o>}, European ~ i : o.23 European
0o P Genetic Tumour Risk Syndromes %53 Reference
o ;o) Reference (ERN GENTURIS) 0ss® Networks

eg0' Network

Podsumowanie prostego jezyka ERN GENTURIS:

WYTYCZNE PRAKTYKI KLINICZNEJ DOTYCZACE DIAGNOZY, LECZENIA, ZARZADZANIA |
NADZORU OSOB Z SCHWANNOMATOZA

WPROWADZENIE

Schwannomatoza charakteryzuje sie rozwojem typowo bolesnych, nieztosliwych nowotowréw
ostonek nerwowych (nerwiakéw ostonkowych) nerwdéw rdzeniowych i obwodowych catego ciata.
Opieka kliniczna nad osobami ze schwannomatozg jest bardzo zréznicowana, poniewaz nie ma

jeszcze konkretnych wytycznych dotyczacych schwannomatoza.
CELEWYTYCZNYCH

Wytyczne dotyczace schwannomatozy zostaty stworzone, aby pomac pracownikom stuzby zdrowia
w powstawieniu najbardziej aktualnej diagnozy, leczeniu klinicznym i monitorowaniu osob ze
schwannomatozgy. Niniejsze wytyczne zostaty zaczerpniete z najlepszych dostepnych dowodoéw i
konsensusu ekspertéw w opiece nad osobami ze schwannomatoza i beda regularnie aktualizowane w
celu odzwierciedlenia zmian w dowodach. Oczekuje sig, ze klinicysci bedg postepowac zgodnie z tymi
wytycznymi, chyba ze istnieje przekonujacy powdd kliniczny specyficzny dla danego pacjenta, aby

tego nie robi¢.
ZAKRESICELWYTYCZNYCH

Wytyczne maja na celu okreslenie optymalnej diagnozy, postepowania klinicznego i nadzoru nad

osobami ze schwannomatozga.

PROTOKOt NADZORU DLA SCHWANNOMATOZY

Badanie Czestosc Wiek Sita zalecen*
rozpoczecia
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badanie zycia
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Zastrzezenie: TresC niniejszego streszczenia opiera sie na ERN GENTURIS CLINICAL PRACTICE
GUIDELINES FOR THE DIAGNOSIS, TREATMENT, MANAGEMENT AND SURVEILLANCE OF
PEOPLE WITH SCHWANNOMATOSIS Version 8.3 (22.07.2021)
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* Ta ocena jest oparta na opublikowanych artykutach i konsensusie ekspertow.

KLUCZOWE ZALECENIA

Przeglad kliniczny = Oczekiwana dtugosc zycia w schwannomatoza zwykle nie ulega zmianie, w

przeciwienstwie do NF2. Bdl jest istotng cechy, szczegdlnie dla oséb z

patogennym germinalnym wariantem LZTR1.

Diagnoza U osob ze schwannomatozg w wieku rozrodczym lub w okresie przejsciowym

nalezy przedyskutowad prawdopodobne ryzyko dziedziczenia choroby przez

potomostwo i mozliwosci przeprowadzenia badan w cigzy lub diagnostyki

pre-implantacyjnej.

Obrazowanie U pacjentow ze zlokalizowanym bdlem i/lub towarzyszacym neurologicznym

deficytem ogniskowym, bez widocznego nerwiaka ostonkowego, nalezy

wykona¢ zlokalizowane MRI przy uzyciu cienkich plastrow (<3 mm) w celu

wykrycia bardzo matych, ale funkcjonalnie istotnych nerwiakdw ostonkowych.

Zastrzezenie: Tre$¢ niniejszego streszczenia opiera sie na ERN GENTURIS CLINICAL PRACTICE

GUIDELINES FOR THE DIAGNOSIS, TREATMENT, MANAGEMENT AND SURVEILLANCE OF

PEOPLE WITH SCHWANNOMATOSIS Version 8.3 (22.07.2021)
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W przypadku dobrze zlokalizowanego bolu, badanie USG (w rekach osoby
doswiadczonej w obrazowaniu nerwiakdw ostonkowych) moze byc¢ uzyteczna

metoda rozwigzywania problemow.

Roczna ocena Podczas kazdej wizyty wykonane powinny byc¢:

kliniczna . N
* Petna ocena historii bolu

* Petne badanie neurologiczne
* Ocena jakosci zycia za pomoca uznanego narzedzia, np. EQ-5D

* Ocena potrzeb psychologicznych pacjenta

Nieoperacyjne Nalezy zastosowa¢ multidyscyplinarne leczenie bdlu, skupiajace sie na
leczenie bolu leczeniu objawow i niepetnosprawnosci zwigzanej z bolem przy uzyciu

podejscia biopsychospotecznego.

Bolesne nerwiaki ostonkowe maja istotny komponent neuropatyczny, w
pierwszej linii nalezy stosowac leki takie jak trojpierscieniowe leki
przeciwdepresyjne i gabapentynoidy, a w drugiej linii SSRI lub inne ASD

(topiramat, karbamazepina, okskarbazepina).

Interwencja Niektore zmiany sg nieoperacyjne, a interwencje chirurgiczne wigza sie ze
chirurgiczna zwiekszong chorobowoscia. Zatem ocena prawdopodobienstwa powodzenia
i ryzyka wystgpienia deficytu neurologicznego powinna obejmowac ocene
przez chirurga z duzym doswiadczeniem w resekcji guzéw ostonek

nerwowych

POTRZEBY PSYCHOLOGICZNE

Chociaz fizyczne objawy schwannomatozy s obiektywne i mozliwe do opisania, wazne jest, aby
wzig¢ pod uwage wpltyw schwannomatozy na dobrostan poznawczy, psychologiczny,
emocjonalny i spoteczny pacjentow. Cierpienie psychiczne moze by¢ spowodowane bélem,

zmeczeniem, koniecznoscig poddania sie wielokrotnym operacjom, niepewnoscig co do progresji

Zastrzezenie: Tre$¢ niniejszego streszczenia opiera sie na ERN GENTURIS CLINICAL PRACTICE
GUIDELINES FOR THE DIAGNOSIS, TREATMENT, MANAGEMENT AND SURVEILLANCE OF
PEOPLE WITH SCHWANNOMATOSIS Version 8.3 (22.07.2021)
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choroby i obawami zwigzanymi z planowaniem rodziny. Przekonania pacjentdw na temat ich stanu
zdrowia moga byc¢ niezwykle silnymi determinantami w ich reakcji na terapie, dtugoterminowe
leczenie i 0gdlna niepetnosprawnos¢. Ciezkosc choroby fizycznej nie zawsze koreluje ze stopniem
emocjonalnego zaniepokojenia, a bdl jest istotnym czynnikiem w schwannomatozie. Nie jest to

zaskakujace, poniewaz bol ma dobrze rozpoznang i istotna korelacje psychospoteczna.

Realistycznie, nie da sie przeprowadzi¢ formalnej oceny psychologicznej u wszystkich pacjentéow z
rozpoznaniem schwannomatozy. Jednak pewne czynniki ryzyka powinny sktoni¢ klinicyste do

rozwazenia wczesnego zaangazowania psychologicznego i skierowania na odpowiednie konsultacje.

Zastrzezenie: Tre$¢ niniejszego streszczenia opiera sie na ERN GENTURIS CLINICAL PRACTICE
GUIDELINES FOR THE DIAGNOSIS, TREATMENT, MANAGEMENT AND SURVEILLANCE OF
PEOPLE WITH SCHWANNOMATOSIS Version 8.3 (22.07.2021)



