymi objawami/przejawami NF1, takimi jak:

o rosnace lub bolesne nerwiakowtdkniaki splotowate (ang. plexiform neurofibromas),

o glejak drogi wzrokowej u dzieci,

o guz osrodkowego uktadu nerwowego (OUN) lub rdzenia kregowego,

o padaczka,

o pseudoartroza,

o otrzymywanie lekow eksperymentalnych/badanych (ang. investigational drugs).
3. W przypadku pacjentéw z potwierdzonym rozpoznaniem NF2 lub schwannomatozy, konsultacja w specjalistycznej
klinice NF jest wskazana w przypadku:

o wazrostu schwannomow lub oponiakdw (ang. meningiomas),

o nowych objawéw wskazujacych na wzrost zmian zajmujacych przestrzen,

o stosowania chemioterapii,

o duzego obcigzenia choroba,

o ztozonych probleméw spotecznych.

4. Jesli pacjent nie spetnia powyzszych kryteriow, ale lekarz uwaza, ze pacjent odnidstby korzys¢ z konsultacji w osrodku,
nalezy skontaktowac sie z zespotem NF, aby oméwi¢ przypadek pacjenta.

Konsultacja w specjalistycznej klinice NF jest dostepna réwniez w celu wsparcia postepowania w problemach zwigzanych
z NF u pacjentéw z niepowiktang NF1, NF2 lub schwannomatoza, w zaleznosci od potrzeb. Dalsze, biezgce prowadzenie
pacjenta pozostaje po stronie lokalnego $wiadczeniodawcy ochrony zdrowia.6

4 https://www.ctf.org.au/clinics [dostep 27.08.2026r.]
5 https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Pages/Clinician-Resources.aspx#neuro [dostep 27.08.2026r.]

6 https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Documents/clinicianresources/RNSH_NF_Clinic_Referral_Criteria.pdf [dostep 27.08.2026.]
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Listra kontrolna badania pacjenta z NF1 wydana przez Northern Sydney Local Health District:

Dzieci (0-16/18 lat): zalecana coroczna wizyta

o Wszyscy pacjenci powinni zosta¢ skierowani do poradnictwa/poradni genetyki klinicznej w momencie
podejrzenia/rozpoznania choroby oraz w momencie przejscia z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych.

o Dzieci powinny by¢ oceniane przez pracownika ochrony zdrowia posiadajgcego doswiadczenie w opiece nad osobami
z NF1 corocznie do 10 roku zycia, a nastepnie co 2 lata od 10 roku zycia.

o Dzieci powyzej 10 roku zycia powinny by¢ oceniane corocznie przez pediatre lub lekarza podstawowej opieki
zdrowotne;j.

o Osoby z ztozong postacig NF powinny by¢ leczone w o$rodku posiadajgcym doswiadczenie w prowadzeniu NF1 lub
pozostawac pod jego konsultacyjna opieka.

o Przy kazdej wizycie nalezy odnotowad: wzrost, mase ciata, obwdd gtowy, ci$nienie tetnicze.
Co nalezy oceniac¢ i kiedy kierowac dalej:

1. Skora:
Nalezy zwracaé uwage na:

o nerwiakowtokniaki (neurofibromas), ktére moga powodowac $wiad lub by¢ bolesne przy dotyku, moga by¢ skérne
lub podskorne,

o nerwiakowtokniaki splotowate (plexiform neurofibromas) - nalezy ocenic ich lokalizacje, wyglad, wielko$¢, twardosé
oraz ewentualne cechy ztosliwosci. Rozlegte obszary plam typu café-au-lait i/lub nadmierne owtosienie moga
sugerowac obecnos¢ nerwiakowtdkniaka splotowatego.

Pilne skierowanie do onkologa lub chirurga specjalizujgcego sie w miesakach jest wskazane w przypadku szybko rosnacych,
bolesnych lub zmieniajgcych sie zmian.

Do dermatologa lub chirurga plastycznego nalezy kierowac pacjentdéw ze zmianami skérnymi wymagajgcymi usuniecia.
2. Ukfad kostny
Nalezy oceniac:

o skolioze - szczegdlnie nalezy zwracac uwage na jej wystepowanie w okresie dojrzewania - skolioza dystroficzna moze
pojawic sie wczesniej,

o pseudoartroze - najczesciej dotyczaca kosci piszczelowej lub kosci promieniowej i tokciowej,

o obnizong gestosc¢ kosci, ktéra wystepuje czesciej u 0oséb z NF1 - nalezy zoptymalizowac poziom witaminy D,

o dysplazje kosci klinowej, ktéra moze objawiac sie asymetrig twarzy.
Skierowanie do ortopedy - w przypadku jakiegokolwiek skrzywienia lub wygiecia kosci.
Skierowanie do chirurga szczekowo-twarzowego - w przypadku asymetrii twarzy.
3. Oczy

Nalezy szczegdlnie ocenic: zeza, wytrzeszcz, pogorszenie ostrosci wzroku. Kontrola okulistyczna co najmniej raz w roku do
8 roku zycia - preferowane sg kontrole co 6 miesiecy, nastepnie corocznie w wieku 9-18 lat.

Pilne skierowanie do okulisty jest wskazane w przypadku nieprawidtowosci dotyczacych oczu lub wystgpienia objawow
wzrokowych.

4. Neurologia

Nalezy monitorowac objawy neurologiczne, w szczegdlnosci: nowe lub zmieniajace sie napady padaczkowe, ataksje, béle
gtowy, zaburzenia $wiadomosci, zaburzenia widzenia.
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Skierowanie do neurologa - w przypadku zwiekszenia czestosci i/lub nasilenia bolow gtowy albo pojawienia sie nowych
objawdw.

5. Rozwdj

Nalezy oceniaé rozwdj dziecka, w tym: koordynacje, trudnosci w mowie. U dzieci moze wystepowac: niski wzrost,
makrocefalia. Nalezy rdwniez ocenia¢ wystepowanie: przedwczesnego lub opdznionego dojrzewania.

W przypadku niepokojacych objawdw nalezy skierowaé dziecko do odpowiedniego specjalisty.
Edukacja i zachowanie

U oséb z NF1 czesciej wystepuija: trudnosci w uczeniu sie, problemy behawioralne, szczegdlnie trudnosci z koncentracja,
ADHD, zaburzenia ze spektrum autyzmu. Nalezy rozpozna¢ potrzeby dziecka oraz odpowiednie zasoby umozliwiajgce ich
ocene i zaopiekowanie.

Nalezy rozwazy¢ skierowanie do odpowiedniej placéwki/ustugi w celu przeprowadzenia oceny psychologiczne;j,
interwengji i/lub zapewnienia wsparcia.

6. Obrazowanie
Przy przejsciu do opieki dla dorostych (16-18 lat) nalezy wykonaé:

o MRI catego ciata (WB-MRI) - w celu wykrycia wewnetrznego obcigzenia nowotworowego zwigzanego
z nerwiakowtékniakami splotowatymi, w tym MRI OUN, ktére ma stuzy¢ jako badanie wyjsciowe do monitorowania
guzow rdzenia kregowego.

Pilne skierowanie - w przypadku objawowego glejaka OUN.
Skierowanie do osrodka NF:

o przy duzym obcigzeniu guzami wewnetrznymi, wigzgcym sie ze zwiekszonym ryzykiem ztosliwego guza ostonek
nerwéw obwodowych (MPNST)

o w przypadku przypadkowo wykrytego, bezobjawowego glejaka.

Dorosli (powyzej 16/18 lat) - zalecana coroczna wizyta

o Wszyscy pacjenci powinni zostac skierowani do ustug genetyki klinicznej w momencie podejrzenia/rozpoznania NF1
oraz przy przejsciu z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych.

o Dorosli powinni by¢ oceniani corocznie przez lekarza podstawowej opieki zdrowotnej, powinni réwniez by¢ oceniani
przez pracownika ochrony zdrowia posiadajacego doswiadczenie w opiece nad osobami z NF1 raz na 3 lata.

o Osoby z ztozong postacig NF powinny by¢ leczone w o$rodku posiadajacym doswiadczenie w NF1 lub pozostawac
pod jego opieka w formie konsultacji.

o Przy kazdej wizycie nalezy odnotowac: wzrost, mase ciata, ci$nienie tetnicze.
1. Obrazowanie
Przy przejsciu do opieki dla dorostych (16-18 lat) nalezy wykonaé:

o MRI catego ciata (WB-MRI) w celu wykrycia wewnetrznego obcigzenia nerwiakowtdkniakami splotowatymi,

o MRI OUN jako badanie wyjsciowe do monitorowania guzéw rdzenia kregowego.
Skierowanie do osrodka NF:

o przy duzym obcigzeniu guzami wewnetrznymi, wigzacym sie ze zwiekszonym ryzykiem ztosliwego guza ostonek
nerwdéw obwodowych (MPNST)

o  w przypadku przypadkowo wykrytego, bezobjawowego glejaka.
2. Obcigzenie psychologiczne

Obciazenie psychologiczne jest czesto niedoszacowane. Zmiana wygladu zwigzana z chorobg moze prowadzi¢ do poczucia
izolacji spotecznej, depresji. Pacjenci moga niechetnie rozmawiac o tych problemach i wymagaja zachety do ich zgtaszania.
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Nalezy rozwazy¢ skierowanie do odpowiedniej placéwki w celu przeprowadzenia oceny psychologicznej, interwenciji i/lub
zapewnienia wsparcia.

3. Skoéra

Nalezy oceniaé: objawowe zmiany, nerwiakowtokniaki splotowate, guzki wymagajace usuniecia ze wzgledow
kosmetycznych. Pilne skierowanie do onkologa lub chirurga specjalizujacego sie w miesakach jest wskazane w przypadku:
szybko rosnacych, bolesnych, zmieniajacych sie zmian nerwiakowtékniaka splotowatego. Do dermatologa lub chirurga
plastycznego nalezy kierowac pacjentéw ze zmianami wymagajacymi usuniecia z innych powoddw.

4. Oczy

Rzadko dochodzi do rozwoju guzéw drogi wzrokowej w wieku dorostym. Objawy dotyczace widzenia nalezy pilnie
diagnozowac. Jezeli wczesdniej nie wykonano takiego badania, nalezy przeprowadzi¢ wyjsciowa ocene okulistyczna.
Pilne skierowanie do okulisty jest wskazane przy niepokojacych objawach dotyczacych oczu lub widzenia.

5. Neurologia

Nalezy oceniaé wystepowanie: nowych napadéw padaczkowych, béléw gtowy, bélu nerwdw, zaburzen widzenia, zaburzen
chodu. Mozna rozwazy¢ badania przewodnictwa nerwowego w celu wykrycia neuropatii, MRl w celu wykrycia guzéw
OUN lub guzéw ostonek nerwéw obwodowych.

Skierowanie do neurologa - w przypadku zwiekszenia czestosci/nasilenia béléw gtowy lub pojawienia sie nowych
objawdw.

6. Cisnienie tetnicze
Cisnienie tetnicze nalezy kontrolowac co najmniej raz w roku. W przypadku nadcisnienia nalezy rozwazyc¢:

o zmiany naczyniowe nerek lub zwezenie tetnicy nerkowej (zwykle u 0séb ponizej 20 roku zycia);
o guz chromochtonny (tac. pheochromocytoma), ktéry moze wystapi¢ w kazdym wieku.

W przypadku podejrzenia guza chromochtonnego nalezy skierowac pacjenta do endokrynologa, a w przypadku
podejrzenia zmian naczyniowo-nerkowych kierowac go do nefrologa.

Kobiety - ciaza i rak piersi: kobiety z NF1 majg zwiekszone ryzyko raka piersi w wieku 30-50 lat. Zalecane jest:
o skierowanie do specjalisty zajmujacego sie chorobami piersi od 30 roku zycia,
o coroczny nadzoér, preferencyjnie z wykorzystaniem MRI, w wieku 30-50 lat,
o po 50 roku zycia - nadzor zgodnie z zasadami obowigzujacymi dla populacji ogolnej.

Dostepna jest diagnostyka prenatalna i preimplantacyjna, jednak przed jej wykonaniem konieczna jest przedkoncepcyjna
konsultacja genetyczna.

W czasie cigzy nerwiakowtdkniaki mogg zwiekszac swojg wielkos$¢, moga rowniez nasilac sie objawy $wigdu. U ciezarnych
kobiet z szczegblnie wysokim ci$nieniem tetniczym, zwtaszcza jesli utrzymuije sie ono po porodzie, nalezy rozwazyc¢: guz
chromochtonny, zwezenie tetnicy nerkowe;j.

Nalezy kierowac kobiety i mezczyzn do poradni genetycznej przed planowanym poczeciem dziecka w celu oméwienia
ryzyka wystgpienia NF1 u potomstwa oraz dostepnych opcji planowania cigzy.

7. Inne nowe objawy i ryzyko nowotworow

Nalezy uwzgledni¢ rowniez inne mozliwe powikfania oraz zwiekszone ryzyko nowotworéw u pacjentéw z NF1, w tym
podwyzszone ryzyko wystepowania nowotworéw podscieliskowych przewodu pokarmowego (GIST) oraz innych
nowotworow.

W przypadku nowych lub niepokojacych objawdw nalezy skierowac pacjenta do odpowiedniego specjalisty, najlepiej
posiadajacego doswiadczenie zaréwno w NF1, jak i w onkologii.”

7 https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Documents/clinicianresources/NF 1-combined-review-checklist.pdf [dostep 27.08.2026r.]
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2.1.2. Belgia

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu odrebnego, ogdlnokrajowego programu opieki koordynowanej dla
pacjentéw z neurofibromatozami w Belgii.

Neurofibromatoza typu 1 (NF1) znajduje sie na opublikowanej przez INAMI/RIZIV (belgijski Narodowy Instytut
Ubezpieczenia na wypadek Choroby i Inwalidztwa) liscie niezaspokojonych potrzeb medycznych (ang. unmet medical
needs) na 2025 r., ze wskaznikiem priorytetu 8,94 (zakres priorytetow 4,37-11,40.8

Z informacji zawartych w Planie dla Choréb Rzadkich na lata 2026-2030 wynika, ze w Belgii funkcjonuje 8 szpitali
referencyjnych dla choréb rzadkich. Celem planu jest m.in. wspieranie szybkiej i trafnej diagnozy poprzez jak najszybsze
kierowanie pacjentéw do odpowiednich specjalistéw; zapewnienie optymalnej koordynacji opieki poprzez mobilizacje
zespotéw multidyscyplinarnych zdolnych do zaspokojenia ztozonych i zmieniajagcych sie potrzeb pacjentéw,
w szczegblnosci poprzez koordynacje opieki w razie potrzeby, uproszczenie procedur administracyjnych w celu
zagwarantowania réwnego i szybkiego dostepu do terapii, lekéw iwyrobéw medycznych dostosowanych do
specyficznych potrzeb oséb dotknietych chorobami rzadkimi, poprawa rejestrowania i monitorowania danych dotyczacych
chordb rzadkich, ze szczegdlnym uwzglednieniem jakosci, przejrzystosci i ksztattowania polityki publicznej.?

Na stronie jednego ze szpitali referencyjnych dla chordb rzadkich (Szpital Uniwersytecki w Brukseli, Szpital Erasme)
odnaleziono $ciezke opieki dla pacjentéw z neurofibromatoza typu 1 i innymi zespotami nerwowo-skérnymi. Dokument
opisuje Sciezke w czesci dzieciecej konsorcjum szpitali (Szpital Uniwersytecki Queen Fabiola) - informacje przedstawiono
ponizej.

Wielodyscyplinarny zespét monitorujacy pacjentéw z zespotami nerwowo-skérnymi sktada sie z: lekarza koordynatora
(neuropediatry), okulisty, dermatologa, ortopedy, nefrologa, genetyka, endokrynologa (w razie potrzeby), kardiologa (w
razie potrzeby), onkologa dzieciecego, laryngologa, neurochirurga, psychologa, neuropsychologdéw, pracownika socjalnego,
sekretarki medyczne;j.

1. Neurofibromatoza typu 1
W przypadku podejrzenia u pacjenta neurofibromatozy typu 1 (NF1) stosuje sie nastepujaca procedure:

o Konsultacja dermatologiczna w celu potwierdzenia typowego wygladu zmian skérnych.
o Konsultacja okulistyczna.

o Konsultacja neuropediatryczna w celu przeprowadzenia petnego badania oraz nawigzania pierwszego kontaktu
w zwiazku z planowanym dalszym monitorowaniem pacjenta w ramach opieki wielodyscyplinarne;j.

o Pobranie krwi w celu potwierdzenia rozpoznania za pomoca diagnostyki molekularne;j.
o Konsultacja genetyczna po uzyskaniu wyniku badania genetycznego, w celu wyjasnienia mechanizmu dziedziczenia
choroby, ryzyka ponownego wystapienia choroby (ryzyka powtdrzenia).

Opieka wielodyscyplinarna jest organizowana w nastepujacy sposob:

Poszczegdlne wizyty s3 organizowane przez sekretariat konsultacji wielodyscyplinarnej i odbywajg sie w miare
mozliwosci tego samego dnia:

o neuropediatria: 2 razy w roku przez pierwsze 2 lata zycia, nastepnie 1 raz w roku,
o dermatologia: 1 raz w roku,
o okulistyka: 2 razy w roku do ukonczenia 8 roku zycia, nastepnie 1 raz w roku.
Systematyczne i regularne badania okulistyczne majg na celu wykrywanie zaburzen widzenia, ktére moga by¢ zwigzane

z glejakiem drog wzrokowych. W przypadku podejrzenia glejaka drég wzrokowych badanie okulistyczne jest uzupetniane
o MRI mézgu.

o Ortopedia: 1 raz w roku od 6 roku zycia.

8 https://www.inami.fgov.be/SiteCollectionDocuments/liste_umn_2025.pdf [dostep: 26.08.2026+.]
? https.//www.health.belgium.be/sites/default/files/media/files/2026-02/planmr_grandpublic.pdf [dostep: 26.08.2026r.]

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 25/65



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026
rasopatiami (NF/RAS)

o Nefrologia: 1 raz na 2 lata od 6 roku zycia, wraz z USG nerek, badaniem moczu za pomoca testu paskowego.

o W zaleznosci od indywidualnych potrzeb pacjenta: monitorowanie kardiologiczne, endokrynologiczne lub inne
specjalistyczne.

o Konsultacja genetyczna, jezeli rodzice pacjenta nigdy wczesniej nie konsultowali sie z genetykiem.

Jezeli sytuacja kliniczna pacjenta tego wymaga, organizowane sg dodatkowe wizyty pomiedzy planowymi kontrolami, za
posrednictwem sekretariatéw odpowiednich lekarzy specjalistow.

Po kazdej konsultacji wielodyscyplinarnej sporzadzany jest raport wielodyscyplinarny.

Ocena neurorozwojowa

Przeprowadzana jest ocena neurorozwojowa:

o przed rozpoczeciem edukacji przedszkolnej (2-3 lata),
o przed rozpoczeciem szkoty podstawowej (5-6 lat),
o przed rozpoczeciem szkoty Sredniej, jesli jest taka potrzeba (11-12 lat),

o w razie potrzeby, jezeli pojawig sie okreslone problemy lub pytania.

Diagnostyka obrazowa

o MRI mézgu wykonuije sie w przypadku wystgpienia objawow neurologicznych lub okulistycznych wskazujacych na
potrzebe dalszej diagnostyki.

o Celowane MRI wykonuje sie w przypadku objawowego nerwiakowtdkniaka splotowatego, np. gdy wystepuja: bdl,
ucisk/kompresja, obrzek lub zaczerwienienie.

o MRI catego ciata (Total Body MRI) wykonuje sie w okresie dojrzewania, miedzy 14 a 18 rokiem Zzycia, w celu
wykrywania wewnetrznych nerwiakowtékniakéw.

2. Schwannomatoza zwigzana z germinalng mutacjg w genie NF2

W przypadku podejrzenia u pacjenta schwannomatozy zwigzanej z germinalnym wariantem patogennym genu NF2
(dawniej neurofibromatoza typu 2, NF2) stosuje sie nastepujaca procedure::
o Konsultacja laryngologiczna (ORL) w celu poszukiwania zaburzen stuchowych i/lub przedsionkowych.

o Konsultacja neuropediatryczna w celu: potwierdzenia rozpoznania klinicznego, odpowiedzi na pytania rodzicéw,
wigczenia pacjenta do konsultacji wielodyscyplinarnej.

o Konsultacja okulistyczna.

o Konsultacja dermatologiczna.

o Pobranie krwi w celu potwierdzenia rozpoznania genetycznego.

o Po uzyskaniu wyniku badania genetycznego odbywa sie konsultacja genetyczna, podczas ktérej wyjasniane sa:
mechanizmy dziedziczenia, ryzyko ponownego wystapienia choroby / ryzyko jej przekazania potomstwu.

Opieka wielodyscyplinarna

Poszczegdlne wizyty sg organizowane przez sekretariat konsultacji wielodyscyplinarneji w miare mozliwosci odbywaja sie
tego samego dnia.

o Laryngologia (ORL): 1 raz w roku lub czesciej, w zaleznosci od wystepujacych objawdw wskazujacych na potrzebe
dodatkowej diagnostyki.

W ramach kontroli wykonuje sie audiometrie, a w przypadku wystepowania schwannoméw nerwu przedsionkowo-
Slimakowego takze stuchowe potencjaty wywotane i badania funkcji przedsionkowej.

o Neuropediatria: 1 raz w roku lub czesciej, w zaleznosci od wystepujacych objawdw / wskazan klinicznych.

o  Okulistyka: 1 raz w roku lub czesciej, w zaleznosci od wskazan klinicznych.

o Dermatologia: 1 raz w roku.

o  Onkologia dziecieca: konsultacja w zaleznosci od wystepujacych objawow oraz wynikéw badan dodatkowych.
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o Neurochirurgia: konsultacja w zaleznosci od wystepujgcych objawéw oraz wynikéw badan dodatkowych.

o Genetyka: konsultacja genetyczna w momencie rozpoznania.

o Diagnostyka obrazowa: w momencie rozpoznania wykonuje sie MRl mézgu i rdzenia kregowego. Czestotliwosé
kolejnych badan MRI zalezy od wyniku badania wyj$ciowego.

Przejscie do opieki dla dorostych u pacjentéw z NF1 i NF2

W przypadku pacjentéw nastoletnich kontynuacja opieki w ramach medycyny dla dorostych odbywa sie poprzez
konsultacje przejsciowa z zespotem neurologii dla dorostych w Szpitalu Erasme.

Opieka jest prowadzona we wspdtpracy z lekarzami specjalistami zajmujacymi sie dang choroba, w szczegdlnodci:
laryngologiem, okulista, onkologiem, neurochirurgiem, radioterapeuta, kardiologiem oraz innymi specjalistami, zaleznie od
potrzeb. Monitorowanie odbywa sie réwniez we wspdtpracy z lekarzem rodzinnym, na podstawie zalecen francuskich
krajowych protokotéw diagnostyczno-terapeutycznych (PNDS) dla NF1 i NF2, oméwionych w czesci dotyczacej Francji.1°

2.1.3. Estonia

Nie zidentyfikowano odrebnego programu s$wiadczenn dedykowanego wytacznie pacjentom z neurofibromatoza.
Z informacji zawartych na stronie Szpitala Uniwersyteckiego w Tartu mozna wnioskowaé, ze opieka nad tg grupa chorych
realizowana jest min. w ramach opieki nad osobami z chorobami rzadkimi!!. Funkcje krajowego osrodka eksperckiego petni
Centrum Kompetencji Choréb Rzadkich Uniwersyteckiego Szpitala w Tartu (Harvikhaiguste Kompetentsikeskus, HHKK),
ktdére prowadzi diagnostyke i leczenie choréb rzadkich, zapewnia opieke wielospecjalistyczng, wspiera koordynacje procesu
leczenia oraz wspdtpracuje z Europejskimi Sieciami Referencyjnymi (European Reference Networks, ERN). Fundacja
Children's Foundation sfinansowata uruchomienie Centrum Kompetencji ds. Choréb Rzadkich, ktére rozpoczeto
dziatalno$¢ w 2021 roku jako cze$¢ oddziatu genetycznego Szpitala Uniwersyteckiego w Tartu!2.

Pacjenci z chorobami rzadkimi, w tym z neurofibromatozami, sg kierowani do odpowiednich specjalistéw udzielajacych
$wiadczen w ramach multidycyplinarnego zespotuld. W celu zapewnienia koordynacji opieki HHKK zatrudnia m.in.
koordynatora klinicznego oraz pielegniarke i pracownika socjalnego, ktérych zadaniem jest pomaganie pacjentom
z chorobami rzadkimi oraz ich rodzinom w znalezieniu najlepszych sposobdw radzenia sobie z problemami zdrowotnymi®4.

Zgodnie z informacjami przedstawionymi w raporcie ERDERA®> dotyczacym Estonii, opublikowanym w 2025 ., badania
genetyczne s3 finansowane przez Estonski Fundusz Ubezpieczenia Zdrowotnego. W raporcie zamieszczono odwotanie do
listy badan w kierunku chordéb dziedzicznych i alleli ryzykal¢ wykonywanych w Estonii, na ktdrej wymieniono testy
genetyczne wykorzystywane w diagnostyce neurofibromatozy typu 1i 2.

W wykazie $wiadczen zdrowotnych finansowanych przez Estoriski Fundusz Ubezpieczenia Zdrowotnego (Tervisekassa)
wymieniono analize mutacji metodg sekwencjonowania w celu diagnostyki choréb dziedzicznych .

Tabela 2. Wykaz swiadczen zdrowotnych

Nazwa badania Kod Cena graniczna w euro

Analiza mutacji metoda sekwencjonowania* 66618 352,08

*Kasa Ubezpieczen Zdrowotnych przyjmuje na siebie obowigzek zaptaty za ustuge oznaczong kodem 66618 maksymalnie trzykrotnie, jezeli
dotyczy ona panelu sekwencjonowania gendw do diagnostyki choréb dziedzicznych (w tym paneli opartych na sekwencjonowaniu eksomu).

Zrédo: https://www.riigiteataja.ee/et/akt/116062026020?leiaKehtiv [dostep: 03.09.20261]

10 https://www.erasme.be/sites/default/files/trajet_de_soins_nf1.pdf [dostep 26.08.2026r.]
11 https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused/infomaterjalid/746-2/ [dostep: 03.09.2026r.]

12 https://www.lastefond.ee/toetame-tuk-hhkk/ [dostep: 03.09.2026r.]
13 https://www.kliinikum.ee/harvikhaigusedy/tutvustus/kuidas-kompetentsikeskus-tootab/

14 https://www.kliinikum.ee/harvikhaigused) [dostep: 03.09.2026r.]

15 chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://erdera.org/wp-content/uploads/2026/05/ERDERA_Estonia_SotAR.pdf [dostep:
28.08.2026vr]

16 https://www.kliinikum.ee/yhendlabor/kasiraamat/parilike-haiguste-ja-riskialleelide-uuringud/ [dostep: 03.09.2026r.]
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Raport ERDERA wskazuje réwniez, ze Estonia opracowata w 2014 r. Plan Rozwoju Chordb Rzadkich (Harvikhaiguste
Arengukaval’), jednoczesnie w raporcie podkreslono, ze po jego opublikowaniu nie wdrozono kompleksowych dziatan
wynikajacych z tego dokumentu, a sam plan nie zostat formalnie przetozony na wigzace regulacje prawne lub odrebne
rozwigzania organizacyjne.

2.1.4. Francja

W ramach systemu opieki nad chorymi z neurofibromatozami funkcjonuje krajowy os$rodek referencyjny ds.
neurofibromatoz CERENEF (Centre de Référence des Neurofibromatoses) oraz sie¢ 22 regionalnych centréw kompetenc;ji
(wczesniej okreslanych jako sie¢ NF-France), dziatajgcych obecnie w ramach francuskiej sieci ds. rzadkich choréb
dermatologicznych FIMARAD. Osrodki te stanowig element francuskiego systemu opieki nad chorobami rzadkimi
rozwijanego w ramach kolejnych Narodowych Planéw Chordob Rzadkich (Plans Nationaux Maladies Rares, PNMR).
Zapewniajg one wielospecjalistyczng i koordynowang opieke medyczng, poradnictwo genetyczne, telekonsultacje oraz
organizacje wielodyscyplinarnych spotkan ekspertéw (Réunions de Concertation Pluridisciplinaire, RCP), ktdrych celem jest
wspolne ustalenie optymalnego planu postepowania dla pacjenta, szczegdlnie w przypadkach ztozonych, powiktanych lub
wymagajacych kwalifikacji do leczenia specjalistycznego. Zakresem dziatalnoSci CERENEF objete s osoby
z neurofibromatoza typu 1 (NF1), neurofibromatoza typu 2 (NF2), schwannomatozami, zespotem Legiusa oraz postaciami
mozaikowymi neurofibromatoz 8.

W celu zapewnienia jednolitych standardéw diagnostyki i leczenia opracowano krajowe protokoty diagnostyczno-
terapeutyczne PNDS (Protocoles Nationaux de Diagnostic et de Soins) dotyczace m.in. neurofibromatozy typu 1 i typu 2.
Dokumenty te sg skierowane do pracownikéw ochrony zdrowia i okreslaja rekomendowany sposéb postepowania
diagnostycznego, terapeutycznego oraz organizacji opieki nad chorymi. Zostaty one opracowane przez akredytowane
osrodki referencyjne ds. neurofibromatoz zgodnie z metodologig zaproponowang przez Haute Autorité de Santé (HAS),
jednak nie podlegaty formalnej walidacji przez HAS, ktoéry nie uczestniczyt w ich przygotowaniu.

Krajowy protokoét diagnostyczno-terapeutyczny (PNDS) dla neurofibromatozy typu 117:

1) wskazuje zasady postepowania diagnostycznego, ktérego celem jest ustalenie jak najwczesniejszego rozpoznania NF1,
wykrywanie powikfan i identyfikacja pacjentéw o najwyzszym ryzyku powiktan. Opieka nad pacjentem jest
koordynowana przez lekarza centrum referencyjnego lub osrodka kompetencyjnego NF1 z zaangazowaniem
wielodyscyplinarnego zespotu specjalistow. W zaleznosci od potrzeb pacjenta w opiece uczestniczy:

o patomorfolog (diagnostyka zmian skdrnych i guzéw),

o onkolog (leczenie nowotwordw o niskim i wysokim stopniu ztosliwosci),

o kardiolog (diagnostyka i leczenie powiktan sercowo-naczyniowych),

o  chirurdzy plastyczni i szczekowo-twarzowi (leczenie nerwiakowtdkniakéw),

o chirurdzy ogdlni (usuwanie wewnetrznych nerwiakowtokniakow i guzéw ztosliwych),

o dermatolog (badania przesiewowe, diagnostyka, monitorowanie),

o endokrynolog (zaburzenia hormonalne, np. przedwczesne dojrzewanie, guz chromochtonny),

o terapeuci zajeciowi (ergoterapeuci) i psychomotorycy (diagnostyka i terapia zaburzen motoryki duzej i matej),

o gastroenterolog (diagnostyka i leczenie nowotworéw podscieliskowych przewodu pokarmowego, GIST, oraz
guzoéw neuroendokrynnych przewodu pokarmowego),

o genetyk kliniczny i doradca genetyczny (diagnostyka molekularna i poradnictwo genetyczne),
o ginekolog (opieka potoznicza i nadzér w kierunku raka piersi),
o pielegniarka (badania przesiewowe, diagnostyka, monitorowanie),

o pulmonolog (ocena i leczenie skutkéw deformacji kregostupa dla uktadu oddechowego),

17 chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://www.sm.ee/sites/default/files/content-
editors/eesmargid_ja_tegevused/Tervis/Tervishoiususteem/harvikhaiguste_arengukava_en.pdf [dostep: 28.08.2026r.]

18 https://cerenef.org/ [dostep 26.08.2026r.]
19 https://www.has-sante.fr/jcms/p_3283954/fr/neurofibromatose-1 [dostep 26.08.2026r.]
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(e]

pediatrzy, w tym neuropediatrzy, onkolodzy dzieciecy, endokrynolodzy dzieciecy i neuropsycholodzy (obserwacja
i leczenie dzieci z NF1, monitorowanie rozwoju i wykrywanie zaburzen uczenia sie, wykrywanie i leczenie
uszkodzen narzadow lub zaburzen wzrastania),

psychiatra i psycholog (badania przesiewowe, diagnostyka i monitorowanie zaburzen psychologicznych
i psychiatrycznych),

nefrolog (wykrywanie i monitorowanie nieprawidtowosci naczyniowych wptywajacych na nerki oraz kontrola
cisnienia tetniczego),

neurolog lub neurochirurg (diagnostyka, monitorowanie i leczenie glejaka drég wzrokowych oraz padaczki),
lekarz podstawowej opieki zdrowotnej (diagnostyka, monitorowanie),
okulista (wczesne wykrywanie, diagnostyka i monitorowanie, w szczegdlnosci glejaka drog wzrokowych),

otolaryngolog (leczenie nerwiakowtdkniakow twarzy i szyi, badania przesiewowe w kierunku niedostuchu
i uszkodzen nerwéw czaszkowych spowodowanych przez nerwiakowtdkniaki, réwniez w przypadkach
niezwigzanych z neurofibromatozg typu 2),

radiolog (diagnostyka obrazowa i monitorowanie guzéw),
ortopeda (leczenie deformacji kostnych i skoliozy),

logopeda i lekarz foniatra (diagnostyka i terapia zaburzen mowy, jezyka pisanego oraz umiejetnosci
matematycznych),

zespot rehabilitacji funkcjonalnej (leczenie i rehabilitacja powiktan neurologicznych i reumatologicznych.

2) okresla sposob informowania pacjenta (i rodziny) o rozpoznaniu NF1 oraz zasady poradnictwa genetycznego.
Poradnictwo genetyczne powinno by¢ prowadzone przez specjaliste genetyka lub przeszkolonego doradce
genetycznego. Zalecane jest by pacjent otrzymat wsparcie psychologiczne od momentu postawienia diagnozy;

3) opisuje gtéwne objawy i powiktania przebiegu choroby;

4) okresla kryteria oceny stopnia nasilenia choroby;

5) wskazuje sposob leczenia objawow: dermatologicznych, ortopedycznych, neurologicznych, bdlowych, ztosliwego
nowotworu ostonek nerwéw obwodowych (MPNST);

6) zawiera informacje zwigzane z wptywem NF1 na cigze;

7) sposob postepowania w przypadkach postaci mozaikowej neurofibromatozy typu 1;

8) okresla sposdb kontroli i monitorowanie choroby:

(e]

(o]

opieka powinna by¢ wielodyscyplinarna i skoordynowana z osrodkiem referencyjnym;

zalecana jest dozywotnia obserwacja pacjentéw z NF1. U dzieci oraz u pacjentéw z powiktaniami lub czynnikami
ryzyka wskazana jest co najmniej coroczna ocena kliniczna. U dorostych bez powiktan i bez szczegélnych
czynnikéw ryzyka specjalistyczna kontrola w osrodku eksperckim moze odbywac sie rzadziej, np. co 2-3 lata, przy
corocznej kontroli podstawowej prowadzonej przez lekarza rodzinnego lub innego lekarza prowadzacego;

badania dodatkowe w szczegélnosci obrazowe, nie s3 wykonywane rutynowo u wszystkich pacjentéw, lecz
zgodnie ze wskazaniami klinicznymi, wiekiem pacjenta oraz oceng ryzyka okreslonych powiktan;

kazda wizyta powinna obejmowac: petne badanie kliniczne, pomiar ci$nienia tetniczego, ocene objawow
w zaleznosci od wieku pacjenta.

Tabela 3. Monitorowanie pacjentéw z NF1 we Frangji

Etap Rodzaj i czestotliwos¢ wykonywania badan monitoringowych

W momencie Potwierdzenie diagnozy (zrewidowane kryteria NIH z 2021 r.), petne badanie kliniczne, wywiad rodzinny, testy genetyczne (w
rozpoznania wybranych przypadkach), identyfikacja pacjentéw wysokiego ryzyka (210 nerwiakowtdkniakow podskérnych)

Badanie rodziny: krewni | stopnia, badanie kliniczne, badanie okulistyczne (lampa szczelinowa), testy genetyczne w przypadku
watpliwosci

Edukacja pacjenta: przebieg choroby i zmienno$¢ objawdw, ryzyko powiktan, objawy alarmowe, informacje o osrodkach
specjalistycznych i stowarzyszeniach

Poradnictwo genetyczne: mozliwos¢ diagnostyki prenatalnej (DPN), preimplantacyjnej (DPI), nieinwazyjnej prenatalnej (DPNI)
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Etap Rodzaj i czestotliwo$¢ wykonywania badan monitoringowych
Niemowle i Coroczne badanie kliniczne i pomiar cisnienia tetniczego. Kontrola okulistyczna co 6 miesiecy. Obserwacja w kierunku
wczesne wytrzeszczu, szybkiego wzrostu obwodu gtowy i objawdw neurologicznych. Monitorowanie wzrostu i masy ciata. Ocena skory

dziecinstwo (plamy café-au-lait, nerwiakowtdkniaki). Ocena rozwoju psychoruchowego. Wsparcie edukacyjne. Ocena funkcjonowania

psychicznego rodziny. W ciezszych przypadkach rozwazenie objecia statusem ALD (fr. affection de longue durée, tj. choroba
dtugotrwata uprawniajaca do petnego pokrycia kosztéw leczenia przez ubezpieczenie zdrowotne)

Dziecinstwo i Coroczna kontrola kliniczna. Kontrola okulistyczna: u dzieci ponizej 6 lat co 6 miesiecy, od 6 lat do okresu pokwitania co rok, po
okres
dorastania nerwiakowtdkniakow i ich zmian. Diagnostyka w razie podejrzenia transformacji nowotworowej (MRI w razie objawow).

okresie pokwitania do 18 lat co 2 lata. Coroczny pomiar ci$nienia tetniczego. Kontrola wzrostu i masy ciata. Ocena

Kontrola stezenia witaminy D. Ocena gestosci kosci (w wybranych przypadkach). Ocena funkcji poznawczych i funkcjonowania
szkolnego. Diagnostyka ADHD i zaburzen zachowania. Ocena funkcjonowania spotecznego. Wsparcie psychologiczne.
Mozliwos¢ objecia statusem ALD

Dorosli

Coroczny pomiar ci$nienia tetniczego. Monitorowanie ryzyka nowotwordw (zwtaszcza przy =10 nerwiakowtokniakach
podskarnych). Ocena bélu i zmian w obrebie nerwiakowtokniakéw. Kontrola dermatologiczna i estetyczna (leczenie
chirurgiczne lub laserem CO,). Ocena stezenia witaminy D i stanu kosci. Ocena funkcji poznawczych. Ocena psychologiczna i
spoteczna. Uwzglednienie wptywu cigzy na przebieg choroby

Dodatkowe zalecenia u dorostych: mozliwos$¢ poradnictwa genetycznego (DPN, DPI, DPNI). Standardowe badania
przesiewowe w kierunku nowotworéw. Nadzér w kierunku raka piersi: od 30. do 50. roku zycia co roku MRI i mammografia £
USG, po 50. roku zycia co roku mammografia + USG. Badania przesiewowe w kierunku guza chromochtonnego od 35. roku
zycia co 5 lat (badania hormonalne i obrazowanie nadnerczy)

Zrédto: opracowanie wtasne AOTMIT na podstawie Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) Neurofibromatose 1

1. Krajowy protokoét diagnostyczno-terapeutyczny (PNDS) dla neurofibromatozy typu 220

Kazdy pacjent ze zdiagnozowang NF2 powinien zostac skierowany do specjalisty w celu przeprowadzenia wstepnej oceny
i ustalenia strategii monitorowania choroby. Lekarz prowadzacy powinien zosta¢ o tym poinformowany i umiec
rozpoznawac stany nagte o charakterze neurologicznym (nadcisnienie $rodczaszkowe, deficyty ruchowe, zaburzenia
chodu), ktére wymagaja pilnego skierowania do najblizszego osrodka neurochirurgicznego w zaleznosci od tempa
pojawienia sie objawdw. Nagte objawy ze strony narzadéw zmystéw (gtuchota lub niedostuch, zwtaszcza jednostronny,
zaburzenia widzenia) rowniez wymagajg pilnej konsultacji specjalistycznej (laryngolog, okulista) w celu rozpoczecia leczenia
objawowego.

1) Dokument opisuje standardowa opieke nad pacjentem z neurofibromatozg typu 2, ktorej celem jest wczesne
rozpoznanie NF2, wykrywanie powiktan, identyfikacja pacjentéw zagrozonych powiktaniami oraz zaproponowanie
odpowiedniego postepowania. W opiece nad pacjentem mogg uczestniczy¢ nastepujacy specjalisci:

(e]

(o]

(e]

onkolodzy i radioterapeuci (leczenie farmakologiczne i radioterapia nowotworéw OUN),

dermatolog (badania przesiewowe wykonywane u dzieci i dorostych),

genetycy kliniczni zajmujacy sie dorostymi (poradnictwo genetyczne, diagnostyka molekularna),

ginekolog potoznik (opieka potoznicza),

pediatrzy, w tym neurolog dzieciecy i onkolog dzieciecy (monitorowanie i opieka nad dzie¢mi z NF2),

neurolog (diagnostyka, monitorowanie, postepowanie w przypadku powiktan oraz leczenie farmakologiczne),
neurochirurg (diagnostyka, monitorowanie i leczenie zmian w osrodkowym i obwodowym uktadzie nerwowym),
lekarze podstawowej opieki zdrowotnej (badania przesiewowe, diagnostyka, monitorowanie),

okulista (badania przesiewowe, diagnostyka, monitorowanie narzadu wzroku),

otolaryngolog (diagnostyka, monitorowanie i leczenie schwannomoéw przedsionkowych oraz rehabilitacja stuchu),

logopeda i lekarz foniatra (nauka odczytywania mowy z ruchu warg, rehabilitacja stuchowa, rehabilitacja porazenia
nerwu twarzowego, leczenie zaburzen potykania),

radiolog (badania przesiewowe, diagnostyka, monitorowanie),

zespot rehabilitacji funkcjonalnej, tj. lekarz specjalista rehabilitacji medycznej i fizjoterapeuta (leczenie i rehabilitacja
powikfan neurologicznych.

20 https://www.has-sante.fr/jcms/p_3299799/fr/neurofibromatose-de-type-2 [dostep: 26.08.2026r.]
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2)

W dokumencie opisano kryteria diagnostyczne NF2 (kryteria z Manchesteru). W celu postawienia rozpoznania pacjent
musi spetniac jedno z ponizszych kryteriéw :

o Obustronne schwannomy przedsionkowe (SV).

o Krewny pierwszego stopnia chorujacy na NF2 oraz jednostronny SV.

o Krewny pierwszego stopnia chorujacy na NF2 lub jednostronny SV oraz dwa rozpoznania sposréd wymienionych:
oponiak, za¢ma, glejak (wyscidtczak srodrdzeniowy), schwannoma.

o Mnogie oponiaki (2 lub wiecej) oraz dwa rozpoznania sposréd wymienionych: jednostronny SV, zaéma, glejak
(wyscidtczak $rodrdzeniowy), schwannoma.

Opisano gtéwne objawy i powiktania oraz wskazano niezbedne do wykonania badania diagnostyczne w zaleznosci od
postaci klinicznej choroby:

a) nerwiaki ostonkowe nerwdéw obwodowych:

o rezonans magnetyczny mézgu ma kluczowe znaczenie dla potwierdzenia diagnozy oraz okreslenia stopnia
zaawansowania choroby. Badanie MRI w sekwencji FLAIR umozliwia diagnostyke uszkodzen $limaka ucha
wewnetrznego,

o audiometria tonalna i stowna, badanie ABR (analiza stuchowych potencjatéw wywotanych z pnia mézgu),
badanie réwnowagi taczace wideonystagmografie (VNG) z testami kalorycznymi, test video-head-impulse
(VHIT) oraz badanie przedsionkowych miogennych potencjatéow wywotanych (VEMP), we Francji
okreslanych jako otolitowe potencjaty wywotane (PEO). Wymienione badania umozliwiajg kompleksowa
ocene stuchu i uktadu przedsionkowego i nalezy je wykonywac po kazdym etapie leczenia,

o badanie EMG nerwu VII (nerwu twarzowego) w przypadku guza przewodu stuchowego wewnetrznego
(MAI), przy braku widocznych zaburzen w badaniu ABR i badaniu przedsionkowym,

b) oponiaki: badanie RM modzgu; obecnosé¢ oponiaka s$rodczaszkowego u dziecka lub obecnos$¢ oponiakdw
wieloogniskowych u osoby dorostej jest wskazaniem do przeprowadzenia badan klinicznych, radiologicznych
i genetycznych pod katem NF2.

c) guzy kanatu kregowego, zewnatrzrdzeniowe i wewnatrzrdzeniowe: MR kregostupa;

d) nerwiaki ostonkowe nerwéw obwodowych: MR, badanie MR catego ciata w przypadku postaci wieloguzkowej
nie jest obecnie zalecane w rutynowej praktyce, ale mozna je zaproponowaé¢ mtodym pacjentom z powazna
niepetnosprawnoscia oraz pacjentom z mutacjami powodujacymi wysokie prawdopodobienstwo wystgpienia
nowotworu w celu wyboru sposobu dalszego postepowania;

e) neuropatie: miografia;
f) objawy okulistyczne: badania OCT (koherentna tomografia optyczna).
Zawiera kryteria ocena stopnia zaawansowania i rokowania.

Wskazuje sposéb informowania pacjenta o diagnozie, koniecznosci dtugoterminowej obserwacji klinicznej,
mozliwosciach leczenia oraz wystepujacych objawach.

Porada genetyczna jest udzielana przez lekarza przeszkolonego w zakresie poradnictwa genetycznego lub doradce
genetycznego. Porada genetyczna moze by¢ powtarzana tyle razy, ile jest to konieczne. Wynik analizy genetycznej jest
przekazywany podczas indywidualnej konsultacji, z mozliwoscig skorzystania ze wsparcia psychologicznego, jesli
pacjent sobie tego zyczy. W przypadku planowania potomstwa (fr. projet parental) przekazywane sg informacje
o mozliwosci skorzystania, w okreslonych warunkach, z diagnostyki prenatalnej, preimplantacyjnej lub nieinwazyjnej
diagnostyki prenatalnej. Porada genetyczna pozwala wéwczas pacjentom na samodzielne i Swiadome podjecie decyzji
o tym, czy skorzystac z jednej z tych metod diagnostycznych.

Protokot zawiera informacje zwigzane z wptywem NF2 na cigze.

W dokumencie opisano zalecane postepowanie w przypadku diagnozy schwannoma przedsionkowych (nerwiakéw
nerwu przedsionkowego SV) obejmujace:

o Konsultacje z lekarzem, genetykiem oraz psychologiem po otrzymaniu diagnozy. Strategia postepowania
powinna zosta¢ opracowana w ramach zespotu multidyscyplinarnego (chirurdzy, radioterapeuci, ewentualnie
onkolodzy kliniczni i genetyk). Wszystkie akredytowane (certyfikowane) osrodki dysponuja RCP (Réunion de

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 31/65



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026
rasopatiami (NF/RAS)

9)

Concertation Pluridisciplinaire), tj. wielodyscyplinarnym konsylium medycznym, ktérego zadaniem jest formalne
podejmowanie decyzji terapeutycznych w typowych sytuacjach klinicznych. W przypadkach najtrudniejszych
istnieje mozliwos¢ skorzystania z konsultacji ogélnokrajowego konsylium ekspertéw, skupiajagcego specjalistow
z réznych osrodkéw referencyjnych.

Monitorowanie: regularne wykonywanie badarnn MRI pozwala oceni¢ dynamike zmian chorobowych i ich wptyw
na stuch. W przypadku nagtej utraty stuchu pacjent z NF2 powinien niezwtocznie zgtosi¢ sie do laryngologa
wcelu wykonania badania klinicznego i audiogramu oraz natychmiastowego rozpoczecia leczenia
kortykosteroidami.

Zasady mikrochirurgicznego usuniecia guza, ktérego gtéwnym celem moze by¢ zachowanie uzytecznego stuchu,
oraz wyboru metody radiochirurgii.

Mozliwo$¢ wszczepienia implantéw $limakowych u pacjentéw ze sprawnym nerwem $limakowym.
W przypadku pacjentéw, ktérzy nie majg sprawnego nerwu $limakowego, mozliwe jest wszczepienie
stuchowego implantu pniowego (ang. Auditory Brainstem Implant, ABI).

Informacje o mozliwosci zastosowania chemioterapii i nowych metod leczenia.

Dokument obejmuje rowniez postepowanie terapeutyczne w przypadku innych nowotworéw niz SV: oponiakéw,
guzéw kregostupa, schwannoma obwodowych.

10) W protokole dotyczacym opieki nad pacjentami z NF2 wskazano, ze obecnos$¢ psychologéw w multidyscyplinarnym
zespole zajmujgcym sie NF2 jest wazna, a nawet niezbedna, poniewaz pozwala na kompleksowe wystuchanie pacjenta
i towarzyszenie mu na wszystkich etapach choroby, poczawszy od momentu postawienia diagnozy. Psycholog wspiera
réwniez zespét medyczny w przekazywaniu informacji, ktére towarzysza réznym etapom choroby, oferujgc mozliwosc
prowadzenia wspdlnych rozméw oraz omawiania sytuacji w ramach interdyscyplinarnych konsultacji.

11) Monitorowanie

Tabela 4. Monitorowanie pacjentéw z nerwiakowtékniakowatoscia typu 2 - Francja

Etap Zakres badania i interwenciji
Naturalny przebieg choroby co najmniej raz w roku: wizyta u lekarza koordynujacego opieke, rezonans magnetyczny mézgu oraz co
najmniej audiometria tonalna i stowna (u pacjentéw z zachowanym stuchem)
W przypadku stwierdzonych co 3 lata rezonans magnetyczny rdzenia kregowego
zmian
Rozpoznanie w stadium rezonans magnetyczny moézgu, rezonans magnetyczny catego kregostupa, audiometria i obserwacja.
bezobjawowym w ramach badarn | Ewentualne leczenie dostosowuije sie do wielkosci zmian, wynikéw badan funkcjonalnych oraz przebiegu
rodzinnych kazdej z tych zmian.
Nagte pogorszenie stanu z W przypadku wystapienia nadcisnienia Srédczaszkowego, zaburzen ruchowych lub zaburzen chodu:

objawami neurologicznymi

niezwtoczne skierowanie do osrodka neurochirurgicznego, w zaleznosci od tempa pojawienia sie objawow.

2. Krajowy protokét diagnostyczno-terapeutyczny (PNDS) dla schwannomatoz niezwigzanych z NF221

Kazdy pacjent, u ktérego zdiagnozowano schwannoma (SWN), powinien mie¢ wykonane badania obrazowe i genetyczne,
jednak jego leczenie nie musi by¢ prowadzone w osrodku referencyjnym. Leczenie opiera sie gtéwnie na farmakologicznym
i chirurgicznym leczeniu bolu, przede wszystkim poprzez usuniecie guza.

1)

2)

Dokument stanowi punkt odniesienia do standardowej opieki nad pacjentem ze schwannomatozg, wskazuje cele
krajowego protokotu diagnostyczno-terapeutycznego oraz okresla sposéb prowadzenia diagnostyki, kryteria
postawienia diagnozy oraz $ciezke pacjenta w systemie. W ramach opracowania przedstawiono réwniez szczegdétowe
rekomendacje dotyczace organizaciji i realizacji opieki nad pacjentami ze schwannomatoza, obejmujace udziat zespotu
wielospecjalistycznego, zasady diagnostyki obrazowej i genetycznej, monitorowanie przebiegu choroby oraz
postepowanie terapeutyczne, leczenie chirurgiczne i leczenie bélu. W dokumencie zawarto réwniez informacje
o sposobie informowania pacjenta o diagnozie.

W dokumencie wskazano, ze w opiece nad pacjentem powinien uczestniczy¢ zespét lekarzy wielu specjalnosci:

(o]

neurolog (diagnostyka i leczenie bélu),

21 https://www.has-sante.fr/jcms/p_3598549/fr/schwannomatoses-non-nf2 [dostep: 04.09.2026r.]
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o dermatolog (badania przesiewowe u dzieci i dorostych),

o genetycy kliniczni i diagnosci laboratoryjni (poradnictwo genetyczne i diagnostyka molekularna),

o neurochirurg (diagnostyka, monitorowanie oraz leczenie zachowawcze i operacyjne guzéw zwigzanych z chorobg),
o laryngolog (diagnostyka i leczenie schwannomoéw przedsionkowych oraz rehabilitacja stuchu),

o radiolog (diagnostyka, badania przesiewowe i monitorowanie.

Dokument opisuje kryteria rozpoznania, wskazujac, ze wykrycie pojedynczego schwannoma, zaréwno
wewnatrzczaszkowego, jak i zewnatrzczaszkowego, nie uzasadnia przeprowadzenia badan w kierunku SWN.
W przypadku co najmniej dwdch schwannomow, z ktérych co najmniej jeden zostat potwierdzony histologicznie,
nalezy postawi¢ rozpoznanie SWN i przeprowadzi¢ badania obrazowe. Pierwszym etapem bedzie wykluczenie
schwannomatozy zwigzanej z genem NF2. Drugi etap obejmuje molekularng analize tkanek prawidtowych (krew, $lina)
i nowotworowych, co uzasadnia skierowanie pacjenta do osrodka referencyjnego.

Wstepna ocena obrazowa obejmuje badanie MRI mézgu i przewoddw stuchowych wewnetrznych (cienkie warstwy
w sekwencjach T2 i T1 po podaniu kontrastu). Istotne jest wykonanie badania MRI catego kanatu kregowego,
obejmujacego réwniez koncowe odcinki nerwéw. O ile to mozliwe, podczas wstepnej oceny zmian zaleca sie
wykonanie badania obrazowego catego ciata, ale nie jest to rutynowa procedura. Polega ono na wykonaniu rezonansu
magnetycznego catego ciata z wyliczeniem wspdtczynnika dyfuzji pozornej (ang. apparent diffusion coefficient, ADC)
i moze by¢ potaczone z badaniem funkcjonalnym metoda PET (skaner PET lub PET-MR). Obecnie dostepne s3 trzy
metody obrazowania catego ciata stuzace mapowaniu schwannoméw: MRI, PET-MR oraz PET-CT.

Wskazano niezbedne do wykonania badania diagnostyczne w zaleznosci od postaci klinicznej choroby:

o u krewnych bedacych bezobjawowymi nosicielami patogennego wariantu genu SMARCB1 lub LZTR1: badania
obrazowe, w tym rezonans magnetyczny mozgu i kanatu kregowego, Jedli to mozliwe, zaleca sie obrazowanie
catego ciata w celu lepszej oceny ogdlnego obcigzenia choroba.

o nie nalezy wdraza¢ nadzoru radiologicznego po przypadkowym odkryciu patogennego wariantu genu LZTR1
u osoby bez osobistej lub rodzinnej historii schwannoma, bélu lub innych objawéw sugerujacych schwannomy

Protokot wskazuije, ze opieka nad pacjentami z SWN jest realizowana w ramach lub przy wsparciu osrodka zajmujgcego
sie ,chorobami rzadkimi”, ktory taczy opieke kliniczng z diagnostyks i doradztwem genetycznym. Jesli chodzi o aspekt
kliniczny, opieka nad pacjentami z SWN koncentruje sie na leczeniu bélu przewlektego.

o Diagnostyka genetyczna pozwala wyodrebni¢ schwannomatoze zwigzang z genem SMARCB1 lub LZTR1,
schwannomatoze zwigzang z regionem 22q oraz postacie o nieustalonym podtozu genetycznym. Poradnictwo
prowadzi lekarz genetyk lub doradca genetyczny. Porada genetyczna moze by¢ powtarzana tyle razy, ile jest to
konieczne i jest przeznaczona dla wszystkich pacjentéw, ktérzy o nig poprosza. Wynik analizy genetycznej jest
przekazywany podczas indywidualnej konsultacji, z mozliwoscig skorzystania ze wsparcia psychologicznego, jesli
pacjent sobie tego zyczy.

o lIstotna jest obecno$é¢ psychologédw w multidyscyplinarnym zespole zajmujacym sie SWN, umozliwia
kompleksowg ocene potrzeb pacjenta oraz zapewnienie wsparcia na kolejnych etapach choroby, poczawszy od
momentu postawienia diagnozy. Pacjent moze réwniez otrzymac wsparcie podczas hospitalizacji lub skorzystac
z opieki psychoterapeutycznej, jesli mieszka w poblizu osrodka. Zaleca sie korzystanie z opieki psychologicznej
w réznych placéwkach lub w osrodkach leczenia bélu, ktére majg te zalete, ze oferujg réznorodne podejscia
terapeutyczne uzupetniajgce leczenie farmakologiczne.

Protokét przewiduje rowniez diagnostyke przedobjawowa u dzieci, ktérych rodzice majg rozpoznang SWN. Moze by¢
ona przeprowadzana nie wczesniej niz w wieku 12-14 lat .

Strategia terapeutyczna. Poza rzadkimi przypadkami ucisku schwannomoéw nerwéw czaszkowych i rdzeniowych na
osrodkowy uktad nerwowy (piern mdzgu, rdzen kregowy) strategia terapeutyczna zalezy od charakteru bolu,
a w przypadku jego braku zwykle wybierana jest obserwacja. W przypadku wystapienia bélu wstepne postepowanie
opiera sie na wykryciu potencjalnie odpowiedzialnych za bél schwannoméw, przy czym zabieg chirurgiczny moze by¢
zaproponowany jako leczenie pierwszego rzutu w przypadku potwierdzenia zaleznosci pomiedzy obecnoscia guzéw
w badaniu obrazowym a objawami klinicznymi. W przypadku braku guza bedacego przyczyna bélu lub w przypadku
niewystarczajacej korelacji miedzy wynikami badain obrazowych a obrazem klinicznym preferowane jest leczenie
farmakologiczne.
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9) Monitorowanie:

o Regularna obserwacja kliniczna pozwala kontrolowa¢ poziom ogdlnego bdlu u pacjentéw oraz psychologiczne
i spoteczne skutki choroby.

o Obrazowanie catego ciata jest mniej skuteczne niz badania obrazowe mozgu i catego rdzenia kregowego. Ryzyko
transformacji ztosliwej moze uzasadnia¢ dtugoterminowa obserwacje za pomoca obrazowania catego ciata. Brak
jest jednoznacznych zalecen dotyczacych czestotliwosci monitorowania w przypadku pacjentéw bezobjawowych,
wskazane jest regularne monitorowanie zmian wewnatrzczaszkowych oraz w obrebie rdzenia kregowego. Brak
wskazan do systematycznej obserwacji u pacjentéw z prawidtowymi wynikami badania MRI mézgu i kregostupa.

Tabela 5. Monitorowanie pacjentéw ze schwannomatoza niezwigzang z NF2 we Frangji

Czestotliwosc Rodzaj i zakres badania
corocznie MRI: w przypadku schwannoméw wewnatrzczaszkowych oraz analiza wolumetryczna wykrytych zmian
co dwa lata MRI: w przypadku schwannomoéw o wielkosci ponizej 1 cm oraz stabilnego przebiegu choroby
co 2-3 lata MRI mézgu z cienkimi warstwami przez przewody stuchowe wewnetrzne, od 12. roku zycia, u pacjentéw z SWN
rdzeniowa lub nerwéw obwodowych rozpoznang w dziecinstwie
Ocena wyjsciowa MRI catego ciata (ang. whole-body MRI) w wybranych przypadkach,

2.1.5. Kanada

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu odrebnego, ogdlnokrajowego programu opieki koordynowanej dla
pacjentow z neurofibromatozami. W Kanadzie funkcjonuje Krajowa Strategia dotyczaca Lekéw stosowanych w Chorobach
Rzadkich (National Strategy for Drugs for Rare Diseases), realizowana poprzez dwustronne umowy miedzy rzadem
federalnym a prowincjami i terytoriami. Jej celem jest m.in. poprawa badan przesiewowych i diagnostyki choréb rzadkich.22
Na wspdlnej licie lekéw objetych umowami dwustronnymi znajduje sie selumetynib (Koselugo) stosowany w leczeniu
NF1.23 Strategia nie okresla sposobu organizacji opieki nad pacjentami z neurofibromatozami.

Z odnalezionych informacji wynika, ze opieka nad pacjentami z neurofibromatozami odbywa sie w wyspecjalizowanych
osrodkach, ktdre zapewniajg skoordynowana, kompleksowa opieke, np. Centre d’expertise en neurofibromatose w Centre
hospitalier de I'Université de Montréal (CHUM) oraz klinika neurofibromatozy w Centre hospitalier universitaire Sainte-
Justine w Montrealu. 2425

2.1.6. Litwa

Rozporzadzenie Ministra Zdrowia Republiki Litewskiej w sprawie zatwierdzenia opisu procedury diagnostyki, leczenia
i opieki nad pacjentami chorujagcymi na choroby rzadkie z dnia 23 sierpnia 2024 r., Nr V-8392¢, okresla zasady diagnostyki,
leczenia i opieki nad pacjentami w kazdym wieku z chorobami rzadkimi, w tym z bardzo rzadkimi stanami zdrowotnymi
i chorobami niezdiagnozowanymi. Dokument reguluje miedzy innymi kierowanie pacjentéw do odpowiednich centréw
kompetencji i centréw referencyjnych choréb rzadkich, organizacje diagnostyki i leczenia oraz mozliwo$¢ konsultagji
z placowkami nalezacymi do Europejskich Sieci Referencyjnych. Regulacja ma charakter ogdlny i nie wskazuje wprost
konkretnych jednostek chorobowych, w tym neurofibromatozy, dlatego sama w sobie nie okresla szczegétowego modelu
diagnostyki, leczenia ani koordynacji opieki wtasciwego dla pacjentéw z neurofibromatoza.

Ponadto zidentyfikowano litewski dokument metodyczny z 2022 r. ,Diagnostyka, leczenie i dtugoterminowa opieka nad
chorobami rzadkimi” (lit. ,Rety ligy diagnostika, gydymas ir ilgalaiké prieZitra”) 27, zaakceptowany m.in. przez Panstwowg

2 https://www.canada.ca/en/health-canada/services/health-services-benefits/strategy-drugs-rare-diseases.html [dostep 2.09.2026r.]

Zhttps.//www.canada.ca/en/health-canada/corporate/transparency/health-agreements/shared-health-priorities/drugs-for-rare-diseases-bilateral-
agreements/common-list-drugs.html [dostep 2.09.2026r.]

24 https://www.chumontreal.qc.ca/repertoire/centre-dexpertise-neurofibromatose [dostep 2.09.2026r.]
Zhttps://www.chusj.org/en/Care-Services/N/Neurofibromatosis [dostep 2.09.2026r.]

26 https://www.e-tar.It/portal/lt/legalAct/2c611e0061431 1efafbb8694c098bac5?utm_ [dostep: 31.08.2026r.]

27 https://sam.Irv.It/uploads/sam/documents/files/Komisijos%20ir%20darbo%20grup%C4%97s/Cernobylis/RETOS%20LIGOS%20-%20metodika%20-
%20galutin%C4%97.pdf?utm_ [dostep: 31.08.2026r.]
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Stuzbe Akredytacyjng ds. Dziatalnosci w Ochronie Zdrowia przy Ministerstwie Zdrowia Republiki Litewskiej
oraz organizacje i instytucje zwiagzane z opiekg nad pacjentami z chorobami rzadkimi. Dokument ma charakter ogéiny
i opisuje Sciezke pacjenta z chorobag rzadka, obejmujacg profilaktyke, diagnostyke, leczenie, opieke pielegniarska,
rehabilitacje medyczng oraz ocene i dtugoterminowe monitorowanie przebiegu choroby.

W odniesieniu do organizacji opieki dokument przewiduje udziat osrodkéw kompetencji i osrodkéw referencyjnych
oraz wspoétprace specjalistdw w ramach wielodyscyplinarnych zespotéw. Wskazuje takze na znaczenie indywidualnego
podejscia do Sciezki pacjenta, koordynacji diagnostyki, leczenia i monitorowania oraz wspétpracy pomiedzy poziomami
opieki. Dokument przewiduje réwniez mozliwos¢ wykorzystania konsultacji i wspdtpracy w ramach Europejskich Sieci
Referencyjnych (ERN).

Wskazano kluczowe elementy koordynacji $ciezki pacjenta z chorobg rzadka:

- Diagnostyka: kryteria diagnostyczne, badania laboratoryjne, badania genetyczne, badania instrumentalne (np. EKG),
badania obrazowe (np. TK), konsultacje specjalistow posiadajacych odpowiednie kompetencje.

- Koordynacja opieki: koordynujgcy specjalista (np. pediatra), wspdtpraca miedzy specjalistami i osrodkami,
profilaktyczne leczenie, indywidualny plan leczenia i monitorowania, przekazywanie pacjentowi i rodzinie niezbednych
informaciji.

- Kluczowe elementy: kodowanie choréb rzadkich (ORPHA), dostep do informacji o chorobie rzadkiej, wspotpraca
z Europejskimi Sieciami Referencyjnymi (ERT), wspdtpraca z osrodkami kompetencji i referencyjnymi, koordynacja
klinicznej Sciezki pacjenta.

W dokumencie neurofibromatoza zostata uwzgledniona w wykazie osrodkéw kompetencii, w ktérym wskazano osrodek
kompetencji w zakresie neurofibromatozy. Ponadto neurofibromatoza typu 1 (NF1) zostata przywotana jako przyktad
jednostki chorobowej w czesdci dotyczacej diagnostyki genetycznej, gdzie wskazano mozliwos¢ klinicznego rozpoznania
NF1 na podstawie charakterystycznych cech fenotypowych, a nastepnie potwierdzenia rozpoznania badaniem genu NF1.
Dokument ma jednak charakter ogdlny i odnosi sie do organizacji opieki nad wszystkimi chorobami rzadkimi, dlatego nie
okresla odrebnej, szczegdtowej Sciezki diagnostyczno-terapeutycznej ani zasad koordynacji opieki dedykowanych
wytacznie pacjentom z neurofibromatoza.

2.1.7. Niemcy

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu w Niemczech odrebnych $wiadczern zdrowotnych lub programéw
finansowania dedykowanych wytacznie pacjentom z neurofibromatoza. Opieka nad chorymi realizowana jest w ramach
systemu S$wiadczen dla choréb rzadkich. Podstawe organizacji opieki nad chorobami rzadkimi w Niemczech stanowi
opublikowany w 2013 r. Narodowy Plan Dziatania dla Oséb z Chorobami Rzadkimi (Nationaler Aktionsplan fiir Menschen
mit Seltenen Erkrankungen), przygotowany przez Narodowy Sojusz na rzecz Oséb z Chorobami Rzadkimi (Nationales
Aktionsbiindnis fiir Menschen mit Seltenen Erkrankungen, NAMSE)28, Plan ma charakter strategiczny i zaktada utworzenie
sieci centrow choréb rzadkich (Zentren flr Seltene Erkrankungen) w celu koncentracji wiedzy eksperckiej
w wyspecjalizowanych osrodkach, rozwoéj wielodyscyplinarnej opieki, poprawe koordynacji diagnostyki i leczenia, rozwéj
rejestréw chordb rzadkich oraz wspétprace miedzynarodowa.

W Niemczech zasady funkcjonowania i finansowania centréw specjalistycznych, w tym centréw choréb rzadkich, okreslajg
regulacie Wspdlnego Komitetu Federalnego (Gemeinsamer Bundesausschuss, G-BA), tzw. Zentrums-Regelungen.
Aktualna wersja tych regulacji , uwzgledniajgca zmiany obowigzujagce od grudnia 2025 r., doprecyzowuje szczegdlne
zadania centréw oraz stanowi podstawe ustalania dodatkowego finansowania za realizacje tych zadan. W zataczniku
dotyczacym chordb rzadkich wskazano szczegdlne zadania centréw, obejmujgce m.in.: konsultacje eksperckie, koordynacje
leczenia, prowadzenie konsultacji wielodyscyplinarnych, wdrazanie programéw przejscia z opieki pediatrycznej do opieki
nad dorostymi.

Opieka nad chorymi z neurofibromatozami organizowana jest na podstawie przepiséw dotyczacych choréb rzadkich
i realizowana w wyspecjalizowanych osrodkach eksperckich (NF-Zentren). Lekarz podstawowej opieki zdrowotnej

28 https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/begriffe-von-a-z/n/namse [dostep 26.08.2026r.]
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zapewnia biezacg opieke zdrowotng, natomiast planowanie diagnostyki, monitorowania i leczenia powiktari choroby
odbywa sie przede wszystkim w os$rodkach eksperckich prowadzacych interdyscyplinarng opieke nad pacjentem.
W Niemczech funkcjonuje 8 interdyscyplinarnych centréw leczenia neurofibromatoz (Berlin, Erfurt, Hamburg, Hanower,
Moguncja, Tybinga, Ulm, Wrzburg).

Centra Neurofibromatoz (NF-Zentren) prowadzg leczenie pacjentéw oraz organizujg konsultacje specjalistyczne zgodnie
z indywidualnymi potrzebami chorego, zapewniajac opieke wielospecjalistyczng obejmujaca m.in.: genetyke kliniczng,
neurologie, radiologie, neurochirurgie, ortopedie, mozliwos¢ wszczepienia implantéw Slimakowych (informacje
o obszarach specjalizacji zawarte s3 na stronie internetowej danego szpitala lub oddziatu specjalistycznego)?.

2.1.8. Norwegia

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu w Norwegii odrebnego, ogdlinokrajowego programu opieki koordynowanej
dla pacjentéw z neurofibromatozami.

Helsenorge® jest oficjalnym norweskim portalem publicznym, udostepniajacym aktualne i oparte na wiedzy naukowej
informacje dotyczace zdrowia, leczenia oraz praw pacjentéw. Tresci publikowane na portalu sg dostarczane i weryfikowane
pod wzgledem jakosci przez publiczne podmioty ochrony zdrowia.

Na stronie Helsenorge znajdujg sie réwniez informacje dotyczace organizacji opieki nad osobami z chorobami rzadkimis?.
W Norwegii dziata dziewiec¢ krajowych osrodkéw kompetencyjnych ds. choréb rzadkich, skierowanych do oséb z rzadkimi
diagnozami, ich bliskich oraz specjalistow. Osrodki te, zorganizowane w ramach Krajowego Centrum Choréb Rzadkich
(Nasjonalt senter for sjeldne diagnoser), majg zapewnia¢ réwnowazng, ogoélnokrajowa oferte w zakresie kilkuset rzadkich
diagnoz. Oferujg dostep do aktualnej wiedzy, informacji, porad i specjalistycznego wsparcia, a takze organizujg kursy
i spotkania dla 0séb z podobnymi diagnozami.

W Norwegii funkcjonuje rowniez bezptatny Telefon ds. Choréb Rzadkich (Sjeldentelefonen), oferujacy doradztwo
dotyczace choréb rzadkich oraz mozliwosé bezpiecznego omawiania sytuacji zwigzanych z przekazywaniem informacji
wrazliwych.

W wykazie oérodkéw kompetencyjnych wskazano jednostke Frambu32, w ramach ktérej dostepne s3 informacje dotyczace
neurofibromatozy typu 1 (NF1) i typu 2 (NF2), co potwierdza objecie tych diagnoz wsparciem informacyjnym
i kompetencyjnym.

2.1.9. Stowacja

W Stowacji funkcjonuje Narodowy Program Opieki Zdrowotnej dla Pacjentéw z Chorobami Rzadkimi do 2030 r.
(NP 2030)33, opracowany przez Komisje ds. Choréb Rzadkich Ministerstwa Zdrowia Republiki Stowackiej na podstawie
uchwaty rzadu nr 724/2020, jako kontynuacja programu na lata 2016-2020. Program okresla ogdlne kierunki rozwoju
opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi, obejmujace m.in. poprawe diagnostyki i leczenia, zwiekszanie swiadomosci
spotecznej oraz edukacje personelu medycznego, rozwéj wyspecjalizowanych osrodkéw eksperckich i ich wspotprace
z Europejskimi Sieciami Referencyjnymi (ERN), rozwdj rejestrow, wsparcie badan naukowych, poprawe dostepu do lekéw
sierocych, rozwoj e-zdrowia oraz wspdtprace krajowa i miedzynarodowa. Program podkresla réwniez znaczenie organizacji
opieki w wyspecjalizowanych osrodkach oraz zapewnienia jej ciggtosci, w tym w okresie przejscia z opieki pediatrycznej
do opieki nad osobami dorostymi.

Program ma charakter ogélny i nie wskazuje neurofibromatozy jako odrebnego obszaru opieki ani nie okresla szczegélnych
zasad organizacji leczenia pacjentéw z tg choroba.

29 https://bv-nf.de/nf-zentren?fachgebiet_equal=%5B%22Interdisziplin%C3%A4re+Zentren+f2%C3%BCr+Neurofibromatose%22%5D

30 https://www.helsenorge.no/en/about-helsenorge/ [dostep 01.09.2026r.]

31 https://www.helsenorge.no/nn/sjeldne-diagnoser/kompetansesentrene/?utm_ [dostep 01.09.2026.]

32 https://frambu.no/diagnose/#bokstav-N [dostep: 01.09.2026r.]

33 https://sazch.sk/narodny-program-zdravotnej-starostlivosti-o-pacientov-so-zriedkavymi-chorobami-do-roku-2030/ [dostep 28.08..2026r.]
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2.1.10. Szwecja

Nie odnaleziono informacji wskazujacych na funkcjonowanie w Szwecji odrebnego, finansowanego centralnie programu
Swiadczen dedykowanego wytacznie pacjentom z neurofibromatoza. Zespoty ekspertéw specjalizujgcych sie
w diagnostyce, badaniach i leczeniu oséb z neurofibromatozami znajdujg sie w Szpitalu Uniwersyteckim Sahlgrenska
w Goteborgu oraz w Szpitalu Uniwersyteckim Skadne w Malma/Lund34.

W Szpitalu Uniwersyteckim Sahlgrenska w Goteborgu, dziatajgcym w strukturze regionalnego Centrum Choréb Rzadkich
(Centrum for sillsynta diagnoser, CSD Vast®®) funkcjonuje wielodyscyplinarny zespd6t ekspertéw zajmujacych sie
neurofibromatozami, ktéry uzupetnia istniejacy system opieki obejmujacy podstawowa opieke zdrowotng oraz
specjalistyczng opieke regionalng i wysokospecjalistyczng. Zespdt ekspertéw uzupetnia dziatalno$¢ jednostek
odpowiedzialnych za opieke i nie zastepuje standardowej opieki zdrowotnej ani rehabilitacji. Sledzi on réwniez nowe
doniesienia naukowe i biezace badania®.

Socialstyrelsen (Szwedzka Krajowa Rada Zdrowia i Opieki Spotecznej), odpowiadajaca za oficjalng baze wiedzy na temat
chordéb rzadkich®” zawierajaca informacje przeznaczone dla personelu opieki zdrowia, stuzb socjalnych i pomocy
spotecznej, a takze dla 0séb z chorobami rzadkimi, opublikowata dokument opisujacy model monitorowania i organizacji
opieki nad chorymi z NF1. W dokumencie ,Neurofibromatos typ 1">! zawarto informacje na temat przyczyn choroby,
wystepujacych objawdw, diagnostyki oraz modelu opieki nad pacjentem uwzgledniajgcym m.in.:

1. Wskazania dotyczace monitorowania przebiegu choroby u dzieci:
o dzieciz NF1 powinny pozostawac pod opieka wielu specjalistow dziatajgcych w zespotach wielodyscyplinarnych;
o wszystkie dzieci z NF1 do 10. roku zycia, powinny by¢ kontrolowane corocznie przez pediatre oraz okuliste;

o jesli nie wystepuja powiktania (np. glejak nerwu wzrokowego, skolioza, nerwiakowtokniaki splotowate), kontrole
moga by¢ realizowane co 2 lata.

2.  Wskazania dotyczace monitorowania mtodziezy:
o wykonanie badania MRI catego ciata okoto 16-18 r.z. w celu wykrycia gteboko potozonych nerwiakowtékniakow
splotowatych i monitorowania rozwoju guza.;
o dalsza obserwacja przez specjalistdw oraz w ramach podstawowej opieki zdrowotnej w wieku dorostym.

3. Wskazania dotyczace monitorowania dorostych, ktérzy powinni pozostawac pod opieka specjalistow i lekarza
pierwszego kontaktu.

Szwecja przyjeta w 2026 r. Narodows Strategie dla Chordb Rzadkich (Samordnat stéd och jamlik vard, tj. Skoordynowane
wsparcie i rowna opieka)® na lata 2026-2030, ktorej celem jest wzmocnienie dostepu do réwnej, wysokiej jakosci opieki
zdrowotnej poprzez zapewnienie mozliwosci otrzymania wczesnej diagnozy, rownego dostepu do lekéw, otrzymaniu
wsparcia i wskazowek przez caty okres leczenia, uczestnictwo pacjenta i jego bliskich w prowadzonej opiece oraz
udostepnianie danych o prowadzonych badaniach nad lekami i innowacjach przydatnych w opiece.

2.1.11. USA

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu w Stanach Zjednoczonych odrebnego, ogélnokrajowego programu
koordynowanej opieki dla pacjentéw z neurofibromatozami. Jednoczesnie w USA dziata sie¢ wyspecjalizowanych klinik
NF Clinic Network (NFCN)3?, utworzona przez organizacje Children's Tumor Foundation (CTF), ktéra wspiera pacjentow

34 https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-bland-sallsynta-
halsotillstand/neurofibromatos-typ-1/ [dostep: 27.08.2026r.]

35 https://csdsamverkan.se/csd-i-sverige/sjukvardsregionala-centrum-for-sallsynta-diagnoser/csd/202 1-05-09-csd-vast [dostep: 27.08.2026r.]

36 https://www.sahlgrenska.se/om-sjukhuset/organisation/centrumbildningar/csdvast/expertteam/arftliga-tumorsyndrom/neurofibromatoser/expertteamet/
[dostep: 27.08.2026r.]

37 https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/ [dostep: 27.08.2026r.]

38 https://www.regeringen.se/informationsmaterial/2026/06/samordnat-stod-och-jamlik-vard---nationell-strategi-for-sallsynta-halsotillstand-20262030
[dostep: 27.08.2026r.]

39 hitps://www.ctf.org/nf-clinic-network/?utm_ [dostep: 03.09.2026r.]
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z neurofibromatozami oraz rozwdj badar naukowych i opieki klinicznej w tym obszarze®. Sie¢ skupia os$rodki posiadajace
doswiadczenie w diagnostyce, leczeniu i dtugoterminowej opiece nad pacjentami z neurofibromatoza i schwannomatoza,
a takze wspiera wielodyscyplinarny model opieki, edukacje pacjentéw i udziat w badaniach klinicznych. Obecnie obejmuje
ok. 80 klinik w Stanach Zjednoczonych. CTF wprowadzita réwniez system kategoryzacji klinik NFCN, ktéry umozliwia
pacjentom identyfikacje osrodkéw najlepiej odpowiadajgcych ich potrzebom w zakresie opieki nad NF1
i schwannomatoza*!.

Ponadto w Stanach Zjednoczonych dziata Konsorcjum Badan Klinicznych nad Neurofibromatozami (Neurofibromatosis
Clinical Trials Consortium, NFCTC)*2, utworzone przez Program Badar nad Neurofibromatozami Departamentu Obrony
Stanéw Zjednoczonych (Neurofibromatosis Research Program, NFRP) w celu opracowywania i prowadzenia badan
klinicznych dotyczacych leczenia powiktarn neurofibromatoz u dzieci i dorostych. Konsorcjum obejmuje 15 osrodkéw
klinicznych, 10 wspétpracujacych osrodkéw afiliowanych oraz Centrum Operacyjne na Uniwersytecie Alabama
w Birmingham. Konsorcjum ma charakter badawczy i nie organizuje biezacej opieki nad pacjentami.

2.1.12. Witochy

Nie odnaleziono informacji o funkcjonowaniu odrebnego, ogdlnokrajowego programu opieki koordynowanej dla
pacjentéw z neurofibromatozami we Wtoszech. Opieka nad pacjentami odbywa sie w ramach Krajowej Sieci ds. Choréb
Rzadkich, w 94 akredytowanych osrodkach referencyjnych zajmujacych sie neurofibromatoza*. Z odnalezionych
informacji wynika, iz organizacja $ciezek pacjentéw odbywa sie na poziomie regionalnym.**

Ponizej przedstawiono rozwigzanie z regionu Emilia-Romagna (wybrano przyktadowy region).>

Opieka nad pacjentem z NF1 wymaga specjalistycznych, multidyscyplinarnych kompetencji umozliwiajgcych rozpoznanie,
monitorowanie i leczenie réznych aspektéw klinicznych choroby, a takze przeprowadzenie doktadnego badania
rodzinnego. U 0s6b z NF1 istotne znaczenie ma réwniez poradnictwo genetyczne oraz pomoc psychologiczna.

Charakterystyka genetyczna

Zaleca sie, aby pacjenci z NF1 oraz krewni pierwszego stopnia korzystali z poradnictwa genetycznego, aby uzyskac
informacje dotyczace sposobu dziedziczenia choroby oraz mozliwosci i ograniczen badania genetycznego, ktére moze
umozliwi¢ identyfikacje przyczynowej zmiany molekularne;j.

Czutos¢ badania genetycznego w kierunku mutacji NF1 nie jest catkowita. Dlatego brak wykrycia mutacji nie wyklucza
rozpoznania, ktére moze zostac postawione na podstawie charakterystycznych kryteriéw klinicznych.

Kryteria kwalifikacji

Pacjenci w wieku 0-18 lat oraz osoby doroste, u ktorych wystepuije:

o co najmniej jedno z kryteriéw diagnostycznych okreslonych przez NIH Consensus Conference (1988), nawet jesli
spetnione sg czesSciowo,

o dodatkowe objawy wskazujace na te chorobe, ktére nie sg zawarte w kryteriach diagnostycznych.

Kryteria diagnostyczne

o obecno$¢ co najmniej dwdch gtéwnych kryteriéw ustalonych na poziomie miedzynarodowym (NIH Consensus
Conference)

o obecno$¢ mutacji w genie neurofibrominy.

40 https://www.ctf.org/about-ctf/ [dostep: 03.09.2026r.]
41 https://www.ctf.org/nf-clinic-network/?utm_ [dostep: 03.09.2026r.]

42 https://cdmrp.health.mil/nfrp/consortium/siteDetails?utm_ [dostep: 03.09.2026 1]
43 https.//www.malattierare.gov.it/centri_cura/elenco_per_malattia/9526 [dostep: 27.08.2026r.]

4 https://www.malattierare.gov.it/centri_cura/ricerca [dostep: 27.08.2026r.]
45 https://salute.regione.emilia-romagna.it/assistenza-ospedaliera/malattie-rare/percorsi-specifici-e-reti-hub-spoke [dostep: 27.08.2026r.]
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Kryteria kliniczne ustalone przez NIH Consensus Conference (1988):

o sze$¢ lub wiecej plam café-au-lait o Srednicy >5 mm u dzieci i >15 mm u 0s6b po okresie pokwitania,
o piegowanie pachowe i/lub pachwinowe,
o dwa lub wiecej guzkéw Lischa,

o dwa lub wiecej nerwiakowtdkniakéw skérnych lub podskdérnych albo co najmniej jeden nerwiakowtdkniak
splotowaty,

o glejak nerwu wzrokowego,

o charakterystyczne zmiany kostne, tj. dysplazja skrzydta kosci klinowej lub Scienczenie warstwy korowej kosci dtugich
(najczesciej piszczelowej) z pseudoartrozg lub bez niej,

o krewny pierwszego stopnia z NF1.

Wystepowanie poszczegdlnych kryteridw diagnostycznych zalezy od wieku. Przyjmuje sie, ze petny obraz kliniczny,
umozliwiajacy spetnienie kryteriéw diagnostycznych, ujawnia sie zwykle dopiero okoto 8. roku zycia.

NF1 obejmuje réwniez liczne inne czeste manifestacje kliniczne oraz réznorodne powiktania, ktére powinny by¢
uwzgledniane podczas oceny diagnostyczne;j.

Podobnie jak kryteria diagnostyczne, réwniez powiktania pojawiaja sie w zaleznosci od wieku, a ich czesto$é rézni sie
pomiedzy poszczegdlnymi grupami wiekowymi.

Dalsze objawy choroby, podzielone wedtug uktadéw narzagdowych, obejmuja:

Uktad nerwowy

o problemy poznawcze i trudnosci w nauce,

o UBO (ang. unidentified bright objects), tj. ogniska hiperintensywne w obrazach T2-zaleznych MRl mézgu,
o guzy osrodkowego uktadu nerwowego (glejaki mézdzku i mézgu, wyscidtczaki oraz rdzeniaki zarodkowe),
o padaczka,

o wodogtowie,

o neuropatia zwigzana z neurofibromatoza.
Uktad kostny
o skolioza idiopatyczna lub dystroficzna,
o klatka piersiowa lejkowata (pectus excavatum) lub klatka piersiowa kurza (pectus carinatum),
o makrocefalia,
o niski wzrost.
Uktad sercowo-naczyniowy

o problemy sercowo-naczyniowe, m.in. zwezenie zastawki ptucnej, nadcisnienie tetnicze pierwotne lub wtérne do
zwezenia tetnicy nerkowej albo guza chromochtonnego,

o problemy naczyniowo-mdzgowe, m.in. zwezenie tetnicy szyjnej wewnetrznej lub innych tetnic mézgowych, tetniaki
mdzgowe oraz choroba Moyamoya.

Uktad endokrynologiczny
o przedwczesne dojrzewanie ptciowe.
Nowotwory ogdlnoustrojowe

o biataczki i zespoty mielodysplastyczne,

o manifestacje Zotadkowo-jelitowe zwigzane z GIST, rakowiakami, nerwiakowtékniakami, przyzwojakami lub
zwojakami jelitowymi,

o guz chromochtonny,
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o ztosliwe guzy ostonek nerwdéw obwodowych (MPNST).
Cel

Model ten ma na celu utworzenie sieci hub and spoke (o$rodek centralny i osrodki satelitarne) do diagnostyki i koordynaciji
opieki nad pacjentami z neurofibromatozg typu 1 (NF1), w celu poprawy oraz lepszej koordynacji $wiadczen opieki
zdrowotnej udzielanych tej grupie pacjentéw.

Centrum Hub zostato zlokalizowane w jednostkach ochrony zdrowia w Bolonii, gdzie utworzono wysoko
wyspecjalizowany zespét multidyscyplinarny.
o Neuropsychiatria dziecieca AOU odpowiada za koordynacje $ciezki opieki nad pacjentem pediatrycznym,

o Dermatologia AOU odpowiada za koordynacje Sciezki opieki nad pacjentem dorostym.
Zadania Centrum Hub

Centrum Hub jest statym zespotem specjalistéw zajmujacych sie diagnostyka i zarzadzaniem ztozonymi problemami
pacjentow z NF1, zaréwno w wieku rozwojowym, jak i dorostym.

Do jego zadan nalezy:

o zapewnienie diagnostyki, ciaggtego objecia pacjenta opiekg oraz okreslonej $ciezki follow-up,
o zapewnienie okresowej i multidyscyplinarnej oceny najbardziej ztozonych przypadkéw z catej sieci,
o okreslenie organizacyjnych i zarzadczych zasad Sciezki diagnostyczno-terapeutyczne;j,

o we wspétpracy z centrami Spoke - identyfikowanie i aktualizowanie procedur diagnostyczno-terapeutycznych
niezbednych do kompleksowej opieki nad pacjentem,

o przygotowywanie, zatwierdzanie i rozpowszechnianie protokotéw diagnostyczno-terapeutycznych,
o przeprowadzanie co najmniej raz w roku audytéw klinicznych i organizacyjnych,

o aktualizowanie regionalnego rejestru choréb rzadkich,

o zapewnienie poradnictwa pacjentom i rodzinom,

o utrzymywanie sieci kontaktow z centrami Spoke, szpitalami obejmujacymi pacjentow opieka na poziomie lokalnym
oraz z lekarzami podstawowej opieki zdrowotnej i pediatrami, réwniez poprzez ewentualne wykorzystanie
telekonsultaciji,

o przekazywanie wiasciwej stuzbie Dyrekcji Generalnej ds. Zdrowia i Polityki Spotecznej informacji o dziatalnosci Hub
i sieci, rébwniez poprzez udziat w regionalnym zespole technicznym,

o utrzymywanie relacji z organizacjami pacjentow i ich rodzin oraz zapewnienie im odpowiedniej wspétpracy.

Organizacja opieki ambulatoryjnej

Opieka ambulatoryjna powinna utatwia¢ pacjentowi dostep do $wiadczen poprzez objecie pacjenta opiekg przez dang
strukture i minimalizowanie liczby wizyt.

W zaleznosci od organizacji danego podmiotu moze zosta¢ utworzona funkcja koordynacji administracyjnej zapewniajaca:

o dostepnosc oferty Swiadczen zarezerwowanej dla pacjentow z NF1,
o rezerwowanie wizyt i badan,

o dotrzymywanie termindw realizacji $wiadczen przewidzianych w Sciezce.

Zadania Centréw Spoke

o utworzenie zespotu specjalistow uczestniczacych w $ciezce diagnostyczno-opiekunczej, zgodnie z modelem
okreslonym dla Hub,

o organizowanie okresowych spotkan zespotu w celu realizacji ustalonej sciezki, w $cistej wspétpracy z Hub,

o zapewnienie poradnictwa pacjentom i rodzinom,
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o

o

zapewnienie opieki nad pacjentami na wszystkich etapach choroby - diagnozy, leczenia i follow-up, zaréwno przy
wykorzystaniu wtasnych kompetencji, jak i telekonsultacji, oraz kierowanie pacjentéw do Hub w przypadku
watpliwosci diagnostycznych lub szczegdlnej ztozonosci przypadku,

udziat w szkoleniach i wydarzeniach informacyjnych oraz audytach klinicznych organizowanych przez Hub,

utrzymywanie kontaktéw z organizacjami pacjentéw i ich rodzin.

Sciezka diagnostyczno-terapeutyczno-opiekuricza

Przy pierwszej obserwacji pacjenci poddawani sg szeregowi badan klinicznych i instrumentalnych, ktérych zakres jest
szeroko réznicowany w zaleznos$ci od charakterystyki klinicznej pacjenta. Nastepnie pacjenci sg objeci okresowym
monitorowaniem, ktérego czestotliwos¢ jest okreslana na podstawie stanu klinicznego pacjenta.

W przypadku zgtoszenia sie nowego przypadku zgtaszajgcego sie do Centrum Hub wykonywane sa:

o

o

wywiad i ocena kliniczna - ogdlne i neurologiczne badanie przedmiotowe,

poradnictwo genetyczne i ewentualne badanie genetyczne (Badanie molekularne jest szczegdlnie wskazane u dzieci,
ktére nie spetniajg jeszcze kryteriow klinicznych, a takze u pacjentéw planujacych ciaze i zainteresowanych
diagnostyka prenatalng, ktéra nie jest mozliwa, jesli mutacja sprawcza nie zostata wczesniej zidentyfikowana),

ocena antropometryczna oraz ewentualnie RTG nadgarstka w celu okreélenia wieku kostnego,

petna ocena okulistyczna (w zaleznosci od wskazan klinicznych moze obejmowac: badanie ortoptyczne, badanie dna
oka, badanie w lampie szczelinowej, tonometrie oraz, u pacjentéw powyzej 8 roku zycia, badanie pola widzenia
i widzenia barw),

konsultacja dermatologiczna,

konsultacja kardiologiczna + EKG i ewentualnie echokardiografia,
ewentualna ocena psychometryczna i/lub psychodiagnostyczna,
monitorowanie cisnienia tetniczego,

USG jamy brzusznej/obszaru zaotrzewnowego,

MRI mézgu - zgodnie ze wskazaniami klinicznymi,

podsumowanie i koricowa ocena lekarza koordynujacego oraz zaplanowanie follow-up.

Coroczny follow-up obejmuije:

o

@)

wywiad i ocene kliniczng - ogdlne i neurologiczne badanie przedmiotowe,
ocene antropometryczng i ewentualnie RTG nadgarstka,

petna ocene okulistyczng (w zaleznosci od wskazan klinicznych moze obejmowac: badanie ortoptyczne, badanie dna
oka, badanie w lampie szczelinowej, tonometrie oraz, u pacjentdéw powyzej 8 roku zycia, badanie pola widzenia
i widzenia barw),

konsultacje dermatologiczna,
EKG,

konsultacje kardiologiczng i ewentualnie echokardiografie (zgodnie ze wskazaniami klinicznymi oraz co najmniej
jednokrotnie w wieku szkolnym),

ocene psychometryczna/psychodiagnostyczng zgodnie ze wskazaniami,
monitorowanie cisnienia tetniczego,

EEG zgodnie ze wskazaniami,

USG jamy brzusznej/zaotrzewnowe;j,

konsultacje ortopedyczng i ewentualne badania radiologiczne,

MRI mézgu zgodnie ze wskazaniami klinicznymi.

Czestotliwos¢ kontroli klinicznych i instrumentalnych jest ustalana w zaleznosci od wieku pacjenta, przy czym w pierwszych
latach Zycia kontrole sg czestsze - co najmniej raz w roku - oraz zalezy od rodzaju i ciezkosci objawdw klinicznych.
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Jezeli pacjent trafia do Hub z innego o$rodka centrum Spoke Emilia-Romagna lub centrum z innego regionu, nastepuije:

o ocena badan diagnostycznych wykonanych w innym os$rodku;
o ewentualna ponowna ocena specjalistyczna;
o koncowa ocena lekarza centrum;
o w przypadku potwierdzenia rozpoznania - zaplanowanie follow-up.
Follow-up jest realizowany w osrodku, z ktérego pochodzi pacjent, z wyjatkiem sytuacji, gdy potrzebne s3 konsultacje

specjalistyczne lub badania instrumentalne, ktérych nie mozna wykona¢ w Centrum Spoke. Kazdy specjalista z Hub lub
Spoke okresla termin kolejnego follow-up odpowiednio do sytuacji klinicznej pacjenta. Centrum Hub pozostaje dostepne

dla ponownej specjalistycznej oceny w przypadku konkretnych présb ze strony Centréw Spoke.

W tabeli ponizej przedstawiono badania wykonywane w trakcie follow up.

Tabela 6. Badania podczas follow-up

Badanie/procedura

Dzieci

Dorosli

USG jamy brzusznej i przestrzeni
zaotrzewnowej

w chwili diagnozy, nastepnie co roku

w chwili diagnozy, nastepnie co 5 lat lub wg
wskazan klinicznych

24-godzinne monitorowanie ci$nienia

przy podejrzeniu nadcisnienia

przy podejrzeniu nadcisnienia

RTG kregostupa/koriczyn

przy objawach lub oznakach

przy objawach lub oznakach

MRI mézgu i oczodotéw z kontrastem

przy diagnozie wg opinii specjalisty, przy
objawach/oznakach

przy diagnozie, przy objawach/oznakach

MRI kregostupa z kontrastem

15-18 lat, przy objawach/oznakach

przy diagnozie, przy objawach/oznakach

USG tkanek miekkich

charakterystyka nerwiakowtdkniakéw
podskdrnych/splotowatych

charakterystyka nerwiakowtdkniakow,
podejrzenie guzéw

MRI tkanek miekkich

charakterystyka nerwiakowtékniakéw

charakterystyka nerwiakowtdkniakdw

PET

przy objawach/oznakach, podejrzenie MPNST

przy objawach/oznakach, podejrzenie MPNST

MRI catego ciata

przy objawach/oznakach

przy objawach/oznakach

Echokardiografia

przy diagnozie, przy objawach/oznakach

przy objawach/oznakach

EKG

przy diagnozie i corocznie

przy diagnozie oraz przy objawach/oznakach

Katecholaminy/metanefryny

przy objawach/oznakach

przy objawach/oznakach i podejrzeniu guza
chromochtonnego

Diagnostyka zwezenia tetnicy nerkowej

przy nadcisnieniu

przy nadcisnieniu

Angio-MRI/angio-TK

dalsza diagnostyka zmian stwierdzonych w
MRI

dalsza diagnostyka zmian stwierdzonych w
MRI

Badania neurofizjologiczne - PEV, EEG, EMG

przy objawach/oznakach

przy objawach/oznakach

Wizyta stomatologiczna

co 6 miesiecy po ukonczeniu 4 lat

nie dotyczy

Badania radiologiczne - pantomogram i RTG
wewnatrzustne

co 12 miesiecy po ukoriczeniu 6 lat

nie dotyczy

Mammografia

nie dotyczy

corocznie od 40. roku zycia

Multidyscyplinarny zespét Hub dla dzieci

W przypadku dzieci zespdt obejmuje specjalistow z zakresu: endokrynologii pediatrycznej (zaburzenia wzrastania
i dysmorfie), kardiologii pediatrycznej, ortodoncji, dermatologii, laryngologii, onkologii, ortopedii, chirurgii kregostupa,
poradni choréb rzadkich, ortoptyki, okulistyki, neuropsychiatrii dzieciecej, neurochirurgii, chirurgii szczekowo-twarzowe;j,
ginekologii, potoznictwa, chirurgii plastycznej, genetyki medycznej, psychologii, pediatrii ratunkowej, radiologii
i neuroradiologii.

Multidyscyplinarny zespét Hub dla dorostych
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W przypadku pacjentéw dorostych zespdt Hub obejmuje specjalistéw z zakresu: kardiologii, dermatologii, laryngologii,
ortopedii, chirurgii kregostupa, poradni choréb rzadkich, okulistyki, neurologii, neurochirurgii, chirurgii szczekowo-
twarzowej, ginekologii, potoznictwa, chirurgii plastycznej, endokrynologii, genetyki medycznej, radiologii i neuroradiologii.*6

Ponadto w regionie Emilia-Romagna funkcjonuje odrebny protokét diagnostyki, obserwacii i leczenia rasopatii (,RASopatie:
protocollo di diagnosi, follow-up e trattamento nei centri di riferimento della Regione Emilia-Romagna”), zatwierdzony
decyzja Dyrekcji Generalnej ds. Opieki nad Osobga, Zdrowia i Opieki Spotecznej Regionu Emilia-Romagna nr 1022 z dnia
21 stycznia 2022 r. Protokdt obejmuje m.in. zespdt Noonan, zespdt sercowo-twarzowo-skorny (CFC), zespot Costello,
zespdt Noonan z mnogimi plamami soczewicowatymi (dawniej zespot LEOPARD) oraz zesp6t Mazzanti. Zapewnia on
dzieciom i mtodziezy z rasopatiami zintegrowang, wielospecjalistyczng opieke w osrodkach referencyjnych regionalnej sieci
hub and spoke dla wrodzonych choréb rzadkich wieku rozwojowego, koordynowang przez osrodek Hub w szpitalu
uniwersyteckim w Bolonii (AOU). W os$rodkach tych leczonych jest okoto 200 pacjentéw z rasopatiami. Protokot okresla
badania wykonywane w chwili rozpoznania i w ramach obserwacji, w tym m.in. kontrole kliniczne co 6-12 miesiecy,
coroczne badania laboratoryjne oraz okresowa ocene kardiologiczng, endokrynologiczng, okulistyczng, laryngologiczng
i neuropsychologiczna.

2.1.13. Wielka Brytania

W Anglii opieka nad pacjentami z NF1 o ztozonym przebiegu oraz z NF2 realizowana jest w ramach programu NHS England
Highly Specialised Services (HSS), w ramach ktérego realizowanych jest okoto 80 $wiadczen wysokospecjalistycznych?’-
Ustugi specjalistyczne nie sg dostepne w kazdym lokalnym szpitalu, poniewaz muszg by¢ udzielane przez zespoty
specjalistéw skfadajace sie z lekarzy, pielegniarek oraz innych pracownikéw stuzby zdrowia, ktérzy posiadajg niezbedne
umiejetnosci i doswiadczenie. Finansowanie $wiadczen wysokospecjalistycznych zwieksza sie w szybszym tempie niz
finansowanie pozostatych obszaréw dziatalnosci NHS*8,

W ramach programu Highly Specialised Services (HSS) NHS England finansuje dwa $wiadczenia wysokospecjalistyczne
adresowane do pacjentéw z neurofibromatozami. Swiadczenie ,Complex Neurofibromatosis Type 1 Service (Adults and
Children)” skierowane jest do dzieci i dorostych z NF1, natomiast $wiadczenie ,Neurofibromatosis Type 2 Service”,
obejmuje kompleksowsg opieke nad pacjentami z neurofibromatoza typu 2 (NF2).

Umowa zawierana przez NHS England ze $wiadczeniodawcami obejmuje szczegdtowy opis Swiadczenia, w tym jego
zakres, organizacje oraz wymagania dotyczace realizacji opieki, ktore zostaty okreslone w specyfikacjach poszczegdinych
Swiadczen wysokospecjalistycznych. Ponizej znajduje sie streszczenie wymaganych warunkéw realizacji dla swiadczen
dotyczacych neurofibromatozy.

1. Nazwa s$wiadczenia: Complex Neurofibromatosis Type 1 Service (All Ages); Identyfikator ustugi
wysokospecjalistycznej: B13/S(HSS)/a%°.

Ustuga dotyczy koordynowanej opieki specjalistycznej nad pacjentami z powiktanym przebiegiem NF1 (ang. complex NF1),
jednak z zastrzezeniem, Zze leczenie chirurgiczne, chemioterapia i radioterapia odbywa sie poza zakresem ninigjszej
specyfikacji. Pacjenci z powiktang postacig NF1 moga wymagacé opieki dozywotniej, pacjenci z tagodniejszym przebiegiem
choroby zostaja skierowani do lokalnych os$rodkéw.

1) Celizadania.
a) Celem realizowanego $wiadczenia jest zapewnienie:

o specjalistycznej diagnostyki pacjentdw z NF1, u ktérych podejrzewa sie wystepowanie ztozonych powiktan choroby.
Postawienie trafnego rozpoznania w przypadku nietypowych fenotypéw choréb wymagajagcych réznicowania
z NF1, poprzez wykonanie badan genetycznych i poradnictwo genetyczne;

“https://servizissiir.regione.emilia-
romagna.it/deliberegiunta/servlet/AdapterHTTP?action_name=ACTIONRICERCADELIBERE&operation=leggi&cod_protocollo=GPG/2015/563&ENTE=1 [dostep
27.08.2026+.]

47 https://www.england.nhs.uk/commissioning/spec-services/highly-spec-services

48 https://www.england.nhs.uk/commissioning/spec-services/

49 https://www.england.nhs.uk/specialised-commissioning-document-library/service-specifications/
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)
3)

o

koordynowanej opieki ze strony wielodyscyplinarnego zespotu specjalistycznego w przypadkach, gdy powiktania
NF1 maja nietypowy przebieg, inny niz w populacji ogélnej;
monitorowania ryzyka rozwoju nowotworow ztosliwych zwigzanych z NF1 oraz progresji nowotworowej juz
istniejacych zmian;
dtugoterminowej obserwacji w celu oceny wskazan do przeprowadzenia zabiegu chirurgicznego, np. w grupie
pacjentdéw z uciskiem na rdzen kregowy w odcinku szyjnym.

Zadania obejmuja:
zapewnienie kompleksowej wysokiej jakosci opieki oraz koordynacji procesu leczenia pacjentéw z NF1
o powiktanym przebiegu;
prowadzenie specjalistycznej diagnostyke ztozonych fenotypéw NF1 i jej powiktan z wykorzystaniem najnowszych
metod diagnostycznych oraz aktualnej wiedzy medycznej;

specjalistyczne leczenie pacjentow z ztosliwymi nowotworami ostonek nerwdéw obwodowych (MPNST) we
wspotpracy z oddziatami onkologii specjalizujgcych sie w leczeniu miesakéw realizowane w oparciu o najnowsze
protokoty kliniczne;

monitorowanie stanu pacjentéw w celu zapewnienia im optymalnego funkcjonowania pomimo wystepujacych
powiktan zwigzanych z NF1;

prowadzenie regularnych audytéw postepowania klinicznego w celu weryfikacji aktualnych procedur i wspierania
rozwoju standardéw opieki nad pacjentami z NF1 o powiktanym przebiegu;

zapewnienie opieki skoncentrowanej na pacjencie i jego rodzinie w celu zapewnienia pacjentom pozytywnych
doswiadczen zwigzanych z opieka w wyznaczonych placéwkach w ramach krajowej sieci;

bycie postrzeganym jako wiodaca placéwka swiadczaca ustugi kliniczne oraz Zréodto fachowego doradztwa
w zakresie diagnozowania i leczenia ztozonej postaci NF1 oraz jej powiktarhn w ramach struktur NHS;

wspieranie podmiotow leczniczych w lokalnie prowadzonej opiece nad pacjentami z NF1 o powiktanym przebiegu,
o ile jest to uzasadnione klinicznie i bezpieczne dla pacjenta;

udostepnienie, z wykorzystaniem odpowiednich kanatéw komunikacji, w odpowiedniej i przystepnej formie
rzetelnych materiatéw informacyjnych, dla pacjentéw ich rodzin i opiekunéw;

state podnoszenie kwalifikacji, wiedzy i umiejetnosci cztonkéw zespotu wielodyscyplinarnego (MDT) w celu
zagwarantowania wysokiego standardu swiadczonych ustug.

Organizacja $wiadczenia
Swiadczeniem objeci sa pacjenci z NF1 o powiktanym przebiegu. Pacjenci, u ktérych wystepuje powiktany przebieg
NF1 zostajg objeci opieka osrodka specjalistycznego. Pacjenci, ktorzy nie spetniajg tego kryterium, zostang
przekazani pod opieke lokalnych $wiadczeniodawcow.
Swiadczenie obejmuje: wykonanie badar diagnostycznych u pacjentéw z NF1, koordynowanie opieka nad
pacjentami z powiktang postacig NF1 w przypadkach, gdy choroby przebiegaja inaczej niz w populacji ogélnej oraz
monitorowanie ryzyka wystgpienia nowotworéw ztosliwych i progresii istniejacych guzéw.

Leczenie chirurgiczne i onkologiczne nie jest realizowane w ramach $wiadczenia.

Akceptowane s3 skierowania wystawiane przez lekarzy specjalistow, oraz lekarzy pierwszego kontaktu (GP). Lekarz
przyjmujacy pacjenta w osrodku moze poprosi¢ kierujgcego o wykonanie dodatkowych badan w celu wiasciwego
rozpoznania stanu pacjenta.

Skierowania s3g przyjmowane przez wyznaczonych na szczeblu krajowym $wiadczeniodawcéw za posrednictwem
kierownika klinicznego ds. $wiadczenia dot. pacjentow ze ztozong postacig NF1.

Swiadczenie jest realizowane od poniedziatku do piatku, w godzinach 9:00-17:00 przez caty rok, z wyjatkiem $wiat
panstwowych.

Czas reakgji i ustalanie priorytetéw: W przypadku tej ustugi obowiazuje 18-tygodniowy termin realizacji.
Osrodki specjalistyczne

Zadaniem krajowego program opieki nad pacjentami ze ztozong postacig NF1 jest koordynowanie opieki nad
pacjentami z NF1 o powiktanym przebiegu.
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o Pacjenci sg kierowani do o$rodka krajowego w celu wykonania diagnostyki w kierunku NF1, uzyskania oceny
powiktarn neurologicznych zwigzanych z NF1, oceny objawéw nerwiakowtdkniakéw splotowatych oraz w celu
wykonania diagnostyki MPNST i guzéw osrodkowego uktadu nerwowego, a takze uzyskania wsparcia i edukacji.

o Swiadczenia s3 realizowane w dwéch gtéwnych osrodkach krajowych: Guy'’s and St Thomas’ NHS Foundation Trust
(Londyn) oraz Central Manchester University Hospitals NHS Foundation Trust.

o Wyznaczone na szczeblu krajowym w ramach NHS specjalistyczne osrodki zajmujace sie ztozonymi przypadkami
NF1 s3 liderami w zakresie opieki nad pacjentami w tej dziedzinie. Prowadza konsultacje i udzielaja wsparcia, dla
lekarzy kierujacych pacjentéw do wyznaczonych osrodkéw specjalistycznych. Wsparcie trwa do momentu
przekazania pacjenta do wyznaczonego o$rodka specjalistycznego lub do momentu, gdy okaze sie, Ze u pacjenta nie
potwierdzono diagnozy NF1.

o Osrodki krajowe wspotpracujg takze z lokalnymi swiadczeniodawcami opieki zdrowotnej i osrodkami opieki
spotecznej, aby optymalizowac opieke nad pacjentami z NF1 w warunkach lokalnych. Moze to obejmowac
wspotprace z lekarzami specjalistami, lekarzami podstawowej opieki (GP), pielegniarkami Srodowiskowymi oraz
pracownikami socjalnymi.

o Dodatkowo, krajowe osrodki sg czesécig ogdlnokrajowej sieci grupy specjalistycznej zajmujacej sie miesakami
(sarcoma) w Anglii.

o Osrodki specjalistyczne prowadza dziatalnos¢ edukacyjng w ramach NHS, majaca na celu zwiekszanie Swiadomosci
na temat NF1, wystepujacych powiktan oraz sposobéw ich leczenia.

4) Monitorowanie przebiegu choroby i $ciezka postepowania

o Pacjenci z pseudoartrozg kosci dtugich i oszpecajacymi guzami zostang poddani ocenie i skierowani do
specjalistycznej placowki, ktéra ma doswiadczenie w leczeniu tych powiktan u osoéb z NF1.

o Pacjenci, u ktorych dokonano oceny i zdiagnozowano zwezenie wodociggu mézgu (wodociggu Sylwiusza) lub
oszpecajagce nerwiakowtodkniaki splotowate, bedg leczeni przez lokalny zespdt kliniczny, jednak nadal beda
monitorowani pod katem ztodliwosci w objawowych nerwiakowtdkniakach splotowatych i koniecznosci
przeprowadzenia operacji.

o W przypadku gdy wystepuje:
ztosliwy guz ostonek nerwéw obwodowych (MPNST): Nalezy wykonac ocene kliniczng oraz badania obrazowe

metoda PET oraz MR/CT. Zesp6t NF1-MPNST powinien rozwazy¢ skierowanie pacjenta do specjalistycznego
os$rodka leczenia miesakéw. Przebieg leczenia np. biopsja, zabieg chirurgiczny, leczenie pooperacyjne) ustalany
jest wspdlnie z uwzglednieniem NF1. Celem jest catkowite wyciecie guza z marginesem wolnym od nowotworu.

Radioterapia stosowana jest w leczeniu miejscowym, natomiast chemioterapia w przypadkach przerzutowych
MPNST.

glejak nerwu wzrokowego (OPG): U dzieci nalezy wykonywac coroczne badania wzroku w celu wykrycia
przypadkéow wymagajacych leczenia. Leczeniem z wyboru jest chemioterapia prowadzona we wspétpracy
z onkologiem dzieciecym. Radioterapia nie jest zalecana u dzieci z NF1;

neuropatia neurofibromatyczna - wymaga réznicowania i monitorowania, konieczne jest wykonanie badania
neurologicznego w celu réznicowania z uleczalnymi neuropatiami. Leczenie gtéwnie objawowe (tagodzenie bodlu,
pielegnacja stop), obserwacja pod katem MPNST;

stwardnienie rozsiane (MS) - (wspdtwystepowanie rzadko wystepujace) pacjenci wymagajg wspolnej opieki
osrodkéw zajmujacych sie NF1 i MS;

glejak OUN - monitorowanie i wspétpraca z osrodkami onkologicznymi;

padaczka - leczenie pacjentéw z padaczka lekooporng spowodowang guzem DNET, glejakiem, dysplazjg
korowa.

o Skierowania na zabieg operacyjny dotyczy pacjentéw:

z objawowymi nerwiakowtékniakami splotowatymi powodujgcymi objawy ze strony uktadu oddechowego -
wymagana jest ocena zespotu zajmujgcego sie uktadem oddechowym;

z uciskiem rdzenia kregowego w odcinku szyjnym - wymagana jest ocena neurologiczna i neurochirurgiczna;
decyzja o operacji zalezy od progresji klinicznej i radiologiczne;j;

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej 45/65



Koordynowana opieka nad swiadczeniobiorcami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im DRiSS0Z.4100.3.2026
rasopatiami (NF/RAS)

z dysplazjg skrzydta kosci klinowej - wymagana jest ocena chirurgiczna;
5) Zespot MDT

o Ofdrodek zapewnia opieke zespotu wielospecjalistycznego, ztozonego z doswiadczonych specjalistéw posiadajg
wiedze na temat powiktan zwigzanych z NF1. Zespét wielospecjalistycznego wspdtpracuje z innymi specjalistami
i oddziatami specjalistycznymi, ktére mogg okaza¢ sie niezbedne w zapewnieniu opieki pacjentom przebiegiem NF1
o ztozonym przebiegu.

o Zespdt wielospecjalistyczny sktada sie z lekarza specjalisty neurologa (dla dorostych i dzieci) oraz genetyka (w tym
udzielajacego poradnictwa genetycznego) i pielegniarek klinicznych (ang. clinical nurse specialists).

o Swiadczenie jest realizowane przez zespét wielodyscyplinarny, ktory w zakresie opieki nad pacjentami z powiktana
postacia NF1 obejmuje wspdtprace ze specjalistami z innych dziedzin medycyny, min.: neurochirurgii (dzieciecej
i dorostych), chirurgii kregostupa, chirurgii plastycznej, onkologii (w tym onkologii dzieciecej), okulistyki,
neuropsychiatrii, pulmonologii, ortopedii.

o  Wspdtpraca jest realizowana w osrodkach specjalizujgcych sie w leczeniu miesakéw, okolicy twarzy i czaszki oraz
w ortopedycznych osrodkach specjalistycznych.

o  Wielodyscyplinarny zespét zajmujacy sie ztozonymi postaciami NF1 wspotpracuje z wieloma zespotami klinicznymi
i administracyjnymi.

6) Monitorowanie rezultatow $wiadczenia

o Najwazniejszym celem jest zmniejszenie wptywu ciezkich powiktan NF1 na pacjentéw.

o Monitorowaniu podlegajg nastepujgce wskazniki: liczba nowych rozpoznan lub liczba zmienionych diagnoz; wykrycie
nowych powiktan NF1; wykrycie nowych powiktan niezwigzanych z NF1,; liczba wykrytych guzéw drogi wzrokowej
(OPG) w badaniach przesiewowych / MRI; unikniecie koniecznosci leczenia operacyjnego lub innej interwenciji,
przeprowadzenie leczenia operacyjnego lub interwencji dzieki kwalifikacji pacjenta; liczba zgonow.

2. Nazwa swiadczenia: Neurofibromatosis Type 2 Service; Identyfikator ustugi wysokospecjalistycznej:
B13/S(HSS)/b*°

Dokument opisuje uzasadnienie kliniczne i organizacyjne dla krajowego programu leczenia neurofibromatozy typu 2 (NF2)
w ramach NHS. Wczeéniej opieka nad tg grupa chorych byta prowadzona w réznych osrodkach bez jednolitych
standardéw postepowania. Dowody kliniczne wskazuja, ze leczenie w wyspecjalizowanych centrach poprawia
przezywalno$¢ oraz wyniki leczenia, gtéwnie dzieki bardziej zachowawczemu podejSciu chirurgicznemu.
Istotne znaczenia dla skutecznosci leczenia ma prowadzenie wielodyscyplinarnego modelu opieki oraz centralizacja
leczenia w wyspecjalizowanych os$rodkach referencyjnych. Zakres dostepnych $wiadczen, np. implanty stuchowe,
radiochirurgia, rehabilitacja, ma na celu poprawe funkcjonowania i jakosci zycia pacjentow.

1) Celizakres.

o  Gtéwnym celem $wiadczenia jest zapewnienie najwyzszej jakosci opieki osobom z nerwiakowtékniakowatoscia typu
2 (NF2).
o Zakres kontraktowanego $wiadczenia obejmuje koordynowang opieke kliniczng nad wszystkimi pacjentami z NF2
oraz leczenia chirurgiczne i radiochirurgiczne nerwiakéw przedsionkowych zwigzanych z NF2.
2) Organizacja

o Swiadczenie obejmuje opieke kliniczng oraz leczenie chirurgiczne pacjentéw z guzami NF2 w nastepujacych
obszarach: opieka ambulatoryjna prowadzona przez MDT oraz satelitarne osrodki opieki ambulatoryjnej; badania
genetyczne w kierunku NF2; wszczepienie ABI (Auditory Brainstem Implant) oraz implantu stuchowego; chirurgia
naczyniowa; radiochirurgia stereotaktyczna; leczenie bewacyzumabem, zgodnie ze wskazaniem klinicznym.

o Opieka specjalistyczna zostata zorganizowana zgodnie z modelem ,hub and spoke”, w ktérym osrodek koordynujacy
prowadzi poradnie wielodyscyplinarng (hub) i wspdtpracuje na podstawie umowy podwykonawczej z oddziatami
neurochirurgicznymi w swoim regionie jako klinikami satelitarnymi (spoke).

o Kazdy wyznaczony osrodek koordynujacy zapewnia dostep do poradni i konsultacji specjalistycznych np.:

50 https://www.england.nhs.uk/specialised-commissioning-document-library/service-specifications/
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3)

4)

o

poradni wielospecjalistycznej NF2 (MDT NF2 clinic) (zespdt: neurolog, neurolog dzieciecy, pielegniarka
specjalistyczna);

poradni ,One Stop”, w ktérej wykonywana jest ocena kliniczna, badanie audiologiczne i kontrola wzroku oraz

dostepny jest terapeuta stuchu;

poradni audiologicznej;

konsultacji chirurgicznej i wykonanym tego samego dnia badaniem obrazowym;

poradni genetycznej z mozliwosécia wykonania konsultacji i badan genetycznych; poradni audiologicznej

i terapeuty stuchu;

poradni zajmujacej sie schorzeniami podstawy czaszki

Koordynatorami opieki sg pielegniarki zatrudnione w osrodkach krajowych.

Skierowania sg przyjmowane od dowolnego lekarza, a minimalnym wymaganiem jest wykonanie badania
obrazowanego czaszki metodg rezonansu magnetycznego (MR). Wszystkie skierowania s ocenione przez lekarza
prowadzacego i pielegniarke pod katem kwalifikowalnosci swiadczenia. Kazdy przypadek jest omawiany na
spotkaniu zespotu wielodyscyplinarnego

Skierowania moga by¢ przyjmowane takze telefonicznie. Osrodek NF2 moze zwrdci¢ sie do lekarza kierujacego
o przeprowadzenie dalszych badan.

Oérodek koordynujacy udziela porad dotyczacych optymalnego leczenia i zapewnia state wsparcie do momentu
przekazani pacjenta do witasciwej poradni. Kolejnos$¢ przekazania pacjentéw jest ustalana zgodnie z indywidualnymi
potrzebami pacjentéw. Wyznaczone osrodki porozumiewajg sie w celu skoordynowania odpowiedniej opieki
w okresach ograniczonej dostepnosci osrodka specjalistycznego.

Konsultacje kliniczne z zespotem wielodyscyplinarnym odbywajg sie raz w miesigcu.
Krajowe osrodki realizujace $wiadczenie nawigzujg wspdtprace z lokalnymi podmiotami leczniczymi oraz osrodkami

opieki spotecznej, w celu optymalizacji opieki nad pacjentem w NF2. Moze to réwniez obejmowaé wspodtprace
z lekarzami specjalistami, lekarzami rodzinnymi, pielegniarkami $rodowiskowymi lub pracownikami socjalnymi.

Zespot pielegniarski NF2 wspotpracuje z oddziatami neurochirurgicznymi, aby zapewni¢ wszystkim pacjentom
konsultacje wielodyscyplinarne. Oddziaty neurochirurgiczne powinny posiada¢ doswiadczenie w leczeniu NF2
i przeprowadzi¢ co najmniej trzy konsultacje wielospecjalistyczne rocznie z oceng (kazdorazowo) 3-6 pacjentow.
W  czterech wyznaczonych osrodkach koordynujacych klinicy$ci  posiadajg doswiadczenie i wiedze
interdyscyplinarng w zakresie NF2 i koordynuja coroczne wielodyscyplinarne spotkanie robocze.
Osrodki realizujace $wiadczenie. W Anglii wyznaczono 4 krajowe prowadzace poradnie wielodyscyplinarne dla NF2
(z okreslong liczebnie populacja przypadajaca na osrodek):

Cambridge University Hospitals NHS Foundation Trust (11,2 min oséb, 190 pacjentow);
Guy's & St Thomas' NHS Foundation Trust (13,2 min 0s6b, 224 pacjentéw);
Central Manchester University Hospitals NHS Foundation Trust (16,7 min osob, 284 pacjentéw);
Oxford University Hospitals NHS Trust (9,6 min osdb, 164 pacjentow).
Kliniki z ww. o$rodkéw zatrudniajg z kazdej z nastepujacych specjalnosci co najmniej jednego specjaliste:
otoneurologa, neurochirurga, neuroradiologa, lekarza NF2 (genetyka/neurologa), audiologa oraz specjalistyczng
pielegniarke/doradce genetycznego, wspotpracujacego z klinikami okulistycznymi, chirurgii plastycznej i leczenia
bélu.

Kwalifikacja.
WSszyscy pacjenci z diagnoza NF2 (postawiona wg. kryteriow Manchester dotyczacych NF2), otrzymajg skierowanie
do placéwki.

Potwierdzenie rozpoznania NF2 moze wymagac¢ wykonania badania MR gtowy. W innych przypadkach konieczne
bedzie potaczenie oceny klinicznej, obrazowania MR gtowy i rdzenia oraz badan molekularnych.

Osoby z guzami zwigzanymi z NF2, ale niespetniajace okreslonych kryteriéw rozpoznania NF2. Aby wykluczy¢ NF2
u pacjentéw z bardzo wczesnym rozpoznaniem guza zwigzanego z NF2 (nerwiak nerwu przedsionkowego <30 lat
lub oponiak <20 lat) lub dwoma guzami zwigzanymi z NF2 w dowolnym wieku, zaleca sie wykonanie badan
molekularnych krwi i materiatu guza za posrednictwem NGRL w Manchesterze.
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5)

o

6)

o

7)

Pacjent, ktéry nie spetnia kryteridéw rozpoznania NF2, oraz nie przeszedt petnej oceny diagnostycznej w kierunku
NF2 umozliwiajacej ocene kwalifikowalnosci do objecia opieka koordynowana, zostanie poddany rozszerzonej
ocenie diagnostycznej obejmujacej

rezonans magnetyczny (MR) gtowy z celowanymi cienkimi warstwami (3 mm) na przewody stuchowe
wewnetrzne;

rezonans magnetyczny kregostupa;

badanie dermatologiczne przeprowadzone przez doswiadczonego klinicyste NF2;

badanie okulistyczne w kierunku wykrycia zaémy i wylewdw krwi do siatkéwki;

analiza krwi i materiatu DNA z guza w kierunku NF2.

Zespot poradni wielodyscyplinarnej NF2 (dop. w osrodku koordynujgcym)

Podstawowy zesp6t poradni wielodyscyplinarnej NF2 (MDT) obejmuje specjalistéw z zakresu: neurologii, neurologii
dzieciecej; neurochirurgii, neurochirurgii dzieciecej; laryngologii/ chirurgii podstawy czaszki; neuroradiologii;
audiologii, genetyki klinicznej, chirurgii plastycznej; chirurgii nerwéw obwodowych; okulistyki; pielegniarstwa
klinicznego.

W przypadku pacjentéw z ryzykiem rozwoju guzéw médzgu i kregostupa: zespdt wielodyscyplinarny sktada sie
z nastepujacych specjalistéw: neurochirurga, laryngologa, genetyka klinicznego, neurologa, neurochirurga ze
specjalizacji z zakresu stereotaktycznej radiochirurgii oraz pielegniarki specjalizujacej sie w genetyce klinicznej.
Ponadto zespét jest wspierany przez specjalistyczny ponadregionalny zespét MDT specjalistow z zakresu podstawy
czaszki, neuroradiologii, patologii, audiologii oraz chirurgii plastycznej, szczekowo-twarzowej i okulistycznej.

Dostepna opieka i monitorowanie stanu zdrowia pacjenta

Pacjenci moga mie¢ wykonane standardowe procedury i zabiegi neurochirurgiczne na oddziale szpitalnym, jednak
zabiegi chirurgiczne, takie jak operacja oszczedzajaca nerw slimakowy, powinny by¢ przeprowadzane wytacznie
w os$rodku posiadajgcym odpowiednie doswiadczenie (4-6 osrodkéw w Anglii).

Pacjentom oferuje sie rehabilitacje stuchu oraz mozliwos¢ omoéwienia mozliwosci wszczepienia implantow
stuchowych (implant $limakowy albo ABI).

Poradnictwo genetyczne. Dzieci z ryzykiem wystgpienia NF2 s3 objete opieka poradni genetycznej zajmujacej sie
NF2. Wstepne konsultacje zazwyczaj prowadzi doradca genetyczny ds. NF2 podczas wizyty domowej. Badania
genetyczne s3 wykonywane okoto dziesigtego roku zycia, a osoby z nieprawidtowym genem przechodza coroczne
badania obrazowe i audiologiczne.

W ramach $wiadczenia dostepne s3 w czterech osrodkéw konsultacje ambulatoryjne w ramach zespotu
wielodyscyplinarnego (MDT) dotyczace porazenia nerwu twarzowego oraz postepowania w przypadku
schwannoma obwodowych.

W osrodku w Sheffield pacjentom proponuie sie radiochirurgie stereotaktyczng w leczeniu guzéw zwigzanych z NF2,
o ile jest to uzasadnione klinicznie.

Pacjentom oraz ich rodzinom zapewnia sie diagnostyke genetyczng wraz z poradnictwem genetycznym.

Pacjenci sg objeci opieka specjalistycznego zespotu chirurgii twarzy, w skfad ktérego wchodza chirurg okulista,
chirurg plastyczny oraz chirurg podstawy czaszki, specjalizujacy sie w diagnostyce i leczeniu zaburzen wynikajacych
z ostabienia miesni twarzy oraz uposledzenia funkcji nerwu tréjdzielnego

Zespot MDT wspierany jest przez zespot fizjoterapeutdw specjalizujgcych sie w rehabilitacji zaburzen
przedsionkowych oraz schorzen neurologicznych i logopede (w zakresie terapii mowy i jezyka).

Monitorowanie stanu zdrowia pacjentdéw przeprowadzane jest co roku przez zespét wielodyscyplinarny (MDT)
w jednym z czterech osrodkéw specjalistycznych, obejmuje wykonanie badanie MR w celu monitorowania wzrostu
guza oraz szczeg6towg ocena audiometryczna.

Pacjenci powinni mie¢ mozliwos¢ wykonania okresowej oceny stanu zdrowia w poblizu miejsca zamieszkania,
natomiast monitorowane co najmniej raz w roku powinno by¢ przeprowadzane przez zespét wielodyscyplinarny
(MDT) w jednym z czterech osrodkdw specjalistycznych.

Monitorowanie rezultatéw swiadczenia
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o W celu monitorowanie rezultatéw realizowanego swiadczenia stosuije sie nastepujace wskazniki: Czas utrzymania
uzytecznego stuchu od daty diagnozy, oceniany w co najmniej jednym uchu, na podstawie umiejetnosci réznicowania
mowy (rozrdznianie mowy >60%); Czestos¢ wystepowania porazenia nerwu twarzowego ponizej 20%: odsetek
przypadkdw porazenia nerwu twarzowego (w stopniach 4-6 wg skali House'a-Brackmanna) w okresie 18 miesiecy
po operacji usuniecia nerwiaka nerwu przedsionkowo-$limakowego; Odsetek uzytkownikéw implantu stuchowego
pnia mdzgu lub implantu $limakowego (oczekuije sie, ze ponad 80% pacjentéw bedzie korzystaé z implantu na state);
Zmniejszenie $miertelnosci zwigzanej z chorobg; Czas miedzy wystapieniem objawdw a interwencjg chirurgiczna.

o  Wszystkie osrodki muszg uczestniczy¢ w krajowym audycie zleconym przez NHS England - spotkania audytowe
powinny obejmowac ocene: jakosci i skutecznosci klinicznej; wskaznikow zwigzanych z procesem, np. efektywnos¢
procesu oceny, wskazan do ordynacji lekéw, dostepnosc i zajetos¢ tozek, opieki ambulatoryjna itp.; zadowolenie
interesariuszy, w tym opinie pacjentéw, ich rodzin, kierujgcych chirurgéw i lekarzy rodzinnych
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3. Pismiennictwo

Woytyczne kliniczne
SOBOPE 2025

PLTR 2024

ERN GENTURIS 2023

ERN GENTURIS 2022a
ERN GENTURIS 2022b
PTO 2022

ERN GENTURIS 2021a

ERN GENTURIS 2021b

AAP 2019

PTOHD 2019

ACMG 2018

Brazilian Society of Pediatric Oncology, Consensus on Malignant and Benign Tumors in Pediatric Patients with
Neurofibromatosis Type 1: On Behalf of the Brazilian Society of Pediatric Oncology (SOBOPE) 2025,
https://www.mdpi.com/1718-7729/32/12/664, [dostep: 28.08.2026 r.]

Zalecenia Polskiego Lekarskiego Towarzystwa Radiologicznego dotyczace obrazowania rezonansu magnetycznego
chorych z nerwiakowtékniakami splotowatymi w przebiegu neurofibromatozy typu 1 2024 https://pltr.pl/wp-
content/uploads/2024/05/Wytyczne-obrazowania-PN-ostateczne.pdf, [dostep: 28.08.2026 r.]
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S2589537022005478?via%3Dihub [28.08.2026 r.]

https://genturis.eu/I=eng/guidelines-and-pathways/clinical-practice-guidelines/written-by-ern-
genturis/neurofibromatosis-type-1-guideline.html [dostep: 28.08.2026 r.]

https://www.genturis.eu/I=eng/guidelines-and-pathways/care-pathways.html [dostep: 28.08.2026 r.]
https://www.genturis.eu/I=eng/guidelines-and-pathways/care-pathways.html [dostep: 28.08.2026 r.]

Polskie Towarzystwo Onkologiczne, Zalecenia Polskiej Grupy Miesakowej w odniesieniu do postepowania diagnostyczno-
terapeutycznego oraz kontroli u chorych na neurofibromatoze typu 1 (NF1) oraz zwigzanego z nig ztosliwego nowotworu
ostonek nerwdéw obwodowych 2022 https://journals.viamedica.pl/biuletyn_pto/article/view/89527/66430, [dostep:
28.08.2026r.]
https://www.genturis.eu/l=eng/guidelines-and-pathways/care-pathways.html#sec481&markText=false&markText=false
[dostep: 28.08.2026 r.]
https://www.genturis.eu/l=eng/Assets/20211214_ERN_GENTURIS_Care_Pathway_NF2_v1.4_accepted_disclaimer_new
-nomenclature.pdf [dostep: 28.08.2026 r.]

https://genturis.eu/I=eng/Guidelines-and-pathways.html [dostep: 28.08.2026 r.]

chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://genturis.eu/l=eng/Assets/20210926_ERN-
GENTURIS_Care-Pathway_SWN_version-1.3_accepted_new-nomenclature.pdf [dostep: 28.08.2026 r.]

AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS, Health Supervision for Children With Neurofibromatosis Type 1 2019
https://publications.aap.org/pediatrics/article/143/5/e20190660/37168/Health-Supervision-for-Children-
With?autologincheck=redirected[dostep: 28.08.2026 r.]

Polskiego Towarzystwa Hematologii i Onkologii Dzieciecej, Polski standard medycznej opieki koordynowanej dla dzieci z
neurofibromatozami 2019 https://onkologia-
dziecieca.pl/upload/standardy/STANDARDY%20PRZEGL%C4%84D%20PEDIATRYCZNY%202019/POLSKI%20STAND
ARD%20MEDYCZNEJ%200PIEKI%20KOORDYNOWANEJ%20DLA%20DZIECI%20Z%20NEUROFIBROMATOZAMI.p
df,[dostep: 28.08.2026 r.]

American College of Medical Genetics and Genomics, Care of adults with neurofibromatosis type 1: a clinical practice

resource of the American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG) 2018,
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1098360021018311?via%3Dihub[dostep: 28.08.2026 r.]

Rozwiazania organizacyjne w innych krajach

Australia

Belgia

Estonia

Francja

Kanada

https://www.ctf.org.au/clinics [dostep 27.08.2026 r.]
https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Pages/Clinician-Resources.aspx#neuro [dostep 27.08.2026 r.]
https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Documents/clinicianresources/RNSH_NF_Clinic_Referral_Criteria.pdf
[dostep 27.08.2026 r.]
https://www.nslhd.health.nsw.gov.au/genetics/Documents/clinicianresources/NF1-combined-review-checklist.pdf  [dostep
27.08.20261.]

https://www.inami.fgov.be/SiteCollectionDocuments/liste_umn_2025.pdf [dostep: 26.08.2026 r.]
https://www.health.belgium.be/sites/default/files/media/files/2026-02/planmr_grandpublic.pdf [dostep: 26.08.2026 r.]
https://www.erasme.be/sites/default/files/trajet_de_soins_nf1l.pdf [dostep 26.08.2026 r.]
https://www.lastefond.ee/toetame-tuk-hhkk/ [dostep: 03.09.2026 r.]

https://www kliinikum.ee/harvikhaigused/tutvustus/kuidas-kompetentsikeskus-tootab/ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www kliinikum.ee/harvikhaigused/ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://www.kliinikum.ee/yhendlabor/kasiraamat/parilike-haiguste-ja-riskialleelide-uuringud/ [dostep: 03.09.2026 r.]
chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://www.sm.ee/sites/default/files/content-
editors/eesmargid_ja_tegevused/Tervis/Tervishoiususteem/harvikhaiguste_arengukava_en.pdf [dostep: 28.08.2026 r.]
http://www.has-sante.fr/ [dostep: 26.08.2026 r.]
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3598549/fr/schwannomatoses-non-nf2 [dostep: 04.09.2026.],
https://www.aideaucodage.fr/ccam [dostep 26.08.2026 r.]
https://www.canada.ca/en/health-canada/services/health-services-benefits/strategy-drugs-rare-diseases.html [dostep
2.09.20267.]

https://www.canada.ca/en/health-canada/corporate/transparency/health-agreements/shared-health-priorities/drugs-
for-rare-diseases-bilateral-agreements/common-list-drugs.html [dostep 2.09.2026 r.]

https://www.chumontreal.qc.ca/repertoire/centre-dexpertise-neurofibromatose [dostep 2.09.2026r.]
https://www.chusj.org/en/Care-Services/N/Neurofibromatosis [dostep 2.09.2026 r.]
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Litwa

Niemcy

Norwegia

Stowacja
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USA
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Wielka Brytania

https://www.e-tar.It/portal/It/legalAct/2c611e006 1431 1efafbb8694c098bac5?utm_ [dostep: 31.08.2026 r.]

https://sam.Irv.It/uploads/sam/documents/files/Komisijos%20ir%20darbo%20grup%C4%97s/Cernobylis/RETOS%20LIG
05%20-%20metodika%20-%20galutin%C4%97.pdf?utm_ [dostep: 31.08.2026 r.]

https://www.g-ba.de/ [dostep 26.08.2026 1]
https://www.bundesgesundheitsministerium.de/service/begriffe-von-a-z/n/namse [dostep 26.08.2026 r.]
https://bv-nf.de/nf-zentren [dostep 26.08.2026 r.]

https://www.helsenorge.no/en/about-helsenorge/ [dostep 01.09.2026 r.]
https://www.helsenorge.no/nn/sjeldne-diagnoser/kompetansesentrene/?utm_ [dostep 01.09.2026 r.]
https://frambu.no/diagnose/#bokstav-N [dostep: 01.09.2026 r.]

https://sazch.sk/narodny-program-zdravotnej-starostlivosti-o-pacientov-so-zriedkavymi-chorobami-do-roku-2030/
[dostep 28.08.2026 .
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/sok-
bland-sallsynta-halsotillstand/neurofibromatos-typ-1/ [dostep: 27.08.2026 r.]
https://csdsamverkan.se/csd-i-sverige/sjukvardsregionala-centrum-for-sallsynta-diagnoser/csd/2021-05-09-csd-vast
[dostep: 27.08.2026 1]
https://www.sahlgrenska.se/om-sjukhuset/organisation/centrumbildningar/csdvast/expertteam/arftliga-
tumorsyndrom/neurofibromatoser/expertteamet/ [dostep: 27.08.2026 r.]
https://www.socialstyrelsen.se/kunskapsstod-och-regler/omraden/sallsynta-halsotillstand/om-kunskapsdatabasen/ [dostep:
27.08.2026 1]
https://www.regeringen.se/informationsmaterial/2026/06/samordnat-stod-och-jamlik-vard---nationell-strategi-for-sallsynta-
halsotillstand-20262030 [dostep: 27.08.2026 r.]

https://www.ctf.org/nf-clinic-network/?utm_ [dostep: 03.09.2026 r.]

https://www.ctf.org/about-ctf/ [dostep: 03.09.2026 r.]

https://www.ctf.org/nf-clinic-network/?utm_ [dostep: 03.09.2026 r.]
https://cdmrp.health.mil/nfrp/consortium/siteDetails?utm_ [dostep: 03.09.2026 r.]

https://salute.regione.emilia-romagna.it/assistenza-ospedaliera/malattie-rare/percorsi-specifici-e-reti-hub-spoke [dostep:
27.08.2026 1]

https://servizissiir.regione.emilia-
romagna.it/deliberegiunta/servlet/AdapterHTTP?action_name=ACTIONRICERCADELIBERE&operation=leggi&cod_proto
collo=GPG/2015/563&ENTE=1 [dostep 27.08.2026 r.]

https://www.england.nhs.uk/commissioning/spec-services/ [dostep 01.09.2029 r.]
https://www.england.nhs.uk/specialised-commissioning-document-library/service-specifications/ [dostep 01.09.2029 r.]
https://www.england.nhs.uk/specialised-commissioning-document-library/service-specifications/ [dostep 01.09.2029 r.]
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5. Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa - dodatkowe informacje

Tabela 7. Analiza skutecznosci i bezpieczenistwa - strategia w bazie PubMed (data wyszukiwania 04.09.2026 r.)

ID Kwerenda Wynik

#37 Search: ((((((((((("Neurofibromatoses"[Mesh] OR "Neurofibromatosis 2"[Mesh] OR "Neurofibromatosis 1"[Mesh]) OR 231
(neurofibromato*[Title/Abstract])) OR (NF1[Title/Abstract])) OR (NF-1[Title/Abstract])) OR (NF-I*[Title/Abstract]))

OR (NF2[Title/Abstract])) OR (NF-2[Title/Abstract])) OR (NF3[Title/Abstract])) OR (NF-3[Title/Abstract])) OR
(rasopath*[Title/Abstract])) OR (schwannomatos*[Title/Abstract])) OR (Von Recklinghausen Disease[Title/Abstract]))
AND (((CCCccccceccc"coordinated care"[Title/Abstract]) OR ("coordinated medical care"[Title/Abstract])) OR ("care
coordination"[Title/Abstract])) OR ("co-ordinated care"[Title/Abstract])) OR ("integrated care"[Title/Abstract])) OR
("comprehensive care"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary care"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary
team"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary program"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary
management"[Title/Abstract])) OR ("interdisciplinary management"[Title/Abstract])) OR ("interdisciplinary
care"[Title/Abstract])) OR ("interdisciplinary team"[Title/Abstract])) OR (“interdisciplinary clinic"[Title/Abstract])) OR
("interdisciplinary program"[Title/Abstract])) OR ("care pathway"[Title/Abstract])) OR ("clinical
pathway"[Title/Abstract])) OR ("care model"[Title/Abstract])) OR ("reference center"[Title/Abstract])) OR ("hub and
spoke"[Title/Abstract])) OR ("hub & spoke"[Title/Abstract])) OR ("MDT"[Title/Abstract]))

#36 Search: (((((((C((((("coordinated care"[Title/Abstract]) OR ("coordinated medical care"[Title/Abstract])) OR ("care 109,001
coordination"[Title/Abstract])) OR ("co-ordinated care"[Title/Abstract])) OR ("integrated care"[Title/Abstract])) OR
("comprehensive care"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary care"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary
team"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary program"[Title/Abstract])) OR ("multidisciplinary
management"[Title/Abstract])) OR (“interdisciplinary management"[Title/Abstract])) OR ("interdisciplinary
care"[Title/Abstract])) OR ("interdisciplinary team"[Title/Abstract])) OR ("interdisciplinary clinic"[Title/Abstract])) OR
("interdisciplinary program"[Title/Abstract])) OR ("care pathway"[Title/Abstract])) OR ("clinical
pathway"[Title/Abstract])) OR ("care model"[Title/Abstract])) OR ("reference center"[Title/Abstract])) OR ("hub and
spoke"[Title/Abstract])) OR ("hub & spoke"[Title/Abstract])) OR ("MDT"[Title/Abstract])

#35 Search: "MDT"[Title/Abstract] 6,213

#34 Search: "hub & spoke"[Title/Abstract] 80

#33 Search: "hub and spoke"[Title/Abstract] 982

#32 Search: "reference center"[Title/Abstract] 3,585

#31 Search: "care model"[Title/Abstract] 10,654

#30 Search: "clinical pathway"[Title/Abstract] 3,530

#29 Search: "care pathway"[Title/Abstract] 6,468

#28 Search: "interdisciplinary program"[Title/Abstract] 251

#27 Search: "interdisciplinary clinic"[Title/Abstract] 121

#26 Search: "interdisciplinary team"[Title/Abstract] 5,337

#25 Search: "interdisciplinary care"[Title/Abstract] 2,168

#24 Search: "interdisciplinary management"[Title/Abstract] 1,118

#23 Search: "multidisciplinary management"[Title/Abstract] 9,024

#22 Search: "multidisciplinary program"[Title/Abstract] 618

#21 Search: "multidisciplinary team"[Title/Abstract] 30,090

#20 Search: "multidisciplinary care"[Title/Abstract] 10,382

#19 Search: "comprehensive care"[Title/Abstract] 7,755

#18 Search: "integrated care"[Title/Abstract] 11,273

#17 Search: "co-ordinated care"[Title/Abstract] 83

#16 Search: "care coordination"[Title/Abstract] 8,300

#15 Search: "coordinated medical care"[Title/Abstract] 38

#14 Search: "coordinated care"[Title/Abstract] 2,535

#13 Search: (((((((((("Neurofibromatoses"[Mesh] OR "Neurofibromatosis 2"[Mesh] OR "Neurofibromatosis 1"[Mesh]) OR 29,532
(neurofibromato*[Title/Abstract])) OR (NF1[Title/Abstract])) OR (NF-1[Title/Abstract])) OR (NF-I*[Title/Abstract]))

OR (NF2[Title/Abstract])) OR (NF-2[Title/Abstract])) OR (NF3[Title/Abstract])) OR (NF-3[Title/Abstract])) OR
(rasopath*[Title/Abstract])) OR (schwannomatos*[Title/Abstract])) OR (Von Recklinghausen Disease[Title/Abstract])

#12 Search: Von Recklinghausen Disease[Title/Abstract] 442

#11 Search: schwannomatos*[Title/Abstract] 800

#10 Search: rasopath*[Title/Abstract] 1,162
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%22Neurofibromatoses%22%5BMesh%5D+OR+%22Neurofibromatosis+2%22%5BMesh%5D+OR+%22Neurofibromatosis+1%22%5BMesh%5D%29+OR+%28neurofibromato%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF1%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-1%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-I%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF2%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-2%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF3%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-3%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28rasopath%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28schwannomatos%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28Von+Recklinghausen+Disease%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+AND+%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%22coordinated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29+OR+%28%22coordinated+medical+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22care+coordination%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22co-ordinated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22integrated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22comprehensive+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+team%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+program%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+management%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+management%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+team%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+clinic%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+program%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22care+pathway%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22clinical+pathway%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22care+model%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22reference+center%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22hub+and+spoke%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22hub+%26+spoke%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22MDT%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%22coordinated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29+OR+%28%22coordinated+medical+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22care+coordination%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22co-ordinated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22integrated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22comprehensive+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+team%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+program%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22multidisciplinary+management%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+management%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+team%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+clinic%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22interdisciplinary+program%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22care+pathway%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22clinical+pathway%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22care+model%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22reference+center%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22hub+and+spoke%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22hub+%26+spoke%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28%22MDT%22%5BTitle%2FAbstract%5D%29&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22MDT%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22hub+%26+spoke%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22hub+and+spoke%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22reference+center%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22care+model%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22clinical+pathway%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22care+pathway%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22interdisciplinary+program%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22interdisciplinary+clinic%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22interdisciplinary+team%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22interdisciplinary+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22interdisciplinary+management%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22multidisciplinary+management%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22multidisciplinary+program%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22multidisciplinary+team%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22multidisciplinary+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22comprehensive+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22integrated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22co-ordinated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22care+coordination%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22coordinated+medical+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%22coordinated+care%22%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%28%22Neurofibromatoses%22%5BMesh%5D+OR+%22Neurofibromatosis+2%22%5BMesh%5D+OR+%22Neurofibromatosis+1%22%5BMesh%5D%29+OR+%28neurofibromato%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF1%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-1%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-I%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF2%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-2%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF3%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28NF-3%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28rasopath%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28schwannomatos%2A%5BTitle%2FAbstract%5D%29%29+OR+%28Von+Recklinghausen+Disease%5BTitle%2FAbstract%5D%29&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=Von+Recklinghausen+Disease%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=schwannomatos%2A%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=rasopath%2A%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
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#9 Search: NF-3[Title/Abstract] 188
#8 Search: NF3([Title/Abstract] 237
#7 Search: NF-2[Title/Abstract] 403
#6 Search: NF2[Title/Abstract] 3,585
#5 Search: NF-1*[Title/Abstract] 1,299
#4 Search: NF-1[Title/Abstract] 1,692
#3 Search: NF1[Title/Abstract] 10,479
#2 Search: neurofibromato*[Title/Abstract] 19,230
#1 Search: "Neurofibromatoses"[Mesh] OR "Neurofibromatosis 2"[Mesh] OR "Neurofibromatosis 1"[Mesh] Sort 14,446
by: Most Recent

Tabela 8. Analiza skutecznosci i bezpieczenstwa - strategia w bazie Cochrane (data wyszukiwania 07.09.2026 r.)

ID Kwerenda Wynik
#1 MeSH descriptor: [Neurofibromatoses] explode all trees 129
#2 MeSH descriptor: [Neurofibromatosis 1] explode all trees 94
#3 MeSH descriptor: [Neurofibromatosis 2] explode all trees 17
#4 (neurofibromato™):ti,ab,kw 268
#5 (NF1):ti,ab,kw 264
#6 (NF-1):ti,ab,kw 26
#7 (NF-I*):ti,ab,kw 235
#8 (NF2):ti,ab,kw 60
#9 (NF-2):ti,ab,kw 19
#10 (NF3):ti,ab,kw 6
#11 (NF-3):ti,ab,kw

#12 (rasopath®):ti,ab,kw 11
#13 (schwannomatos*):ti,ab,kw 20
#14 (Von Recklinghausen Disease):ti,ab,kw 5
#15 #1 OR #2 OR #3 OR #4 OR #5 OR #6 OR #7 OR #8 OR #9 OR #10 OR #11 OR #12 OR #13 OR #14 673
#16 ("coordinated care"):ti,ab,kw 222
#17 (“coordinated medical care”):ti,ab,kw 3
#18 ("care coordination"):ti,ab,kw 923
#19 ("co-ordinated care"):ti,ab,kw 19
#20 ("integrated care"):ti,ab,kw 1268
#21 ("comprehensive care"):ti,ab,kw 547
#22 ("multidisciplinary care"):ti,ab,kw 808
#23 ("multidisciplinary team"):ti,ab,kw 2554
#24 ("multidisciplinary program"):ti,ab,kw 208
#25 (“multidisciplinary management”):ti,ab,kw 214
#26 (“interdisciplinary Jmanagement”):ti,ab,kw 21
#27 ("interdisciplinary care"):ti,ab,kw 131
#28 ("interdisciplinary team"):ti,ab,kw 414
#29 ("interdisciplinary clinic"):ti,ab,kw 8
#30 ("interdisciplinary program"):ti,ab,kw 49
#31 ("care pathway"):ti,ab,kw 963
#32 ("clinical pathway"):ti,ab,kw 623
#33 ("care model"):ti,ab,kw 2660
#34 ("reference center"):ti,ab,kw 180
#35 ("hub and spoke"):ti,ab,kw 54
#36 ("hub & spoke"):ti,ab,kw 4
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https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=NF-2%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=NF2%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=NF-I%2A%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=NF-1%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=NF1%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?term=neurofibromato%2A%5BTitle%2FAbstract%5D&sort=
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=%22Neurofibromatoses%22%5BMesh%5D+OR+%22Neurofibromatosis+2%22%5BMesh%5D+OR++%22Neurofibromatosis+1%22%5BMesh%5D
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rasopatiami (NF/RAS)
#37 ("MDT"):ti,ab,kw 1014
#38 #16 OR #17 OR #18 OR #19 OR #20 OR #21 OR #22 OR #23 OR #24 OR #25 OR #26 OR #27 OR #28 OR #29 | 11414
OR #30 OR #31 OR #32 OR #33 OR #34 OR #35 OR #36 OR #37
#39 #15 AND #38 3

Tabela 9. Analiza skutecznosci i bezpieczerstwa - strategia w bazie Embase via OVID (data wyszukiwania 07.09.2026 r.)

ID | Kwerenda Wyniki
1 exp neurofibromatosis/ 27564
2 exp neurofibromatosis type 2/ 1945
3 exp neurofibromatosis type 1/ 8667
4 "neurofibromato™".ab,kf,ti. 24010
5 NF1.ab kf ti. 15504
6 NF-1.abkf ti. 2340
7 NF-Lab,kf.ti. 230
8 NF2.ab,kf ti. 5113
9 NF-2.abkf ti. 455
10 | NF3.abkfti. 222
11 | NF-3.abkfti. 85
12 | "rasopath*".abkf ti. 1753
13 | "schwannomatos*".abkf.ti. 985
14 | Von Recklinghausen Disease.ab kf;ti. 582
15 | 1or2or3or4or5or6or7or8or9or10or1lori2or13or14 43018
16 | "coordinated care".ab kf ti. 3663
17 | "coordinated medical care".ab kfti. 47
18 | "care coordination".ab kf ti. 12325
19 | "co-ordinated care".ab kf ti. 154
20 | "integrated care".ab kf ti. 14654
21 | "comprehensive care".ab kf ti. 11862
22 | "multidisciplinary care".ab kf ti. 15346
23 | "multidisciplinary team".ab,kfti. 57000
24 | "multidisciplinary management".ab,kf,ti. 12096
25 | "interdisciplinary management".ab,kfti. 1585
26 | "interdisciplinary care".ab,kfti. 3289
27 | "interdisciplinary team".abkf.ti. 9885
28 | "interdisciplinary clinic".ab,kf,ti. 270
29 | "interdisciplinary program".abkfti. 458
30 | "care pathway".ab,kf ti. 12202
31 | "clinical pathway".ab,kfti. 6367
32 | "care model".abkfti. 16224
33 | "reference center".ab,kfti. 7132
34 | "hub and spoke".ab kf ti. 1818
35 | "hub & spoke".abkfti. 156
36 | "MDT".abkf ti. 18624
37 | 160or170r18or 19 or20 or 21 or 22 or 23 or 24 or 25 or 26 or 27 or 28 or 29 or 30 or 31 or 32 or 33 or 34 or 35 or 36 183673
38 | 15and 37 423
39 | limit 38 to conference abstract status 147
40 | 38 not39 276
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Rysunek 1. Analiza kliniczna - diagram PRISMA

Tabela 10. Publikacje wykluczone z przegladu systematycznego skutecznosci i bezpieczenstwa

related to neurofibromatosis 1 in
Ontario, Canada

Autor, rok Tytut Powod wykluczenia Komentarz
Burkietowicz Neurofibromatosis type 1 from an Punkty koncowe Badanie oceniato czestotliwosc i charakter zaburzen
2026 endocrinologist's perspective: A disease hormonalnych u dzieci z NF1
requiring coordinated care. [Polish]
Lipinski 2026 Development of an Punkty koncowe Badanie analizowato charakterystyke pacjentow z NF1
adult neurofibromatosis clinic in the
comprehensive cancer center setting
and descriptive analysis of the first 100
patients with neurofibromatosis type 1
Mendiratta Clinical Profile of Neurofibromatosis Punkty korcowe Badanie oceniato objawy kliniczne i uktadowe
2026 Type 1: Paediatric Patients from a u pacjentéw pediatrycznych z NF1
Tertiary Care Centre
Sivadasan 2026 | Healthcare utilization patterns and costs | Punkty koricowe Badanie oceniato korzystanie z réznych ustug

zdrowotnych u 0séb z NF1 w poréwnaniu do populacji
ogolnej
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Sonaglio 2026

Neurofibromatosis type 1 in Brazil:
Pediatric care in the Unified Health
System

Punkty koncowe

Badanie oceniato charakterystyke demograficzna
oraz wykorzystania $wiadczen ambulatoryjnych
i stacjonarnych u pacjentéw pediatrycznych z NF1

Anonymous

Precision Medicine in Neurocutaneous
Syndromes: Genotype-Guided Risk
Stratification and Targeted Therapy
Outcomes in a 20-Year Multicenter
Cohort From Western China

Inne

Nie odnaleziono petnego tekstu

Karwacki 2025

Coordinated medical care program

for neurofibromatosis type 1 children
and youth in Poland influences the
future of their affected parents as well -
a single academic reference

center experience and national program
description

Punkty koncowe

Publikacja opisuje organizacje, strukture i zatozenia
modelu koordynowanej opieki nad pacjentami z NF1 i
pokrewnymi RASopatiami w Polsce, bez oceny wptywu
opieki koordynowanej na wyniki kliniczne lub
ekonomiczne (brak punktéw korcowych
pozwalajacych na ocene efektow opieki
koordynowanej, w szczegdlnosci w zakresie wynikéw
zdrowotnych, jakosci zycia, satysfakgcji pacjentow,
$miertelnosci lub efektywnosci kosztowej).

Lalvani 2024

Neurofibromatosis Type 1: Optimizing
Management with a Multidisciplinary
Approach

Metodyka/Typ
publikacji

Artykut pogladowy

Lohkamp 2022

Optic Pathway Glioma in Children

with Neurofibromatosis Type 1: A
Multidisciplinary Entity, Posing
Dilemmas in Diagnosis and
Management Multidisciplinary
Management of Optic Pathway Glioma
in Children with Neurofibromatosis Type
1

Populacja

W badaniu populacja ograniczona tylko do pacjentéw z
glejakiem

Toledano 2020

Role, function and challenges of
multidisciplinary centres for rare
diseases exemplified

for neurofibromatosis type 1 syndrome

Metodyka/Typ
publikacji

Artykut pogladowy

Raffalli-Ebezant
2019

Neurosurgical contribution within a
complex NF1 supraregional service

Punkty koncowe

W badaniu zawarto jedynie wyniki dotyczace ilosci
przeprowadzonych réznych rodzajéw operacji u
pacjentéw z NF1

Schorry 1989

Summary of patient data from a
multidisciplinary neurofibromatosis clinic

Inne

Nie odnaleziono petnego tesktu
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6. Opinie ekspertow klinicznych - petna tresc

Tabela 11 Zestawienie opinii eksperckich

Ekspert

| Trese opinii

1. Zasadnos¢ wiaczenia ponizszych swiadczen do wykazu swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

M Tak - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS)

Uzasadnienie stanowiska:

Swiadczenie przewidziane jest w celu zapewnienia kompleksowej opieki, z udziatem specjalistéw réznych dziedzin, przede
wszystkim dla pacjentdw z rozpoznaniem: nerwiakowtokniakowatos$¢ typu | (NF-1) oraz segmentalna, zespét Noonan-NF
(NF-NS), z. Legiusa (NFLS), nerwiakowtdkniakowatos¢ typu 2. (NF-2), schwannomatoza (NF-3), a takze inne, wybrane
RASopatie. W populacji <18 r.z. bardzo wazne jest ustalenie wtasciwego rozpoznania, poniewaz w tej grupie choréb
zachodzg znaczne réznice w przebiegu klinicznym i rokowaniu. Nastepnie objecie pacjentédw opieka wielospecjalistyczng
wiasciwa dla danego rozpoznania. Nowe $wiadczenie ma na celu zapewnienie wtasciwej opieki medycznej i pozwoli na
wczesne wykrycie i skuteczne leczenie, a ostatecznie na lepszy stan zdrowia, wyzszy komfort Zycia, uniknigcie
niepetnosprawnosci ze wszystkimi jej skutkami dla chorego i rodziny.

BTk - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatozg typu 1. (NF-1)

Uzasadnienie stanowiska:

Ok. 1/3 chorych z NF1 ma zmiany wielonarzadowe i powazne powoktania i wymaga wielospecjalistycznej opieki. W
szczegolnosci u chorych wystepuje podwyzszone ryzyko zaburzen naczyniowych, nowotworéw ztosliwych, w tym
zwtaszcza miesakow typu MPNST, raka piersi (takze w bardzo mtodym wieku), nowotwordéw z grupy GIST, rakéw
neuroendokrynnych, pheochromocytoma, miesakéw tkanek miekkich, glejakéw; zaburzen neurologicznych w postaci
neuropatii obwodowych i bélu neurogennego, bdléw pochodzenia centralnego (zwtaszcza migreny, takze o ciezkim
przebiegu); boléw plecéw i dysfunkcji konczyn; deformacji kostnych. Nowe $wiadczenie ma na celu zapewnienie wtasciwej
opieki medycznej i pozwoli na wczesne wykrycie i skuteczne leczenie, a ostatecznie na lepszy stan zdrowia, wyzszy
komfort Zycia, unikniecie niepetnosprawnosci ze wszystkimi jej skutkami dla chorego i rodziny.

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

B Tak - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS)
Uzasadnienie stanowiska:
Zasadne, poniewaz NF1 i schwannomatozy sg chorobami wielonarzadowymi, wymagajacymi skoordynowanej oceny
neurologicznej, okulistycznej, onkologicznej, genetycznej, ortopedycznej i endokrynologicznej. Pilotaz CKOM NF/RAS z lat
2020-30.04.2026 potwierdza wykonalnos¢ organizacyjng i zapotrzebowanie na ok. 900-1000 dzieci rocznie.
BiTak - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1. (NF-1)
Uzasadnienie stanowiska:
Zasadne, poniewaz NF1 trwa przez cate zycie. U dorostych rosnie znaczenie ztosliwych nowotwordw ostonek nerwéw
obwodowych, guzéw przewodu pokarmowego, guza chromochtonnego, raka piersi, nadcisnienia i przewlektego bélu.
[(onieczne sa: formalna Sciezka tranzycji, okresowa ocena ekspercka oraz szybka diagnostyka objawéw alarmowych.
Swiadczenie dla dorostych powinno objac réwniez schwannomatozy.

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

B Tak - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
(NF/RAS)

Osrodek CKOM Uzasadnienie stanowiska:
NF/RAS w Wszyscy pacjenci wymagaija wielospecjalistycznej opieki niemal od urodzenia, uwzgledniajac réwniez poradnictwo
Gdanisku genetyczne, powyzszy schemat koordynowanej opieki pozwala na efektywna opieke nad nimi.
B Tak - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1. (NF-1)
Uzasadnienie stanowiska:
Pacjenci zwykle s objeci taka opieka od okresu dziecinstwa i kontynuacja leczenia jest oczywista wobec towarzyszacej
zwykle tej chorobie progresji zmian.
Dr Katarzyna [l Tak - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami do 18 r.z z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami
Mycko Osrodek (NF/RAS)
CKOM NF/RAS w Uzasadnienie stanowiska:
Olsztynie

brak

1ok - Koordynowana opieka nad $wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z neurofibromatoza typu 1. (NF-1)
Uzasadnienie stanowiska:

brak

2. Czy koordynowana opieka medyczna nad pacjentami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami powinna funkcjonowac w wykazie
Swiadczen gwarantowanych jako jedno $wiadczenie obejmujace zaréwno dzieci, jak i osoby doroste, czy jako odrebne swiadczenia dla populacji
pediatrycznej i dorostej?

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska

Koordynowana opieka medyczna nad pacjentami z neurofibromatozami oraz pokrewnymi im rasopatiami powinna
funkcjonowac w wykazie $wiadczen gwarantowanych jako odrebne $wiadczenia dla populacji pediatrycznej i dorostej
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Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Ekspert Tres¢ opinii

Konsultant krajowa

w dziedzinie

genetyki klinicznej

Prof. dr hab. Jako neurolog dzieciecy nie moge wypowiadac sie w sprawie populacji pacjentéw dorostych.

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM
NF/RAS w
Gdansku

Moze funkcjonowac w obu wariantach, ale biorac pod uwage uwarunkowania lokalne lepiej jest powyzsze $wiadczenia

rozdzielic.

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

Jako odrebne $wiadczenia

1. Weryfikacja wnioskowanych wskazan klinicznych do udzielania wnioskowanych $wiadczen, ujetych w przedmiotowych Kartach Swiadczenia
Opieki Zdrowotnej oraz wskazanie Pani/Pana uwag lub sugestii dotyczacych tych zakreséw i kryteriow.
2. Czy swiadczenie dla dorostych powinno obejmowac wytacznie NF1, czy réwniez inne neurofibromatozy i schwannomatozy - zakres
schorzen analogiczny jak dla dzieci?

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Wszystkie wskazania okreslone jako zasadne.
Swiadczenie dla dorostych powinno obejmowac wytacznie NF1

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Wskazania dla pacjentow >18 r.z. zostaty wskazane jako zasadne, brak odpowiedzi dla pacjentow <18 r.z.
Odpowiedz dot. zakresu dla dorostych: Do weryfikacji specjalistéw obejmujacych opieka dorostych

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM

NF/RAS w
Gdansku

Wszystkie wskazania okreslone jako zasadne.
Swiadczenie dla dorostych powinno by¢ analogiczne jak dla dzieci.

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

Wszystkie wskazania okresélone jako zasadne.
Swiadczenie dla dorostych powinno by¢ analogiczne jak dla dzieci.

5. Weryfikacja wnioskowanych zakreséw $wiadczen, ujetych w przedmiotowych Kartach Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Wszystkie zakresy wskazane jako zasadne.

Okresowe kontrole zasadne co 1 rok w przypadku pacjentéw <18 r.z., co 2 lata w przypadku pacjentéw >18 r.z.

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Zakresy dla pacjentéw >18 r.z. zostaty wskazane jako zasadne, brak odpowiedzi dla pacjentéw <18 r.z.
Okresowe kontrole zasadne co 1 rok w przypadku pacjentéw >18r.z.

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM
NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi
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Ekspert Tres¢ opinii

Dr Katarzyna Wszystkie zakresy wskazane jako zasadne.

Mycko Osrodek Okresowe kontrole zasadne co 1 rok w przypadku pacjentéw <18 r.z., co 2 lata w przypadku pacjentéw >18 r.z.
CKOM NF/RAS w

Olsztynie

6.  Weryfikacja wal

runkéw realizacji $wiadczen, ujetych w przedmiotowych Kartach Swiadczenia Opieki Zdrowotnej

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bieleriska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Wszystkie warunki wskazane jako zasadne.

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

dorostymi.

Warunki dotyczace osrodka koordynujacego w przypadku $wiadczenia dla pacjentow <18 r.z. wskazane jako zasadne, dla
pozostatych brak odpowiedzi, ze wskazaniem, ze to cze$¢ przeznaczona dla specjalistéw zajmujacych sie pacjentami

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba
Osérodek CKOM

NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

Warunki dla pacjentéw <18 r.z. uznane za zasadne, brak odpowiedzi dla warunkéw >18 r.z.

7. Przewidywana liczebnos¢ populacji docelowej, ktéra mogtaby by¢ objeta wnioskowanymi $wiadczeniami.

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Swiadczenie

Rok po wprowadzeniu $wiadczenia

Przewidywana liczba pacjentéw, ktéra
mogtaby by¢ objeta wnioskowanym
badaniem rocznie

Koordynowana opieka nad 1 rok 1500
s’wiadczenioﬁi;/r&z@i do18r.zz Il rok 2000

Il rok 2000

Koordynowana opieka nad I rok 200
Swiadczeniobiorcami > 18 r.z. z NF-1 Il rok 1000
Il rok 1000

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Swiadczenie

Rok po wprowadzeniu $wiadczenia

Przewidywana liczba pacjentéw, ktéra
mogtaby by¢ objeta wnioskowanym
badaniem rocznie

Koordynowana opieka nad | rok 900-1000
Swiadczeniobiorcami do 18 r.z z
NF/RAS 1l rok 1000-1200
1l rok 1100-1400
Koordynowana opieka nad | rok Czes¢ przeznaczona dla specjalistow
$wiadczeniobiorcami > 18 r.z. z NF-1 I rok zajmujacych sie pacjentami dorostymi
11l rok

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Brak odpowiedzi

Osrodek CKOM
NF/RAS w
Gdansku
Dr Katarzyna Swiadczenie Rok po wprowadzeniu $wiadczenia Przewidywana liczba pacjentéw, ktéra
Mycko Osrodek mogtaby by¢ objeta wnioskowanym
CKOM NF/RAS w badaniem rocznie
Olsztynie Koordynowana opieka nad I rok 200 w naszym osrodku
$wiadczeniobiorcami do 18 r.z z I rok 200
NF/RAS ro
11l rok 200
Koordynowana opieka nad | rok 10 w naszym os$rodku
Swiadczeniobiorcami > 18 r.z. z NF-1
1l rok 10
1l rok 10
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Ekspert

| Tresc opini

8. Wskazanie: a) najwazniejszych problemow (klinicznych, systemowych, organizacyjnych i innych) w obecnym modelu opieki nad pacjentami z
NF/RAS w Polsce, ktére moze rozwiaza¢ wprowadzenie wnioskowanych swiadczen do wykazu $wiadczen gwarantowanych AOS oraz b)
wskazanie potencjalnych probleméw (klinicznych, systemowych, organizacyjnych i innych) dostrzezonych w zwiazku z mozliwosci realizacji
whnioskowanego $wiadczenia

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

a) Efektywno$¢ koordynowanej opieki nad tg grupa pacjentéw zostata potwierdzona podczas 5-letniego okresu pilotazu u
dzieci, na grupie ponad 2000 pacjentow. Nowe $wiadczenie umozliwi ustalenie rozpoznania przyczynowego, a nastepnie
objecie optymalng opieka medyczna przez wiasciwych specjalistow. Uniknie sie przediagnozowania niektérych pacjentéw,
z zaoszczedzeniem znaczacych srodkdw finansowych, a z drugiej strony zostang wskazani pacjenci wymagajacy
systematycznego nadzoru i bedg oni mieli taki nadzoér zapewniony.

b) Szacunkowo jest aktualnie ok. 15 000 pacjentdw, ktérzy nie majg wiasciwej opieki, niektorzy sa przediagnozowani, inni
niedodiagnozowani.

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

a)

® Rozproszenie opieki i brak lekarza odpowiedzialnego za catosc planu.

o Opdznione rozpoznawanie powiktan onkologicznych, neurologicznych, okulistycznych i naczyniowych.
o Powtarzanie MRI i konsultacji z powodu braku koordynacji i dostepu do dokumentaciji.
 Brak jednolitego poradnictwa genetycznego i diagnostyki krewnych.

o Utrata ciggtosci po ukonczeniu 18.r.z.

® Brak rejestru.

b)

¢ Niejednoznaczne, zbyt szerokie pojecie NF/RAS.

o Nadmierna liczba badan niewspieranych wytycznymi.

® Ryzyko, ze sposéb wyceny bedzie zachecat do MRI lub nadmiarowych konsultacji.

o Niedobor osrodkéw dla dorostych, radiologéw z doswiadczeniem i koordynatoréw.

o Dtugie kolejki bez odrebnej Sciezki pilnej.

o Brak danych wynikowych z petnego raportu pilotazu

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba
Osrodek CKOM

NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

a) Konieczna lepsza dostepnosé lekarzy specjalistow, duzy problem z przyspieszeniem wizyty w poradni
specjalistycznej
b)  Konieczne powstanie osrodkdw przeznaczonych stricte dla pacjentéw dorostych

9. Trudnosci w przekazywaniu pacjentow z opieki pediatrycznej do opieki dla dorostych

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Obecnie w Polsce jest 1 osrodek dla dorostych z NF1, przekazywanie b dobrze funkcjonuje, model opieki zostat opisany
w standardach opieki w NF, pomocne jest to, ze kazdy pacjent z NF1 ma paszport pacjenta z NF1.

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Odpowiedz w gestii lekarzy onkologéw prowadzacych program lekowy

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM

NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

Brak osrodkéw dla dorostych

10. Rozwigzania organizacyjne w Polsce, ktdre mogtyby stanowic alternatywe dla proponowanych swiadczen

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska

Nie ma innych rozwigzan

Ocena $wiadczenia opieki zdrowotnej
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Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Ekspert Tres¢ opinii

Konsultant krajowa

w dziedzinie

genetyki klinicznej

Prof. dr hab. Prawdopodobna alternatywa jest sie¢ osrodkow eksperckich prowadzacych przypadki ztozone, opracowujacych plany

opieki i organizujacych telekonsylia. W takim przypadku stabilne kontrole mogtyby odbywac sie blizej miejsca
zamieszkania. Drugg mozliwoscia jest wtaczenie NF1 i schwannomatoz do krajowej sieci choréb rzadkich z finansowana
koordynacja i wspdlnym rejestrem. Same skierowania miedzy poradniami bez finansowanej koordynacji nie sa
rozwigzaniem réwnowaznymi.

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM
NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

CKOM dla dorostych prowadzony przez lekarzy specjalistow, lepszy dostep do badan obrazowych dla pacjentow
dorostych, konieczny staty nadzér nad pacjentem (brak mozliwosci komunikacji pacjenta >30 r.z. z koordynatorem)

10. Doswiadczenia z realizacji pilotazu/opieki koordynowanej NF/RAS - jakie elementy powinny zosta¢: utrzymane, zmodyfikowane, rozszerzone
lub usuniete z wnioskowanych Swiadczen.

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Whprowadzenie nowych $wiadczen poprzedzito 5 lat pilotazu, sg wyszkolone kadry, sg osrodki prowadzace opieke
koordynowana dla tej grupy pacjentéw

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

W mojej opinii nalezy utrzymac: koordynatora; pierwszorazowa i kompleksowa porade; okresowg ocene ekspercka;
konsylia; teleporady; poradnictwo genetyczne; pisemny plan; porade pilna; miesieczny ryczatt koordynacyjny. Dostepny
opis pilotazu potwierdza wykonalnos¢ i zapotrzebowanie organizacyjne, lecz nie zawiera petnych danych poréwnawczych
o liczbie uczestnikéw, kosztach, czasie rozpoznania powiktan, liczbie uniknietych badan, hospitalizacjach i wynikach
zdrowotnych. Efektywnos¢ kliniczna i kosztowa wymaga analizy petnego raportu pilotazu.

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM
NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

Powinny zostac utrzymane wszystkie $wiadczenia dla dzieci i dla pacjentow dorostych, mozliwos¢ koordynowanej opieki
medycznej dla dorostych >30r.z.

11. Liczba osrodkow (
widzenia dostepnosci

Z potencjalnym rozréznieniem osrodkéw dla dzieci i dorostych) realizujacych swiadczenie, ktéra bytaby optymalna z punktu
i jakosci opieki.

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bielenska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Dla dzieci bytoby to 8 osrodkéw, tj. bytyby to najwieksze osrodki onkologii i hematologii dzieciecej. Dla dorostych
docelowo bytoby to 5 osrodkéw w Polsce.

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Aktualna liczba osrodkoéw realizujacy program lekowy B155 to 14.Liczba ta zalezy od wynikéw pilotazu prowadzonego
programu, ktérych nie posiadam.

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba

Osrodek CKOM
NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w

Dla dzieci optymalnie 1 o$rodek w kazdym wojewddztwie, z mozliwoscig wykonania badan obrazowych w znieczuleniu
ogolnym, dla dorostych przynajmniej 6-7.

Olsztynie

Ocena $wiadczenia
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Ekspert

| Tresc opini

12. Pozostate uwagi do wnioskowanych $wiadczen opieki zdrowotnej

Wszyscy eksperci

Brak uwag

13. Korzystanie z narzedzi Al przy przygotowaniu przedmiotowej opinii/ stanowiska

Prof. dr hab. Anna
Latos-Bieleriska
Konsultant krajowa
w dziedzinie
genetyki klinicznej

Ekspert nie korzystat z Al

Prof. dr hab.
Justyna Paprocka
Konsultant krajowa
w dziedzinie
neurologii
dzieciecej

Ekspert nie korzystat z Al

Prof. dr hab. Jolanta
Wierzba
Osrodek CKOM

NF/RAS w
Gdansku

Brak odpowiedzi

Dr Katarzyna
Mycko Osrodek
CKOM NF/RAS w
Olsztynie

Ekspert nie korzystat z Al
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7. Dane sprawozdawczo-rozliczeniowe

DRiSSOZ.4100.3.2026

Tabela 12. Dane realizacji produktéw jednostkowych w ramach programu pilotazowego - krotnosc¢ faktyczna oraz liczba unikalnych pacjentow

R
2020 2021 2022 2023 2024 2025 azem
Liczb | Krot

Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba a nos¢

pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotno$¢ | pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotno$¢ | pacjentdé | Krotnos¢ | pacje | fakty
Produkt jednostkowy w faktyczna |w faktyczna |w faktyczna |w faktyczna | w faktyczna |w faktyczna | ntéw | czna

Populacja pediatryczna (0-17 lat)
5.59.01.0000001 Porada
pierwszorazowa NF1 81 81 431 433 324 326 260 260 379 380 400 401 1844 | 1881
5.59.01.0000002 Porada kompleksowa
NF1 41 41 90 90 62 62 76 76 155 155 239 239 659 | 663
5.59.01.0000003
Porada monitorujgca NF1 32 32 379 381 379 379 455 455 434 434 484 485 1132 | 2166
5.59.01.0000004
Porada w trybie pilnym NF1 30 30 131 179 193 260 246 316 230 303 233 311 613 | 1399
5.59.01.0000005 Kompleksowa
konsultacja specjalistyczna typ1 NF1 19 19 81 81 87 87 92 93 94 94 97 98 369 | 472
5.59.01.0000006 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ2
NF1 2 2 1 1 4 4 9 9 19 19 35 35
5.59.01.0000007 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ3 NF1 - - 2 2 1 1 3 3
Populacia pediatryczna (0-17laf)Suma | 163|203 |787  |1166  |so1  |1115 |80 [1204  [9s9  [1377  |1096 |1554  |2287|6619
Populacja dorostych (> 18lat)
5.59.01.0000001 Porada
pierwszorazowa NF1 8 8 36 36 30 30 30 30 42 42 79 80 222 | 226
5.59.01.0000002 Porada kompleksowa
NF1 12 12 37 37 31 31 9 9 24 24 31 31 144 | 144
5.59.01.0000003 Porada monitorujaca
NF1 7 7 107 107 46 46 75 75 68 68 85 85 283 | 388
5.59.01.0000004 Porada w trybie
pilnym NF1 5 6 17 24 56 60 59 69 78 94 116 151 212 | 404
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rasopatiami (NF/RAS)
2020 2021 2022 2023 2024 2025 Razem
Liczb | Krot
Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba Liczba a nos¢
pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotnos¢ | pacjentd | Krotnos¢ | pacjenté | Krotnos¢ | pacje | fakty
Produkt jednostkowy w faktyczna |w faktyczna |w faktyczna |w faktyczna | w faktyczna |w faktyczna | ntéw | czna
5.59.01.0000005 Kompleksowa
konsultacja specjalistyczna typ1 NF1 1 1 12 12 9 9 7 7 8 9 7 7 34 45
5.59.01.0000006 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ2
NF1 2 2 1 1 - - 4 4 2 2 9 9
5.59.01.0000007 Kompleksowa konsultacja specjalistyczna typ3 NF1 - - - - 2 2 2 2
Populacja dorostych (= 18lat) Suma 25 34 141 218 138 177 148 190 177 241 263 358 473 | 1218
Suma koricowa 188 237 928 1384 939 1292 968 1394 1136 1618 1359 1912 2642 | 7837
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