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Der Ratgeber fir Eltern tber »Neurofibromatose im Kindesalter« wurde auf-
grund der groBen Nachfrage zu diesem Thema erstellt. Die Autoren, Sofia
Granstrom, Prof. Dr. Victor-Felix Mautner und Dr. Said Farschtschi, haben

das aktuelle Wissen

Uber Kinder und Jugendliche mit Neurofiboromatose

Typ 1 aufgearbeitet und verstéarkt therapeutische Aspekte berlcksichtigt.

Maoge diese Broschire dazu dienen, betroffenen Familien den Weg in eine
bessere Zukunft zu ebnen.
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Ihr Kind hat NF1!?

Erkennen, dass das eigene Kind Neurofibromatose hat - oder auch nur még-
licherweise hat - ist eine sehr belastende Erfahrung. Da es sich um eine
seltene Erkrankung handelt, ber die man in den meisten Féllen noch nichts
gehort hat, stellen sich eine Vielzahl von Fragen:

» Warum wir, warum gerade unser Kind?

» Was ist das fir eine Krankheit?

» Woran ist sie zu erkennen?

» Wie wird der Krankheitsverlauf sein?

> Welche Schwierigkeiten kann es geben?

» Wie kdnnen wir unserem Kind am besten helfen?

» Wo gibt es fir uns Hilfe und Unterstitzung?

Unser Ratgeber soll lhnen bei der
Beantwortung dieser wichtigen NFRatgeber )

Fragen helfen.

Weiterflhrende Informationen zum
Thema Lernbeeintrachtigungen
finden Sie in unserem Ratgeber
»Wege durch die Schule”.

chule

ose Typ 1

Wege durch die S

bei Neurofibromat

e or
Informationen fur Eltern und Lehr
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Warum gerade wir?

Eine Krankheit, eine Behinderung oder die Anlage zu einer Erkrankung des
eigenen Kindes rufen bei den Eltern eine Vielzahl von widerspruchlichen Ge-
fihlen hervor, die fur AuBenstehende oft schwer zu verstehen sind. Traurig-
keit, Arger, Angst, Verwirrung, Abwehr oder der Drang, alle méglichen Infor-
mationen abzurufen, sowie dem Eindruck der Betroffenen, ganz alleine da
zustehen, wechseln sich in rascher Folge ab. Informationen Uber die Krank-
heit, die man in dieser Phase der Angst und Verwirrung erhélt, kdnnen haufig
gar nicht richtig aufgenommen werden. Stattdessen tauchen Gedanken auf,
wie etwa, dass es sich um einen Irrtum handelt. Gleichzeitig kbnnen sich
Schuldgefuhle einstellen wie z.B.: Was hat man falsch gemacht? Hat man
sich in der Schwangerschaft falsch verhalten? Wieso ist die Krankheit jetzt
erst erkannt worden?

Bis man akzeptieren kann, dass das eigene Kind (mdglicherweise) von einer
Krankheit betroffen ist, die es sein gesamtes Leben begleiten wird, tauchen
solche oder &hnliche Gefiihle und Gedanken Uber einen langeren Zeitraum
immer wieder auf. Wichtig zu wissen ist, dass dies eine ganz normale Reak-
tion ist, wenn man sich mit einer derart belastenden Tatsache auseinander-
setzen muss. Wichtig zu wissen ist auch, dass der Weg zur endgultigen An-
nahme der Krankheit bei jedem Menschen, in lhrem Fall bei jedem Mitglied
der Familie, unterschiedlich und vor allem unterschiedlich schnell verlauft.
In diesen Phasen gibt es vielféltige und unterschiedliche Reaktionen der ein-
zelnen Familienmitglieder, die die eingetibten Verhaltensmuster plétzlich ver-
andern und mitunter auch zu Konflikten fihren kénnen; beispielsweise wenn
ein Elternteil noch nach Erklarungen sucht und das andere nach Lésungen.

Deshalb ist es sehr wichtig, mit dem Partner bzw. den anderen Familienan-
gehdrigen Uber die aktuellen Geflihle und Gedanken zu sprechen. Oft hilft
es, mit anderen Betroffenen oder anderen Eltern zu sprechen, die diese Pha-
se der Annahme schon hinter sich gebracht haben. Auch Gesprache mit pro-
fessionellen Helfern kdnnen hilfreich sein und sollten in Anspruch genommen
werden. Viele Betroffene finden Hilfe und Verstandnis in Selbsthilfegruppen,
wo Betroffene aus eigener Erfahrung wertvolle Unterstutzung anbieten kon-
nen und so sehr praxisnah beraten.




Was ist Neurofibromatose?

Neurofibromatose ist eine genetisch bedingte, d.h. in den Erbanlagen des
betroffenen Menschen verankerte Erkrankung. Diese muss nicht bereits bei
den Eltern vorliegen, sondern kann bei jedem Neugeboren neu auftreten.
Es gibt mindestens drei verschiedene Krankheitsformen der Neurofibroma-
tosen, die als Neurofibromatose Typ 1 (NF1) bzw. Typ 2 (NF2) und Sch-
wannomatose bezeichnet werden. In diesem Ratgeber soll nachfolgend nur
von der haufigsten Form, der Neurofibromatose Typ 1, die friher auch »Von
Recklinghausen‘sche Krankheit« genannt wurde, die Rede sein.

Aus der Tatsache, dass NF1 eine genetisch bedingte, d.h. in den Erbanlagen
festgeschriebene Erkrankung ist, lassen sich mehrere wichtige Erkenntnisse
ableiten:

1. Das betroffene Kind ist mit der Krankheit bereits geboren, auch
wenn die Erkrankung erst zu einem spéteren Lebenszeitpunkt
festgestellt wird.

2. Die Krankheit entsteht durch eine Anderung der Erbanlagen,
sie entsteht nicht durch vermeintliches Fehlverhalten in der
Schwangerschaft, vermeintliche Fehler beim Aufziehen des
Séauglings oder Kleinkindes.

3. NF1 ist nicht ansteckend.

4. NF1 ist vererbbar. Wer an der Krankheit leidet, gibt sie mit einer
Wahrscheinlichkeit von 50% in aller Regel an seine Kinder weiter.
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Woran ist die Krankheit zu erkennen?

Ublicherweise erfolgt der Verdacht auf das Vorliegen einer Neurofibromatose
bei einem Kleinkind, weil das Kind ungewdhnlich viele flache braune Hautfle-
cken hat, die im Fachausdruck als Café-au-lait Flecken (nach der franzosi-
schen Bezeichnung fur Milchkaffee, da sie dessen hellbraune Farbe haben)
bezeichnet werden. Manchmal werden diese Flecken bereits bei der Geburt
bemerkt, im Allgemeinen erscheinen sie aber erst in den ersten Lebensmo-
naten und kénnen dann im Lauf der nachsten Jahre zahlreicher werden.

Haufig werden sie vor allem anfanglich als einfache Muttermale angesehen.
Tatséchlich kann jeder Mensch einige dieser Café-au-lait Flecken haben,
ohne dass er deswegen NF1 hat. Allgemein anerkannt ist, dass NF1 vermu-
tet werden muss, wenn jemand sechs oder mehr solcher Flecken aufweist.
Der einzelne Fleck muss bei Kindern vor der Pubertdt mindestens 5 mm
Durchmesser haben, um gezahlt zu werden, nach der Pubert&t werden Fle-
cke ab einem Durchmesser von 15 mm gezahlt. An dieser Stelle muss darauf
hingewiesen werden, dass keine Zusammenhange zwischen der Zahl der
Café-au-lait Flecken, die jemand aufweist, und der Schwere des Krankheits-
bildes bestehen.

Obwohl das Vorhandensein zahlreicher Café-au-lait Flecken den Verdacht
auf NF1 nahelegt, ist damit noch keine sichere Diagnose gestellt. Grundsatz-
lich sollte erwéhnt werden, dass Café-au-lait Flecken harmlos sind. Es gibt
in seltenen Fallen Menschen, die sechs oder mehr Flecke haben, aber sonst
keine Merkmale von NF1 aufweisen. Deshalb sind von der Weltgesundheits-
organisation spezifische Krankheitsmerkmale aufgestellt worden. Die Kriteri-
en zur Diagnostik befinden sich aktuell in Uberarbeitung. Die Diagnose NF1
gilt heute dann als gesichert, wenn jemand zwei oder mehr Merkmale dieser
Liste aufweist (siehe Seite 8).



Diagnosemerkmale fiir NF1

» Sechs oder mehr Café-au-lait Flecken mit einer GrdBe von Uber
5 mm vor der Pubertat oder 15 mm nach der Pubertat

Zwei oder mehr Neurofibrome oder ein plexiformes Neurofibrom
Sommersprossen in der Achselhéhle oder Leistengegend

Zwei oder mehrere Irisknétchen (sogenannte »Lisch-Knétchen«)
Spezielle Tumoren des Sehnerven (sogenannte »Optikusgliome«)

Charakteristische Knochenfehlbildungen

v Vv Vv Vv Vv Vv

Das Vorhandensein eines Verwandten 1. Grades
(Eltern, Geschwister) mit NF1

Ein Problem bei der Diagnosestellung ist, dass viele dieser Merkmale der
NF1 altersabhéngig sind. Das bedeutet, dass sie bei sehr jungen Kindern mit
NF1 oftmals nicht zu finden sind. Hieraus resultiert, dass es oft unméglich
ist, eine endgultige Diagnose der NF1 flr ein sehr junges Kind mit lediglich
zahlreichen Café-au-lait Flecken zu stellen. Die meisten Kinder mit NF1 wei-
sen bis zum 7. Lebensjahr zwei der zuvor aufgefihrten Kriterien auf. In aller
Regel kommt es neben den Café-au-lait Flecken zum Auftreten von Som-
mersprossen in den Achseln oder der Leistenregion im 2. bis 4. Lebensjahr.
Haufig treten wahrend der Pubertat weitere Merkmale der NF1 hinzu.

Wenn die sogenannte Verdachtsdiagnose einer Neurofibromatose Typ 1 im
Raum steht, kann von éarztlicher oder elterlicher Seite die Mdglichkeit einer
molekulargenetischen Diagnose ins Gesprach gebracht werden. Dabei kann
in einem Gen auf Chromosom 17, dessen Anderung NF1 verursacht, die
Anlage fur die Erkrankung bestatigt oder ausgeschlossen werden. Dies ist
bei den meisten Betroffen, jedoch nicht bei allen, mdglich.

Wenn die Mdéglichkeit besprochen wird, sollte den Eltern bewusst sein, dass
durch diese diagnostische Methode keine Aussage Uber den Schweregrad
der Erkrankung abgegeben werden kann und sich dadurch die Behandlung
eines NF1 betroffenen Kindes nicht andert. Die Untersuchung ist teuer und
aufwendig; bei den meisten Kindern lasst sich die Diagnose einfach im Rah-
men der Verlaufskontrollen bis zum vierten Lebensjahr stellen.
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Wie wird der Krankheitsverlauf sein?

Neurofibromatose ist eine Krankheit, deren Verlauf absolut nicht vorherzusa-
gen ist. Die Schwere der Erkrankung schwankt weit von einem zum anderen,
sogar bei Betroffenen in einer Familie. Einige Menschen gehen nur mit ei-
nigen Hautflecken und einigen Neurofibromen auf der Haut durch ihr Leben
und nehmen Uberhaupt nicht wahr, dass sie betroffen sind. Andere erleiden
im Laufe der Zeit &sthetische oder medizinische Probleme, die wiederholte
Behandlungen erforderlich machen, und einige weisen bereits von Geburt an
deutliche Krankheitszeichen auf. Diese Unterschiedlichkeit im Verlauf macht
es so schwer, vorauszusagen, was ein Kind mit Café-au-lait Flecken zu er-
warten hat. Grundsétzlich lasst sich aber sagen, dass schwerwiegende Kom-
plikationen eher selten sind und viele Menschen z. B. erst mit der Erkrankung
des Kindes feststellen, dass auch sie selber betroffen sind, weil sie bei der
Untersuchung ihres Kindes selber zu Merkmalen befragt werden.

Es gibt jedoch einige Dinge, die aufgrund der Kenntnis vieler
Lebensgeschichten mit Zuversicht behauptet werden kénnen:

» Ernste Komplikationen der NF1 treten keineswegs bei jedem auf.
GroBe Teile der medizinischen Literatur Gber Neurofiboromatose
neigen dazu, die schweren Probleme herauszustellen und lassen
diese so Ublicher erscheinen als sie tatséchlich sind. Dies entspricht
zum Einen einer Neigung der medizinischen Literatur, den
schwereren Fallen mehr Aufmerksamkeit zu widmen, zum
Anderen beruht dies auch darauf, dass nur lber die starker
betroffenen Menschen in der medizinischen Offentlichkeit
berichtet wird. Auf jeden schwerer Betroffenen, der die
Aufmerksamekeit auf sich zieht, kommen jedoch einige Personen,
die nur wenig betroffen sind und daher nicht um medizinische
Hilfe nachsuchen. Das Internet ist oftmals die erste Quelle der
Suche und auch hier werden meist nur die schweren Falle
dargestellt bzw. stoBen Eltern auf Bilder von &uBerlich entstellten
Menschen. Betroffene, die sich mit Rat an uns wenden, haben
oftmals schon viele belastende Stunden verbracht und sind nach
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dem fachlichen Austausch sehr erleichtert, weil viele Angste
relativiert werden konnten.

» Einige der schwereren Komplikationen treten nur in den friihen
Lebensjahren auf. Hierzu gehéren z.B. die Deformation des
Gesichtes oder der Beinknochen. Ein 5-jéhriges Kind, welches nur
Café-au-lait Flecken hat, hat zumindest diese Komplikationen der
NF1 wahrscheinlich nicht mehr zu beflrchten.

» Obwonhl es viele Symptome gibt, die mit unterschiedlichsten
Erscheinungsformen bei einer Person auftreten kénnen, gibt es
eigentlich niemanden, bei dem alle méglichen Komplikationen
tatsachlich eintreten, und die meisten schweren
Erscheinungsformen der Krankheit sind relativ selten.

» Von einer Erkrankung im eigentlichen Sinne des Wortes sollte
man erst dann sprechen, wenn Beeintrachtigungen durch die
bestehende genetische Fehlinformation auftreten.

Gegenwartig gibt es keine ursachliche Therapie, also kein Medikament,
welches die genetische Anderung in irgendeiner Form beseitigen oder ,re-
parieren“ kann. Daher liegt der Schwerpunkt des Behandlungsansatzes auf
der rechtzeitigen Erkennung und Behandlung auftretender Schwierigkeiten.
In den letzten zwanzig Jahren haben sich enorme Fortschritte bei der Be-
handlung der mit der NF1 einhergehenden Symptome ergeben. Einerseits
ist es mit neuen radiologischen Untersuchungsmethoden leichter, Problem-
stellungen rechtzeitig zu erkennen, anderseits haben sich die operativen
Behandlungsstrategien deutlich verbessert. Neuerdings gibt es auch me-
dikamentdse Ansétze, um das Tumorwachstum einzuddmmen. Liegt eine
Entwicklungsverzdégerung beim Kind vor, kann frihzeitig eine umfassende
Foérderung eingeleitet werden. Kinder mit Lernschwierigkeiten kénnen heute
deutlich besser geférdert und unterstitzt werden als vor ein paar Jahren,
weil die Beeintrachtigungen heute genauer definiert sind und auch wirksame
Therapien und Férderkonzepte zur Verfligung stehen.
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Welche Schwierigkeiten kann es geben?

Obwohl sich der Verlauf der Erkrankung beim einzelnen Kind, wie bereits
geschildert, so gut wie nicht vorhersagen l&sst, gibt es spezielle, durch NF1
verursachte Probleme, mit denen in bestimmten Entwicklungsaltern des Kin-
des zu rechnen ist.

1. Neugeborene und Kleinkinder

Die meisten Neugeborenen, bei denen die Verédnderung der Erbsubstanz
vorliegt, die fur NF1 verantwortlich ist, zeigen wenige oder noch keine Zei-
chen der Erkrankung.

Café-au-lait Flecken (CAL)

Café-au-lait Flecken werden gewdhnlich in den ersten Lebenswochen be-
merkt. Das Fehlen dieser Flecken bei einem Kind, fir das das Risiko einer
ererbten NF1 besteht, ist kein verlassliches Anzeichen daflir, dass das Kind
die Krankheit nicht geerbt hat, weil die Flecken spéter in Erscheinung treten
kénnen. Die CAL selbst haben keinen Krankheiswert, d.h. bis auf ihr Vorhan-
densein gibt es keine medizinischen Komplikationen, insbesondere ist keine
Entartung der CAL zu bésartigen Hauttumoren zu erwarten.

Neurofibrome/plexiforme Neurofibrome

Neurofibrome der Haut (sog. kutane oder nodulédre Neurofibrome) treten im
Kleinkindalter nur selten auf. Eine Ausnahme ist das plexiforme Neurofib-
rom. Dies ist ein Tumor, der gelegentlich als weiche Schwellung unter der
Haut bereits in der Sauglingszeit beobachtet wird. Diese kann auch mit einer
Rétung der Haut und/oder vermehrten Behaarung einhergehen. Plexiforme
Neurofibrome weisen eine netzartige Wachstumstendenz auf und sind so-
mit nicht auf die Nerven selbst begrenzt. Dieser Tumortyp ist in aller Regel
bereits bei der Geburt angelegt und kann auch in den tiefen Kérperhéhlen
selbst auftreten. Kleine plexiforme Neurofibrome lassen sich im Kindesalter
chirurgisch entfernen, insbesondere wenn diese gut zugénglich sind. Plexi-
forme Neurofibrome kénnen auch im Bereich des Knochens auftreten und
sind dann mit typischen Knochenverénderungen verbunden, wie zum Bei-
spiel einer Beinlangendifferenz. Ein mit der Grunderkrankung erfahrener Arzt
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erkennt in aller Regel die klinischen Merkmale und wird Uberprufen lassen,
welche Therapiemdglichkeiten bestehen.

Kutane Neurofibrome kénnen zu kosmetischer Entstellung, Juckreiz und Ent-
zundungen fihren. Auch scheint die SchweiBsekretion im Bereich von Neu-
rofibromen verandert zu sein; jedoch entarten diese kutanen oder nodularen
Neurofibrome nicht. Im Gegensatz dazu kdnnen plexifome Neurofibrome mit
einem Lebenszeitrisiko von 10-15% zu bdsartigen und lebensbedrohlichen
Tumoren (MPNST, malignen peripheren Nervenschidentumoren) entarten,
die dann eine rasche und erfahrene Behandlung erfordern. In der Behand-
lung der kutanen und plexiformen Neurofibrome hat sich in den letzten Jah-
ren viel getan; dies betrifft nicht ausschlieBlich den Fortschritt chirurgischer
Optionen, vielmehr etablieren sich allmahlich wirksame medikamentdse Be-
handlungsoptionen. 2019 wurde in den USA ein Medikament (Selumetinib)
zur Behandlung von plexiformen Neurofibromen, die einer chirurgischen Be-
handlung nicht zugénglich sind, zugelassen. Die Zulassung in Europa sowie
die Erforschung weiterer Substanzgruppen wird mit Nachdruck verfolgt.

Tibiadysplasie (Schienbeinfehlbildung)

Die Schienbeinfehlbildung, die selten ist, tritt - wenn sie vorkommt - bereits
bei der Geburt auf. Die betroffenen Kleinkinder haben eine ibermé&Bige
Kriimmung des Unterschenkels. Wird eine Schienbeinfehlbildung vermutet,
wird Ublicherweise eine Rontgenaufnahme veranlasst. Bei Bestétigung des
Verdachtes sollte das Kind einem Orthopéden vorgestellt werden. Die fehl-
gebildete Partie des Schienbeins neigt zu Briichen, welche schlecht verhei-
len. Die orthopadische Behandlung zielt auf die Verhinderung von Knochen-
brichen ab oder auf deren fachgerechte Behandlung, wenn sie aufgetreten
sind. Die orthopédische Behandlung von Knochenbriichen des Unterschen-
kels oder Unterarmes stellt eine groBe Herausforderung dar und sollte in
spezialisierten Abteilungen vorgenommen werden.

Keilbeindysplasie

Einige Neugeborene mit NF1 haben eine Fehlbildung des Knochens hinter
der Augenhdhle, des Keilbeins. Dies ist hdufig verbunden mit einem Her-
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vortreten des Auges, manchmal auch mit einer ,nach unten gerichteten
Verschiebung des Auges”. Zusatzlich kann ein plexiformes Neurofibrom in
der Augenhdhle auftreten sowie eine VergréBerung des oberen Augenlides.
Gegen das Fehlen des Keilbeins muss gewoéhnlich nichts unternommen
werden, die kosmetische Beeintrachtigung kann durch kosmetische Ope-
rationen gemildert werden. Allerdings ist diese Erscheinungsform der NF1
verhaltnisméaBig selten, und im Allgemeinen werden die ersten Anzeichen
wahrend des ersten Lebensjahres erkennbar.

Entwicklungsverzégerung bei Kleinkindern

Kinder mit NF1 kdénnen eine verzogerte kdrperliche, motorische, sprachli-
che und/oder mentale Entwicklung aufweisen. Dies zeigt sich darin, dass
die sogenannten Meilensteine der Entwicklung (Zeitpunkt, zu dem Ublicher-
weise gewisse Entwicklungsschritte eintreten) verlangsamt erreicht werden.
Diese Entwicklungsverzdgerungen kénnen bereits im Alter von zwei Jahren
festgestellt werden. Darlber hinaus besteht eine verminderte Anspannung
der Muskulatur (Muskel-Hypotonie). Diesem Reifungsdefizit kann durch ge-
zieltes Training entgegengewirkt werden. Bereits bei Kleinkindern kann eine
physiotherapeutische Behandlung oder eine Fruhférderung sinnvoll sein,
wobei deren Notwendigkeit bei jedem Kind zu Uberprifen ist.

Herz und GeféaBsystem

Bisher konnte nicht eindeutig geklart werden, inwieweit das GefaBsystem
bereits bei Kindern Auffalligkeiten aufweist. Man weif3 jedoch, dass zum Bei-
spiel Verengungen der NierengefaBe zu erh6htem Blutdruck fuhren kénnen.
Das GeféaBsystem des Herzens kann Fehlbildungen aufweisen und es wer-
den bei einigen Kindern mit NF1 angeborene Herzfehler festgestellt. Meis-
tens sind die sogenannten Herzklappen, insbesondere die der Pulmonal-
klappe, betroffen. Die Herzklappenfehler werden in der Regel bei klinischer
Untersuchung durch aufféllige Herzgerausche in frihem Kindesalter festge-
stellt. In diesem Fall ist das Kind einem Kinderkardiologen vorzustellen. Eine
Uberpriifung des Blutdruckes sollte von Zeit zu Zeit ebenfalls erfolgen. Sel-
ten kommen auch Tumoren der Nebenniere vor, sog. Phdochromozytome.
Diese kénnen sowohl Blutdruckentgleisungen bewirken als auch entarten.
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2. Vorschulkinder

Café-au-lait Flecken

Die hellbraunen, milchkaffeefarbenen, Flecken sind in diesem Lebensalter
gewohnlich klar zu erkennen.

CAL sind meist glatt begrenzt, homogen geféarbt nicht erhaben. Gelegentlich
kénnen jedoch auch dunklere Flecken in einem CAL auftreten. Neben CAL
treten auch andere teilweise subtilere Hautverédnderungen wie unpigmentier-
te Flecken (naevus anaemicus) und Xanthogranulome auf.

Kutane Neurofibrome

Wenige kleinere Neurofibrome kdnnen auf der Haut beobachtet werden. Sie
erscheinen als kleine Beulen, die sich weich anflihlen, wenn man sie berihrt
(Klingelknopfphanomen) und haben eine rosa oder purpurne Farbe. Sie sind
nicht schmerzhaft und verursachen, abgesehen von einem gelegentlich auf-
tretenden Juckreiz, selten ,kosmetische Probleme*. Junge Kinder haben ge-
wohnlich nicht mehr als ein oder zwei kleinere Neurofibrome, meistens gar
keine. Einige Kinder entwickeln jedoch bereits in frihen Lebensjahren sehr
viele Neurofibrome, dies bedeutet aber nicht, dass auch in der Kindheit noch
zwangslaufig schwere andere Komplikationen auftreten mussen. Der Verlauf
ist nicht vorhersagbar.

Plexiforme Neurofibrome

Plexiforme Neurofibrome (PNF) sind - anders als kutane Neurofibrome -
embryonal angelegte Tumoren und damit von Geburt an vorhanden, auch
wenn diese mitunter in den ersten Jahren oft nicht sicher erkannt werden
kdénnen. Dieser Tumortyp ist seltener als die kutanen Neurofibrome, wachst
héufig jedoch flachig, bisweilen auch verdrangend. Dabei kbnnen neben der
Haut auch innere Organe und Gewebe betroffen sein. Die Tumoren wachsen
meist langsam, aber lebenslang und kénnen mit 10-15% Lebenszeitrisiko zu
malignen peripheren Nervenscheidentumoren (MPNST) entarten. Die Nach-
sorge und Beurteiliung der PNF stellt besondere Herausforderungen an die
Behandler. In den ersten Lebensjahren sind PNF entweder nur dezent (z.B.
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durch Pigmentstérungen der Haut oder vermehrtem Haarwuchs der betrof-
fenen Stelle) oder gar nicht duBerlich erkennbar. Ob und wie oft bildgebende
Verfahren (z.B. ein MRT) zum Einsatz kommen, muss grindlich abgewo-
gen werden, da hierfur bei Kleinkindern meist eine Narkose notwendig ist. In
manchen Fallen macht es Sinn auch sehr kleine PNF, die zum Zeitpunkt der
Diagnose keine Symptome verursachen, chirurgisch zu entfernen, um zu-
klinftige Probleme zu bannen. Seit einiger Zeit steht auch eine medikamen-
tése Behandlung von PNF zur Verfligung. Die wissenschaftlichen Ergebnis-
se weisen auf eine gute Wirksamkeit und akzeptable Vertraglichkeit dieser
Medikamente (MEK-Inhibitoren) hin. Bislang ist diese Form der Behandlung
nur in den USA zugelassen. In Deutschland gibt es ein jungst aufgelegtes
,compassionate-use“-Programm, das eine Behandlung im Rahmen eines in-
dividuellen Heilversuchs erlaubt. Hierfir kommen Kinder in einem Alter zwi-
schen 3-18 Jahren in Frage die an symptomatischen (das PNF verursacht
unmittelbar Beschwerden) PNF leiden und die keiner chirurgischen Therapie
zuganglich sind (inoperabel). Weitere stetig aktualisierte Hinweise erhalten
Sie auf unserer Homepage.

Sommersprossen im Achselhéhlen- und Leistenbereich

Bei fast allen Kindern treten bereits in jungen Jahren einige Sommerspros-
sen in der Achselhéhle oder der Leistengegend auf. Diese gelten meistens
im zeitlichen Ablauf als zweites sicheres Merkmal, dass eine NF1 vorliegt;
eine andere Bedeutung hat diese Erscheinung nicht.

GroBer Kopfumfang

Als Wachstumsabweichung kann bei Vorschulkindern mit NF1 ein vergréBer-
ter Kopf beobachtet werden. Im Allgemeinen ist dies nicht mit medizinischen
Problemen verbunden, der Kopf wéachst lediglich mit gréBerer Geschwindig-
keit als bei nicht betroffenen Kindern, aber gleichbleibend und stetig. Solan-
ge dies der Fall ist, besteht gewdhnlich keine Notwendigkeit flr spezielle
Réntgenuntersuchungen. In seltenen Fallen steht das Kopfwachstum mit Be-
schwerden wie Erbrechen und Kopfschmerzen in Verbindung. In der Regel
wird dann eine Bildgebung des Schédels (Kernspintomographie) veranlasst,
um sicherzugehen, dass sich z.B. kein zunehmender Druck durch Flussig-
keitsaufstau im Schadelinneren entwickelt.
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MRT des Schadels im friihen Kindesalter?

Im Zusammenhang mit einem vergrdoBerten Kopfumfang ergibt sich haufig,
wie bereits erwahnt, die Frage, ob die Durchfuhrung einer Kernspintomo-
graphie sinnvoll ist. Diese Frage lasst sich nicht eindeutig mit Ja oder Nein
beantworten.

Es besteht aber weitgehend Einigkeit dartiber, dass Kinder mit klinischen
Symptomen wie einer Entwicklungsverzogerung, auffallig neu eingetrete-
ner Mudigkeit, unbefriedigender kérperlicher Entwicklung oder ungeklarten
Kopfschmerzen, ein Schadel-MRT erhalten sollten. Der Wert eines MRT des
Schéadels im Sinne einer Routineuntersuchung ist aber eher fragwrdig.

Minderwuchs

Neben dem vergrdBerten Kopfumfang kann im Vorschulalter eine Minderung
des GréBenwachstums des Kindes aufféllig werden. Meistens kann die Ur-
sache dafiir durch die Uberpriifung der Hormonfunktionen nicht aufgeklart
werden. Allerdings l&sst sich bei einigen Kindern ein Wachstumshormon-
mangel nachweisen, so dass die Gabe desselben zu einer Stimulierung des
Wachstums fihrt. Die Verordnung von Wachstumshormonen - bei Nachweis
einer Mangelsituation - wurde in der Vergangenheit nur sehr zurtickhaltend
praktiziert, da es begriindete Angste gab, dass dies zu einer Stimulierung
von Tumorwachstum bei NF1 Kindern fihren kénnte. Bislang nicht verdffent-
lichte Studien zeigen, dass diese Beflrchtung nicht unbedingt gerechtfertigt
ist.

Gehirntumoren

Gehirntumoren kénnen zu jedem Zeitpunkt des Lebens auftreten, dies
schliet auch die friihe Kindheit mit ein. Gliicklicherweise treten sie insge-
samt selten auf. Eine spezielle Form von Tumoren, die besonders mit der
frihen Kindheit in Verbindung gebracht werden, sind die sogenannten Opti-
kusgliome. Das Optikusgliom ist ein Tumor des Sehnervs. Wenn es in seiner
typischen Form auftritt, kommt es zum Sehkraftverlust und/oder Einschran-
kungen des Gesichtsfeldes, Schmerzen hinter dem Auge, Hervortreten des
Auges oder schleimigen Sekretabsonderungen. Eine Vielzahl der Tumoren

NFRatgeber

im Bereich der Sehnerven fiihren allerdings zu keinen Beschwerden,
so dass keine Therapie erforderlich ist. Die Diagnose erfolgt mittels Kern-
spintomographie. In Abhéngigkeit von den Untersuchungsbefunden und der
Wachstumstendenz kann ein neurochirurgischer Eingriff oder eine Behand-
lung mittels Chemotherapie erforderlich sein. Gegenuber der friher Ublichen
Strahlentherapie bei NF1 Optikusgliomen besteht heute Zurlickhaltung, weil
das Risiko des Auftretens von bésartigem Tumorgewebe in Folge der Be-
strahlung im spéateren Lebensalter erhdht ist. Relativ haufig wird mit den
eben genannten Untersuchungsmethoden bei Kindern eine Verdickung des
Sehnervs festgestellt, die ansonsten aber keine Zeichen fir ein Optikusgliom
aufweisen. Dabei mag es sich um eine Fehlbildung von Gewebe handeln. In
diesen Féllen gibt es nur sehr selten Hinweise flr ein Fortschreiten der Ver-
anderung, so dass in der Regel keine Behandlung erforderlich ist.

Es wird empfohlen, alle Kinder mit NF1 mindestens einmal jahrlich augen-
arztlich untersuchen zu lassen, um Anzeichen fiir ein Optikusgliom frihzeitig
zu erkennen.

Wirbelsaulenverkrimmung (Skoliose)

Wirbelsaulenverkrimmungen treten bei NF1 relativ haufig auf, in den meis-
ten Féllen jedoch nur in geringfigigem Umfang. Ublicherweise wird die Wir-
belsaulenverkrimmung erstmalig in friher Kindheit sichtbar. Skoliosen im
Kindes- und Jugendalter kénnen auch uber kurze Beobachtungszeitrdume
(innerhalb von Monaten) voranschreiten. Ein Kind mit Wirbelsaulenverkrim-
mung sollte daher in regelméBigen Abstanden gerdntgt und korperlich un-
tersucht werden, um festzustellen, ob eine Behandlung erforderlich ist. In
leichteren Féllen kann z.B. ein Korsett hilfreich sein, schwerere Félle kbnnen
auch operative Korrekturen erfordern.

Entwicklungsverzégerung im Vorschulalter

Im Kindergarten bzw. in der Vorschulzeit kénnen bestehende Entwicklungs-
beeintrachtigungen klarer erkannt und zugeordnet werden. Dabei ergibt sich
ein breites Spektrum von moéglichen Schwierigkeiten. Diese kénnen die Fein-
und Grobmotorik betreffen und fallen oft als Ungeschicklichkeit ins Auge. Die
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Sprachentwicklung kann verzogert verlaufen oder die Lautbildung nicht re-
gelgerecht sein. Auch fallt ein verwaschenes Sprachbild bei vielen Kindern
auf. Das Kind kann Aufmerksamkeitsprobleme, leichte Ablenkbarkeit und
mangelndes Durchhaltevermogen aufweisen. NF1-typische Lernschwierig-
keiten sind auf rdumlich-visuelle konstruktive Probleme (raumliches Sehen
und rdumliche Wahrnehmung und praktische Umsetzung bzw. Gestaltung)
zurlckzufihren. Schwachen im Arbeitsgedachtnis (die kurzfristige Merkfa-
higkeit, die voribergehende Speicherung und Veranderung von Informatio-
nen) beeintréachtigen die Lernféhigkeit. Aufmerksamkeitsstérungen kénnen
ein weiterer Belastungsfaktor sein. Diese Beeintrachtigungen kénnen bereits
im Vorschulalter diagnostiziert werden und sollten mdglichst frih zugeord-
net werden, um mittels Ergotherapie, Logopé&die und/oder Physiotherapie
entgegenzuwirken. Auch die medikamenttse Behandlung von Aufmerksam-
keitsstorungen ist méglich und sinnvoll, bedarf jedoch einer spezialisierten
Anbindung.

3. Schulkinder

Im Schulkinderalter miissen einerseits die in den Vorjahren aufgetretenen
medizinischen Probleme weiter genau beobachtet werden. Andererseits
kénnen fur dieses Lebensalter besondere Komplikationen wie Lernschwie-
rigkeiten und korperliche Ungeschicklichkeit offensichtlich werden.

Lernstérungen

Bei Kindern mit Neurofiboromatose kdnnen vermehrt schulische Probleme
auftreten. Bei einer guten Férderung und Unterstiitzung sind die Beeintrach-
tigungen aber gut zu kompensieren.

Weit haufiger sind verschiedene Formen von Lernstérungen. Von Lernsté-
rungen spricht man, wenn ein Kind von normaler Intelligenz in der Schule
konstant unterdurchschnittliche Leistungen erbringt. Schatzungsweise 8-9%
aller Schulkinder leiden unter Lernstérungen. Bei Kindern mit NF1 liegt die-
ser Prozentsatz mit 40-50% deutlich héher. Dies bedeutet, dass man bei je-
dem Kind mit NF1 bei Schulschwierigkeiten zunachst an das Vorliegen einer
Lernstérung denken sollte, nicht aber an Faulheit oder Interesselosigkeit.

NFRatgeber

Unterstiitzen Sie unsere Arbeit —
werden Sie Mitglied im Bundesverband
Neurofibromatose

Der Bundesverband Neurofibromatose hat folgende Aufgaben
und Ziele:

» Verbesserung der Lebensqualitat von Menschen mit Neurofibromatose

» Aufklarung Uber die Krankheit und ihre Folgen durch
Informationsschriften, Internet, Kongresse, Seminare und Workshops

» Unterstitzung von Wissenschaft und Forschung
» Verbesserung der medizinischen und psychosozialen Versorgung

» Forderung der sozialen Integration und Kontaktmdglichkeiten
unter den Betroffenen

» Forderung der Bildung von regionalen Selbsthilfegruppen, um ein
moglichst flachendeckendes Netz von Selbsthilfe-Anlaufstellen
aufzubauen

» Aktuelle Informationen Uber unsere Mitgliederzeitschrift ,NFaktuell
(4 Ausgaben pro Jahr).

So erreichen Sie uns

Es arbeiten heute unter dem Dach des Vereins Uber 20 Selbsthilfegruppen.
Der uberwiegende Teil der Arbeit wird ehrenamtlich und mit hohem persénli-
chem Engagement geleistet.

Der Bundesverband Neurofibromatose versteht sich
als Wegbereiter und Begleiter

fir eine bessere Lebensqualitat der Patienten!

Vielen Dank, wenn Sie uns bereits durch eine Mitgliedschaft unterstitzen.

Geben Sie diese Information und den Mitgliedsantrag bitte an Personen
weiter, die uns ebenfalls durch eine Mitgliedschaft unterstltzen méchten.

Nur gemeinsam sind wir stark!
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Wir tragen dafiir Sorge, dass Menschen
mit Neurofibromatose

rechtzeitig die richtige medizinische Hilfe erfahren,
trotz Entstellung ihr Selbstwertgefthl erhalten lernen,
lernen, ihre Behinderung anzunehmen,

einen Schulabschluss erreichen,

eine Ausbildung abschlieB3en,

beruflich integriert werden,

eigensténdig und selbstverantwortlich leben kénnen,
eine Partnerschaft aufbauen kénnen,

eine beruflich-soziale Integration finden,

vV Vv Vv Vv VvV VvV VvV Vv v Vv

ihren Lebensmut nicht verlieren.

Wir brauchen dazu

» umfassende Forschung, mit dem Ziel, Neurofioromatose zu heilen,

> effiziente Strukturen, die den Betroffenen anforderungsgerechte Hilfe
zukommen lassen,

> Forderer und Sponsoren, die unsere Aufgaben und Ziele dauerhaft
unterstltzen, um Strukturen aufzubauen, die eine wirkliche
Problemlésung darstellen,

P funktionierende Netzwerke, die fiir Menschen mit Neurofibromatose
die richtigen Weichen stellen.

Der Bundesverband Neurofibromatose sieht es als eine
seiner wichtigsten Aufgaben an,

diese Netzwerke aufzubauen — im Interesse aller
Menschen mit Neurofibromatose!

NFRatgeber

Erschwerend kommt hinzu, dass es sich bei Kindern mit NF1 um eine beson-
dere und vielschichtige Form der Lernstérung zu handeln scheint. Diese ist in
den letzten Jahren relativ gut beschrieben worden.

Typisch fiir NF1 sind:

» Aufmerksamkeitsstérungen treten bei Kindern mit NF1 haufig auf.
Schwierigkeiten finden sich vor allem im Bereich der Dauerauf-
merksamkeit. Etwa die Halfte der Kinder mit NF1 weist unterschied-
lich stark ausgepragte Symptome einer Aufmerksamkeitsdefizit-/
Hyperaktivitatsstérung (ADHS) auf, wobei tUberwiegend
Aufmerksamkeitsprobleme ohne Hyperaktivitat festgestellt werden.

» Exekutive Funktionen: Hier geht es um die Fahigkeit, Handlungen
zu planen, durchzufihren und deren Erfolg zu kontrollieren, den
eigenen Antrieb und Geflhlsregungen schllssig in Einklang zu bringen.

» Arbeitsgedéchtnis: Das Arbeitsgedachtnis ist zusténdig fir die
vorUbergehende Speicherung und Veranderung von Informationen.
Das Arbeitsgedéchtnis wird z.B. bendtigt, um einen Satz inhaltlich zu
verstehen oder um eine Telefonnummer so lange im Kopf zu behalten,
bis man diese eingetippt oder aufgeschrieben hat. Das Arbeitsge-
déchtnis hat eine begrenzte Aufnahmeféhigkeit und bei
Beeintrachtigungen kann es fur den Betroffenen schwer werden,
komplexere Aufgaben zu I6sen und neues Wissen zu erwerben.
Stellen Sie sich vor, wie es ware, wenn Sie sich am Ende eines
Satzes nicht mehr an den Anfang erinnern kénnen.

» Wahrnehmungsstérungen: Hier handelt es sich um raumlich-
visuelle Schwéachen (die Orientierung im Raum mit und ohne
Sichtkontrolle). Die visuelle Integration (Aufnahme und
Zusammenflihrung von gesehenen Informationen) kann gestort
sein. Daneben kann die Visuomotorik beeintrachtigt sein, d.h.,
dass eine Bewegung durch ein Abbild im Kopf (visuell-optisch)
geplant wird, um dann mit einer Bewegung ausgefihrt zu werden.
Wenn das Abbild mit der Bewegung nicht Ubereinstimmt, spricht
man von einer visuomotorischen Schwéche.
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Die beschriebenen Schwierigkeiten kénnen ursachlich fir die Lernschwierig-
keiten sein. Teilleistungsstérungen, wie Lese-Rechtschreibschwierigkeiten
und Rechenschwierigkeiten, treten bei etwa 20 % der Kinder mit NF1 auf
und sollten Anlass fur differenziertere Diagnostik sein, um eine Lese-Recht-
schreibstérung (Legasthenie) oder Rechenstérung (Dyskalkulie) festzustel-
len.

Folgende Auffélligkeiten kbnnen Hinweise auf das Vorliegen einer speziellen
Lernstérung bei NF1 geben:

» Alleine die Diagnose NF1 sollte das Bewusstsein dafiir erhéhen,
dass eine Lernschwierigkeit vorliegen kénnte.

» Andersartiges (unpassendes/unangemessenes) Verhalten im Kontakt
zu anderen Menschen, Uberreaktion auf Veranderungen,
Distanzlosigkeit (z.B. zu viel Nahe zu Fremden).

> Stérungen der Konzentrationsfahigkeit, mangelndes Durchhalte-
vermoégen, motorische Unruhe, Desorganisation, Vergesslichkeit,
erhohte Ablenkbarkeit

> Korperliche Ungeschicklichkeit, haufiges an Gegenstéande StoBen,
Stolpern und Fallen, Tollpatschigkeit, schlechte Orientierung im Raum

» Vertauschen von Zahlen, Buchstaben, Schwierigkeiten in
Mathematik, Schwierigkeiten beim Lesen- und Schreibenlernen
und spater haufige Rechtschreibfehler und verlangsamte
Lesegeschwindigkeit.

Um sich grundsatzlich besser vorstellen zu kénnen, welche Art der Beein-
tréchtigung bei einem Kind mit NF1 bestehen konnte, stellen Sie sich doch
einmal Folgendes vor:

» Es fallt Innen schwer, die Gesichtausdriicke anderen Menschen richtig
einzuordnen; wenn Sie in ein Gesicht schauen, kénnen Sie nicht
genau erkennen, ob es Befriedigung oder Missfallen ausdriicken soll.

» In der Mathematikstunde entstehen die Schwierigkeiten bereits beim

NFRatgeber

Abschreiben der Aufgabe von der Tafel, Zahlen in lhrem Heft stehen
an falschen Platzen, vielleicht auf dem Kopf oder seitenverkehrt.

P Wenn Sie Texte abschreiben sollen, kénnen Sie sie auf Ihrem Blatt
nicht so in Position bringen, dass sie so aussehen, wie es in der
Vorlage stand.

» Jedes Mal, wenn Sie sich von Ihrem Sitz erheben, stoBen Sie gegen
Blcher oder Hefte, so dass diese zu Boden fallen.

» Sie sollen im Unterricht aufpassen, behalten aber nichts davon, was
der Lehrer erzahlt; Sie werden abgelenkt vom alltéglichen
Klassenlarm und Sie verlieren sich in Gedanken, obwohl Sie sich fest
vorgenommen haben, diesmal aufzupassen.

Diese vereinfachten Beispiele zeigen nur wenige Probleme, denen die Kin-
der mit NF1 in der Schule ausgesetzt sein kénnen, bevor es liberhaupt an
das Ldsen von Aufgaben geht.

Was kann man tun?

Das Wichtigste ist, diese Stérungen als solche zu erkennen und nicht als
Faulheit, Ungehorsam oder Boswilligkeit des Kindes aufzufassen. Im néchs-
ten Schritt missen die zustandigen Lehrer und Erzieher méglichst genau
Uber das Vorliegen und die Art der Lernstérung informiert werden, um dann
gemeinsam mit Ihnen das Kind speziell férdern zu kénnen. Auch eine Einbe-
ziehung z.B. des Schulpsychologen oder des Beratungslehrers kann nitz-
lich sein, da die betroffenen Kinder ihr »Anderssein« im Vergleich zu den
Schulfreunden schnell wahrnehmen und hierauf z.B. in Form von Minder-
wertigkeitsgefuhlen, Niedergeschlagenheit oder auch erhdhter Aggressivitat
reagieren konnen. Darlber hinaus kann durch psychologische Diagnostik
die Art der Lernstérung genauer analysiert und behandelt werden.

Kinder mit NF1 sollten spéatestens vor Eintritt in die Schule differenziert durch
einen Kinder- und Jugendpsychiater, Psychologen oder in einem sozialpad-
iatrischen Zentrum (SPZ) untersucht werden, insbesondere beim Auftreten
der oben erwahnten Auffalligkeiten. Grundséatzlich kann eine Testdiagnostik
sinnvoll sein, um friihzeitig Stéarken und Schwéchen eines Kindes, insbeson-
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dere in Bezug auf die schulische Laufbahn, festzustellen, um den Schwa-
chen entgegenzutreten und die Stérken zu férdern.

Als Leitlinie gilt es, einem Kind »den Rucken zu starken« und es aufzubau-
en und in seinen Schwéchen zu stitzen. Die Schwachen kénnen nur ber-
wunden und ausgeglichen werden, wenn sich das Kind auch seiner Stéarken
bewusst wird. Den Eltern ist haufig nicht bewusst, wie wichtig ihr eigenes
Vorbild ist, dass Kinder einen Spiegel der Eltern darstellen. Wenn Eltern also
angstlich und abwehrend mit einer Belastung umgehen ist es wahrschein-
lich, dass das Kind diese Verhaltensweise tUbernimmt und dazu tendiert, sich
mit der bestehenden Erkrankung nicht auseinandersetzen. Studien bestati-
gen, dass das Erleben von Belastungen maBgeblich durch den Umgang mit
denselben verandert und uberwunden werden kann.

Zur Feststellung der Schwéachen/Stérungen kommen verschieden Untersu-
chungen von Kinder- und Jugendpsychiater, Psychologen, Arzten oder spe-
ziell dafiir ausgebildeten Padagogen zum Einsatz. Neben einer sogenannten
Intelligenztestung, z.B. mit den Testverfahren WISC-V oder K-ABC Il, werden
diagnostische Fragebdgen zur Einschatzung des Verhaltens und Befindens
des Kindes eingesetzt (z.B. CBCL, FBB-ADHS). Auch sollte eine Uberprii-
fung der Aufmerksamkeits-/und Konzentrationsleistung (z.B. mit den Testver-
fahren d2, KiTAP, TOVA-Test) erfolgen. Bei der Feststellung einer Schwache
z.B. im Bereich der Aufmerksamkeit, der Wahrnehmung oder Motorik, kann
gezielt in diesen Bereichen eine Therapie eingeleitet werden.

Haufig ergeben sich auch Schwierigkeiten im Bereich der Sprachentwicklung
oder der Aussprache, so dass eine logopadische Behandlung (Sprachthera-
pie) erforderlich ist.

Aufmerksamkeitsstérungen und Organisationsdefizite kénnen das Leis-
tungsvermdgen von Kindern ebenfalls in vielen Bereichen vermindern. Des-
halb muss die Diagnostik der sogenannten Aufmerksamkeitsdefizit-/Hyper-
aktivitatsstérung in die Einordnung der Lernstérung einbezogen werden.

NFRatgeber

Nach der Diagnose der Aufmerksamkeitsdefizitstérung muss fur jedes Kind
die Art der Therapie besprochen werden. Die medikamentdse Therapie mit
Stimulanzien ergab in einer Untersuchung Uber einen langeren Beobach-
tungszeitraum eine Verbesserung im Verhalten der Kinder in der Schule und
in ihrer schulischen Leistungsfahigkeit. In der hduslichen Umgebung war die
Aufmerksamkeitsspanne verlangert. Lehrer bestatigten verminderte Aggres-
sivitat, verbesserte Konzentration und erhohtes Leistungsniveau.

Somit kann die Medikation z.B. mit Methylphenidat die potentiellen Méglich-
keiten eines Kindes verbessern und seinen schulischen Werdegang ent-
scheidend positiv beeinflussen.

4. Jugendliche

Die Zeit zwischen dem 13. und 18. Lebensjahr ist haufig fir Kinder und Eltern
eine Zeit des Durcheinanders und des Stresses, egal ob das Kind Neurofi-
bromatose hat oder nicht. Alle Jugendlichen, mit und ohne gesundheitliche
Probleme, erfahren Unannehmlichkeiten, Zweifel und Unsicherheit auf dem
Weg vom Kind zum Erwachsenen. NF1 kompliziert die Periode der Jugend,
fir solche mit schwacher Krankheitsauspragung ebenso wie fiir solche mit
schwerwiegenden Problemen. Im Folgenden sollen vier Themen besonders
hervorgehoben werden:

Das auBere Erscheinungsbild

Die Jugendlichen legen besonderen Wert auf ihre &uBerliche Erscheinung,
sie sind sich der kleinsten Unvollkommenheit bewusst. Ein Jugendlicher mit
NF1 kann sich wegen der Café-au-lait Flecken oder der Neurofibrome be-
fangen flhlen, einige Jugendliche berichten, dass ihr Umfeld mit Abwendung
oder Sticheleien auf diese Besonderheiten reagiert. Soweit mdglich, soll-
ten die Eltern den Jugendlichen zugestehen, ebenso wie die Gleichaltrigen
auszusehen. Einen Haarschnitt oder Kleider zu haben, die »passen«, kann
helfen, einige der Unsicherheiten, die durch das unterschiedliche Aussehen
entstehen, zu Gberwinden.
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Medizinische Hilfe und elterlicher Beistand

Wenn ein Kind zum Jugendlichen wird, entwickelt sich auch der Sinn flr
Privatsphéare. Einige der jungen Leute vertrauen weiter auf ihre Eltern, an-
dere schlieBen sie aus. Es ist eine schwierige Aufgabe, die Notwendigkeit
der Privatsphére zu respektieren und gleichzeitig flir das Kind verfligbar zu
bleiben. Eine Einlieferung in ein Krankenhaus kann also besonders unange-
nehm erlebt werden, da hier oft die kérperliche Privatsphére durch Arzte oder
Pfleger verletzt wird, die den Kdrper inspizieren, untersuchen oder manipu-
lieren. Auch im ambulanten Bereich ist es sehr wichtig, einen Arzt zu finden,
dem der Jugendliche vertrauen kann, der in der Lage ist, NF1 zu behandeln
und ebenso Fragen und geduBerten Angsten zuzuhéren. Sie sollten dem
Jugendlichen erlauben, den Arzt selbst zu wahlen, ihn alleine zu sprechen,
dabei aber gleichzeitig die Notwendigkeit im Auge behalten, Gber den medi-
zinischen Stand des Kindes informiert zu bleiben.

Grundsatzlich besteht bei Jugendlichen die normale Tendenz, selbsténdig
und unabhéngig zu werden. Dieses Begehren kann im Widerspruch zum
Entwicklungsstand des Jugendlichen und dem Schutzverhalten der Eltern
stehen, so dass Konflikte unausweichlich sind. In dieser Situation ist die In-
anspruchnahme professioneller Hilfe oft sinnvoll.

AbschlieBend ist es wichtig, im Auge zu behalten, dass NF1 nur ein Teil des
Lebens eines Teenagers ausmacht. Die Erkrankung des Kindes sollte nicht
zu einer UberméaBig beschitzenden Haltung, die den notwendigen Entwick-
lungsweg in die Selbstandigkeit behindert oder sogar verhindert, fihren.

Genetische Beratung

Bei einer erblichen Krankheit wie NF1 muss der Jugendliche Uber Risiken,
diese Krankheit an seine Kinder weitergeben zu kdnnen, aufgeklart werden.
Fir genauere Information kann auf genetische Beratungsstellen oder ent-
sprechende Fachleute verwiesen werden, die helfen, eine personliche ver-
antwortliche Entscheidung zu treffen.
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Neurofibrome und plexiforme Neurofibrome

In der Pubertat kommt es bei den Jugendlichen nicht selten zum Auftreten
von vereinzelten Neurofibromen der Haut. Wenn diese stérend oder beein-
trachtigend sind, kénnen diese chirurgisch entfernt werden. Die umschriebe-
nen Neurofibrome der Haut sind nicht gefahrlich und sie kénnen nicht bdsar-
tig werden, also in Krebs tbergehen. Demgegeniber besteht bei plexiformen
Neurofibromen in der Jugend ein geringes Risiko der Entartung. Grundsétz-
lich sind untypische Schmerzen, rasche VergréBerung eines Tumors oder
auftretende neurologische Ausfélle (beginnende Lahmung) Warnzeichen,
die auf die Entwicklung eines bésartigen Tumors hinweisen kénnen. Weitere
Informationen zur medikametdsen Behandlung s.o. und Homepage.
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Wie kénnen wir am besten helfen?

Akzeptieren der Erkrankung

Das Akzeptieren, das Annehmen der Krankheit ist die erste und grundlegen-
de Voraussetzung, lhrem Kind richtig zu helfen. Wie bereits geschildert, ist
das Akzeptieren einer lebensbegleitenden Erkrankung ein ldngerer, mihe-
voller Weg, der von allen Familienmitgliedern auf eigene Weise zurlickge-
legt werden muss. Man muss sich darlber klar sein, dass die annehmende
Haltung gegenuber einer chronischen Krankheit erarbeitet werden muss und
nicht sozusagen »vom Himmel fallt« oder »lber Nacht« geschieht. Zweifel
und Verzweiflung auf dem Weg dorthin kennen alle Betroffenen; wichtig ist,
sich vor Augen zu halten, dass das Ziel aber erreicht werden kann. Scheuen
Sie sich nicht, bei Bedarf auch professionelle Hilfe zu suchen (Arzte, Kinder-
und Jugendpsychiater, Psychologen, Sozialarbeiter, Familienberater etc.).

Wissen liber die Krankheit

Werden Sie zum »NF-Experten«! Im Verlauf der Jahre bis zur Selbsténdig-
keit Ihres Kindes werden Sie eventuell viele Entscheidungen an seiner Stelle
treffen muissen, z.B. Entscheidungen bezlglich medizinischer Behandlun-
gen (Medikamente, Operationen etc.) und oder Entscheidungen bezlglich
spezieller Schulformen oder Férderméglichkeiten. Um sich bei diesen Fra-
gen nicht nur auf die Meinung von Anderen verlassen zu muissen, sollten
Sie alle Informationen Uber Neurofibromatose zusammentragen, die Sie
erlangen kénnen. Bestehen Sie darauf, dass lhnen die haufig komplizier-
ten medizinischen oder auch p&dagogischen Sachverhalte in versténdlicher
Weise erklart werden. Wenn Sie die Erklarungen des einen Experten nicht
zufriedenstellen, ziehen Sie einen zweiten hinzu. Dieser Ratgeber soll |h-
nen helfen, einen grundlegenden Einblick in die Erkrankung zu bekommen,
im Anhang erhalten Sie zuséatzlich Informationen Uber die wichtigsten medi-
zinischen Fachausdriicke. Der Bundesverband Neurofibromatose hat eine
Vielzahl von Informationsbroschiiren aufgelegt und bietet eine sachliche In-
ternetprasentation an unter http://www.bv-nf.de, die standig aktualisiert wird.
Ebenso erhalten unsere Mitglieder Uber die Mitgliederzeitschrift NFaktuell,
die 4 Mal pro Jahr erscheint, alle aktuellen Informationen zu Wissenschaft,
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Therapien und Lernbeeintrachtigungen sowie zu Fachtagungen, Seminaren
und Selbsthilfegruppentreffen. Nutzen Sie auch die telefonische Beratung
beim Bundesverband.

Sammeln von Unterlagen

Sammeln Sie alle Unterlagen, die Ihr Kind bzw. den Krankheitsverlauf bei
Ihrem Kind betreffen. Hierfir reicht z.B. ein einfacher Ringordner aus. Je
genauer die Kenntnisse tber den Entwicklungs- bzw. Krankheitsverlauf sind,
desto besser sind Entscheidungen lber Behandlungen oder Férderungs-
mdglichkeiten zu fallen.

Ihre Unterlagen sollten enthalten:

1. Medizinische Informationen, z.B. Kopien aller Arztbriefe, Testergebnisse,
Briefwechsel. Sinnvoll sind hier auch handschriftliche Notizen Gber Gespra-
che mit den verschiedenen Spezialisten

2. Schulinformationen, wie besondere Beurteilungen, Zeugnisse, evil. auch
Arbeiten des Kindes, die besondere Probleme erkennen lassen, Notizen
Uber von Lehrern miindlich berichtete Auffalligkeiten, u. a. m.

3. Kopien aller Testergebnisse (Schultests, psychologische Tests, Sehtests,
etc.), regelméBige Fotografien des Kindes sowie Ihre eigenen Beobachtun-
gen zu Verhalten und Entwicklung jeweils mit dem entsprechenden Datum
versehen

Mit dem Kind oder den Lehrern iiber NF1 sprechen?

Eine haufig von Eltern gestellte Frage ist, inwieweit Kinder Uber die Erkran-
kung aufgeklart werden sollten. Natirlich kann dieses nur flr jedes Kind ein-
zeln entschieden werden. Grundsétzlich sollten dem Kind alle Informationen,
die es selber erfragt, kindgerecht gegeben werden. Nur so ist es einsichtig,
warum medizinische Untersuchungen stattfinden oder gewisse Therapien
eingeleitet werden. Friher oder spéater wird ein Kind in jedem Fall Informa-
tionen erhalten und es ist besser, diese selber oder durch einen Experten
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vermittelt zu haben als missverstandliche Informationen durch Medien zu
erhalten.

Inwieweit Lehrer Uber das Bestehen einer NF1 aufzuklaren sind, muss eben-
falls fiir jedes Kind einzeln entschieden werden. Oftmals haben Eltern Angs-
te, dass ihr Kind in der Schule dann falsch beurteilt werden kénnte. Dies ist
nachvollziehbar; allerdings ist es insbesondere bei Lernschwierigkeiten fur
die Lehrer vorteilhaft, Ursache und Art der Beeintrachtigung zu kennen, um
das Kind besser unterstitzen zu kénnen. Nur so kénnen Férderplane und
Nachteilsausgleich anforderungsgerecht erstellt und umgesetzt werden.

Kontrolluntersuchungen

Bislang gibt es keine medizinische Behandlung, die Neurofibromatose heilen
kann. Dies bedeutet, dass besonderes Gewicht auf dem friihzeitigen Erken-
nen von Komplikationen, die behandelt werden kénnen, liegt, z.B. chirurgi-
sche Entfernung oder Verkleinerung von Neurofibromen, Einschatzen und
Handhaben von Lernschwéchen. Méglichst frihes Erkennen und Eingehen
auf diese Probleme kann die Ergebnisse der jeweiligen Behandlungen ver-
bessern. Daher ist es empfehlenswert, dass Ihr Kind mindestens einmal jahr-
lich umfassend medizinisch untersucht werden sollte. Dies sollte von einem
Arzt durchgefuhrt werden, der mit NF vertraut ist und der mit Spezialisten in
Verbindung steht, die mit ihm zusammenarbeiten.

Die medizinische Untersuchung besteht gewdhnlich aus einer Anamne-
se (Vorgeschichte der Erkrankung), einer korperlichen und neurologischen
Untersuchung sowie einer Augenuntersuchung. Besondere Aufmerksam-
keit ist jeder Verdnderung der Hauterscheinungen zu widmen; alle neuen
Krankheitsanzeichen sollten sorgféltig untersucht werden. Je nach Vorliegen
besonderer Probleme kénnen auch Zusatzuntersuchungen, wie z.B. Rdnt-
genaufnahmen, Computertomographien oder Kernspintomographien erfor-
derlich werden.
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Wo gibt es Hilfen fiir uns?

In Deutschland existiert seit 1987 der Bundesverband Neurofibromatose
(vormals Von Recklinghausen-Gesellschaft), der auch Herausgeber dieses
Ratgebers ist. Unser zentrales Anliegen ist es, NF-Betroffenen und deren
Familien einen besseren Weg in die Zukunft zu ebnen. Die Aufgabe nimmt
der Verein auf verschiedenen Ebenen wahr. So engagieren wir uns in der
Vernetzung von Betroffenen, organisieren Vortrage, Seminare und Tagungen
mit renommierten Experten und férdern wissenschaftliche Projekte, mit dem
langfristigen Ziel die Erkrankung besser behandelbar und heilbar zu machen.
Viele wichtige Fortschritte sind seit Bestehen des Vereins erarbeitet worden.
Mitgliedschaft bedeutet, an diesen Fortschritten teilzuhaben und diese selber
anzustoBen. Férdern Sie die Anliegen des Bundesverbandes durch Wissen,
Informationsfluss und Forschungsférderung Neurofibromatose heilbar zu
machen.

Wir stehen lhnen flr alle weiteren Fragen zum Thema Neurofibromatose
gern zur Verflgung. Es gibt viele Wege, mit uns Kontakt aufzunehmen — wir
haben ein Beratungstelefon, eine Online-Beratung und Ansprechpartner auf
regionaler Ebene. Eine Ubersicht liber alle aktuellen Informationsbroschiiren
finden Sie auf unserer Homepage.

Bundesweit existieren zahlreiche Regionalgruppen, deren Verzeichnis Sie
bei uns auf Anfrage bekommen kénnen bzw. die Sie auf unserer Homepage
unter dem Menupunkt ,Selbsthilfe” finden.
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Glossar medizinischer Fachausdriicke

Autosomal dominante Vererbung: Art der Vererbung einer Krankheit, bei
der ein krankes Gen des Genpaares den Ausbruch der Krankheit verursacht.
Fur jedes Kind einer erkrankten Person besteht eine 50%-Chance, das kran-
ke Gen und damit die Krankheit zu erben (bei einem betroffenen Elternteil).

Café-au-lait Flecken: Milchkaffeebraune, flache Hautflecken, verschieden
in Form und GréBe. 6 oder mehr Café-au-lait Flecken tber 5 mm Durchmes-
ser vor der Pubertat oder Gber 15 mm nach der Pubertat sind Ublicherweise
ein Zeichen fir Neurofibromatose.

Chemotherapie: Tumorbehandlung mit Medikamenten, die das Wachstum
bdsartiger Tumorzellen stoppen oder einschranken sollen.

Chromosomen: Teilchen im Zellkern jeder Zelle, auf denen die Gene (kleins-
te Einheiten der Vererbung) liegen. Der Zellkern jeder Kérperzelle enthélt 23
Chromosomenpaare.

Computertomographie: Abgekurzt CT genannte computerisierte Réntgen-
schichtaufnahme, die genaue Bilder von inneren Organen, Kopf oder Extre-
mitéten liefert.

Fibrom: Tumor aus (in erster Linie) Bindegewebszellen.

Gen: Einheit der Vererbungssubstanz. Ein Gen liefert den Bausatz fir ein
Protein (EiweiB), aus vielen Proteinen entstehen letztlich alle Strukturen und
Bestandteile unseres Korpers. Tausende Gene, die in spezieller Reihenfolge
angeordnet sind, formen ein Chromosom. Gene treten - wie Chromosomen
- jeweils in Paaren auf.

Gliom: Spezielle Form eines Gehirntumors.

Glioblastom: Bosartige Form eines Gehirntumors.

Hamartom: Gutartiger Tumor, der durch fehlerhafte Gewebszusammenset-
zung gekennzeichnet ist. Der Tumor besitzt keine weitere Wachstumsten-
denz.

Hemihypertrophie: Riesenwachstum einer Hélfte des Koérpers oder eines
Teils des Korpers, wie z.B. des Gesichtes. Selten kommt dies bei Neurofib-
romatose vor.

Lisch-Knotchen: Kleine, harmlose, leicht erhabene Kndtchen (Zellanreiche-
rungen) auf der Regenbogenhaut des Auges, die haufig bei Neurofibromato-
se auftreten. Sie verursachen keine Probleme beim Sehen.
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Meningiom: Gutartiger Tumor der Hirnhaut oder der Riickenmarkshaut.

Mutation: Eine dauerhafte Veranderung im genetischen Erbgut, Gblicherwei-
se in einem einzelnen Gen.

Neurofibrom: Ein gutartiger Tumor; verursacht durch das UberméaBige
Wachstum von bestimmten Zelltypen (Uberwiegend sog. Schwannschen
Zellen und Fibroblasten).

Neuron: Elektrisch aktive Nervenzelle, verantwortlich flr die Kontrolle von
Bewegungen und Kérperfunktionen.

MRT (Kernspintomographie): Bildgebendes Diagnose-Verfahren unter
Nutzung eines Magnetfeldes (also ohne Rdntgenstrahlung), welches die ex-
aktere Darstellung von Organen, Gewebe und Tumorgewebe erlaubt.

Optikusgliom: Tumor des Sehnerven, der bei Neurofibromatose auftreten
kann.

Orbita: Augenhohle.

Plexiformes Neurofibrom: Spezielle Form des Neurofibroms, welches grof3-
flachig und schlecht abgegrenzt unter der Haut wachst und haufig durch eine
vermehrte Pigmentierung (bréunliche Verfarbung der Haut) mit und ohne Be-
haarung auffallig wird. Diese Tumoren kénnen aber auch im Kdrperinneren
auftreten und in das umliegende Gewebe hineinwachsen oder verdrangend
wachsen.

Pseudarthrose: Fehlerhaftes Verheilen eines Knochenbruches, bei dem es
zur Ausbildung eines »falschen Gelenkes« kommt.

Sarkom: Bosartiger Nerven-Bindegewebstumor.
Schwannsche Zelle: Spezieller Typ einer Nervenzelle.

Schwannom: Gutartiger Tumor durch GberméaBiges Wachstum von
Schwannschen Zellen.

Skoliose: Krankhafte Verkrimmung der Wirbelsaule.

Spontanmutation: Eine dauerhafte Verédnderung in einem Gen, die ohne
erkennbaren Grund erfolgt.

Von Recklinghausensche Krankheit: Anderer Name fir Neurofibromatose
Typ 1, nach dem Beschreiber der Erkrankung benannt.
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Ratgeber zu Neurofibromatose Typ 1 Lest ihr gern Geschichten?

n un . . '
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betragen 10 Euro inkl. Versand.
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und Jugendarbeit.
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im Kindesalter

Alle Broschiren und das
Teddybarenbuch kénnen Sie
im Online-Shop des
Bundesverbandes unter
www.bv-nf.de bestellen.
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Informationen zum Bundesverband
Neurofibromatose

Der Bundesverband Neurofibromatose e.V. wurde 1987 von Eltern betrof-
fener Kinder, Betroffenen und Arzten in Hamburg gegriindet. Urspriinglich
unter dem Namen Von-Recklinghausen-Gesellschaft (benannt nach dem
Erstbeschreiber der NF1) setzen wir uns seit 1987 flr den Austausch und
Betreuung von Menschen mit Neurofibromatose und Angehdriger ein und
unterstitzen gezielt medizinische und wissenschaftliche Einrichtungen.

Der Bundesverband Neurofibromatose hat folgende Aufgaben und Ziele:

> Verbesserung der Lebensqualitat von Menschen
mit Neurofibromatose

» Aufklarung Uber die Krankheit und ihre Folgen durch Informations-
schriften, Internet, Kongresse, Seminare und Workshops

» Unterstitzung von Wissenschaft und Forschung
» Verbesserung der medizinischen und psychosozialen Versorgung

» Forderung der sozialen Integration und Kontaktmdglichkeiten unter
den Betroffenen

» Forderung der Bildung von Selbsthilfegruppen, um ein
mdoglichst flichendeckendes Netz von Selbsthilfe-Anlaufstellen
aufzubauen.

» Einzelfallférderung in Hartefallen

Der Bundesverband hat aktuell 1900 Mitglieder. Es arbeiten tUber 20 regio-
nale Selbsthilfegruppen unter dem Dach des Vereins und es gibt ein breites
Angebot an Veranstaltungen und Seminaren. Der Giberwiegende Teil der Ar-
beit wird ehrenamtlich und mit hohem persénlichem Engagement geleistet.
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Geschiftsstelle

Bundesverband Neurofibromatose e.V.

c/o EZB Bonn
Postfach 20 13 38
53143 Bonn

Tel. 0800 - 28 63 28 63
0800 - BVNF BVNF
0228 - 38755528

c
info@bv-nf.de =
www.bv-nf.de Q
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Gender-Hinweis: Aus Grlinden der besseren Lesbarkeit wird bei Personen-
bezeichnungen und personenbezogenen Hauptwortern auf dieser Website
die mannliche Form verwendet. Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der
Gleichbehandlung grundsétzlich fir alle Geschlechter.
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