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Neurofibromatose Typ 1 (NF1)
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Was bedeutet der Name Neurofibromatose Typ 1?7 Was ist NF1?

NF1ist eine seltene Erkrankung, die sich vor allem auf die Haut- und Nervenzellen
auswirkt.? Die Ursache liegt im gleichnamigen NF1-Gen.?

Bei gesunden Menschen bildet das NF1-Gen das Protein Neurofibromin,
das eine wichtige Schutzfunktion einnimmt: Es kontrolliert das

Neuro - fibrom - atose Typl

= Nerven = gutartiger = haufig = Zuordnung der Form, Zellwachstum und unterdrlckt damit die Entstehung von Tumoren.?
Tumor auftre- Typ 2 ist sehr viel seltener
aus Binde- tendes und die Betroffenen haben Bei NF1-erkrankten Menschen ist das NF1-Gen verandert und funktioniert
gewebe Fibrom andere Krankheitszeichen nicht so, wie es soll. Die Information ,Zellwachstum kontrollieren* wird dadurch

falsch weitergegeben. Dadurch entstehen gutartige Tumoren innerhalb der
Nervenscheide, welches die Nervenzellen umhullt, die auBerlich auf oder unter
der Haut sichtbar sein kdnnen, aber auch im Korperinneren auftreten kdnnen.*

Bei NF1 besteht ein erhéhtes Risiko flr eine Entwicklung von bésartigen
Tumoren. Regelmafige klinische Untersuchungen werden deshalb von
Experten fur alle NF1-Patienten empfohlen.® Weiterhin kdnnen ab einem

N Alter von 30 Jahren gezielte Vorsorgeuntersuchungen, wie beispielsweise
Vo n 3.000 zur Frdherkennung von Brustkrebs, das Management sinnvoll Tumorpradis-
Menschen betroffen unterstutzen.>® So kbnnen Veranderungen frih erkannt und bei Bedarf positionssyndrom

behandelt werden.




Wie bekommt man NF1?3

o /4

1. Vererbung

Ist ein Elternteil bereits an NF1
erkrankt, kann die Veranderung
des NF1-Gens auf das Kind ver-
erbt werden.

Es gibt zwei Moéglichkeiten far
die Veranderung des NF1-Gens,
die beide etwa gleich haufig
vorkommen.

N

2. Spontane Neumutation

Das Gen mutiert spontan nach der
Geburt, d.h. die Veranderung des
NF1-Gens entsteht ohne erkennba-
ren Grund.

Wie tritt NF1in Erscheinung?

Bei NF1 kann es zu einer unkontrollierten Vermehrung von sogenannten
Schwannschen Zellen kommen, welche die Nervenzellen umhullen.*”

e Café-au-lait-Flecken: so werden Milchkaffee-
farben verfarbte Hautstellen bezeichnet

*Neurofibrome: sind gutartige
JKnoten" auf oder unter der Haut

*Plexiforme Neurofibrome:

gutartige Tumoren, die in den Nervenbahnen
umhullenden Nervenscheiden entstehen.

) ) Dies betrifft jedoch nur die peripheren
*Sehnervikann von einem meist langsam wachsen-  Nerven (nicht das Gehirn). 4678

den Tumor betroffen sein

eSommersprossenartige Flecken:
zeigen sich in der Achselhdhle oder in
der Leistengegend

*Iris und Augapfel: zeigen
Veranderungen oder ,Knoten*

Die unterschiedlichen
Symptome kdnnen, mussen
aber nicht auftreten.

Die ersten Anzeichen der NF1
zeigen sich meist in
den ersten Lebensjahren.’

Die Krankheit kann weitere Beschwerden
hervorrufen, wie zum Beispiel: “%78

Verkrimmung Typische Knochen- Bluthochdruck Migrane Lernschwierigkeiten
der Wirbelsaule veranderungen




Wie erkennt und behandelt man NF1?4°

Diagnose Behandlung
A
QQr
Korperliche Abwartendes Unterstutzende
Untersuchung Beobachten Therapien, wie z.B.

Physiotherapie
Die Veranderung des

Gens kann man nicht
y,heilen*, man kann

@ @a j}% nur die Symptome der

Krankheit behandeln

Genetische Medikamentodse Operationen

Tests Therapien und
Schmerzbehandlung

Der Alltag mit NF1

Der Alltag kann herausfordernd sein. Dennoch kann man sich ein paar wirksame Strategien
zurechtzulegen: eine verlassliche Routine entwickeln, offen und transparent kommunizieren,
den regelmafigen Austausch mit anderen pflegen sowie bei Bedarf gezielt UnterstUtzung in

Anspruch nehmen.
@ Y —

Balance

Arzttermine Offen

Tagesroutine
gestalten kommunizieren finden

schaffen

Bei der Bewaltigung der Erkrankung kann der
Austausch mit anderen Betroffenen helfen.
Bei folgenden Patientenorganisationen erhalten
Sie Unterstutzung: Bundesverband Neurofibroma-
tose e.V,, Nothing is Forever e.V.,, NF& Freunde e.V.

Unser kostenloses Alexion Patient Care Programm ist eines von vielen, nicht-medizini-
schen Hilfsangeboten. Unser Ziel ist es, Sie bestmoglich zu begleiten und Ihnen im Alltag
mit Ihrer seltenen Erkrankung Hilfestellung zu geben. Weitere Informationen zu NF1 und
zum Patientenprogramm finden Sie auf www.alpaca-programm.de
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