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Die vorliegende Broschiire soll grundlegende Informati-
onen uber ein komplexes Krankheitsbild liefern und die
Moglichkeit bieten, die Symptomatik, den Verlauf und
die Ausblicke der NF2 nachzuvollziehen und verstehen
zu lernen.

Wir wollen Sie ermutigen, sich lber die regelmadBig
aktualisierte Website von NF Kinder www.nfkinder.at
auf dem Laufenden zu halten.

Vieles kann getan werden, um NF2 in den Griff zu
bekommen und damit Betroffene ein gesundes Leben
fuhren kénnen. Wir hoffen, dass diese Veroffentlichung
viele Ihrer Fragen beantwortet. Falls Sie weitere Unter-
stlitzung bendétigen, méchten wir Sie bitten, unseren
gemeinnitzigen Verein zu kontaktieren. Die Adresse,
Telefonnummer und e-Mail-Adresse sind am Ende
dieser Broschiire aufgelistet.



NEUROFIBROMATOSE TYP 2

Neurofibromatose Typ 2 (NF2) ist eine genetische Erbkrank-
heit, die sich vor allem in gutartigen Tumoren des gesamten
zentralen Nervensystems —dem Gehirn, dem Spinalkanal
und allen freiliegenden Nerven — manifestiert.

NF2 tritt unabhdngig von Geschlecht und Rasse mit
einer Wahrscheinlichkeit von 1:25.000 bis 1:35.000
weltweit auf. Sie wird von einem Elternteil mit NF2 ver-
erbt, tritt aber auch spontan in Familien ohne Kranken-
geschichte auf.

WEITERE FORMEN
DER NEUROFIBROMATOSE

Man unterscheidet derzeit vor allem drei Typen der
Neurofibromatose, die sowohl genetisch als auch
klinisch voneinander differenziert werden. Der NF1,
NF2 und der Schwannomatose ist nur die Tendenz des
Wachstums gutartiger Tumoren an Nerven gemein. Fir
viele Betroffene und Familienangehdrige ist es sehr
hilfreich, die klinischen Differenzierungen der verschie-
denen Formen zu verstehen, weshalb es nachstehend
eine kurze Zusammenfassung geben soll.

Neurofibromatose Typ 1 (NF1), ist die haufigste Form
der NF und zudem die, aller genetischen Erbkrank-
heiten. Die Erkrankungswahrscheinlichkeit liegt bei
1:3000 und signifikante Symptome entwickeln sich
typischerweise schon im Kindheitsalter. Dabei ist NF1
durch Pigmentflecken/ Pigmentstérungen der Haut
(Café-au-lait Flecken), Sommersprossen an Unter-
armen und Achseln und dem Auftreten gutartiger
Tumoren an Nerven im gesamten Korper (inklusive
der Haut) charakterisiert. Daneben kénnen Tumore im
Gehirn und dem Spinalkanal auftreten oder sich davon
unabhdngige Komplikationen wie Lernstérungen, Kno-
chen- und Skelettveranderungen oder kardiovaskuldre
Verdnderungen bilden.
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Schwannomatosis ist die seltenste Auspragung der NF
und teilt einige Merkmale der NF2, hat hingegen dazu
aber eine Erkrankungswahrscheinlichkeit von 1:40.000.
Betroffene entwickeln keine Vestibularisschwannome
und erfahren folglich auch keine Hérbeeintrachtigun-
gen dadurch. Dennoch leiden Patienten mit Schwan-
nomatose an chronischen Schmerzen aufgrund des
Wachstums der Tumore, die (iberall im Kérper entste-
hen konnen. Die individuelle Auspragung der Erkran-
kung ist duBerst verschieden. Schwannomatose ist
schatzungsweise nur in 10% der Falle erblich bedingt.



KLINIK DER NF2

Vestibularisschwannome

Nahezu alle Betroffene entwickeln Tumore an beiden
Hor-Gleichgewichtsnerven (8. Hirnnerv). Der 8. Hirn-
nerv umfasst zwei Aufgabenbereiche: der vestibuldre
Teil des Nervs ubertragt Informationen des Gleichge-
wichtsorgans zum Gehirn. Der cochledre Teil des Nervs
ubertrdgt dagegen akustische Informationen. Man
weil3 heute, dass fast alle Tumore des 8. Hirnnervs am
vestibuldaren Anteil entstehen und hat diese Tumore
daher in Vestibularisschwannome umbenannt (friher:
Akustikusneurinome). Sie heiBen Schwannome, da sie
aus Schwann’schen Zellen, den Hiillzellen der Nerven,
entstehen. Bei der NF2 treten Vestibularisschwanno-
me typischerweise beidseitig auf, das hei3t an beiden
Hirnnerven, auf jeder Seite des Gehirns.

Die ersten Symptome einer NF2 sind Ublicherweise
Fehlfunktionen des achten Hirnnervs: Horverlust,
Ohrgerdusche (Tinnitus) und Gleichgewichtsprobleme.
Vestibularisschwannome wachsen in der Regel tber
einen langen Zeitraum, ehe die ersten Symptome auf-
tauchen, wobei sich dabei Phasen des Wachstums und
der Stabilitdt abwechseln kénnen und sich beide Sch-
wannome zudem unabhdngig voneinander entwickeln.

Vestibularisschwannome kdnnen bei langem und
unentdecktem Wachstum irgendwann eine GroBe errei-
chen, die Druck auf das Stammhirn ausibt und folglich
die Funktionen weiterer Korperteile beeinflusst oder
Bewegungsablaufe blockiert. Ebenso kann dadurch die
Zirkulation der Hirnflissigkeit beeintrachtigt werden.
Menschen mit NF 2 sollten Risiken vermeiden, die
durch die Beeintrachtigung des Gleichgewichts ver-
starkt werden (z.B. allein Schwimmen und Tauchen).

Wenn ein Vestibularisschwannom wachst, verschlech-
tert sich zunehmend das Horverstandnis, wobei die
Horschadigung nicht ausschlieBlich von der GroBe des
Tumors und seinem Wachstum abhdngig sein muss.
Eine Horverschlechterung auf Seiten des wachsenden
Schwannoms kann sich zudem (ber Jahre und Monate



hinweg entwickeln oder sie kann ganz pl6tzlich inner-
halb weniger Wochen oder gar Tage auftreten.

Sofern ein operativer Eingriff des Vestibularisschwan-
noms noétig ist, besteht die Gefahr der plétzlich auf-
tretenden Gehorlosigkeit auf der operierten Seite. Die
chirurgischen Methoden sind mittlerweile jedoch sehr
ausgereift und die zustandigen Arzte arbeiten bei einer
notwendigen Resektion minimal-invasiv, um das Gehor
retten zu kénnen.

Andere/Weitere Schwannome

Neben den Vestibularisschwannomen am 8. Hirnnerv
konnen NF2 Betroffene auch weitere Schwannome ent-
wickeln. Die Symptome sind dabei von der jeweiligen
Lokalisation abhangig.

Schwannome, die an Nerven im Spinalkanal wachsen,
fuhren oft zu Taubheitsgefiihlen oder Missempfindun-
gen im Korper. Sobald sich im Bereich des Spinalkanals
aber eine so genannte ,,Raumforderung” bildet, Sch-
wannome also auf das Riickenmark driicken, kommt es
neben dem Taubheitsgefiihl auch zu Muskelschwdche
in den Beinen oder Armen oder zu Blasen/Darm-
Entleerungsstérungen. Schwannome in Nervenbiin-
deln auBerhalb des Spinalkanals kdnnen ebenfalls zu
Schwdche in einem Arm oder Bein fiihren.

In manchen Fdllen ist der Spinalkanal hingegen selbst
noch weit genug, um Beeintrdchtigungen durch das
Wachstum der Schwannome auszugleichen und so die
Entwicklung von den oben genannten Symptomen
erfolgreich zu unterbinden.

Die Entfernung solcher Tumoren kann risikoreich sein,
weshalb sie regelmdBig kontrolliert und nur bei absolu-
ter Notwendigkeit operiert werden sollten.



Hauttumore bei einer NF2 sind Schwannome, die unter
der Haut wachsen. Manchmal wachsen auch bei der
NF2 Tumore auf der Haut, die dann aber keine Schwan-
nome sind. In manchen Fdllen kdnnen sie auch behaart
sein. Diese Tumore sind meistens eher unauffallig und
werden bei Routineuntersuchungen deshalb tbersehen
oder mit nur wenig Aufmerksamkeit begutachtet. Sie
treten meist schon in frihen Jahren auf, allerdings
auch bei Menschen, die keine NF haben. Hauttumore
fordern zwar selten neurologische Probleme, kdnnen
aber kosmetisch bedingt als stérend empfunden wer-
den oder auch sehr schmerzhaft sein - wie beispielswei-
se bei Kontakt und Reibungen mit Textilien.

Meningeom

Meningeome sind gutartige Tumore, die meist an den
Hullen des Gehirns und im Spinalkanal wachsen und
deren singuldres oder multiples Auftreten als typisch
fiir die NF2 gilt (50-75 % der Betroffenen). Das Me-
ningeom ist darliber hinaus die haufigste gutartige
Tumorart des zentralen Nervensystems auBerhalb der
Neurofibromatose und umfasst 30 % aller allgemein
auftretenden Gehirntumore. Diese Tumore kénnen
auch die Schddeldecke infiltrieren.
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Ependymom und Astrozytome

Ependymome treten bei 20% der NF2 Patienten auf
und finden sich ausschlieBlich innerhalb des Riicken-
marks. Ein chirurgischer Eingriff ist jedoch eher selten
noétig —in nur 20% der Falle — und oftmals ist die
Beobachtung mit einer regelmaBigen MRT Aufnahme
als Behandlungsmethode ausreichend. Oft sind diese
Tumore im Riickenmark nicht von den etwa ebenso
hdufigen Astrozytomen zu unterscheiden. Behandlung
und Prognose unterscheiden sich aber auch bei NF2
Patienten nicht wesentlich.

Katarakt & andere Augenerkrankungen

Einige NF2 Patienten entwickeln eine spezielle Form
des grauen Stars, die juvenile posteriore subkapsulare
Linsentriibung, oder leiden an anderen Problemen der
Augen. Gelegentlich kann ein grauer Star zu Beein-
trachtigungen des Sehvermdogens fliihren. Daher ist
eine regelmaBige augendrztliche Abklarung von einem
entsprechenden Spezialisten flir alle NF2 Patienten
unabdingbar.



ALTER DES ERKRANKUNGSBEGINNS

Das Ausbrechen der Neurofibromatose Typ 2 variiert
von Patient zu Patient. Die meisten Betroffenen aber
entwickeln die ersten bemerkbaren Symptome wah-
rend der Pubertat und in den friihen 20ern. Andere
Patienten wiederum machen schon die ersten Erfah-
rungen mit der Krankheit im Kleinkindalter und wieder
andere haben bis in die 40er und 50er keinerlei krank-
heitsbedingte Probleme.

Oftmals leben viele Betroffene tiber Jahre hinweg mit
Symptomen, ohne dass die richtige Diagnose gestellt
wird. Ein Charakteristikum der NF2 ist das langsame,

aber stetige Wachstum der Tumore, sodass viele Betrof-

fene oftmals erst nach Jahren einschlagige Erfahrun-
gen mit Symptomen machen.

Im Falle von Betroffenen, die die NF2 von einem Eltern-
teil vererbt bekommen haben, kénnen gewisse Vorher-
sagen bezlglich des Krankheitsbeginns und auch dem
Schweregrad des Krankheitsverlaufs sowie etwaigen
Komplikationen gemacht werden. Sofern aber eine
Spontanmutation vorliegt, ist eine Vorhersage uber die
Entwicklung weitaus schwieriger zu machen.

In neuerer Zeit gibt es aber wissenschaftliche Befunde
die belegen, dass der genetische Subtyp hier entschei-
dende Hinweise liefern kann. In jedem der Falle ist
jedoch eine regelmaBige klinische Kontrolle von Néten
und unentbehrlich.

1
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DIAGNOSE NF2

Die NF2 wird typischerweise auf Basis eines neurolo-
gisch begriindeten Fundes diagnostiziert, bei welchem
die individuelle Krankengeschichte (Anamnese), Ergeb-
nisse klinischer Untersuchungen und MRT Aufnahmen
berucksichtigt werden. Derzeit kann eine NF2 nicht mit
100%iger Sicherheit anhand eines Bluttests festge-
stellt werden. Der Grund ist die signifikante Anzahl an
Betroffenen mit einer so genannten ,Mosaik”- Form
der Neurofibromatose, bei der nicht alle Kdrperzellen
die genetische Mutation enthalten. Die Untersuchung
von Tumormaterial kann die Treffsicherheit in diesen
Fallen deutlich erhdhen.

Die bekannteste Definition der NF2 wurde vom
~National Institute of Health” (NIH) in den USA
etabliert und besagt, dass eine NF2 klinisch vorliegt,
sofern Folgendes zutrifft:
Nachweis von bilateralen Akustikusneurinomen
( = Vestibularisschwannom, s.o.) mittels bildgebender
Verfahren
Verwandter 1. Grades mit einer diagnostizierten
NF2 und Nachweis von Schwannomen, Menin-
giomen, Neurofibromen oder Gliomen
Verwandter ersten Grades mit einer NF2 und der
Nachweis einer juvenile posterioren subkapsuldaren
Linsentriibung

Folgende Kriterien machen das Vorliegen einer NF2

wahrscheinlich:
einseitiges Akustikusneurinom vor dem 30. Lebens-
jahr und ein Meningeom, Schwannom, Gliom oder
juvenile posteriore subkapsuldre Linsentriibung
mehrere Meningeome und ein Gliom, juvenile poste-
riore subkapsuldre Linsentriibung oder Schwannom
vor dem 30. Lebensjahr



KLINISCHE UNTERSUCHUNGEN

Sobald eine NF2 sicher diagnostiziert wird, muss sich
der betroffene Patient einer Reihe von wichtigen Unter-
suchungen unterziehen, um den jeweiligen Stand des
Krankheitsverlaufes und der Symptome bestimmen zu
konnen. Sehr wichtig sind dabei das MRT (Magnetre-
sonanztomographie) und das Erstellen eines Audio-
gramms. Daneben sind regelmaBige augendrztliche
Untersuchungen ebenfalls wichtiger Bestandteil des
Kontrollprotokolls einer NF2.

MRT ( = MagnetResonanzTomografie =
Kernspintomografie)

Die MRT-Aufnahme als bildgebendes Verfahren dient
zur visuellen Darstellung der korperlichen Anatomie.
Sie wird meist fur die Untersuchung des Gehirns
genutzt, doch kénnen ebenfalls mit dem MRT der
Spinalkanal und Nerven der Extremitdten abgebildet
werden. Um ein aussagekraftiges MRT zu erhalten,

ist der Patient gezwungen, ruhig und bewegungslos
auf einer schmalen Liege zu liegen, die fiir den Un-
tersuchungszeitraum in das enge und réhrenformige
MRT Gerat geflihrt wird. Wahrend der Untersuchung
werden starke Magnete um den Patienten aktiviert, die
durch dréhnende Gerdusche wahrnehmbar sind. Wenn
Tumore gesucht werden, bekommen die Patienten
auch Kontrastmittel gespritzt, um so eine bestmdog-
liche Aufnahmequalitat der Bilder gewahrleisten zu
kénnen. RegelmaBige MRT-Aufnahmen dienen der
kontrollierenden Beobachtung der NF2 in dem Sinne,
dass Wachstum und Stagnation der Tumoren im-

mer rechtzeitig erkannt werden. Wichtig ist dies zum
Beispiel, weil ein langsam wachsender groBer Tumor
auch einmal weitaus weniger Probleme bereiten kann,
als ein kleiner, aber rasch wachsender Tumor. Nicht die
GroBe, sondern die Lage steht in Abhangigkeit von sich
entwickelnden Symptomen.

13
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Audiometrie

Obwohl! die MRT Aufnahme sehr detaillierte und struk-
turelle Informationen des menschlichen Kérpers darzu-
stellen vermag, so ist die Aufnahme nur begrenzt in der
Lage, funktionelle Informationen zu liefern. Im Gegen-
satz dazu konnen audiometrische Untersuchungen
Auskunft iber den funktionellen Zustand des achten
Hirnnervs und der Hérbahn im Gehirn geben. Die Un-
tersuchung findet in einem schalldichten Raum statt,
wo der Patient einen Kopfhorer aufgesetzt und Tone
unterschiedlicher Frequenz und in unterschiedlichen
Abstanden vorgespielt bekommt, die er fir jedes Ohr
per Handzeichen oder Tastendruck zu erkennen gibt.
Die individuelle Horfahigkeit kann somit ermittelt und
aufgezeichnet werden. Das Ergebnis einer audiometri-
schen Untersuchung kann somit als ausschlaggebende
Erganzung zu einer MRT Aufnahme bezeichnet werden.
Das regelmaBige Erstellen von Audiogrammen kann
zudem aufzeigen, ob ein Tumor funktionale Auswirkun-
gen auf das Horvermogen des Patienten hat.

Ein regelmdaBig durchgeflihrter Test des ,,akustisch
evozierten Potentials” kann zudem als Kontrolle der
Horfunktion in solchen Fdllen genutzt werden, wo eine
familiare Belastung einer NF2 vorliegt. Manchmal sieht
man hier bereits Veranderungen, die im Audiogramm
noch nicht sichtbar sind.



BEHANDLUNG
DER NEUROFIBROMATOSE TYP 2

Derzeit stellen chirurgische Eingriffe und Strahlenthe-
rapie die einzigen Behandlungsméglichkeiten einer NF2
dar. Erste Forschungen im Bereich der medikamenté-
sen Behandlungen, die das Tumorwachstum innerhalb
der NF2 stoppen oder gar schrumpfen lassen, werden
an unterschiedlichen medizinischen Einrichtungen
betrieben und stetig verfolgt. Der wissenschaftliche
Fortschritt seit der Entdeckung des NF2 Gens im Jahre
1993 gibt Anlass zur Hoffnung flir neue Behandlungs-
moglichkeiten der Erbkrankheit.

Die meisten NF2 Patienten missen sich in ihrem Leben
mindestens einer Operation unterziehen. Aufgrund der
Tatsache, dass Tumore innerhalb der NF2 in unmittel-
barere Umgebung des Gehirns und dem Spinalkanal
auftreten, ist eine chirurgische Entfernung stets mit
Risiken verbunden. Chirurgische Eingriffe in diesen
hochsensiblen und empfindlichen Bereichen, kénnen
naturlich auch zu Verletzungen und folglich zu neuro-
logischen Schaden fiihren. Deshalb muss das Risiko
eines Eingriffes immer sorgfaltig mit den moglichen
Folgeschaden abgewogen werden, sodass der Grund
fur eine Operation das Risiko derselben rechtfertigt. Im
Allgemeinen aber sollten chirurgische Eingriffe unbe-
dingt in speziellen NF2-Zentren durchgefiihrt werden,
weil hierbei oft mehr Faktoren zu berticksichtigen sind,
als bei Patienten mit einzelnen, spontan auftretenden
Tumoren. AuBerdem bedarf es fast immer eines klini-
schen Umfeldes, in dem mehrere Fachrichtungen eng
(interdisziplinar) fir NF2-Patienten zusammenarbeiten.

Sofern eine Operation aufgrund anderweitiger medizi-
nischer Probleme oder der GroBe oder Lokalisation des

Tumors keine Option flir den Patienten darstellt, ein Tu-

mor aber dennoch behandelt werden muss, sollte eine
Bestrahlung in Erwagung gezogen werden. Auch die
Bestrahlung ist mit Risiken verbunden. Bei gutartigen
Tumoren sollte eine Bestrahlung so gezielt wie moglich

15
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erfolgen (=stereotaktische Bestrahlung). Dafiir stehen
Gerdte wie das ,,Cyber-Knife”, das ,,Gamma-Knife”
oder Linearbeschleuniger zur Verfiigung. Oft reicht eine
einzige Bestrahlung (=Radiochirurgie), manchmal wird
aber eine mehrzeitige Bestrahlung (stereotaktische
Bestrahlung) empfohlen, wenn die Tumore sehr nah an
hochempfindlichen Strukturen (z.B. Sehnerv) liegen.

Der Horverlust kann fiir einige NF2 Patienten ein gro-
Bes Problem und ein einschneidendes Lebensereignis
darstellen. Es ist deshalb ungemein wichtig, dass das
Horvermdgen regelmdBig kontrolliert und alle Veran-
derungen, die Ohren und das Horens betreffen, sofort
dem behandelnden Arzt mitgeteilt werden. In einigen
Fallen kann das Horvermogen dank einer rechtzeitigen
Operation am Vestibularisschwannom gerettet werden,
also erhalten bleiben. Ein typischer NF2-Krankheits-
verlauf hingegen geht mit einem langen unbemerkten
Wachstum des Tumors einher und kann schlieBlich die
vollstandige Ertaubung des Patienten fordern.



Da das Hérvermogen bei einem NF2 Patienten lber
die Jahre hinweg stetig abnehmen kann, sollte man
sich als Betroffener friih genug auf die Moglichkeit der
volligen Gehorlosigkeit einstellen und alle nétigen Vor-
bereitungen treffen. Dabei sind diese Vorbereitungen
und Umstellungen natirlich nicht fir alle Patienten
gleich: bei manchen Personen reicht die Unterstiitzung
des Gehdrs mittels Horgeratsystemen, in anderen
Fallen aber ist dies fiir eine kommunikative Teilhabe
im Alltag nicht mehr ausreichend. In den letzten 20
Jahren gab es zudem groBe Fortschritte im Bereich von
Implantaten zur Wiederherstellung des Horvermdgens.
Das Cochlea Implantat (Cl) sowie das akustische Hirn-
stammimplantat (Auditory Brainstem Implant = ABI)
sind zwei solcher Implantate, die im Bereich der NF2
eingesetzt werden kénnen.

Sowohl das Cl als auch das ABI wandeln akustische
Wahrnehmungen in elektronische Signale um, die das
Nervensystem stimulieren — beim Cl ist es der Hornerv
selbst, der eine Stimulation erfahrt. Da dieser aber bei
NF2 Patienten aufgrund der Verstibularisschwannome
geschadigt sein kann, sind die elektronischen Impulse
eines Cl nicht in der Lage, dass Gehirn zu erreichen.

In diesem Fall wird das ABI eingesetzt, um den defek-
ten Hérnerv zu tiberbriicken und das Gehirn direkt zu
stimulieren.

Es ist an dieser Stelle anzumerken, dass nur eine kleine
Gruppe NF2-Patienten von diesen Implantaten profi-
tieren kann. ABIs beispielsweise liefern keine normale
Horqualitat und ein Sprachverstandnis ist mit diesen
Implantaten fast ausschlieBlich mit der zusatzlichen
Verwendung des Lippenlesens oder der Gebdrdenspra-
che maglich. Cls und ABIs bendétigen dariiber hinaus
haufige klinische Anpassungsuntersuchungen, beson-
ders am Beginn nach der Implantation. NF2 Patienten
sollten sich daher vorab unbedingt von ihrem zustdn-
digen Arzt ausflihrlich beraten lassen, ob ein solcher
Eingriff fur sie prinzipiell in Frage kommen wiirden.

17



GENETIK DER NF
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NF2 ist durch die Mutation eines einzelnen Gens im
Chromosom 22 bedingt. Dabei entsteht diese Mutation
nicht durch externe Faktoren wie Tabakgenuss oder
Réntgenstrahlung, sondern geht auf einen Fehler
wdhrend der Zellteilung zurlick - genauer: die Mutati-
on des NF2 Gens erfolgt wahrend des Kopierens der
genetischen Information. Gelegentlich tritt die Mutation
(Kopierfehler) auch erst nach der Empfangnis und wah-
rend der embryonalen Entwicklung auf. In diesem Fall
sind ausschlieBlich die Stammzellen im Korper betrof-
fen. Diese Mutationsform wird als ,,Mosaik” bezeichnet.
NF1 ist hingegen auf eine Veranderung auf einem Gen
im Chromosom 17 zuriickzufiihren. Die Wahrscheinlich-
keit, dass eine Person an beiden Formen - NF1 und NF2
- erkrankt, ist extrem selten und sollte daher keinen
Grund zur Sorge bereiten. Weiters kann eine Person mit
NF2 keine NF1 an ihre Kinder weitervererben, genau-
so wenig wie ein NF1 Patient die NF2 weiter vererben
kann. Diese Konstellation ist unmoglich.

Sofern ein NF2-Betroffener das NF2-Gen hat bedeutet
dies, dass diese Person eine Veranderung in einem der
beiden NF2 Genen aufweist. Menschen, die nicht an
NF2 erkrankt sind, besitzen zwei normale (unbelastete)
Kopien des NF2 Gens.

NF2 wird autosomal - dominat vererbt. ,,Autosomal”
bedeutet dabei, dass das betroffene Gen auf einem der
22 Chromosomenpaaren liegt, genannt Autosomen.
Unabhangig vom Geschlecht, besitzt jeder Mensch die
gleiche Anzahl an Chromosomenpaaren: 22 Autoso-
menpaare und 1 Gonosomenpaar (Geschlechtschro-
mosomen). Das Auftreten des NF2 ist deshalb an kein
Geschlecht gebunden und auch die Weitervererbung
schlieBt eine Geschlechtsabhangigkeit aus. ,Dominant
bezeichnet den Umstand, dass das Vorhandensein ei-
nes veranderten Gens ausreicht, damit die Erkrankung
in Erscheinung tritt. Das bedeutet, dass das unbe-
lastete Gen, mit welchem das NF2 Gen gepaart wird,
nicht in der Lage ist, den Schaden (Fehler, Mutation)
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auszugleichen. Da das Vorhandensein eines NF2 Gens
ausreicht um das Krankheitsbild der NF2 zu entwi-
ckeln, wird sie von einer Generation auf 50% der Kinder
weitervererbt, sofern ein Elternteil das NF2 Gen in sich
tragt.

Das NF2 Gen wird also entweder von einem betroffenen
Elternteil (der NF2 hat) vererbt, oder aber tritt ohne
jegliche familiare Belastung auf. In diesem Fall geht die
NF2 auf eine so genannte ,Spontanmutation” zuriick
und kann demzufolge in jeder Familie auftauchen.
Trager des NF2 Gens - geerbt oder aufgrund einer
Spontanmutation - haben eine 50:50 Chance das Gen
selbst weiterzuvererben. NF2 kann keine Generation
»Uberspringen”. Eltern die ein Kind mit einer Spontan-
mutation zur Welt bringen, haben kein 50%iges Risiko
bei nachfolgenden Schwangerschaften. Die Wahr-
scheinlichkeit ein weiteres Kind mit NF2 zu bekommen,
ist bei Eltern eines Kindes mit einer Spontanmutation
nicht groBer als bei jedem anderen Paar der Allgemein-
bevolkerung.
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Glossar mit den medizinischen Begriffen
in Zusammenhang mit NF2

Astrozytom

Tumore, die aus den Zellen im Gehirn entstehen nennt
man Astrozyten.

Autosomal dominante Vererbung

Prozess, in dem ein Gen eines Genpaares ein Merkmal
oder eine Krankheit verursacht. Solch ein Gen hat eine
50%-ige Chance, von einem betroffenen Elternteil an
jedes Kind weitervererbt zu werden

Chromosomen

Gentrdger, grundlegende Einheiten der Erbmasse.

Der Zellkern jeder Korperzelle enthdlt 23 Chromoso-
menpaare

Cochleaimplantat

Das Cochleaimplantat ist eine Horprothese fur
Gehorlose deren Hornerven noch funktionieren.

Uber eine Spule werden {iber Elektroden die Hérnerven
des Ohres angeregt

Dominant

Betrifft ein Gen, das von allein ein Merkmal oder eine
Krankheit verursacht. Ein identisches, verbundenes Gen
muss nicht vorhanden sein

Fibrom

Ein Tumor, der hauptsdachlich aus faserférmigem
Gewebe oder Bindegewebe besteht

Gen

Grundlegende Einheiten der Erbmasse. Tausende von
Genen, angeordnet in einer spezifischen, linearen
Reihe, bilden ein Chromosom. Gene treten wie Chro-
mosomen paarweise auf; jedes Paar sitzt auf einem
Chromosom mit dem passenden Gen auf dem anderen
Chromosomenpaar.

Gliom

Form eines Gehirntumors

Hamartom

Eine gutartige Geschwulst, die aus einer Uberwuche-
rung von Gewebe, das normalerweise in einem Bereich
ist, besteht. Ein Neurofibrom ist ein Beispiel flr eine
Hamartom.



Hirnstammimplantat

ist ein kleines elektronisches Gerat zur direkten
Stimulierung der Hérbahnen im ersten Horkern im
Gehirn, d. h. im Hirnstamm.

Katarakt

Bei NF2 tritt gelegentlich ein spezielle Form des
grauen Stars auf, der auch juvenile posteriore sub-
kapsuldre Linsentriibung genannt wird.
Lernstorungen

Ein Problem mit einer spezifischen, kognitiven Funk-
tion, die fiir das Lernen notwendig ist, trotz einer
durchschnittlichen oder tiberdurchschnittlichen Intelli-
genz. Lernstérungen kénnen die Fahigkeiten Zuhoren,
Denken, Lesen, Schreiben, Rechtschreibung, Sprechen
und/oder Rechnen beeintrachtigen
Magnetresonanztomographie (MRT):

Ein diagnostisches Verfahren, das magnetische Energie
verwendet, um das Gehirn und den Kérper darzustellen
Meningiome

Ein gutartiger Tumor der Gehirnabdeckung

Mutation

Eine dauerhafte Veranderung im genetischen Material,
gewohnlich in einem einzelnen Gen
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Neuro

Kennzeichnet die Bindung zu einem Nerv oder Nerven
oder zum Nervensystem

Neurofibrom

Ein gutartiger Tumor verursacht durch die Wucherung
von Schwannschen Zellen und Fibroblasten
Neurofibromatose Typ 1 (NF1)

Eine genetische Krankheit charakterisiert durch Ent-
wicklungsverdnderungen des Nervensystems, Muskeln,
Knochen und Haut und oberflachlich gekennzeichnet
durch die Bildung von einer Vielzahl von gutartigen Ge-
schwulstbildungen (Neurofibromen) und pigmentierten
Fldchen (Milchkaffeeflecken). Frither Von-Recklinghau-
sen-Krankheit genannt

Neuronen

Elektrisch aktive Zellen des Nervensystems,

die verantwortlich fur die Steuerung des Verhaltens
und der Korperfunktionen sind

Pigmentiert

Farbig, im Fall der Milchkaffeeflecken einige Schattie-
rungen dunkler als die eigene normale Hautfarbe
Rezessiv

Betrifft ein Gen, ein Genpaar wird im Allgemeinen zum
Ausdruck fir ein Merkmal oder eine Krankheit bendtigt
Schwannsche Zelle

Die Zelle aus dem das Myelin (die Isolation von
peripheren Nerven) besteht.

Schwannome

Ein gutartiger Tumor, der durch die Wucherung von
Schwannschen Zellen verursacht wird
Spontanmutation

Eine Mutation, die nicht von einem Elternteil vererbt
wird, sondern spontan bei Kindern gesunder Eltern
auftritt.

Vestibuldres Schwannome (Akustikusneurinom)
Gutartiger Tumor auf dem achten Gehirnnerv, der
einen Gehdrfehler verursacht, ist ein haufiger Tumor
bei NF2

Von-Recklinghausen-Krankheit

Eine andere Bezeichnung fir NF1



NF KINDER

Die Mission unseres Vereins ist
effektive Behandlungen und Heilung zu finden
klinische Behandlung von Menschen mit NF
zu verbessern
Informationen fiir Betroffene und Angehorige
bereitzustellen
NF in der Offentlichkeit bekannt zu machen
Spendengelder flir Forschungsférderung zu sammeln

Engagieren Sie sich!

Ihre Teilnahme, ob als Freiwilliger oder als Spender
wird dringend benétigt. Sie kénnen helfen das NF-
Puzzle zu |6sen, indem wir gemeinsam Forschungs-
arbeit fordern. Eine Spende ist eine Investition in

Ihre eigene gesundheitliche Zukunft bzw. die ihres
Angehdrigen. Nur mit kontinuierlichen Forschungs-
bemuhungen werden wir das Ziel, eine Heilung von
NF erreichen. Sie helfen uns daher am meisten durch
eine Dauerspende in Form eines Einzugsauftrages.

Bleiben Sie auf dem Laufenden und besuchen Sie
unsere Website: www.nfkinder.at

Oder den deutschen Partnerverein:
www.nothing-is-forever.de

Folgen Sie uns auf Facebook unter ,NF Kinder —
Neurofibromatose durch Forschung besiegen®.

Gegriindet in 2013 ist NF Kinder ein international
operierender, gemeinnttziger Verein, der sich den
einzigartigen Bedirfnissen von Menschen mit Neuro-
fibromatose und ihren Familien widmet.
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‘NF Kinder

Neurofibromatose durch Forschung besiegen

Ich mochte wieder
bunte Fische
SEHEN konnen.

NF Kinder — Verein zur Férderung
der Neurofibromatoseforschung Osterreich

Pfarrgasse 87

1230 Wien
kontakt@nfkinder.at
www.nfkinder.at
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