UNA GUIA PARA LAS PERSONAS QUE VIVEN CON NF1

Un diagnostico de
neurofibromatosis

tino 1 (NF1)




Este folleto tiene el propdsito de ayudarle a encarar la vida con neurofibromatosis tipo 1
(NF1). Tanto si el diagnéstico es reciente como si no lo es, usted encontrara aqui informacion
y apoyo que seran de ayuda para usted y sus seres queridos.

La Children's Tumor Foundation (CTF) espera que esta guia responda algunas de las
preguntas mas frecuentes que se plantean las personas que viven con NF1y las personas que
cuidan de ellas. Encontrara respuestas con respecto a temas tales como la manera de lidiar
con un diagnoéstico, comprender cémo ocurre la NF1, reconocer los sintomas comunes y los
menos frecuentes, y organizar el tratamiento, todo para que la persona con NF1 goce de una
vida plena.

Ademas, estamos aqui para ayudarle a
conectarse con otros pacientes y

sus familias y para ofrecerle
oportunidades que le permitiran
formar parte de la activa y vibrante
comunidad de personas con NF que
existe en el mundo.

RN

“Estoy convencido de que
aunque tener NF me ha
creado muchas dificultades,
también me ha enseriado a
sequir adelante y perseverar
ante cualquier obstdculo
que la vida me ponga por
delante, y en verdad ha
hecho de mi la persona
plena que ahora soy”.

—David, una persona que vive con
NF1, fotografiado con sus dos hijas,
Genna y Rosie, que también viven
con NF1.
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UN DIAGNOSTICO DE NF1

En la Children’s Tumor Foundation (CTF) sabemos que un diagnéstico de
neurofibromatosis tipo 1 (NF1) puede ser abrumador y dificil de digerir de
inmediato. Cada persona responde de manera diferente ante una mala
noticia o una noticia inesperada. En algunas familias, el diagnéstico es
una sorpresa absoluta en un nifio que por lo demas parece sano. En otros
casos, es posible que la familia haya recorrido un largo camino antes de
obtener finalmente un diagndstico.

Algunas personas prefieren digerir la informacién lentamente, dandose
tiempo para absorber todo poco a poco. Otras prefieren adquirir la mayor
cantidad de informacidn posible cuanto antes. Ambas reacciones son
perfectamente normales, y no hay una manera correcta o incorrecta de
afrontar la noticia.

Es importante que usted sepa que no esta solo. La NF1 es uno de los
trastornos genéticos mas comunes, y hay muchas familias que pueden
compartir sus experiencias y brindar apoyo. La Children’s Tumor
Foundation, junto con los profesionales de la salud que lo atienden y con
sus seres queridos, puede ayudarlo a adaptarse al diagndstico y puede
ofrecerle las herramientas necesarias para encarar el tratamiento de la NF.

Si usted recibié en el pasado un diagndstico de NF1

Afrontar un diagndstico de una enfermedad genética como la
neurofibromatosis tipo 1 (NF1) puede ser dificil en cualquier etapa de la vida.
Las familias se ven continuamente obligadas a aprender cosas nuevasy a
ajustar su manera de enfrentar la situacién a medida que las dificultades
especificas del paciente van cambiando con el tiempo. Por ejemplo, es
posible que las consideraciones que se tienen en cuenta en el momento del
diagndstico inicial sean muy diferentes de las que entran en juego muchos
afios después, o durante la transicién entre la niflez y la edad adulta.

Es importante reconocer que pueden surgir nuevas preguntas, temores
e inquietudes que quizas resulten sorprendentes. La Children’s Tumor
Foundation esta aqui, junto con los profesionales de la salud que lo
atienden, para ayudarlo a lo largo de su camino con la NF.



UN DIAGNOSTICO DE NF1

“La NF me ha dado la
fuerza para superar
cualquier obstdculo que
la vida me ponga por
delante. Me ha enseniado
que es necesario
apreciar todo en la vida
y que tengo que seguir
creciendo como persona
cada dia para superar
esta situacion”,

—Samantha,
una persona que vive con NF1



NF: INFORMACION BASICA

La NF se refiere a un grupo de condiciones genéticas que hacen que los tumores
crezcan en los nervios. Son condiciones crdnicas que afectan a todos los grupos
demograficos por igual, independientemente del género, raza o grupo étnico. Las
personas con NF pueden llevar una vida plena, pero suelen necesitar cuidados
médicos especializados de parte de un equipo de profesionales de la salud que
conozcan bien el trastorno. Un tipo de NF no se convierte en otro.

La neurofibromatosis tipo 1 es el tipo mas comun de NF, y ocurre en
aproximadamente 1de cada 2 500 nacimientos. Aunque las personas con

NF1 tienen esa condicién desde que nacen, no siempre reciben un diagnéstico
inmediato. Esto ocurre porque algunas manifestaciones (signos o caracteristicas)
aparecen solo con el tiempo. Ademas, algunos profesionales de la salud que no
estan familiarizados con las manifestaciones tempranas de la NF1 a veces tienen
dificultades para reconocer algunas de sus caracteristicas importantes.

Este folleto se refiere especificamente a la NF1. Si usted no esta seguro acerca
del tipo de NF que tiene, contacte al profesional de la salud que lo atiende. Para
mas informacion acerca de todos los tipos de NF, consulte la pagina web de la
Children's Tumor Foundation,

—Diane, Sean y Jadien,
Héroe de la NF

La neurofibromatosis tipo 1 (NF1)
es el tipo de NF

mas frecuente.
Afecta a
aproximadamente
1 persona de

cada 2 500.




NF: INFORMACION BASICA

Introduccion a la NF1

La neurofibromatosis tipo 1, o NF1, puede afectar varios érganos del cuerpo. Los signos
mas comunes aparecen en la piel, habitualmente en la infancia o los primeros afios

de la nifiez. Las café-au-lait macules, maculas de color café con leche, son pequefias
manchas planas de color marrén que pueden aparecer en la piel en cualquier parte

del cuerpo. También pueden aparecer pecas en la zona inguinal o en las axilas. La
presencia de estas manchas o pecas en la piel suele hacer que el médico sospeche que
se trata de un caso de NF1.

Ademas de las manchas y las pecas, también pueden aparecer neurofibromas
(tumores benignos en los nervios periféricos del cuerpo), que a veces se presentan

en una etapa temprana pero que otras veces se desarrollan a lo largo del tiempo.
Aproximadamente el 50 % de las personas que tienen NF1también experimentan
dificultades de aprendizaje. Algunas personas que tienen NF1 presentan problemas

de fragilidad o encorvamiento de los huesos de las piernas o de la columna vertebral
(escoliosis). También pueden aparecer manchas benignas en la parte coloreada del ojo
(nddulos de Lisch).

A veces se desarrollan tumores en el cerebro, en los nervios craneales, o en la médula
espinal. Aunque habitualmente no son cancerosos, los tumores asociados con la

NF pueden causar problemas si afectan alglin nervio o crean presion en los tejidos
cercanos. Puede ocurrir que un tumor benigno se vuelva maligno (canceroso), pero la
mayoria de las personas con NF1 nunca tendrdn un tumor maligno asociado con la NFT1.

La mayoria de las personas con NF1 llevan una vida sana con sintomas que son
relativamente leves o llevaderos. Aunque dos tercios de las personas con NF1

no experimentan complicaciones médicas de importancia, otras personas tienen
problemas de salud mas serios. Entre las complicaciones poco frecuentes pero graves
relacionadas con la NF1 figuran los tumores malignos (cancer) y los problemas
causados por el estrechamiento de los vasos sanguineos. Estas situaciones no son
tipicas, pero son serias, y deben ser vigiladas por profesionales de la salud que
conozcan bien la NF1.

Las manifestaciones de la NF1 son muy diferentes en cada persona. Es dificil
pronosticar la severidad del impacto de la NF1 o los problemas de salud que iran
surgiendo a lo largo del tiempo. Esta incertidumbre puede causar temor y frustracién
en los pacientes y sus familias. Por eso, es importante conectarse con un especialista
en NF1y someterse a un seguimiento médico.

Si cree que necesita ayuda para afrontar la NF1, acuda a la Children’s Tumor Foundation o a
su profesional de la salud.



NF: INFORMACION BASICA

cCudl es la causa de la NF1?

Quizas usted se pregunte cual fue la causa de que usted o su hijo tengan NF1. Es
importante que sepa que usted no hizo nada mal. La NF1 esta relacionada con un
cambio genético, y no es el resultado de algo que el padre, la madre, o la persona
con NF hayan hecho o dejado de hacer.

¢Cémo ocurren los cambios genéticos?

* La neurofibromatosis tipo 1tiene su origen en un cambio, o
variante patogénica (antiguamente llamada mutacién), en un
gen. Un gen es una secuencia de ADN.

Una variante
* Todos tenemos dos genes NF1. Heredamos uno del padre y patogénica del

otro de la madre. En general, se utiliza NF1 para hablar de Ia gen
condicién médica y NF1 (en letra cursiva) para hablar del gen.

* El gen NFTtiene una secuencia genética muy larga, e incluso un cambio
pequefio puede alterar su funcionamiento normal.

* El gen NF1 estd ubicado en el cromosoma 17 y es responsable de la produccion
de neurofibromina, una proteina que impide que las células crezcan demasiado
rapidamente.

* Una persona con NF1 tiene una variante patogénica en el gen NFT que altera la
produccion normal de neurofibromina.

* La produccion de neurofibromina anormal o de una cantidad insuficiente de
neurofibromina es la causa de las manifestaciones clinicas asociadas con esta
condicion.

En un 50 % de las personas que tienen NF1, |a variante del gen NF1 fue heredada
del padre o de la madre. En |la otra mitad de los casos, el cambio en el gen NF1
ocurre a pesar de que ni el padre ni la madre tienen la condicién. Estos casos se
llaman casos espontaneos, esporadicos o de novo de NF1.

La neurofibromatosis tipo 1 no es el resultado de algo que el padre o la madre
hayan hecho o dejado de hacer antes o durante el embarazo. Tampoco es una
condicién que pueda ser detectada en un examen prenatal rutinario. La NF1 no es
contagiosa. Usted no puede propagarla ni puede contagiarse de otra persona.




NF: INFORMACION BASICA

Es posible que un nifo herede
la NF1 del padre o de la madre,

pero aproximadamente

la mitad de las veces un nifo
con NF1 es la Unica persona
. ' de la familia
Tener NF era simplemente algo
normal para mi. Pero cuando
realmente me enteré, estaba en
esa edad en que pensaba ‘Soy

9

diferente’

que tiene NF1.

—Olyviah, fotografiada con su hermano
Frankie. Los dos viven con NF1.




NF: INFORMACION BASICA

La posibilidad de tener otro hijo con NF1

Si uno de los integrantes de la pareja tiene NF1, cada vez que esa persona
tiene un hijo la probabilidad de que el hijo tenga NF1 es del 50 %. Es una
situacion semejante a lanzar una moneda al aire: en cada embarazo existe una
probabilidad del 50 %. Cada vez que lanzamos una moneda al aire puede tocar
cara o cruz, pero ese resultado no afecta las probabilidades de que en el futuro
obtengamos un resultado de cara o cruz.

Si ninguno de los integrantes de la pareja tiene NF1, es poco probable que la
pareja tenga otro hijo con NF1. Como la variante genética no fue heredada del
padre ni de la madre, se calcula que el riesgo de tener otro hijo con NF es de
menos del 1 %.

Padre/ Padre/ Padre/ Padre/
madre madre madre madre

sin NF . . sin NF con NF sin NF

'll“ll‘

'l“l‘ "

Hijo con HI]O con HI]O con HI]O sin Huo sin
F

Para obtener respuestas acerca de los riesgos y de las opciones en cuanto al
embarazo, es conveniente hablar con un asesor genético o un profesional de la
salud que conozca bien el tema.

clo sabia?

El gen NF1 es responsable de la produccién de

neurofibromina, una proteina que ayuda a

controlar el crecimiento de las células.



NF: INFORMACION BASICA

Las pruebas genéticas

Las pruebas genéticas también se conocen
como pruebas moleculares o pruebas de

ADN. Como la NF1 tiene su origen en un

cambio genético (llamado también variante
patogénica), es posible que el médico
recomiende una prueba genética del gen NFI.
Esta prueba especializada puede hacerse con
sangre, con saliva o con otros tejidos del cuerpo.
En ciertos casos, una prueba genética puede
ser valiosa para confirmar un diagnéstico, para
determinar si otros miembros de la familia
tienen NF1, o para obtener informacion a la hora
de tomar decisiones en materia reproductiva.

““p‘f‘%\a\m

Las pruebas genéticas tienen limitaciones, y no
detectan la NF1 en todas las personas que tienen
la condicidn. En la mayoria de los casos, las
pruebas genéticas no pronostican ni la gravedad
del caso ni las complicaciones especificas que
una persona habra de experimentar. La decision
de someterse a una prueba genética es una
decision personal. Un profesional de la salud
especializado en genética o un asesor genético
pueden ayudarle con esta decision. Para mas
informacion acerca de las pruebas genéticas,
consulte la pagina web ctf.org/genetictesting.

“Las personas con NF se ven
afectadas de muchas maneras
diferentes, pero todas tienen NF.
Debemos hacer que el mdximo
numero posible de personas cobre
conciencia acerca de la NF”.

—Aiden, una persona que vive con NF1



¢{COMO LLEGA EL MEDICO A UN DIAGNOSTICO DE NF1?

Criterios para un diagnéstico de NF1

En 2021, un grupo internacional de expertos en NF1 publico una actualizacion de los criterios
que se consideran necesarios para confirmar un diagndstico de neurofibromatosis tipo 1 (NF1).
Se puede diagnosticar que una persona tiene NF1 si presenta dos o mds de las manifestaciones
que figuran en esta lista:

* Seis 0 mas maculas de color café con leche (en inglés, café-au-lait spots)*

* Pecas en las axilas o en la zona inguinal*

* Dos o mas neurofibromas de cualquier tipo o un neurofibroma plexiforme (un
tumor mas grande y extenso)

* Dos 0 mas nddulos de Lisch (manchas benignas de color en el 0jo) o dos 0 mas
anormalidades del coroides (la capa vascular del ojo)

* Un glioma de la via éptica (un tumor de la via visual)

* Una lesién 6sea (una anormalidad en los huesos), por ejemplo: displasia esfenoide
(crecimiento anormal) del hueso situado detras del ojo, o encorvamiento o
displasia de la tibia (un hueso largo de la pierna) o de otros huesos largos

» Una variante patogénica del gen NF1 identificada a través de una prueba genética

* Padre o madre con NF1, con un diagnéstico establecido mediante los criterios

indicados en esta seccion
*Al menos una de las dos manifestaciones pigmentarias debe estar presente en ambos lados del cuerpo.

Algunas de las manifestaciones de la NF1 estan relacionadas con la edad y no siempre
estan presentes en la infancia. Por este motivo, a veces no es posible confirmar un
diagndstico en un nifio pequerio sobre la base de un examen médico. Sin embargo,
esto no significa que el nifio no tenga NF1. Cuando un nifio cumple solo uno de los
criterios mencionados mas arriba, algunos médicos y algunas familias adoptan un
enfoque expectante (en inglés, a wait and see approach), que consiste en vigilar al nifio
a lo largo del tiempo para determinar si se presentan otras manifestaciones de la NF1.
Otras veces, se considera la posibilidad de llevar a cabo una prueba genética.

Etapa de la vida en que suelen presentarse las diferentes manifestaciones
de la NF1

Piel: manchas de color café con leche Ojos: N6dulos de Lisch

Huesos: anormalidades en las 6rbitas Neurofibromas: cutaneos o de la médula espinal

o en los huesos largos Huesos: escoliosis (del tipo que aparece mas tarde)
Neurofibromas: plexiformes Pubertad: prematura o tardia

Nacimiento Infancia i Adolescencia Edad adulta

Piel: pecas en las axilas o en la zona inguinal Neurofibromas: aumento del tamafio o del nimero
Problemas de aprendizaje o de comportamiento Tumores malignos: un riesgo mas alto de MPNST
Ojos: glioma de la via éptica (por sus siglas en inglés, malignant peripheral nerve
Crecimiento: baja estatura, cabeza grande sheath tumor, un tumor maligno de la vaina de un
Huesos: escoliosis (del tipo que aparece mas temprano) nervio periférico), cancer de mama, o glioma de
Hipertension alto grado

Migraiias Hipertensién




MANIFESTACIONES CLINICAS DE LA NF1

Reconocimiento de los signos y sintomas

Ninguna persona tiene todos los posibles signos y sintomas, o manifestaciones,

de NF1. Las caracteristicas varian de una persona a otra, y no existen dos casos
idénticos. Incluso miembros de una misma familia pueden presentar diferentes
sintomas de NF1. Muchas personas con NF1 se ven afectadas de una manera muy
leve y tienen pocos problemas médicos. Sin embargo, hay una amplia gama de
posibles manifestaciones y distintos grados de gravedad. En la mayoria de los casos,
no hay manera de saber qué sintomas apareceran en una persona. Las posibles
manifestaciones de NF1 se detallan a continuacion:

Piel

Manchas de color café con leche o maculas de color café con leche. Las manchas de
color café con leche son planas, de color marrén claro. No son peligrosas ni causan
dolor. No son indicativas de la gravedad del caso de NF ni de los lugares donde podria

desarrollarse un tumor. Las personas con NF1 suelen tener seis 0 méas manchas de
color café con leche.

Ojos

Tumor de la via éptica. Un glioma de la via dptica (OPG, por sus siglas en inglés, optic
pathway glioma), es un tumor que se desarrolla alrededor del nervio 6ptico. El nervio
Optico esta conectado al globo ocular y transmite al cerebro informacién relacionada
con la visién. Entre un 15 % y un 20 % de los nifios que tienen NF1 presentan gliomas.
Los nifios menores de seis afios corren el mayor riesgo de experimentar sintomas de
un glioma de la via éptica. En la mayoria de los casos, los gliomas de la via éptica no

causan sintomas y no requieren intervencion, pero a veces afectan la visién o causan
otros problemas médicos que necesitan tratamiento.

Noédulos de Lisch. Los nédulos de Lisch son pequefios bultos de color marrén que
aparecen en el iris (la parte coloreada del 0jo). Tipicamente, no aparecen hasta la
adolescencia. Por lo general, estos nédulos no afectan la vision, pero son muy Utiles
para el diagndstico de la NF1.

Huesos

Anormalidades de los huesos. La escoliosis (encorvamiento de la columna vertebral)
ocurre con mas frecuencia en los nifios que tienen NF1, y debe ser vigilada durante la
nifiez y la adolescencia. Aunque es poco frecuente, algunas personas que tienen NF1
presentan un encorvamiento de los huesos de la parte inferior de las piernas u otros
problemas con otros huesos. Si el encorvamiento de los huesos de las piernas es
severo, quizas resulte necesario recurrir a soportes ortopédicos u otros tratamientos.

1



MANIFESTACIONES CLINICAS DE LA NF1

Nervios periféricos

Neurofibromas. Un neurofibroma es una clase de tumor que forma bultos junto
a los nervios en cualquier parte del cuerpo. Hay varios tipos de neurofibromas
asociados con la NF1.

Los neurofibromas cutaneos o subcutaneos son la clase mas frecuente de
neurofibromas causados por la NF1. Estos tumores benignos se desarrollan junto

a un nervio en la piel (neurofibromas cutdneos) o debajo de la piel (neurofibromas
subcutaneos) y se presentan como protuberancias o bultos en la piel o como bultos
palpables situados debajo de la superficie de la piel. No hay manera de predecir
cuando o dénde se habran de desarrollar, ni cudntos neurofibromas habran de
desarrollarse. Algunas personas con NF1 tienen solo unos pocos neurofibromas,

en tanto que otras personas tienen varios. Estas clases de neurofibromas no se
vuelven cancerosos y normalmente no estan asociados con problemas médicos
serios. A veces causan sensibilidad o dolor leve.

Los neurofibromas espinales son los que crecen en los nervios situados
alrededor de la médula espinal. Como estan situados muy cerca de la médula,
a veces producen presién o sintomas tales como debilidad, entumecimiento u
hormigueo. Si aparecen sintomas, es importante decirselo al médico, ya que
quizas sea necesario proceder a una intervencién quirurgica.

Los neurofibromas plexiformes ocurren en aproximadamente 30-50 % de

las personas que viven con NF1. Al igual que los neurofibromas cuténeos, los
neurofibromas plexiformes crecen junto a los nervios, pero a veces son mas
complejos. En la superficie de la piel, presentan una textura mixta o nodulary a
veces les crece vello. Pueden enredarse con las estructuras lindantes, como por
ejemplo los musculos, los vasos sanguineos y distintos érganos del cuerpo. A
veces causan desfiguramiento o discapacidad.

A diferencia de los neurofibromas cutaneos, se cree que los neurofibromas
plexiformes estdn presentes desde el nacimiento y crecen lentamente a lo largo

del tiempo. Pueden aparecer dentro del cuerpo o en la superficie de la piel. Los
neurofibromas plexiformes deben ser vigilados con atencién por los pacientes y por
sus profesionales médicos. Existe la posibilidad de que se vuelvan malignos y se
conviertan en un cancer llamado tumor maligno de la vaina de un nervio periférico
(MPNST por sus siglas en inglés, malignant peripheral nerve sheath tumor). Esto
ocurre en un 10-12 % de los pacientes con neurofibromas plexiformes. Para mas
informacion sobre neurofibromas plexiformes, visite ctf.org/pns.

Existe un tratamiento autorizado para algunos pacientes con neurofibromas
plexiformes inoperables que puede ayudar a detener el crecimiento del tumor
e incluso reducir el tamafio de estos tumores en algunas personas. Para mas
informacion acerca de las opciones para su tratamiento, visite
ctf.org/treatments.

12



MANIFESTACIONES CLINICAS DE LA NF1

El sistema hormonal

), T
Pubertad prematura o tardia. En la mayoria de las 7 /ﬁ;‘;‘*\ \
personas con NF1, la pubertad comienza dentro del rango 14
de edad esperable, pero en algunos casos se produce ' \*
una pubertad precoz (prematura) o una pubertad tardia. : ’;"& 4
En ese caso, es importante que comente esto con su . p
profesional de la salud, porque a veces es una indicacion ‘4\0@‘ :

de una complicacidn relacionada con la NF.

Problemas relacionados con el crecimiento. Muchas
personas que viven con NF1 tienen una estatura mas
baja de lo que cabria esperar en sus familias. Ademas,
en algunas personas con NF1 |a cabeza tiene un tamafio
mas grande de lo que corresponderia a su estatura y pes
Habitualmente, estos signos no se deben a proble
médicos subyacentes. Sin embargo, es importante
profesionales de la salud que estén familiarizad
la NF1 controlen el crecimiento, el desarrollo f
tamafio de la cabeza de las personas con |
la nifiez.

Sistema vascular

Hipertension. La hipe
en las persone

Para obtener mds informacién y recursos adicionales acerca d
la NF, visite la pdgina web de la Children’s Tumor Foundation,
ctf.org/education.




DIFICULTADES DE APRENDIZAJE

Dificultades de aprendizaje asociadas con la NF1

14

Uno de los problemas mas comunes que enfrentan las personas con NF1
son las dificultades de aprendizaje. Aunque el porcentaje de casos de
discapacidad intelectual es bajo, hasta un 50 % de las personas con NF1
experimentan dificultades de aprendizaje. Las dreas més afectadas suelen
ser la memoria, la atencidn, las funciones visual y motora y la orientacién
espacial. A veces hay problemas para procesar informacién y dificultades
con las habilidades ejecutivas, como la planificacién, la gestidn, la atencidn
y la organizacidn. Sin embargo, estos sintomas varian, y no se presentan en
todas las personas con NF1.

Los problemas de aprendizaje a veces afectan el funcionamiento diario de las
personas con NF1. Para las personas que tienen dificultades de aprendizaje, la
intervencién temprana puede producir mejoras significativas. Estos problemas
no se agravan con el tiempo, pero pueden hacerse evidentes a medida que

el nifio avanza en la escuela y la dificultad del trabajo escolar aumenta. La
colaboracién con los docentes del estudiante con NF1 para abordar estos
problemas es vital y puede tener efectos positivos considerables.

Con el fin de ofrecer mayor apoyo a los familiares de los nifios que tienen
dificultades de aprendizaje y a sus docentes, los siguientes recursos estan
disponibles gratuitamente en la pagina web ctf.org/education:

® Learning with NF1
* NF1 Guide for Educators
» The NF Parent Guidebook

;1o sabia?

Aproximadamente la mitad de los nifios
y adultos con NF1
tienen dificultades de aprendizaje

y pueden necesitar

algun tipo

de asistencia pedagégica.




DIFICULTADES DE APRENDIZAJE

“Las dificultades de aprendizaje
suelen estar asociadas con
la NF1, y al ver como Denver
lucha para progresar en la
escuela me he dado cuenta de
que yo también luchaba contra
g esas mismas dificultades de :
,,f,«.; ,f//{ ltm ) i aprendlzajle, que fue lo que hizo
i que terminar la escuela fuera
tan dificil. He aprendido a ser
mds paciente con Denver. Sé
lo que estd atravesando, y es
muy dificil”.
‘—Katy, madre de Denver.
Los dos viven con NF1.

TUMOR
FOUNDATION
A NF ENDURANCE]
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Dado que no existe hoy una cura para todos los tipos de neurofibromatosis y
schwannomatosis, el tratamiento médico se centra en la deteccién temprana de
las complicaciones y el tratamiento de los sintomas. Dado que los sintomas varian
de una persona a otra, los tratamientos y los tipos de profesionales de la salud que
se ocupan del tratamiento también varian.

Es importante acudir a profesionales de la salud que estén familiarizados con la
NF. La NF1involucra muchos sistemas diferentes del cuerpo, y por lo tanto es
posible que varios profesionales de diferentes especialidades médicas participen
en el tratamiento de la NF. Por ese motivo, lo mas conveniente es acudir a

una clinica que se especialice en el tratamiento de la NF. En la pagina web de

la Children’s Tumor Foundation, ctf.org/doctor, hay una lista de clinicas que

se especializan en NF. Como parte del plan de tratamiento, a veces se piden
interconsultas con diversos profesionales de la salud que son expertos en las
distintas areas relacionadas con la NF.

Muchas clinicas especializadas en NF ofrecen una atencién coordinada, para que
los especialistas estén en contacto entre si. A veces es posible que un paciente
vea a mas de un profesional de la salud en el mismo dia. Entre ellos puede haber
médicos, proveedores de técnicas avanzadas y otros tipos de profesionales en
estos campos:

Cardiologia. Los cardidlogos son especialistas en el corazén y los vasos
sanguineos mayores.

Dermatologia. Los dermatdlogos ofrecen evaluacion y tratamiento para los
problemas de la piel, el cabello y las ufias.

Genética. Los médicos especializados en genética son expertos en el diagndstico,
control y tratamiento de trastornos genéticos. Los asesores en genética ofrecen
educacion y orientacion en materia de trastornos genéticos y explican las
opciones que existen a la hora de tomar decisiones en materia reproductiva.

Neurologia. Los neurdlogos se especializan en el diagnéstico, control y
tratamiento de las condiciones que afectan el cerebro y los nervios.

Neuropsicologia. Los neuropsicélogos son especialistas en la evaluacion

del comportamiento y las funciones cognitivas. Pueden ayudar a formular
recomendaciones para una escuela cuando un estudiante tiene dificultades de
aprendizaje.
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Oncologia. Los oncélogos son especialistas en el diagndstico y tratamiento de
diferentes tipos de tumores benignos y malignos.

Oftalmologia. Los oftalmdlogos se especializan en el diagndstico, control y
tratamiento de las condiciones que afectan a los ojos y las estructuras corporales
asociadas con la vision.

Ortopedia. Los ortopedistas se ocupan de las condiciones que afectan a los
musculos y los huesos, incluida la columna vertebral.

Psiquiatria y psicologia. Los psiquiatras se ocupan del diagnéstico y tratamiento
de problemas emocionales y de comportamiento. Los psicélogos ofrecen
orientacidn y otras intervenciones relacionadas con el comportamiento para
ayudar a los pacientes a afrontar estos problemas.

Cirugia. Hay varios tipos de cirujanos que pueden ocuparse del tratamiento de
una persona con NF.
* Los cirujanos generales son cualificados para tratar a personas que tienen una
amplia gama de condiciones afectando casi cualquier parte del cuerpo.
* Los neurocirujanos son especialistas en las condiciones que afectan el
cerebro y la médula espinal.
* Los cirujanos pldsticos son especialistas en el tratamiento de problemas
cosmeéticos y estéticos.
* Los cirujanos ortopédicos son especialistas en el tratamiento de los
problemas de los huesos.

Terapia. Hay diferentes tipos de terapeutas que pueden intervenir en el
tratamiento de una persona con NF.

* Los terapeutas ocupacionales ayudan . 4 P
;1o sabiat

a los pacientes con sus actividades

diarias y sus habilidades motoras finas, El paciente es un miembro importante
del equipo terapéutico.
Si usted asume una postura activa,

entre ellas la escritura, el vestirse y la
utilizacién de los cubiertos de mesa.

* Los fisioterapeutas ayudan a los pacientes
con las habilidades motoras que se involucra y se mantiene bien
requieren fuerza corporal y movimiento, informado, tendrd un efecto

como por ejemplo el andar. decisivo para el

* Los logopedas ayudan a los pacientes tratamiento de la NF
con las funciones orales y el habla.

17
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Cémo decirselo a otras personas

A veces, los familiares de una persona con NF1 no saben bien qué decirles a otras
personas acerca de la neurofibromatosis tipo 1 (NF1). Quizas esto se deba a

gue no saben dénde empezar o cuanta informacién deben compartir. Quizas les
preocupe la posibilidad de que otras personas los traten, o traten a su hijo, de una
manera diferente si hay un diagndstico de NF1.

Aunqgue todo el mundo tiene sus propias ideas y nivel de confort cuando se trata
de compartir informacién personal, hay ciertas cosas que uno puede tener en
cuenta para facilitar el proceso. Puede ser Util que el nifio con NF1 participe en
las conversaciones y las decisiones acerca de quien recibird informacién y cuanta
informacidn se compartird. Es mas, esta experiencia puede resultar de gran
utilidad para el nifio, haciéndole mas fuerte.

Con quién compartir la noticia

El diagndstico se suele compartir principalmente con los familiares y amigos mas
cercanos. Dado que la NF1 puede afectar el rendimiento escolar de un nifio, es
conveniente compartir el diagndstico con los docentes, los consejeros académicos

y la enfermera de la escuela, con el fin de que estas personas puedan asegurar que

el nifio reciba el apoyo vy los servicios adicionales que necesite. N

En el caso de los jovenes y los adultos, es conveniente informar a su empleador,
especialmente si es posible que haya ausencias del trabajo por citas médicas u
otras cuestiones de salud relacionadas con la NF1.

En otros casos, es muy posible que el tema del diagndstico de NF se presente,
particularmente si la persona tiene manifestaciones visibles de la NF1 en el
exterior del cuerpo, si tiene dificultades de aprendizaje o si tiene problemas de
comportamiento que son perceptibles para otras personas.

S
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La neurofibromatosis tipo 1 es un tema que resulta dificil de abordar
con un nifio. El momento y la manera de hablar con un nifio acerca del

diagndstico varian segtn la edad, la capacidad cognitiva, el estado ‘ '
emocional y el nivel de madurez del nifio. Algunos padres solicitan

el asesoramiento de un profesional de la salud para que Ies ay
compartir la informacidn, en tanto que otros prefieren hace solos.

En todos los casos, es importante que la informacidn sea correcta. La

honestidad y la franqueza son cruciales. Si un nifio percibe que sus padres no est
hablando de una manera franca o estan ocultando algo, esto puede generar probl
de confianza y un incremento de la ansiedad, ya que el nifio podria hacer suposi

erréneas o buscar informacion en otras fuentes.

Los nifios de cualquier edad suelen responder al estado de animo de las personas
que los rodean. Por este motivo, es importante tener en cuenta la manera en que

los padres han reaccionado ante el diagndstico en presencia del nifio. Aunque

un diagndstico de NF1 es algo serio, conviene mantener la calma durante estas
conversaciones. Asimismo, es necesario contar con tiempo suficiente para tener esa
conversacion, que no debe llevarse a cabo de forma precipitada.

Las conversaciones acerca de un diagndstico de NF suelen ser conversaciones periddicas
que se profundizan a lo largo del tiempo. Cuando el nifio es mas pequerio, es posible que
necesite solo informacidn basica, como el nombre del trastorno, las partes del cuerpo
afectadas, el tipo de tratamiento que se utilizara (si es que habra tratamiento), y la
forma en que su vida se vera afectada a corto plazo. Si el nifio tiene una pregunta
especifica, es conveniente que los padres limiten su respuesta a la pregunta
especifica sin entrar en explicaciones detalladas, a menos que el nifio
tenga mas preguntas o necesite una clarificacién. Conforme el nifio vaya
5 ), creciendo, serd posible compartir mas informacion, y cuando sea un
% 9 adulto joven se podran tratar los temas relacionados con la genética y
los aspectos hereditarios de la NF.

La Children’s Tumor Foundation tiene una serie de recursos
educativos desarrollados para los nifios y sus padres, en muchos de
ellos aparecen nuestras divertidas mascotas Moxie & Sparx. Estas
actividades, libros infantiles educativos y comics pueden ayudarle

a hablar con su hijo sobre la NF1y también ensefarle a hablar sobre
el tema. Para mas informacion, lo invitamos a consultar la pagina
web ctf.org/education.
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Carta modelo para los amigos y los familiares
y amigos

20

Querido familiar/amigo:

Queremos compartir contigo la noticia de que a nuestro hijo le han
diagnosticado neurofibromatosis tipo 1.

La neurofibromatosis tipo 1, o NF1, es un trastorno que ocurre en
aproximadamente 1de cada 2 500 nacimientos. La gravedad y los sintomas
varian mucho de una persona a otra. La neurofibromatosis tipo 1 es un
trastorno genético que estd presente desde el nacimiento, aunque a veces
no se diagnostica inmediatamente porque algunas de sus manifestaciones
se desarrollan con el tiempo. Habitualmente, el sintoma mas evidente

de la NF1 es la aparicién de manchas de color marrdn claro en la piel

que se llaman café-au-lait spots (manchas de color café con leche). La
neurofibromatosis tipo 1 puede también causar tumores benignos que se
llaman neurofibromas y que no suelen ser cancerosos. Algunas personas
con NF1 tienen también dificultades de aprendizaje.

Las personas con NF1requieren cuidados médicos especializados, pero
normalmente gozan de vidas plenas y activas. La neurofibromatosis tipo
1tiene su origen en un cambio genético (un cambio en el ADN), pero

el cambio no es siempre hereditario. La NF1 no es contagiosa y no es el
resultado de algo que el padre o la madre hayan hecho mal. Los médicos y
cientificos estdn empefiados en aumentar sus conocimientos acerca de la
NF y en encontrar un tratamiento. Si quieres saber mas sobre el tema, hay
mas informacion en la pagina web ctf.org.

Agradecemos todo tu carifio y tu apoyo.

Sinceramente,

Su nombre
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Otras fuentes de apoyo y otros recursos

Esperamos que esta guia le haya sido util. Es posible que a lo largo de su camino
con la NF experimente diversas emociones. Algunas personas tienen dificultades
para comprender sus propias emociones, o incluso se niegan a aceptar el
diagnéstico. La aceptacion de malas noticias es un proceso, y algunas personas
tardan mas que otras. Es posible que cada miembro de la familia pase por el
proceso a su propio ritmo, por lo que la comunicacién y la comprensién mutua son
muy importantes. En lugar de luchar contra las emociones, es importante que las
reconozca y decida como va a cuidar de si mismo y de su familia.

Como parte de nuestra misién, la Children’s Tumor Foundation esta dedicada a
la creacion y difusion de recursos educativos para pacientes con distintos tipos
de neurofibromatosis y schwannomatosis para sus familias. En la pagina web
ctf.org/education se puede descargar
gratuitamente una coleccion completa
de los recursos disponibles con respecto
a los sintomas de la neurofibromatosis
tipo 1(NF1) y a las preocupaciones
especificas de pacientes, adolescentes,
adultos, docentes, padres y familias.

d5NF REGISTRY

Mientras busca informacion acerca de

MANTENGASE INFORMADO. MEJORE LA ATENCION.

la NF1, sumédico es la mejor fuente de Guia sobre la NF para padres COHAORE O AT Ve SeRE AN
’ Cémo ayudar a los nifios con problemas de aprendizaje

informacidn. Si encuentra informacién ‘ ’

que le resulta confusa, o si simplemente R ey

tiene preguntas, es importante que hable
con su profesional de la salud.

Guia para
los Profesionales
~delaEnsefianza

Vez
Acompéfiese delregistro de NF en
sutravesfa”

SEQUOYAH DANIEL-ROBINSON
que vive con NF2

CHILDREN'S A\
TUMOR@)#'_I]
FOUNDATION

THROUGH RESEARCH

oS )\
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Recursos educativos de la CTF para usted y su familia
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* Para orientar a los padres de nifios con NF1 que afrontan dificultades en materia de
aprendizaje, comportamiento y relaciones sociales, la CTF ha creado el NF Parent
Guidebook, un libro para uso hogarefio de 160 paginas que ofrece apoyo e informacion
para usted y su familia. El NF Parent Guidebook ofrece ideas, estrategias y sugerencias
para adultos y nifios. Este recurso se puede descargar, sin costo, en la pagina web
ctf.org/nfparentguidebook. Este libro es uno de los muchos recursos sobre la NF ya
disponibles en espafiol. Para la version en espafiol, viste la pagina ctf.org/education, y
descargue el titulo Guia sobre la NF para padres.

* Para los nifios que viven con NF1, junto con sus hermanos y amigos, puede encontrar
una atractiva coleccién de actividades educativas, comics, videos y actividades de
Moxie & Sparx, asi como libros para nifios patrocinados por CTF y guias para padres en
ctf.org/education.

* Otra fuente de apoyo para las familias y los docentes de los nifios que tienen dificultades
de aprendizaje son los folletos Learning with NF1y NF1 Guide for Educators, que estan
disponibles en la pagina web ctf.org/education.

* Aunque la NFT habitualmente se diagnostica durante la nifiez, es una condicién que dura
toda la vida. La Children's Tumor Foundation esta aqui para pacientes de todas las edades.
Hay un folleto destinado especificamente a pacientes adultos, Adults with NF1, que esta
disponible en la pagina web ctf.org/education.

* La Children’s Tumor Foundation es una organizacién internacional, y hemos emprendido
la tarea de traducir nuestros recursos educativos, como este, a varios idiomas. Para mas
informacién, visite la pagina web ctf.org/education.

* Leer historias sobre otras personas que viven con NF y sobre sus familias puede ser Util y

reconfortante. En la pagina web ctf.org/news, bajo la seccién Noticias de la CTF, se publican

a menudo Stories of NF.

* En los canales de YouTube de la Children's Tumor Foundation y Make NF Visible encontrara

videos que presentan a personas de distintas edades que viven con NF1:
YouTube.com/ChildrensTumor
YouTube.com/MakeNFVisible
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—Marcus,
una persona que vive con NF1
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“Formar parte del NF
Registry me permite
unirme a la batalla para
eliminar el sufrimiento
causado por la NF. Es
una decision personal —
que he tomado con el §g#" LS
propdsito de participar -
en la lucha para acabar
con la NF”.

—Alwyn, una persona que vive
con NF1
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El NF Registry es un recurso basado en el trabajo de los pacientes que tiene el objetivo
de acelerar la investigacion y el descubrimiento de tratamientos para todas las formas
de neurofibromatosis y schwannomatosis. Esta herramienta segura y eficaz empodera
a las personas con NF y a las personas que cuidan de ellas, ya que las invita a participar
activamente en la tarea de impulsar la investigacion sobre la NF.

Si usted se apunta al NF Registry, tendrd acceso a los mas recientes descubrimientos
relacionados con las maneras en que la NF afecta a las personas que viven con NF y a sus
familias. Esto les ayudara a usted y a su familia a buscar el mejor tratamiento posible. Como
participante en el NF Registry, debera rellenar un cuestionario anual sobre su salud. Esta
informacion ayuda a los investigadores a estudiar las diferentes maneras en que la NF afecta
a las personas y las maneras en que la NF cambia a lo largo del tiempo. Usted podra entonces
decidir si desea recibir correos electrénicos personalizados sobre alguno de los temas que se
detallan a continuacion, o sobre todos ellos:

* Ensayos clinicos y estudios de investigacion relevantes para usted o para su hijo

* Recomendaciones actualizadas acerca del tratamiento de la NF

* Anuncios y noticias relacionados con la investigacion

* Cuestionarios destinados a recabar aportaciones de los pacientes acerca de las dificultades
mas significativas que genera la NF

* Material educativo que corresponde a su situacién

* Recursos para ayudarle en su camino con la NF

El principio basico del NF Registry es que las personas con NF siempre tienen el control
sobre su propia informacidn. Usted solo comparte lo que quiere compartir, y usted controla
la configuracion de su cuenta e indica si desea que se lo contacte, y cuando. Toda la
informacion esta protegida con los protocolos de privacidad mas estrictos.

Incluso si usted no desea que se lo contacte, su participacién en el NF Registry permite que los
investigadores obtengan informacién de los verdaderos expertos: las personas con NF y sus
familias.

/
Para obtener mas informacién o para apuntarse al NF ¢, ]-O Sabla?
Registry, visite la pagina web nfregistry.org. .
BISTY pag Bisiry.ors Al apuntarse al NF Registry,

iEI NF Registry esta también disponible en espaiiol! [k CUTICREEEENCRT

Esta traduccién es un primer paso para que el NF investigacion mds reciente sobre
Registry pueda llegar a las personas en los Estados 1SN VR TYeYet)te [Re Re LR 1120 g L1Te [elels
Unidos y en otros paises que no hablan inglés.
Para participar en el NF Registry en espafiol, visite ) ) .,
nfregistry.org, y en el dngulo superior derecho de investigacion que pueden
de la pagina de bienvenida, seleccione la palabra ser relevantes para usted.
Language, y después, Espaiiol.

acerca de ensayos clinicos y estudios
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La Children’s Tumor Foundation

Independientemente de que usted haya recibido un diagndstico de neurofibromatosis
o schwannomatosis recientemente o hace mucho tiempo, la Children’s Tumor
Foundation (CTF) quiere brindarle orientacién y apoyo en su camino. Creada en

1978, la Children's Tumor Foundation (CTF) fue la primera organizacidon comunitaria
dedicada exclusivamente a buscar tratamientos para la NF. Hoy, la CTF es una
fundacién internacional sin animo de lucro altamente reconocida, lider en la lucha para
acabar con la NF, y un modelo para otros proyectos de investigacion innovadores.

Nuestra mision: Incentivar la investigacion, ampliar los conocimientos, y
promover una mejor atencion de la comunidad afectada por la NF.

Nuestra vision: Acabar con la NF

Participe

La Children’s Tumor Foundation ofrece muchas oportunidades para ayudarle a lidiar
con la NF, aprender mas, sentirse apoyado y tener la seguridad de que no esta solo.

* Inférmese. Lea y comparta la informacion que figura en este folleto, y si desea
obtener mas informacidn o buscar una conferencia informativa (presencial
o virtual) que le permita adquirir mayores conocimientos sobre la NF, visite
nuestra pagina web ctf.org.

Descargue las aplicaciones NF. La CTF esta preparando varias aplicaciones para
ayudar a las personas con NF, las personas que cuidan de ellas y también los
profesionales médicos. Estas aplicaciones ofrecerdn acceso répido a las noticias
de la CTF, a las novedades en materia de investigacién y a diversos recursos
destinados a las personas de la comunidad NF. Todas las aplicaciones estaran
disponibles, sin costo, para iPhone y Android en la pagina web ctf.org/nfapp.

Apuntese para participar en la investigacion. Inscribase en el NF Registry en
la pagina web nfregistry.org para informarse y participar en investigaciones
cientificas avanzadas relacionadas con la NF. Hay mas informacién al respecto
en la pagina 25 de este folleto.

Participe. Hay programas nacionales como Shine a Light NF Walk, NF
Endurance, y NF Summit, que son estupendas maneras de empoderarse,
conocer a otras personas, crear mayor conciencia y apoyar la atencién médica e
investigacion relacionada con la NF. Para mas informacion, visite la pagina web

ctf.org.
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Visi

Children’s Tumor Foundation

* Difunda el mensaje. Todos los afos, durante el mes de mayo, familias y
organizaciones de todas partes del mundo participan en NF Awareness Month y se
suman a las actividades y campafias de Make NF Visible y Shine a Light. Comparta
nuestras infografias y videos en las redes sociales, consiga una proclamacion en
su pueblo o estado, ilumine un lugar de referencia en su comunidad, o solicite que
se asignen fondos para la investigacién sobre la NF. Para mas informacidn, visite la
pagina web ctf.org/nfawareness.

Establezca conexiones. Comuniquese con la CTF para saber si hay alguna persona
con quien establecer contacto o alglin evento cerca de su comunidad. Tenemos

en todo el pais muchos voluntarios y empleados que estan dispuestos a brindarle
apoyo. Para hablar directamente con una persona, envienos un correo electrénico a la
direcciéon info@ctf.org o llame el 1-800-323-7938.

Manténgase informado. Visite la pagina web ctf.org para mantenerse informado
acerca de la investigacion sobre la NF o para ver el calendario de actividades. Para
apuntarse a nuestro boletin de noticias o a nuestra lista de correos electrdnicos, visite
la pagina web ctf.org/newsletter.

Participe en las redes sociales. Ademas de participar en las actividades presenciales
que tienen lugar en todas las regiones del pais, puede conectarse con personas con NF y
con sus familias en cualquiera de los canales sociales de la Children’s Tumor Foundation.

Facebook: facebook.com/childrenstumor

Twitter: twitter.com/childrenstumor

Instagram: instagram.com/childrenstumor

YouTube: youtube.com/childrenstumor

LinkedIn: linkedin.com/company/children’s-tumor-foundation

® CTF Europe. La Children’s Tumor Foundation Europe se puso en marcha en 2018
y estd empefiada en incentivar la investigacion, ampliar los conocimientos y
promover una mejor atencién de los mas de 250 000 europeos que viven con
neurofibromatosis. Para mas informacién, visite la pagina web ctfeurope.org.
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“Quiero que mis amigos
sepan que tengo NF, porque
quiero que la gente sepa que
soy un poco diferente y que
tengo mds tumores en el
cuerpo”.

% —Alex, una persona que vive con NF1



Instamos a las familias a consultar solamente sitios web de buena
reputacion y a no hacer busquedas generales en linea sobre la NF.
Los resultados de las buisquedas generales a veces ofrecen infor-

macion incorrecta o muestran solo los casos mas graves. Ademas,

aconsejamos que no acepten consejos médicos personales a
través de las redes sociales. Si tienen preguntas especificas rela-
cionadas con su propia salud o con complicaciones vinculadas a la
NF, deben comunicarse con sus propios profesionales de la salud.
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Estamos aqui para ayudar.

Para mas informacion acerca

de la NF1y todos los tipos de

NF, comuniquese con la

Children's Tumor Foundation ¥ -

Patrocinada por AS’[I‘aZenecac?

CHILDREN’S
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FOUNDATION
A ____ENDING NF

THROUGH RESEARCH

CHILDREN'S TUMOR FOUNDATION
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