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1. Einleitung

Erwachsene mit Neurofibromatose kénnen, im Vergleich zu Men-
schen ohne diese Grunderkrankung, durch eine Reihe von mogli-
chen Belastungsfaktoren beeintrachtigt sein. Das Ausmal der erleb-
ten Einschrankungen und der Schwere des Krankheitsbildes kann
sich dabei deutlich unterscheiden und kann einen Risikofaktor fur
eine gesunde persodnliche Entwicklung darstellen.

Mogliche Beeintrachtigungen durch die NF1, auf die in dieser
Broschure naher eingegangen wird, kénnen durch ein gesundes
Selbstwertgefuhl, ein stabiles familiares oder berufliches Umfeld,
verlassliche Bezugspersonen in der Kindheit oder eine stabile posi-
tive Partnerschaft sowie gute soziale Kontakte im Erwachsenenalter
aufgefangen werden.

Neurofibromatose ist ein Teil von Ihnen und in lhren Genen veran-
kert; es ist wichtig, einerseits eine akzeptierende Haltung gegentber
der Neurofibromatose zu entwickeln und andererseits gut informiert
Uber die NF1 und ihre Folgen zu sein. Neurofibromatose Iasst sich
aus heutiger medizinischer Sicht nicht heilen, aber es gibt bereits
viele Therapieansatze zur Behandlung der Symptome der NF1. Sie
kdnnen jedoch lernen, damit zu leben.

Gut informiert zu sein, ist ein erster wichtiger Schritt zur Krankheits-
bewaltigung. Aus diesem Grund wurde diese Broschure erstellt,
denn einige Symptome bzw. Beschwerden lassen sich medizinisch
vermindern bzw. verhindern, und andere Symptome kénnen durch
ein besseres Verstandnis, Akzeptanz und Selbsthilfe leichter aus-
geglichen werden.
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2. Was ist Neurofibromatose Typ 1 (NF1)

NF1 tritt bei einem von ca. 3.000 Neugeborenen auf. Geschatzt leben
in Deutschland somit etwa 30.000 Menschen, bei denen eine NF1
vorliegt. NF1 entsteht durch Veranderungen in der Erbinformation
und kann an die direkten Nachkommen weitergegeben werden. Bei
etwa der Halfte der Betroffenen ist die NF1 jedoch durch eine spon-
tane Mutation des NF1-Gens entstanden. Das bedeutet, dass keiner
der beiden biologischen Elternteile eine genetische Anderung des
NF1-Gens aufweist.

NF1 entsteht durch eine genetische Veranderung (Mutation) auf dem
Chromosom 17, die autosomal vererbt wird. Autosomal bedeutet,
dass beide Geschlechter gleich haufig betroffen sind. Personen mit
einer Mutation bekommen friher oder spater Merkmale der NF1.

Im Kindesalter sind die Symptome haufig kaum erkennbar; bis zum
7. Lebensjahr treten meist zwei diagnostische Kriterien auf. Spater
im Erwachsenenalter sind sie aber deutlich zu bemerken. Dies nen-
nen wir dominante Vererbung mit praktisch vollstandiger Penetranz.
,Die Penetranz bezeichnet sozusagen die Durchschlagskraft der
NF1-Mutation und betragt fast 100 %." Ausfuhrliche Informationen
zur Genetik: www.bv-nf.de/nfgenetik.

Die statistische Wahrscheinlichkeit, als NF1-Betroffene(r) ein Kind
mit NF1 zu bekommen, liegt bei 50 % und zwar bei jeder Schwan-
gerschaft. Wenn beide Elternteile NF1 haben, liegt die Vererbbarkeit
bei 75 %. Theoretisch ware zu erwarten, dass sich die Krankheit
umso starker und friher auspragt, je starker die Funktion des Gens
beeintrachtigt wird. Allerdings beeinflussen weitere genetische und
nicht genetische Faktoren die Krankheitsauspragung, wodurch die-
se i.d.R. sehr variabel sein kann. Dadurch ist es moglich, dass ein
von der Neurofibromatose nur leicht betroffener Elternteil ein schwe-
rer betroffenes Kind bekommen kann und umgekehrt.
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Genetische Beratung ist ein zentraler Aspekt bei der Behandlung
von NF1, weil ein 50%-iges Risiko besteht, die genetische Anderung
an die Nachkommen weiterzugeben. Die Diagnose einer NF1 wird
meistens aufgrund der klinischen Merkmale gestellt. Molekulare
Diagnostik im Sinne einer Mutationsanalyse bietet sich als diagnosti-
sches Verfahren bei ungewohnlichen Phanotypen oder inkompletter
Merkmalsauspragung an.

Mehr Info: www.bv-nf.de/nfgenetik

Es gibt sehr groRe Unterschiede in Bezug auf die Auspragung der
Erkrankung. Wahrend etwa zwei Drittel der Betroffenen ohne erheb-
liche Komplikationen mit der Erkrankung leben kénnen, haben ein
Drittel der Menschen mit Neurofibromatose lebenslang relevante
gesundheitliche Probleme in Zusammenhang mit der Grunderkran-
kung. Bislang ist es kaum maoglich, bei einer Neurofibromatose den
Verlauf der Grunderkrankung vorherzusagen (Prognose).

In den letzten Jahren ist es jedoch gelungen, fur den einzelnen Pati-
enten gewisse Risikokonstellationen rechtzeitig aufzudecken. Dafur
dienen genetische Marker (grofte Deletion im NF1-Gen) oder klini-
sche Befunde — wie z.B. eine starke Auspragung von internen Tumo-
ren — die besondere Uberwachungsstrategien erfordern.

3. Diagnostische Kriterien der NF1 und
weitere Merkmale im Erwachsenenalter

Mindestens zwei der folgenden sieben Kriterien sind erforderlich,
damit die klinische Diagnose einer NF1 von arztlicher Seite gesichert
gestellt werden kann.

Diagnostische Kriterien und Merkmale von NF1

Sechs oder mehr so genannte Café-au-lait-Flecken )
(Milchkaffee-farbene Hautflecken) mit einer Grolie
(Querschnitt) von mindestens 5 mm vor der Pubertat

1 | und mindestens 15 mm nach der Pubertat.

Zwei oder mehr Neurofibrome oder mindestens ein
plexiformes Neurofibrom.

Sommersprossenartige Pigmentierung der Achselhéhlen
und/oder der Leistengegend, auch Freckling genannt.

4 | Optikusgliome (spezielle Tumoren der Sehnerven).

Mindestens zwei Iriskndtchen
5 | (Pigmentanreicherungen auf der Regenbogenhaut
des Auges, auch ,Lisch-Knotchen* genannt).

Typische Knochenfehlbildungen wie Keilbeindysplasie
6 | oder Verdinnung der langen Réhrenknochen mit oder
ohne Pseudarthrose (Scheingelenk).

7 | Ein Verwandter 1. Grades mit NF1.
\_ J




Diagnostische Kriterien

Café-au-lait-Flecken (CAL)

Nahezu alle Menschen mit einer NF1 haben CAL-Flecken. Es han-
delt sich um hellbraune, Milchkaffee-farbige Hautflecken mit einem
Durchmesser von mindestens 5 mm bei Kindern (Abb. 1) und min-
destens 15 mm bei Erwachsenen (Abb. 2). Im Kindesalter sind sie in
der Regel die ersten Merkmale einer NF1, da sie haufig bereits bei
der Geburt vorliegen oder kurz danach auftreten. Die CAL-Flecken
sind aus medizinischer Sicht harmlos, da sie keine Komplikationen
mit sich bringen.

Abb. 1 Abb. 2

Kutane/subkutane Neurofibrome

Neurofibrome sind gutartige und gut
abgrenzbare Tumore bestimmter Ner-
ven- und Bindegewebszellen, die sich
auf, in oder unter der Haut und auch
in jedem Korperteil bilden kdnnen.
Neurofibrome variieren im Durchmes-
ser von wenigen Millimetern bis zu
mehreren Zentimetern. Sie sehen aus
wie kleine Knétchen oder Geschwls-
te und sind auf der Haut spurbar. Ku-
tane Neurofibrome (KNF) treten bei
> 95 % der NF-Patienten auf (Abb. 3).  Abb. 3
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Die Struktur eines Neurofibroms kann unter der Haut als hugelige
Oberflachenstruktur, halbkugelig der Haut aufsitzend oder auf der
Haut als ,Sack"” erscheinen. Bei Druck auf ein Neurofibrom weicht
dieses in der Tiefe aus. Die Neurofibrome sind in der Regel hautfar-
ben, kdnnen aber auch rétlich oder violett erscheinen. Die tiefer ge-
legenen subkutanen (unter der Haut liegenden) Neurofibrome sind
meist einfache Verdickungen, die vom Nerven ausgehen kénnen.
Die Haufigkeit von subkutanen Neurofibromen (SNF) ist nicht bekannt
(Abb. 4).

Abb. 4

Beeintrachtigungen durch Neurofibrome

Gelegentlich kénnen die Neurofibrome zu stechendem Schmerz
oder Juckreiz fuhren. Auch koénnen sie ,im Weg sein“ beim Anklei-
den, Haare kdmmen oder beim Tragen von Kleidung, Brillen oder
von Taschen. Bei sehr eng zusammenstehenden Neurofibromen
kénnen auch Probleme bei der Kérperpflege auftreten. Die Vielzahl
der Neurofibrome kann zur belastenden Entstellung fuhren, die das
Selbstbild, das Selbstwertgefuhl, die Partnerschaft und/oder soziale
Kontakte beeintrachtigen.
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Entfernung von Neurofibromen

Bei Entstellung oder Beschwerden durch die Neurofibrome ist es
sinnvoll, sich bei einem Chirurgen oder plastischen Chirurgen vor-
zustellen, der Erfahrung in der Entfernung von Neurofibromen auf-
weist. Dies gilt insbesondere fur Neurofibrome im Gesichts-, Hals-,
und Nackenbereich sowie im Bereich des Dekolletés.

Wie gut die chirurgische Entfernung der Neurofibrome gelingt,
ist von der Hautbeschaffenheit, der Grolle und Ausbreitung des
Tumors, dessen Lokalisation und feingeweblichen Beschaffenheit
(gestielt, nodular/knotig, diffus) abhangig. Die Methode der Wahl bei
der Entfernung der Neurofibrome hangt von den oben beschriebe-
nen Kriterien ab, wobei keine Studien vorliegen, die dieses Vorge-
hen objektiv gepruft haben.

Eigenen klinischen Beobachtungen zu Folge ist das Skalpell geeig-
neter fur die Entfernung von einzelnen Neurofibromen in komplizier-
ten Lokalisationen sowie bei grof3en, aus der Haut wachsenden oder
gestielten Neurofibromen. Entfernung mit dem Laser oder mit dem
Elektrokauter (operative Zerstérung kleiner Gewebeabschnitte mit-
tels hochfrequenten Wechselstroms) erscheint vorteilhafter bei intra-
kutanen (in die Haut wachsenden) Neurofibromen, insbesondere bei
starker Gefallversorgung.

Komplett entfernte Tumoren zeigen, basierend auf klinischen Erfah-
rungen, in der Regel keine Rezidivneigung, das heilt, sie wachsen
nicht wieder nach. Bei operativ entfernten Neurofibromen kommt es
danach in jedem Fall zu einer Narbenbildung. Neurofibrome kénnen
sich in der Regel, im Unterschied zu plexiformen Neurofibromen,
nicht zu malignen peripheren Nervenscheidentumoren (bdsartige
Tumoren, siehe unter plexiforme Neurofibrome) entwickeln [Hagel et
al. 2007].

Juckreiz

Durch Neurofibrome kann Juckreiz entstehen, der durch Medika-
mente gelindert werden kann. Der Behandlungseffekt ist nicht immer
befriedigend [Ferner et al. 2011]. Manchmal kénnen Olbader oder
Feuchtigkeit spendende Koérperlotionen helfen.

Wachstum von Neurofibromen

Es ist bekannt, dass hormonelle Umstellungen das Wachstum der
Neurofibrome beschleunigen kénnen. Die meisten NF1-Betroffenen
erleben deswegen einen Wachstumsschub der Neurofibrome wah-
rend der Pubertat. Obwohl grundsatzlich kein kontinuierliches Neu-
rofibromwachstum im Erwachsenenalter festgestellt werden kann,
zeigten langfristige klinische Beobachtungen, dass Wachstum meist
bis ins hohe Alter stattfinden kann.

Hormone und Schwangerschaft

Schwangerschaft fuhrt zu einer Stimulation der Hormone, die das
Wachstum von Neurofibromen beschleunigen kénnen [Ferner et al.
2011]. Im Rahmen der Schwangerschaftsverhitung gibt es keine
Wachstumsférderung der Neurofibrome bei Einnahme kombinierter
oraler Kontrazeptiva (Pille mit Ostrogen und Gestagen) oder bei al-
leiniger Einnahme von Progesteron [Lammert et al. 2005].

Gynakologen und NF-Betroffene sollten sich bewusst sein, dass
Neurofibrome im Bereich der unteren Wirbelsaule sowie im kleinen
Becken wahrend der Schwangerschaft an Volumen zunehmen und
den Geburtsvorgang beeintrachtigen kénnen [Ferner et al. 2011].
NF1-betroffene Frauen haben ein erhohtes Risiko fur Brustkrebs,
Bluthochdruck und HirngefaRkomplikationen sowie Komplikationen
vor und wahrend der Geburt [Terry et al. 2013].

Plexiforme Neurofibrome

Plexiforme Neurofibrome (PNF) sind primar Tumoren, die bereits in
den ersten Lebensjahren auftreten, sodass eine frihe Entstehung
angelegt ist [Huson et al. 1988]. Manchmal werden diese Tumoren




von Arzten als Fehlbildung des Lymphgewebes fehlgedeutet, wenn
sie auf der Haut sichtbar sind.

Plexiforme Neurofibrome zeigen eine netzartige Wachstumsstruktur
der Nerven zu den kleinen Nervenenden. Bis zum Erwachsenen-
alter haben diese Tumoren in der Regel deutlich an Gréle gewon-
nen [Tucker et al. 2009]. Auch die internen PNF zeigen die stérkste
Progression (Wachstum) im Kindes- und Jugendalter. Die PNF im
Erwachsenenalter dagegen zeigen in der Regel kein Wachstum. Ple-
xiforme Neurofibrome (PNF) treten bei ca. 50 % aller Menschen mit
NF1 auf (Abb. 5).

Abb. 5

Plexiforme Neurofibrome kénnen in drei verschiedene Wachstums-
typen unterschieden werden: auf der Hautoberflache wachsend,
das benachbarte Gewebe verdrangend (intern verdrangend) oder
in das benachbarte Gewebe eindringend (intern infiltrierend). Die
Klassifikation dieser Wachstumstypen hilft dem Operateur, die chi-
rurgischen Eingriffsmdglichkeiten einzuschatzen.
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PNF kénnen im Erwachsenenalter in Abhangigkeit von Lokalisation
und Wachstumstyp haufig nur subtotal, also nicht komplett entfernt
werden. Bei Schmerzen, neurologischen Defiziten (z.B. Ausfaller-
scheinungen) oder Bedrangung von inneren Organen ist ein operati-
ver Eingriff zu Uberprtfen [Mautner et al. 2006]. Das gilt auch, wenn
die Tumorbildung entstellend wirkt.

Wann sollte ein PNF operiert werden?

Plexiforme Neurofibrome muassen im Erwachsenenalter dringend
operiert werden, wenn das PNF beschleunigtes Wachstum zeigt, zu
neurologischen Defiziten fUhrt oder Schmerzen bereitet, da das Ri-
siko eines Ubergangs in einen bésartigen Tumor gegeben ist. Erste
Studien zeigen, dass die chirurgische Behandlung von PNF auch
im Erwachsenenalter effektiv ist. Auch nach einer subtotalen Ent-
fernung ist kaum eine Wachstumszunahme im Erwachsenenalter zu
beobachten [Nguyen et al. 2013].

Neurofibrome und plexiforme Neurofibrome kénnen neurologische
Defizite bedingen, sodass Schmerzen, Sensibilitatsstérungen oder
Fehlfunktionen der Muskulatur auftreten. In diesem Fall ist neurolo-
gische bzw. radiologische Diagnostik erforderlich. Schliellich kann
ein operativer Eingriff geboten sein.

Im Rahmen einer Studie wurde in den USA die Behandlung plexifor-
mer Neurofibrome erstmalig durch die Gabe eines ,MEK-Inhibitors*
(Selumetinib) bei Kindern und Jugendlichen mit plexiformen Neuro-
fibromen, die nicht operativ entfernt werden kénnen, beschrieben
[Dombi et al. 2016]. Dabei zeigten 70 % der betroffenen Kinder eine
Grolkenreduktion des Tumors.

Sommersprossenartige Pigmentierung der Achsel- oder Leistenregion
Bereits im Kindesalter treten einige Sommersprossen in der Achsel-
hohle oder der Leistengegend auf. Diese gelten meistens im zeitli-
chen Ablauf als zweites sicheres Merkmal, dass eine NF1 vorliegt;
eine andere Bedeutung hat diese Erscheinung nicht.
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Axilligres (Abb. 6) und inguinales (Abb. 7) Freckling ist bei ca. 85 %
der Patienten mit NF1 vorzufinden und stellt eine Pigmentierungsano-
malie dar.

Abb. 6 Abb. 7

Optikusgliom

Das Optikusgliom ist ein Tumor des Sehnervs, der insbesondere im
frihen Kindesalter auftritt und zur Erblindung fuhren kann. Diese Tu-
moren treten im Erwachsenenalter nicht mehr neu auf. Asymptoma-
tische Tumore, die bereits im Kindesalter bestanden, fihren in aller
Regel auch nicht mehr zu Beeintrachtigungen des Sehvermdgens im
Erwachsenenalter. Kinder sollten bis zum 7. Lebensjahr mindestens
einmal jahrlich einem Augenarzt vorgestellt werden, der den Seh-
nerv untersucht. Nach dem 7. Lebensjahr treten keine Optikusgliome
mehr auf.

Lisch-Kndtchen

Lisch-Knétchen sind kleine, harmlose, leicht erhabene Knoétchen
(Pigmentzellanreicherungen) auf der Regenbogenhaut des Auges,
die haufig bei Neurofibromatose auftreten. Sie verursachen keine
Probleme beim Sehen. Lischknotchen (Iris-Hamartome) treten bei
90 bis 95 % der NF1-Patienten auf und sind Melanozyten-Anreiche-
rungen auf der Iris. Sie stellen eine Pigmentierungsanomalie dar und

kébnnen besonders gut mit der
Spaltlampe identifiziert werden
(Abb. 8).

Abb. 8

Knochenfehlbildungen

Die Schienbeinfehlbildung (Tibiadysplasie), die selten ist, tritt —wenn
sie vorkommt — bereits bei der Geburt auf. Die betroffenen Kleinkin-
der haben eine Uberméalige Krummung des Unterschenkels. Eine
gefurchtete Komplikation ist die sog. Pseudarthrose, bei der es nach
Knochenbruch haufig nicht mehr zur Heilung kommt und ein Schein-
gelenk entsteht. Diese Komplikation kann die Lebensqualitat von Er-
wachsenen beeintrachtigen.

Einige Neugeborene mit NF1 haben eine Fehlbildung des Knochens
hinter der Augenhothle (Keilbeindysplasie). Dies ist haufig verbun-
den mit einem Hervortreten des Auges, manchmal auch mit einer
»nach unten gerichteten Verschiebung des Auges®. Zusatzlich kann
ein plexiformes Neurofibrom in der Augenhohle auftreten sowie eine
VergréRerung des oberen Augenlides. Gegen das Fehlen des Keil-
beins muss gewodhnlich nichts unternommen werden, die astheti-
sche Beeintrachtigung kann durch Operationen gemildert werden.
Allerdings ist diese Erscheinungsform der NF1 verhaltnismagig sel-
ten und im Allgemeinen werden die ersten Anzeichen wahrend des
ersten Lebensjahres erkennbar.

Ein Verwandter 1. Grades mit NF1

Bei kleinen Kindern mit Café-au-lait-Flecken ohne weitere Merkma-
le der Grunderkrankung lasst sich die Diagnose NF1 leicht stellen,
wenn weitere Familienmitglieder ersten Grades zwei typische NF1-
Merkmale aufweisen.




Weitere Merkmale

MPNST — Maligner peripherer Nervenscheidentumor

Der Ubergang eines plexiformen Neurofibroms in einen bdsartigen
Nervenscheidentumor ist eine der schwerwiegendsten Komplikatio-
nen der Grunderkrankung NF1 [Ducatman et al. 1986]. Beschwerden
wie zunehmender Schmerz, Wachstumszunahme und/oder neurolo-
gische Ausfalle sind Warnsymptome. Fur das Auftreten von malignen
peripheren Nervenscheidentumoren (MPNST) wurden in den letzten
Jahren einige Risikofaktoren beschrieben [Mautner et al. 2010]:

e Das Auftreten bzw. der Nachweis interner Tumoren geht mit
einem erhohten Auftreten von MPNST einher [Nguyen et al. 2014].

e Menschen mit grolRen Deletionen des NF1-Gens haben ein
erhohtes Risiko fur das Auftreten von MPNST[Mautner et al. 2015].

Mit dem Einsatz der Ganzkdérperkernspintomographie ist es moglich,
diese Risikogruppen zu identifizieren und in spezialisierten Zentren
im Verlauf zu beobachten. Weil die MRT-Diagnostik nicht immer aus-
reichend ist, wird eine weitere, noch nicht perfektionierte Untersu-
chungsmethode eingesetzt, die sich Positronen-Emissionstomogra-
phie (PET-CT) nennt. Mit dieser Methode kann man die Aktivitat des
Stoffwechsels im Tumorgewebe bestimmen [Derlin et al. 2013].

Die operative Behandlung mit méglichst groRztgiger und vollstandi-
ger Entfernung der MPNST ist die bevorzugte Behandlung. Die Che-
motherapie hat kaum Erfolgsaussichten (weniger als 20%) [Wide-
mann, Vortrag CTF Meeting 2014]. Die Strahlentherapie erlaubt eine
lokale Tumorkontrolle, die jedoch nicht zu einer Lebensverlangerung
fahrt [Ferner et al. 2002].
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Spinale Neurofibromatose

Im Erwachsenenalter kommt es bei einer Untergruppe von NF1-
Betroffenen zum klinischen Auftreten von Ruckenschmerzen und
einer Nervenschadigung in beiden Beinen. Weil diese Untergruppe
keine typischen Neurofibrome und keine Café-au-lait-Flecken oder
andere Pigmentierungsstérungen aufweist, ergibt erst die Durchfuh-
rung einer spinalen MRT-Untersuchung den Nachweis beidseitiger
Nervenscheidentumoren entlang der gesamten Wirbelsaule. Da-
neben werden dann auch typischerweise Neurofiborome unter der
Haut (subkutane) aufgedeckt. Dieser Neurofibromatose-Typ wird als
spinale Neurofibromatose bezeichnet. Die Multiplizitat der Tumoren
macht es haufig schwierig zu bestimmen, welcher Tumor tatsachlich
fur die neurologischen Symptome verantwortlich ist.

Pilozytische Astrozytome

Sie beschranken sich nicht auf das sogenannte Optikusgliom (Tumor
des Sehnervs), das im Kindesalter fur NF1-Patienten eine besonde-
re Bedeutung hat. Sie treten in verschiedenen Hirnabschnitten ab
dem 10. Lebensjahr vermehrt auf mit einer Haufigkeit von etwa 4 %
[Sellmer et al. 2016]. Meistens sind diese Tumoren asymptomatisch
(ohne erkennbare Symptome) und eine regelmallige Verlaufskon-
trolle ist ausreichend. Im Falle einer Progression (Fortschreiten) oder
dem Auftreten von Symptomen wird ein neurochirurgischer Eingriff
empfohlen. Diese Tumoren kénnen im Einzelfall bdsartig werden.
Dagegen stellen Optikusgliome im Erwachsenenalter eine Seltenheit
dar.

Sogenannte Glioblastome sind bosartige Hirntumore, die auch der
Gruppe der Astrozytome zuzuordnen sind. Es gibt Hinweise, dass
dieser Tumortyp bei NF1-Betroffenen etwas haufiger als in der Nor-
malbevolkerung auftritt. [Gutmann et al. 2002].
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Glomustumor

Schmerzen in den Handen oder FuRen, insbesondere in den Fin-
gern/Zehen, kénnen ein Hinweis fur einen Glomustumor sein. Wenn
Sie an einem starken Schmerz, betont auf einen Druckschmerz im
Nagelbereich und Kalteempfindlichkeit leiden, sollten Sie dies mit Ih-
rem Arzt besprechen. Es besteht die hohe Wahrscheinlichkeit eines
Glomustumors. Das Durchschnittsalter bei Erstsymptomen liegt bei
ca. 36 Jahren. Allerdings tritt dieser Tumortyp auch bei Kindern auf.

Glomustumoren sind gutartige Neubildungen, die sich aus einem
sogenannten Glomuskoérper entwickeln, der fur die Warme-Kalte-
regulation der Finger-/FuBspitzen verantwortlich ist [De Smet et al.
2002]. Gelegentlich ist eine blaue Verfarbung oder auch eine Na-
gelbetterhéhung zu beobachten. Die meist einfach durchzufuhrende
operative Entfernung behebt in aller Regel den Schmerz.

Gastrointestinale Stromatumoren

GIST (Bindegewebstumoren des Magen-Darm-Traktes) treten bei
NF1-Betroffenen haufiger auf als in der Normbevdlkerung. Die tat-
sachliche Haufigkeit dieses Tumortyps bei NF1 ist bislang nicht
bekannt. Dieser Tumortyp tritt bei NF1-Patienten bereits unter 50
Jahren auf, was sonst unublich ist. Bauchschmerzen und Darmblu-
tungen sind Warnsymptome. Darmverschluss und Darmdurchbruch
kénnen in Folge auftreten.

Bei NF1-Betroffenen treten meist mehrere dieser Tumoren auf, ins-
besondere im Duinndarm neben dem Magen. Diese Tumoren haben
nach chirurgischer Behandlung eine gute Prognose. (Das molekula-
re Profil des Tumors unterscheidet sich vom Profil des gleichartigen
Tumors in der Durchschnittsbevélkerung, sodass eine etwaige Be-
handlung mit dem sonst Ublicherweise angewandten Medikament
Imatinib eingeschrankte Bedeutung hat.)

Brustkrebs

Das Risiko einer Brustkrebserkrankung liegt bei NF1-Patientinnen
funfmal hoher als in der Durchschnittsbevoélkerung [Sharif et al.
2007]. Vor allem betroffen sind Frauen unter 50 Jahren. Allen jange-
ren Frauen mit NF werden eine regelmaliige Selbstuntersuchung der
Brust sowie regelmaRige Mammographien empfohlen. Derzeit wird
diskutiert, ab welchem Alter Mammographien durchgefthrt werden
sollten, da die Strahlenbelastung bei NF1 den Ubergang eines gut-
artigen Tumors in einen bdsartigen Tumor begunstigen konnte.

Phiochromozytome

Phaochromozytome treten mit einer Haufigkeit von 2 % bei NF1-Be-
troffenen auf [Ferner et al. 2011]. Sie sollten differenzialdiagnostisch
erwogen werden, wenn Menschen mit NF1 persistierenden (fortbe-
stehenden) hohen Blutdruck aufweisen. Plotzliche Blutdruckkrisen
kénnen hinweisgebend sein. Unerklarliche Unruhe, Angstlichkeit,
Herzstolpern, Kopfschmerzen und Schwitzen kénnen weitere Warn-
hinweise sein. Das Nebeneinander von Blut-, Urin- und radiologi-
scher Diagnostik fuhren in aller Regel zum Tumornachweis im Be-
reich der Nebennierenrinde. Phaochromozytome lassen sich i.d.R.
erfolgreich operativ entfernen.

Vaskuldre Neurofibromatose, gefiaBhedingte Storungen
Gefallveranderungen werden bei Menschen mit NF1 meistens im
Bereich der Nierengefale aufgedeckt. Hoher Blutdruck tritt haufig
ohne Zusammenhang mit der NF1 auf. Jedoch kénnen auch Nieren-
arterienverengungen oder Arterienabnormalitaten im Nierengewe-
be selbst verantwortlich sein. Nierengefallbedingter Bluthochdruck
(Hypertonus) bei NF1 zeigt sich meist im Kindes- und Jugendalter
oder bei jungen Erwachsenen. Gefallverengungen kénnen in ver-
schiedenen Hirnarealen auftreten [Friedman et al. 2002].




Epilepsie

Altere Studien haben die Haufigkeit von Epilepsie bei NF1 mit 4-7 %
angegeben. Aktuelle Studien gehen von einer Haufigkeit der Epi-
lepsie bei NF1 von 6,5 % aus [Ostendorf et al. 2013]. Die meisten
Betroffenen (57 %) weisen dabei fokale Krampfanfalle auf. Generali-
sierte Anfalle sowie Anfallssyndrome kénnen jedoch auch auftreten
[Ostendorf et al. 2013]. Die Mehrzahl der ersten Anfallsereignisse
finden im Kindes- oder Jugendalter statt (77 %) [Ostendorf et al.
2013]. Intrakranielle (im Gehirn wachsende) Tumoren sind dabei bei
28 % der Betroffenen die Anfallsursache. Fur ein erstes Auftreten
von epileptischen Anfallen im Erwachsenenalter sind vaskulare Fak-
toren und Tumorbildung hauptsachlich verantwortlich. Hier ist die
Einschatzung eines Neurologen und/oder Neurochirurgen gefragt.

Knochendichteminderung

Verschiedene Studien haben gezeigt, dass die Knochendichte bei
erwachsenen Menschen mit NF1 vermindert ist. Dies bedingt eine
deutlich héhere Gefahr fur Knochenbriche. Zuséatzlich wurde ge-
zeigt, dass NF1-Betroffene meistens (im Vergleich zu Kontrollpatien-
ten) einen verminderten Vitamin-D3-Spiegel (25-OH-D3) aufweisen,
der unter anderem fur die Knochendichteminderung verantwortlich
sein kann [Lammert et al. 2005]. Im Rahmen einer Datenanalyse
konnte gezeigt werden, dass die regelmaBige Vitamin-D3-Einnahme
die Knochendichte verbessert und stabilisiert. Eine Anhebung des
Vitamin-D3-Spiegels auf mindestens 30 ug/l ist durch eine Vitamin-
D3-Substitution empfehlenswert [Schnabel et al. 2013].

Skoliosen

Skoliosen (Verkrummungen der Wirbelsaule) treten bei Kindern und
Jugendlichen mit NF1 in sehr unterschiedlicher Auspragung auf. In
Abhéangigkeit vom Schweregrad der Auspragung und inwieweit ope-
rative Mallnahmen erforderlich waren im Kindes- und Jugendalter,
kénnen diese die Lebensqualitat bei Erwachsenen beeintrachtigen.
Eine Skoliose tritt in der Regel nicht neu im Erwachsenenalter auf.
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4. Lebensqualitdt bei Erwachsenen mit NF1

Um Einfluss auf die Lebensqualitdt nehmen zu kénnen, mussen die
Einflussfaktoren definiert werden. Dazu gehoren nach neueren Stu-
dien der medizinische Schweregrad der Erkrankung, das sichtbare
Auftreten von Tumormanifestationen und kognitive Einschrankungen
[Granstrom et al. 2014].

NF1-Betroffene mit hohem klinischen Schweregrad der Erkrankung
und sichtbarer Entstellung weisen einen hoheren Grad von Belas-
tung auf. Diese Belastung wurde von Patienten mit kognitiven Ein-
schrankungen nicht angegeben. Jedoch weisen Erwachsene mit
persistierenden Lernstérungen Defizite in der sozialen Interaktion,
dem Familienleben, der Partnerschaft und Sexualitat auf [Zimer-
mann et al. 2015, Granstréom et al. 2012].

Neben der rein somatischen Behandlung von Menschen mit Neuro-
fibromatose Typ 1, die unter anderem die chirurgische Behandlung
von beeintrachtigenden Neurofibromen einschliel’t, spielt die Erfas-
sung von kognitiven Faktoren eine wichtige Rolle. Bisher ist nicht
aufgeklart, welche Bedeutung die im Kindesalter gehauft auftreten-
den Teilleistungsstorungen, Aufmerksamkeitsstérungen und motori-
schen Defizite im Erwachsenenalter haben. Es gibt jedoch Hinwei-
se dafur, dass diese Beeintrachtigungen bei Erwachsenen zum Teil
fortbestehen und damit malgeblich die Lebensqualitat beeinflussen
[Mautner et al. 2012].

Das beschriebene komplexe Nebeneinander von verschiedenen
Einflussfaktoren auf die Lebensqualitat von NF1-Betroffenen erfor-
dert eine interdisziplinare Zusammenarbeit von Behandlern aus den
Gesundheitsbereichen der Somatik (kérperliche Medizin), Psychiat-
rie, Psychologie und Sozialpadagogik.

Neben der arztlichen Behandlung ist es wichtig, dass Angebote
der sozialen Beratung und Psychotherapie in Anspruch genommen
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werden bei Lebenskrisen, belastenden Arbeitssituationen und star-
ker psychischer Belastung. Dabei gibt es gute Verfahren, die auch
bei chronischen Schmerzen in Kombination mit traditionell medizini-
schen MaBnahmen wirksam sein kdnnen.

Aufmerksamkeitsstorungen

Aufmerksamkeitsdefizitstdbrungen mit oder ohne Hyperaktivitat (ADS/
ADHS) treten haufig bei Kindern mit NF1 auf und k&nnen bis ins
Erwachsenenalter fortbestehen. Es zeigen sich dann entweder so-
genannte Persoénlichkeitsmerkmale (sprunghaft, temperamentvoll,
emotional) oder eine Stérung mit Beeintrachtigungen in verschiede-
nen Lebensbereichen (Arbeit, Beruf, Partnerschaft, Familie).

Wenn ein personlicher Leidensdruck besteht, ist es moglich, die Be-
schwerden durch medikamentdse und/oder psychotherapeutische
Therapien zu vermindern. Laut aktuellen Richtlinien ist eine medi-
kamentdse Behandlung mit dem Wirkstoff Methylphenidat die erste
Wahl. Eine medikamentdse Behandlung sollte durch internistische
Untersuchungen (Blutdruck, Puls) begleitet werden.

Bei nicht ausreichendem Erfolg auf die Hauptsymptomatik oder bei
Begleitstéorungen (Depression, Angststérungen, Suchterkrankun-
gen) sollte die medikamentdse Behandlung mit einer Psychotherapie
(Einzel- oder Gruppentherapie) kombiniert werden. Dabei scheint
eine Verhaltenstherapie (VT) oder dialektisch-behaviorale Therapie
(DBT) besonders wirksam zu sein [QUELLE: Philipsen A, HeRlinger
B, Elst, L van (2008) Aufmerksamkeitsdefizit-Hyperaktivitatsstorung
im Erwachsenenalter: Diagnostik, Atiologie und Therapie. Dtsch Arz-
tebl. 2008; 105(17):311-7].

Kriterien fiir ADHS im Erwachsenenalter
Wender-Utah-Kriterien

(. N

1 | Aufmerksamkeitsstorung bei fehlender Stimulation

Hyperaktivitat
(zum Beispiel ,Gefuhl innerer Unruhe/,Nervositat")

3 | Affektlabilitat (Stimmungsschwankungen)

4 | Unorganisiertes Verhalten

5 [ Temperament (verminderte Gefuhlskontrolle)

6 | Impulsivitat

7 | Emotionale Uberreagibilitat (Stressempfindlichkeit)

N

J

[QUELLE: Ebert D, Krause J, Roth-Sackenheim C et al.: ADHS im Er-
wachsenenalter — Leitlinien auf der Basis eines Expertenkonsensus
mit Unterstitzung der DGPPN. Nervenarzt 2003; 939 —45.]




Psychotherapie, Selbsthilfe und Beratung

Psychische Erkrankungen wie Angststérungen und Depressionen
sind haufiger bei Erwachsenen mit NF1 als in der Allgemeinbevol-
kerung. Diese psychischen Erkrankungen kénnen als Folge medizi-
nischer Komplikationen, familiarem Stress sowie negativen sozialen
Erfahrungen entstehen und lassen sich in der Regel gut mit Psycho-
therapie und/oder Psychopharmaka behandeln.

Psychische Erkrankungen wirken sich immer negativ auf die Lebens-
qualitat aus, weil sie die Gefuhlslage und Stimmung (Angst, Sorgen,
Niedergeschlagenheit, Lustlosigkeit) verandern und gleichzeitig kor-
perliche Symptome (Herzrasen, Antriebsschwéche, Schwindel usw.)
hervorrufen kénnen.

Ansprechpartner, um Unterstltzung bei der Suche nach Psychothe-
rapeuten zu bekommen, kann Ihr Hausarzt oder |hre Krankenkasse
sein. Eine Psychotherapie ist sehr individualisiert und berucksichtigt
die individuelle Biographie, das soziale Umfeld und das personliche
Innenleben. FUr eine gute therapeutische Entwicklung ist die eigene
Motivation, eine gute Beziehung zum Psychotherapeuten sowie eine
langerfristige Zusammenarbeit (mindestens ein Jahr) notwendig.

Es gibt drei psychotherapeutische Richtungen: Verhaltenstherapie,
Tiefenpsychologische Psychotherapie und Psychoanalyse, die von
den Krankenkassen bezahlt werden. Manchmal ist jedoch eine Sta-
bilisierung nach einer Krise auch durch eine psychosomatische Kur
oder tagesklinische Behandlung erreichbar. Besonders interessante
therapeutische Ansatze fur Erwachsene mit NF1 sind achtsamkeits-
basierte Verfahren, da diese eine aktive Aufmerksamkeitslenkung
trainieren.
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Schmerzen und Schmerztherapie

Viele Klinische Erscheinungen der NF1 kénnen Schmerzen hervorru-
fen, wie z.B. Plexiforme Neurofibrome, Skoliosen und andere ortho-
padische sowie gastrointestinale Komplikationen. Auch wenn die Ur-
sache der Schmerzen bekannt ist und medizinisch behandelt wird,
bleiben haufig Schmerzsymptome mit einer wesentlichen Einschrén-
kung der Lebensqualitat.

Schmerzen kénnen mit dem therapeutischen Ansatz der Akzeptanz,
Commitment Therapie (ACT), vermindert und die Lebensqualitat ver-
bessert werden, wie die Arbeitsgruppe um Widemann im National
Cancer Institut in Maryland USA zeigen konnte [QUELLE: Martin S,
et. al. (2016) Am J Med Genet A. 170(6):1462-70]. Menschen mit
chronischen Schmerzen versuchen haufig, mit ganzer Kraft den
Schmerz zu bekampfen oder zu vermeiden (Schonverhalten), meis-
tens ohne Erfolg.

ACT und achtsamkeitsbasierte Verfahren bieten eine Alternative, um
Betroffenen zu helfen, den Fokus auf das, was sich verandern lasst
und die Lebensqualitat steigert, zu richten, statt auf den Kampf mit
dem Schmerz. Ziel der Therapie ist nicht, den Schmerz zu eliminie-
ren, sondern der betroffenen Person zu helfen, den Schmerz loszu-
lassen und nicht zum Hauptbestandteil des taglichen Geschehens
werden zu lassen. Viele Krankenkassen bieten derzeit Kurse zur
Achtsamkeit und ACT an.




NIFI1

5. Haufige Fragen zu Neurofibromatose Typ 1 (NF1)

Bei mir wurde NF1 diagnostiziert. Was kann ich jetzt tun?

Die Diagnose einer seltenen chronischen Erkrankung stellt fur viele
Menschen erst einmal eine groBe Sorge dar, weil man nur wenige
Informationen hat, wie man mit dieser seltenen Erkrankung am bes-
ten umgeht. Vielleicht ist es fur Sie im ersten Schritt beruhigend zu
horen, dass ca. 70 % aller Menschen mit einer Neurofibromatose
Typ 1 kaum Einschrankungen durch ihre Erkrankung erfahren. Bei
20 % aller Menschen zeigen sich deutlichere &uere Merkmale der
Erkrankung, die z.T. auch als &sthetisch beeintrachtigend empfun-
den werden. Nur ca. 10 % der Betroffenen haben groliere Beschwer-
den, wie in diesem Ratgeber beschrieben.

Wir empfehlen Ihnen, sich auch in die Behandlung eines erfahre-
nen NF-Spezialisten zu begeben, der aufgrund der Vielzahl der Be-
handlungsfalle gut einschatzen kann, ob es einer therapeutischen
Malnahme bedarf oder man den Verlauf der Erkrankung einfach nur
beobachtet. Sie finden die Kontakte zu erfanrenen NF-Arzten auf der
Homepage des Bundesverbandes unter www.bv-nf.de/nf-zentren.

Wenden Sie sich zur Beratung auch gerne an unser Beratungstele-
fon: www.bv-nf.de/beratung.

Je mehr Sie selber Uber die Erkrankung erfahren, umso besser kén-
nen Sie alles einordnen und fur sich den besten Weg finden. Eine
Mitgliedschaft im Bundesverband Neurofibromatose ist auch ein
hilfreicher Weg, um quartalsweise durch die Mitgliederzeitschrift
NFaktuell Uber aktuelle Forschungsergebnisse und Behandlungs-
methoden informiert zu sein.

Warum sollte ich zur Verlaufskontrolle zum Arzt gehen?

Eine symptomorientierte, neurologische, internistische und ggf. psy-
chiatrische Untersuchung sollte bei Erwachsenen mit NF1 alle zwei
bis drei Jahre erfolgen. Dabei sollten die in diesem Ratgeber aufge-

fuhrten Belastungsfaktoren untersucht und im Auge behalten wer-
den. Wenn der behandelnde Arzt durch die regelmaRigen Untersu-
chungen den Verlauf der Erkrankung gut dokumentiert, kann er auch
die richtige Behandlungsempfehlung geben.

Insbesondere bei der Entscheidung, ob ein gutartiger Tumor entfernt
werden muss oder nur weiter beobachtet werden soll, da er nur sehr
langsam wachst und keine Probleme durch seine Raumforderung
verursacht, ist diese Verlaufskontrolle sehr hilfreich. Viele Tumore
mussen nicht operativ entfernt werden, wenn sie keine Beeintrach-
tigung darstellen. In ganz seltenen Fallen kénnen sich aus gutarti-
gen Tumoren bosartige Tumore entwickeln und auch hier ist es sehr
wichtig, wenn der behandelnde Arzt den individuellen Verlauf der
Erkrankung gut kennt, um die richtige Therapie einzuleiten.

Ist NF1 heilbar?

Der Bundesverband Neurofibromatose hat es sich zum Ziel gesetzt,
Neurofibromatose heilbar zu machen. Viele wichtige Meilensteine in
der Therapie konnten durch die Unterstlutzung von Forschungspro-
jekten durch den Verein erreicht werden. Bis heute ist die Erkran-
kung nicht heilbar, aber viele Symptome der NF1 lassen sich zum
Teil gut behandeln.

Was mache ich, wenn ich im Ubergang vom Jugend- zum Erwachsenenalter
den Arzt wechseln muss?

Noch deutlich vor dem 18. Lebensjahr sollte arztlich niedergelegt
sein, ob und welche Risikofaktoren der Patient aufweist. Patienten,
die eine komplexe Form der NF1 aufweisen, sollten sich, wenn nicht
bereits geschehen, fur die Behandlung in einem auf Neurofibromato-
se spezialisierten Zentrum (NF-Zentrum) entscheiden. Dort kann die
engmaschige Verlaufskontrolle, die in einem solchen Fall notwendig
ist, am besten erfolgen. Im Rahmen eines interdisziplinaren Behand-
lungskonzepts versorgen die NF-Zentren ihre Neurofibromatose-Pa-
tienten bestmoglich und gehen auch in den fachlichen Austausch
mit niedergelassenen Kollegen, die die Patienten vor Ort betreuen.




Auch wenn der Weg in ein NF-Zentrum fur einige Betroffene weit
ist, so erspart man sich viele einzelne Arztkontakte, die bei einer so
komplexen Erkrankung wie der Neurofibromatose haufig erforderlich
sind. Ebenfalls werden durch die fachkompetente medizinische Be-
handlung in einem NF-Zentrum unnétige Untersuchungen vermie-
den und durch die umfangreiche Erfahrung gute Behandlungsstra-
tegien eingeschlagen.

In vielen Fallen ist es auch nicht notwendig, sich 6fter als alle 2-3
Jahre vorzustellen, weil die Erkrankung ganz milde verlauft und es
keinen Handlungsbedarf gibt. Fur die meisten Patienten kann der
fachkundige Rat in einem NF-Zentrum ganz wesentlich sein, um un-
notige Angste abzubauen und zu lernen, die Erkrankung nicht zum
Mittelpunkt ihres Lebens werden zu lassen.

Wie héufig sollte ich ein MRT im Erwachsenenalter machen lassen?
Diese Frage wird haufig an uns herangetragen und ist nur ganz in-
dividuell zu beantworten. Wir raten hier zur Vorstellung in einem NF-
Zentrum, wo NF-spezialisierte Arztinnen und Arzte aufgrund ihrer
umfangreichen Erfahrung entscheiden, ob Uberhaupt und wie oft ein
MRT zur Verlaufskontrolle notwendig ist.

Kurzlich wurde festgestellt, dass bei etwa 4 % der erwachsenen
NF1-Patienten ein pilozytisches Astrozytom auftritt. Mit dieser Hau-
figkeit ist auch im Langzeitverlauf bei einem MRT im Erwachsenen-
alter ein pilozytisches Astrozytom zu erwarten. Insofern ist ein MRT
des Schadels als Routinediagnostik singular sinnvoll. Verlaufskon-
trollen kdnnen in weitmaschigen mehrjahrigen Abstanden erfolgen.
Bei Beschwerdesymptomatik ist natUrlich ein aktuelles MRT indiziert.

NF1 und Berufswahl?

Menschen mit einer Neurofibromatose stehen alle Berufe offen, denn
es besteht der Rechtsanspruch der freien Berufswahl. Wie jeder an-
dere Mensch auch, sollte man sehr genau prufen, welcher Beruf zu
einem passt und welche Fahigkeiten und Fertigkeiten man mitbringt,
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um diesen Beruf moglichst lange auszulben. Jemand, der eher
grobmotorisch veranlagt ist, ware in einem Beruf, der hohes feinmo-
torisches Geschick erfordert, eher fehlplatziert.

Man sollte sich gut Uber die unterschiedlichen Berufsbilder informie-
ren, den Austausch mit Berufsberatern suchen und Uber Praktika
versuchen, erste Einblicke in den Wunschberuf zu finden. Oftmals
zeigt sich dann, dass man sich unter dem Beruf etwas anderes vor-
gestellt hat und man sich noch einmal neu orientiert. Das geht aber
allen Menschen so und ist unabhangig von einer Erkrankung.

Lassen Sie sich nicht beirren und gehen Sie Ihren Weg. Viele Berufs-
wlnsche kdnnen auch bei einer Neurofibromatose realisiert werden.
Bei Fragen zur Berufswahl berat Sie auch der Bundesverband Neu-
rofibromatose.

Probleme beim Abschluss einer Berufsunfédhigkeitsversicherung?

Immer wieder héren wir, auch Uber andere Verbande, dass viele Ver-
sicherungen bei einer vorliegenden chronischen Erkrankung den
Abschluss einer Berufsunfahigkeitsversicherung ablehnen. Auch
viele Krankheiten, die zu den haufigen Erkrankungen zahlen, werden
von den meisten Versicherern als hoher Risikofaktor bewertet, dazu
zahlen z.B. Rheuma, Asthma, Diabetes Typ |, Herzinfarkt, Morbus
Crohn, bdsartige Tumore, Neurodermitis, Multiple Sklerose sowie
psychische Erkrankungen.

Man muss beim Antrag bei der Versicherung alle Erkrankungen, die
zum Zeitpunkt der Antragstellung vorliegen, wahrheitsgeman ange-
ben. Verschweigt man eine Erkrankung, die schon bei Antragstellung
bekannt war, muss die Versicherung im Falle des Falles nicht zahlen.

Da Versicherungen eigenstandig daruber entscheiden, in welchen
Fallen sie eine Versicherung abschlielen, kann es sinnvoll sein, pa-
rallel bei mehreren Versicherungen anzufragen. Das zu tun ist auch
sinnvoll, bevor es zu einer Ablehnung bei einem Versicherer kommt,
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denn die Ablehnung wird in einer ,Wagnis-Datei* gespeichert, auf
die alle Versicherer Zugriff haben. Damit wirden auch alle anderen
Versicherer einen Antrag negativ bescheiden. Hilfreich kann es sein,
sich an einen unabhangigen Makler zu wenden, der hier fachlich gut
unterstutzen kann.

Soll ich einen Behindertenausweis beantragen und wo kann ich das tun?
Grundsatzlich stellt die Erkrankung Neurofibromatose keine Behin-
derung dar, da die Beeintrachtigungen sehr unterschiedlich sind und
nicht immer zu einer Behinderung fuhren. Man muss sehr gut abwa-
gen, welche Vor- und Nachteile ein Behindertenstatus mit sich bringt.
Hier gibt es Beratungsstellen oder auch Internet-Portale, wo Sie sich
umfassend informieren kdnnen. Die Beantragung eines Behinderten-
ausweises erfolgt Uber das regionale Versorgungsamt.

Viele wertvolle Informationen finden Sie auch hier:
https://www.familienratgeber.de/schwerbehinderung/
schwerbehindertenausweis.php

Kann ich mit einer Neurofibromatose verheamtet werden?

Ja, das ist grundsatzlich moglich, wenn die vorliegende Beeintrach-
tigung durch die Erkrankung keine berufliche Beeintrachtigung dar-
stellt, was in den meisten Fallen bei einer Neurofibromatose Typ 1
der Fall ist. Haufig wird eine Verbeamtung aus Unkenntnis der Er-
krankung abgelehnt. Hier sollte man juristischen Beistand suchen,
der das Widerspruchsverfahren begleitet.

Wieso sollte ich mich einer Selbsthilfegruppe oder dem Verein als
Mitglied anschlieBen?

Geteiltes Leid ist halbes Leid ... so einfach mdchten wir es nicht
darstellen, aber die Selbsthilfe nimmt eine immer wichtigere Rolle,
insbesondere bei seltenen Erkrankungen, ein. Die Hilfe zur Selbst-
hilfe kann neue Wege aufzeigen, praktische Hilfe bieten und zu neu-
er Lebensqualitat fuhren. Immer gut informiert zu sein und so auch
gezielt Hilfe suchen zu kénnen, ist ein ganz besonderer Mehrwert

einer Mitgliedschaft im Verein. Suchen Sie den Austausch mit uns
und informieren Sie sich Uber unsere Arbeit.

Mehr Informationen Uber die Arbeit und die Ziele
des Bundesverbands Neurofibromatose e.V.
finden Sie hier:
www.bv-nf.de/bundesverband-neurofibromatose

Familienplanung — Verhiitung (Hormone), Schwangerschaft

Das ist ein sehr umfassendes Thema und kann nur ganz individuell
im Rahmen einer medizinischen Beratung geklart werden. Bei Fra-
gen zur Verhutung sind an erster Stelle die Frauenarztinnnen und
-arzte gefragt, fachkundig zu beraten. Die Studienlage zum Thema
Hormone und Schwangerschaft wurde in diesem Ratgeber darge-
legt. Eine humangenetische Beratung kann hilfreich sein, wenn man
vor der Entscheidung einer Schwangerschaft steht. Suchen Sie hier
den Kontakt zu humangenetischen Beratungsstellen bzw. den NF-
Zentren, die mit Humangenetikern kooperieren und alle offenen Fra-
gen mit Ihnen, ganz individuell auf lhre personliche Situation zuge-
schnitten, besprechen kénnen.

Welches Risiko besteht bei Tattoos oder Piercings?

Gehort man mit einer Neurofibromatose zu einer Risikogruppe, die
sich nicht tatowieren lassen sollte? Hierzu liegen uns keine Studien
vor, die eine eindeutige Aussage ermoglichen. Da man nie weil3, wo
sich in Zukunft Hautveranderungen bilden, die auch ein Tattoo op-
tisch beeintrachtigen oder bei einem Piercing storen, sollte man sich
auch dartber Gedanken machen, welche zukunftigen Probleme sich
einstellen kédnnen. Grundsatzlich sollte man sich aber anhand der
vorhandenen Risiken bei einer Tatowierung ernsthaft Uberlegen, wel-
che Gefahren man mit einem Tattoo eingeht, und das ist unabhangig
von einer Neurofibromatose zu bedenken. Lesen Sie dazu auch un-
seren Beitrag in der NFaktuell Nr. 99 vom Dezember 2016.
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Geschaftsstelle

Bundesverband Neurofibromatose e.V.
c/o EZB Bonn | Postfach 20 13 38 | 53143 Bonn

Tel. 0800 - 28 63 28 63 info@bv-nf.de
0800 - BVNF BVNF www.bv-nf.de
0228 - 38755528

Kostenlose Beratung

Unsere telefonischen Beratungszeiten finden Sie
auf unserer Internetseite: www.bv-nf.de/kontakt
Beratungsanfragen per E-Mail senden Sie bitte an:
beratung@bv-nf.de

Mitglied werden

Werden Sie Mitglied und unterstutzen Sie unsere
Arbeit. Weitere Informationen zur Mitgliedschaft

finden Sie Uber den QR-Code rechts oder unter:
www. bv-nf.de/mitglied

Spenden

Um Menschen mit NF und ihren Angehorigen helfen
zu kénnen, benodtigen wir finanzielle Unterstutzung
fur laufende Projekte und Forschungsvorhaben.
Mehr Info: www.bv-nf.de/unterstuetzen

Gender-Hinweis: Aus Grtinden der besseren Lesbarkeit wird bei Personenbezeichnungen und
personenbezogenen Hauptwdrtern in dieser Broschiire die ménnliche Form verwendet.
Entsprechende Begriffe gelten im Sinne der Gleichbehandlung grundsétzlich fiir alle Geschlechter.




Telefonische Beratungszeiten:
Mittwoch 9:00 - 11:00 Uhr
Donnerstag 16:00 - 18:00 Uhr

Tel. 0800 - 2863 2863
Tel. 0800 - BVNF BVNF

Geschiftsstelle

c/o EZB Bonn
Postfach 20 13 38

53143 Bonn
info@bv-nf.de

B UNDESV ERBANUD

NEUROFIBROMATOSE

Telefonisch erreichbar:

Dienstag bis Donnerstag
10:00 - 16:00 Uhr

Tel. 0800 - 2863 2863
Tel. 0800 - BVNF BVNF

www.bv-nf.de




