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Voorwoord

Beste allen,

Dit keer is het voor mij wat anders. Ik ben blij met de ondersteuning van
Jaap Evenbilij die het redactiewerk voor de Nieuwsflits uit mijn handen heeft
genomen. Het is zelfs zo erg dat ik nu lekker een weekje krokusvakantie vier
en Jaap aan het zweten is om alles op tijd aan te leveren.

Gelukkig weet ik zeker dat ook deze Nieuwsflits meer dan goed gevuld
is. Dit keer weer eens wat extra aandacht voor NF2. Onze MAR wordt
uitgebreid met twee experts, de heren R. Stokroos en A. van der Mey. Zij
worden vanzelfsprekend verder voorgesteld. Ook een samenwerking met
de Stichting Plotsdoven. Peter Raggers, voorzitter van deze stichting heeft
speciaal voor onze NF2 leden een bijdrage geleverd. Wij zijn heel blij met zijn
aanbod om hun contactdagen ook open te stellen voor onze NF2 leden!
Nu niet als medisch adviseur, maar gezamenlijk met zijn broer Paul, heeft
Kees Lips een bijzondere bijdrage geschreven over osteoporose en NF1. Dit
is zeer informatief.

Al met al volop verscheidenheid in het aanbod, veel leesplezier!

70—/( # Z&m{am
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Voorstellen nieuwe bestuursleden
Hallo,

Mijn naam is Dirk Sterkenburgh, geboren op
8 december 1943 in de gemeente Emmen en in
1976 getrouwd met Henderika Jacoba Balster.

Ik ben in 1970 naar Defensie gegaan als
brandweerman en heb daar tot aan mijn
functioneel leeftijdsontslag (FLO) op 55-jarige
leeftijd gewerkt. De laatste 5 jaar van mijn
diensttijd heb ik als brandweerinstructeur
gewerkt in mijn tegenwoordige woonplaats
Arnhem.

Na ongeveer 3 maanden met FLO, ben ik gaan

werken als touringcarchauffeur en heb doorgewerkt tot aan mijn pensioen.
Tegenwoordig doe ik nog wat vrijwilligerswerk en hoop dit te kunnen
uitbreiden met de activiteiten voor de NFVN.

Hallo,

Ik ben Jaap Evenblij, 48 jaar, getrouwd en vader van
5 schatten van kinderen. Eén van onze dochters
heeft NF type 1, een zorg, maar ook een schat van
een meid. Zij is de eerste ‘spontane mutant’ in de
familie.

Ik werk als commercieel directeur Benelux bij
een bedrijff dat medical devices levert in de
gezondheidszorg.

Tevens zit ik in de RVT van het PO in Roosendaal.

maart 2012




Graag wil ik, naast een druk gezin en een drukke baan, iets betekenen voor
NF1. Door mijn bestuurlijke ervaring en (paramedische) achtergrond is een
rol als bestuurslid het meest voor de hand liggend.

Ik ben onder de indruk van en trots op het huidige bestuur, dat zich geheel
vrijwillig al jaren inzet voor deze ziekte. Daarom wil ik graag met hen bouwen
en gestalte en inhoud geven aan de visie en missie van de NFVN.

Gezocht: ‘een goede en enthousiaste
secretaris’

Uw bestuur is druk bezig met een herverdeling van haar taken. De laatste
tijd zijn er erg veel taken bijgekomen en die leggen een groot beslag op
de bestuursleden, eigenlijk een soms te groot beslag. Wij komen tot maar
één conclusie en dat is dat wij zoeken naar een goede en enthousiaste
secretaris.

Een secretaris speelt een belangrijke rol in het bestuur en is daarin een spil.
Wij willen de taken voor deze functie beperken tot de echte secretariéle
werkzaamheden, het voorbereiden van vergaderingen, de verslaglegging,
het beheren van de post en meer. De taakbeschrijving hebben wij verder
uitgewerkt en bijgevoeqgd.

Bent u bekend met secretariéle werkzaamheden vanuit uw werk, uw
vroegere werkzaamheden of uit hobby of sportverband én u hebt de wens
een aantal vrije uren zinnig te besteden?

Wat houdt u tegen? Meldt u aan op info@neurofibromatose.nl en het
bestuur neemt contact met u op.

Het klinkt misschien niet zo origineel maar wij hebben u echt nodig!

Ton Akkermans
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Functieprofiel secretaris

TAKEN:

Verslaglegging van de bestuursvergadering en ALV
Agenda opstellen van de bestuursvergadering en ALV
Beheer postbus

Archivering en archiefbeheer

Correspondentie

Informatieverstrekking

Relatiebeheer

VOORWAARDEN:

Lid zijn van de vereniging

Mobiel zijn (beschikken over auto)
Beschikken over computervaardigheden
Beschikken over goede schrijfvaardigheden

HOUDING:

Goed kunnen samenwerken
Geordend kunnen werken
Goede contactuele vaardigheden

BENODIGDE TIJD:

8 uur per week

1 keer per maand bestuursvergadering (2,5 uur)

1 keer per jaar ALV

Overige uren worden gebruikt voor overige taken
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VERGOEDINGEN
+  Reiskosten vergoeding

« Laptop van de vereniging (blijft altijd van de vereniging)
ZITTINGSTERMIJN

3 jaar. Secretaris wordt gekozen door de leden op ALV. (Daarna
verlenging door stemming ALV)
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Bijeenkomst contactgroep Oost Nederland
14 Januari 2012

We worden ontvangen met een kopje koffie of thee.

Margré Hunnekens wordt voorgesteld als contactpersoon. Zij vervangt
Janita Velthoen, die dit met zeer veel plezier de voorgaande jaren heeft
gedaan.

Janita namens allen nogmaals bedankt, voor al die jaren dat je contact-
persoon bent geweest voor de NFVN regio Oost- Nederland!

De twee nieuwe mensen die onze groep kwamen versterken werden
welkom geheten alsook de dames van Odyssee. Deze hadden de leiding
over deze bijeenkomst met als thema: “Hoe ga je om met het onbegrip in
je omgeving rond NF”

De vraag die centraal gesteld werd: Hoe vertel je het dat jij of iemand in je
naaste omgeving NF heeft en hoe ga je om met de reactie daarop.

UIT HET LAND maart 2012




Deze vraag werd ook met name naar ouders toe gesteld die de omgeving
duidelijk willen maken wat NF inhoudt en welke beperkingen dat met zich
mee kan brengen.

Het werd een heel geslaagde dag waarin we steeds weer de “muur”
herkennen waar je tegen kunt lopen bij familieleden, kennissen en
vrienden.

Wij hebben inmiddels zelf leren omgaan met deze vervelende aandoening.
Je kunt zo anderen ook proberen de ogen te openen en mensen die kunnen
luisteren vertellen over de vele vormen die voorkomen bij NF.

Mensen die hier niet voor openstaan leren toch niets van jouw verhaal, dus
steek daar ook geen energie in.

Ditzelfde geldt ook voor artsen, wanneer je het gevoel hebt dat de arts niet
veel interesse in je verhaal heeft kun je beter zoeken naar een andere arts.
Je kunt leren voor jezelf en je eventuele kinderen op te komen.

Ook is het forum van de NFVN heel belangrijk om vragen en ervaringskennis
te delen.

De ochtend wordt besloten met een applaus voor de dames van Odyssee.

/Ve/(y van der Mie
/%/ym’ Hannekens

Regiobijeenkomst Noord-Holland 21 januari
2012

Vanwege een aantal afmeldingen was er tijdens de bijeenkomst een kleine
groep aanwezig, maar desondanks was het gezellig en informatief.

Een van de bezoekers had voor de gelegenheid
van mijn aanstaande verjaardag op verzoek een |
taart gemaakt. Dit is een hobby van haar.
De taart zag er super uit en was heerlijk! Bedankt. '
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Twee van de bezoekers hebben met kerst en oud & nieuw een mooie reis
gemaakt naar India en Thailand. Zij hebben mooie verhalen verteld.

Een gezin dat de vorige keer ons bezocht was heel blij met de informatie en
tips die ze toen van anderen hebben gekregen.

Ze zijn overgestapt naar een ander ziekenhuis en alles is nu in een
stroomversnelling gekomen. De dochter in het gezin heeft een snel
groeiende, vermoedelijk flexiform, fibroom op haar bovenarm. Deze wordt
binnen 3 maanden verwijderd.

Een van de bezoeksters heeft al heel lang hoofdpijn, elke dag, 24 uur per
dag. Zij kreeg de tip contact op te nemen met een hoofdpijnspecialist in
Leiden.

Tevens gaat zij voor de zoveelste keer de molen in.
Deze keer in een ander ziekenhuis, hopend dat er nu wel gevonden wordt
wat de hoofdpijn veroorzaakt.

Al met al weer een gezellige en informatieve zaterdagochtend.

o
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Uitnodiging jongerendag 2012
Hallo jongeren,

Op 12 mei 2012 is het weer zo ver, de jaarlijkse
jongerendag.

Dit jaar hebben we een creatieve workshop. We
gaan de volgende workshop volgen: powertex.
Je kunt via deze link een kijkje nemen:
http://www.expres-zo.nl/textiel_verharden.htm

We hopen elkaar te ontmoeten om 13.45 uur.
We hebben de tijd tot 17.00 uur om er iets
moois van te maken. En we sluiten af met een
broodje.

Het adres is Zonstraat 134, 3581 MX Utrecht. Je kunt je opgeven tot 14 april
bij Anna Miedema via annamiedema@hotmail.com.

Voor alle duidelijkheid, de jongerendag is bedoeld voor jongeren tot 30
jaar, ben je ouder dan 30, dan kun je je niet inschrijven voor deze dag, maar
wel voor het uitje van de 30+ groep.

Hopelijk tot 12 mei.

Groeten,

E
Awmna en Adrriana pr eS ~ Z o ,
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Uitnodiging landelijke contactdag voor Kids
Beste Allemaal,

Het is weer zover, de Landelijke Contactdag voor de Kids is bekend.
We gaan dit jaar op zaterdag 19 mei 2012 naar Bleekemolens Race Planet
voor Kids in Amsterdam.

Daar gaan we spelen in het Speelparadijs, eten en drinken, bowlen en de
kinderen vanaf 8 jaar met een minimale lengte van 1.40 meter kunnen ook
gaan karten. De dag duurt van 11.00 uur tot 16.00 uur.

Als je mee wilt, stuur dan een mail naar annamiedema@hotmail.com.
Aanmelden kan tot 1T mei 2012.

Bij de aanmelding graag je naam, leeftijd en lengte vermelden en wie er
met je meekomt. Neem je je broertje(s) en/of zusje(s) mee, graag ook hun
naam, leeftijd en lengte vermelden.

Na 1 mei krijgen jullie een adres en routebeschrijving. Als er ouders zijn die
willen karten, dan moeten ze zelf contact opnemen met Bleekemolens Race
Planet en reserveren, de kosten voor het karten zijn € 15,75. Voor de ouders
wordt het karten niet vergoed.

Ik hoop jullie te zien op 19 mei.

Groetjes,

Auna Miedema

UIT HET LAND maart 2012




Uitnodiging 30+ plus uitje

Dit jaar gaan we naar onze
Domstad Utrecht. We vertrekken
om stipt 11.00 uur vanaf de
Oudegracht. De boot ligt
tegenover Oudegracht 85.

Datum: 16 juni 2012

Programma

11.00 uur: Rondvaart van ongeveer een uur door Utrecht

13.00 uur: Afsluiting met heerlijk steengrillmenu.

Als je vegetarisch bent graag dit doorgeven bij je reservering. Dan wordt er een
andere maaltijd geregeld.

Gelegen in het centrum van Utrecht aan de beroemde Oudegracht bevindt
zich een restaurant waarin je je weer in de Middeleeuwen waant. Een
donkere, romantische sfeer met de warme uitstraling van een Middeleeuws
kasteel verwelkomen jou! Kijk voor je de trap afdaalt even omhoog naar dit
historische gebouw met de prachtige trapgevel.

Je kunt je opgeven véér 1 mei bij manuelabroek@ziggo.nl

Vermeld met hoeveel personen je komt en of je met de auto of openbaar
vervoer gaat komen. Routebeschrijving volgt

Meer informatie over rondvaart
http://www.schuttevaer.com/rondvaart/den-draeck-arrangement

Groetjes, en tot ziens op zaterdag 16 juni 2012.

Arna Miedena ex Manueln Broek

maart 2012 UIT HET LAND
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De aftrek van specifieke zorgkosten in negen
vragen

Geld terug, regel het zelf!

Geld terug van de Belastingdienst.
Ook u kunt ervoor in aanmerking

N
komen. Hebt u aantoonbaar veel C‘

uitgaven voor zorg, hulpmiddelen caRaad

en voorzieningen? Dan kunt u die
vrijwel zeker aftrekken bij de aangifte
inkomstenbelasting, onder het kopje
‘specifieke zorgkosten’. Hoe dat in zijn werk gaat? U leest het in negen korte
vragen en antwoorden.

Chronisch zieken en Gehandicapten Raad Nederland

Dit artikel gaat over de aangifte over het belastingjaar 2011. U doet deze
aangifte in het voorjaar van 2012.

1. Watmoetik doen om dit voordeel naar me toe te halen? Een aangifte
inkomstenbelasting indienen. Bent u een beetje vertrouwd met de
computer, ga dan naar de website Belastingdienst.nl en download het
Aangifteprogramma 2011. Doet u liever aangifte op papier, bel dan met
de Belastingtelefoon (0800-0543) en vraag een P-biljet aan.

2. Oh? Ik betaal nu toch helemaal geen belasting? Straks krijg ik nog
een aanslag en moet ik bijbetalen! Die kans is niet groot. Bovendien
betaalt u in feite wel degelijk belasting, al draagt u het niet zelf af. Zelfs
over een minimumuitkering zoals Wajong of de bijstand houdt de
uitkeringsinstantie elke maand al een flink bedrag aan belastinggeld in.
Kijk maar op uw loonstrookje, onder het kopje ‘Loonheffing’. Een deel
daarvan kunt u terugvragen bij de Belastingdienst, als u recht hebt op
aftrek. Bijvoorbeeld voor specifieke zorgkosten.
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3. Hoe zit dat als mij inkomen zo laag is dat ik nauwelijks of geen
belasting betaal? Dan kan ik toch ook niets terugkrijgen? Uw
inkomen kan inderdaad zo laag zijn dat u nauwelijks of zelfs helemaal
geen belasting hoeft te betalen. In dat geval kunt u toch belastinggeld
terugkrijgen vanwege aftrekbare specifieke zorgkosten. Dat komt door
een speciale Tegemoetkomingsregeling. Als u specifieke zorgkosten
hebt opgevoerd bij uw belastingaangifte en u voldoet aan de
voorwaarden voor deze regeling, dan krijgt u daarover vanzelf bericht
van de Belastingdienst.

4. Deaftrekvanzorgkosten was toch afgeschaft? Gelukkig niet. Eris wel
veel veranderd de afgelopen jaren. De premie voor de basisverzekering
is niet langer aftrekbaar. Het eigen risico in de basisverzekering ook
niet. Eigen bijdragen zijn niet meer aftrekbaar. Een aantal standaard
aftrekposten is vervallen. Daar staat tegenover dat de drempel voor de
aftrek flink is verlaagd, met name voor mensen met een laag tot modaal
inkomen. Hebt u aantoonbaar hoge zorgkosten, dan komt u al snel in
aanmerking voor teruggave van belastinggeld.

5. Omwatvoorkosten gaathetdan? De aftrekpost specifieke zorgkosten
bestaat uit verschillende onderdelen. Hieronder staan ze op een rijtje.

« Genees- en heelkundige hulp. Het gaat bij dit onderdeel om (1)
medische en paramedische zorg inclusief tandartskosten en (2) om
uitgavenvoor particuliere verpleging en verzorging. Uitgaven boven
een bruto persoonsgebonden budget voor verpleging of verzorging
vallen hier ook onder. Kosten voor ooglaserbehandelingen kunt u
niet aftrekken.

«  Reiskosten voor ziekenbezoek aan een (voormalige) huisgenoot die
minstens 10 km verderop verpleegd wordt. Reist u per openbaar
vervoer of met een taxi, dan zijn de kosten volledig aftrekbaar.
Neemt u de auto, dan geldt een standaardtarief van € 0,19 per
kilometer.

maart 2012 ARTIKELSERVICE
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«  Voorgeschreven medicijnen. Het gaat alleen om geneesmiddelen
op voorschrift van een arts, waar u geen (volledige) vergoeding
voor hebt gekregen, bijvoorbeeld doordat u moest bijbetalen voor
duurdere medicijnen. Ook homeopathische geneesmiddelen vallen
hier onder, maar alleen als ze zijn voorgeschreven door een arts.

«  Hulpmiddelen. Denk aan gehoorapparaten, kunstgebitten en
bruggen, steunzolen, elastische kousen, prothesen, loophulp-
middelen, rolstoelenendelaadkostenvooraccu’svanscootmobielen
en elektrische rolstoelen. Uitgaven voor brillen en contactlenzen
zijn niet aftrekbaar.

«  Vervoer. Het gaat hierbij om de vervoerskosten die u maakt vanwege
uw handicap of ziekte. Denk vooral aan ziekenvervoer voor bezoeken
aan artsen of andere behandelaars. Reist u per openbaar vervoer of
met een taxi, dan zijn de kosten volledig aftrekbaar. Neemt u de
auto, hanteer dan als vuistregel een tarief van € 0,35 per kilometer.

« Dieet op voorschrift van een arts of erkende diétist. U kunt alleen
dieetkosten opvoeren zoals die genoemd worden in de tabellen
van de Belastingdienst.

«  Extra uitgaven voor kleding en beddengoed. Kunt u aantonen dat
u vanwege uw handicap of ziekte meer dan € 600 extra kosten
hebt gemaakt voor kleding en beddengoed, dan mag u standaard
€ 750 aftrekken. Kunt u dat niet, maar blijkt ‘uit algemene kennis of
uit eerdere aangiften’ dat uw handicap of ziekte inderdaad extra
kosten voor kleding en beddengoed met zich meebrengt, dan mag
u € 300 aftrekken.

«  Woningaanpassingen. De woning moet op medisch voorschrift
zijn aangepast. Bovendien geldt een ingewikkelde verrekening
met de mogelijke waardestijging. De regeling geldt ook voor
huurwoningen, nieuwe woningen en vakantiehuisjes.

«  Andere aanpassingen. Bijvoorbeeld specifieke aanpassingen aan uw
auto.

ARTIKELSERVICE maart 2012
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« Uitgaven voor extra gezinshulp. Het gaat bij deze post alleen om
particuliere hulp, zonder Wmo-indicatie. Ook uitgaven boven een
bruto persoonsgebonden budget voor huishoudelijke hulp vallen
hier onder.

6. Datis heel wat. Kan ik al die kosten aftrekken?Helaas niet. Er geldt een
drempel. Uw zorgkosten moeten hoger zijn dan die drempel. U kunt
alleen de kosten boven de drempel aftrekken. De drempel is afhankelijk
van uw inkomen. Hoe hoger uw inkomen, hoe hoger de drempel.
Gebruikt u het aangifteprogramma, dan berekent het programma
automatisch hoe hoog de drempel voor u is en of u die drempel haalt.

7. Haal ik die drempel? Gemakkelijker dan u denkt. Want hebt u
een laag inkomen (niet meer dan € 33.485), dan mag u een aantal
specifieke zorgkosten verhogen met een vast percentage. Gebruikt u
het Aangifteprogramma, dan berekent het programma automatisch de
verhoging. De verhoging telt mee om de drempel te halen.

8. Gelden er verder nog regels? Zeker. De belangrijkste regel is dat het
moet gaan om kosten die u zelf draagt. Hebt u een vergoeding gekregen,
dan kunt u de uitgaven niet ook nog eens aftrekken. U moet de kosten
bovendien in 2011 betaald hebben. Verder gelden er per onderdeel van
de aftrek soms gedetailleerde regels, die erg ingewikkeld zijn.

9. Daar heb ik dus deskundige hulp bij nodig? Dat hoeft niet per se,
maar vaak is het wel handig. Gelukkig zijn er veel organisaties die
u kunnen helpen. Neem voor meer informatie contact op met uw
gehandicaptenorganisatie, patiéntenvereniging, ouderenorganisatie,
belastingwinkel of vakbond.

Tekst: Kees Dijkman

maart 2012 ARTIKELSERVICE
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Deze informatie wordt u aangeboden door de Chronisch zieken en
Gehandicapten Raad Nederland (CG-Raad). De tekst is met de meeste
zorgvuldigheid samengesteld, maar er kunnen geen rechten aan worden
ontleend. Voor uitgebreide informatie, kijk op de website Meerkosten.nl, in
de rubriek ‘Belastingvoordeel’ of bestel de brochure ‘Belastingvoordeel 2011
voor mensen met een handicap en chronisch zieken’ bij de CG-Raad bestellijn,
telefoon (030) 291 66 11.

Hoe te bestellen:

U kunt de brochure ook bestellen door het overmaken van een bedrag van
€ 5.80 op rekeningnummer 3188522 ten name van de Chronisch zieken en
Gehandicapten Raad te Utrecht onder vermelding van Belastingbrochure 2010,
uw naam, adres, postcode en woonplaats.

Osteoporose: Het ontstaan van zwakke bot-
ten bij mensen met neurofibromatose type 1

Door Kees Lips (internist endocrinoloog) en Paul Lips
(hoogleraar endocrinologie en in het bijzonder stoornissen in de
bot- en calciumstofwisseling)

Aanleiding

Door een van de leden van onze patiéntenvereniging is een vraag gesteld
over het risico van osteoporose bij patiénten met neurofibromatose type 1
(NF1). De aanleiding was de breuk van een wervel na de val van een ladder
bij een nog jonge NF1-patient. Tot ongeveer 2005 was er weinig bekend
over een verband tussen NF1 en de verminderde stevigheid van botten.

Inleiding

Bij neurofibromatose is er al op jonge leeftijd meer risico op zwakte en
misvorming van het skelet: hierbij kunnen een abnormale groei van bot
(dysplasie) en kortere lichaamslengte ontstaan.

ARTIKELSERVICE maart 2012
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Bij NF1 is er aanleg voor verminderde botdichtheid (osteopenie), waardoor
vroegtijdige osteoporose en verkromming van de wervelkolom met
inzakkingen van wervels kunnen worden veroorzaakt. Er is meer kans op
botbreuken waarbij er dan een slechte genezing plaats vindt. Er blijft dan
kraakbeen aanwezig op de plaats van de breuk. Er is geen botvorming en
pseudoarthrosis, ofwel een onecht gewricht, is het gevolg. Het blijkt dat bij
NF-patiénten het vitamine D gehalte vaak laag is.

Epidemiologisch onderzoek

Ongeveer 50% van mensen met aanleg voor neurofibromatose type 1
(NF1) hebben afwijkingen aan de botten en het skelet, zoals voortijdige
osteoporose en meer kans op botbreuken. Bij NF1 is er door een genetische
mutatie een tekort aan neurofibromine. Hierdoor treedt er ontregeling van
botvorming op.

Dr. Tucker, van de Universiteit van Brits Columbia in Vancouver, Canada
onderzocht in 2009 bij 72 mensen met NF1 de bot-mineraaldichtheid

(BMD).

«  De 25-hydroxy-vitamin D concentraties waren laag bij 56%

+  De parathyreoid hormoon (PTH) concentraties waren hoog bij 34%
De urine deoxypyridinoline cross-link concentraties waren hoog
bij 50%
Van de 72 mensen met NF1 hadden 36 een BMD passend bij
osteopenie 50%

+ 14 van de 72 mensen hadden een BMD passend bij osteoporose  19%

Normaal

Botten zijn levende organen waarin voortdurend afbraak van bot gevolgd
door opbouw van nieuw bot plaats vindt. Bot wordt gevormd door
osteoblasten. Dit zijn cellen, die voor hun functie van botvorming
bijschildklierhormoon, vitamine D en calcium nodig hebben.

Deze osteoblasten gaan over in langlevende osteocyten zodra het bot zijn
definitieve vorm gekregen heeft. Bot krijgt zijn stevigheid door beenbalkjes
ofwel trabekels.

e
maart 2012 ARTIKELSERVICE
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De afbraak van bot geschiedt door osteoclasten. Er mag niet te veel afbraak
plaats vinden, want dan zouden er gemakkelijk breuken kunnen ontstaan.
Er is dus een evenwicht ofwel balans tussen opbouw en afbraak van bot.

De osteoblast kan stoffen uitscheiden, die de deling van osteclasten
kan bevorderen. Voorbeelden zijn RANKL en CSF. In normale cellen remt
neurofibromine de voortgeleiding van het RAS signaal. RAS stimuleert
de deling van osteoblasten, maar vooral osteoclasten en dus botafbraak.
In normaal bot is er weinig RAS-activiteit en maar een beperkt aantal
osteoclasten aanwezig (zie Figuur 1).

Bij NF1

Door een tekort aan neurofibromine krijgt RAS de kans om de deling
van osteoblasten en osteoclasten te stimuleren. Op zijn beurt maakt
de osteoblast ook nog stoffen die de deling van osteoclasten nog extra

bevorderen: het RANKL en het M-CSF. Het resultaat is dat het evenwicht
verstoord is.
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Door de toename van osteoblasten ontstaat er een tekort aan vitamine D,
calcium en bijschildklierhormoon. De bijschildklieren gaan harder werken
om dit tekort aan calcium aan te vullen. Het vitamine D blijft echter laag.
Door het grote aantal osteoclasten ontstaat er botafbraak (zie figuur 2).
Deze botafbraak vindt vooral plaats in de botten, die gewicht moeten
dragen, zoals wervels.

Neurofibromatose
typel

neurfibromine

tekort
RANKL
l M-CSF
rRas | pakT
bl Balans
Cel-deling osteoblast . oot osteoclast

Bot opbouw Botafbraak
Cel-deling Veel osteoclasten >

Veel Cathepsine-K (CTSK)

door osteoblasten = hoog verbruik van: bot-afbraak
VitamineD (1,25 (0H)2vit D) tekort ==
Calcium tekort ==
Bijschildklierhormoon (PTH) stijgt == —— groei bijschildklieren ter

compensatie tekort aan
calcium en vitamine D

Verklaring van de figuren en de afkortingen

« RAS: familie van genen waarvan de eiwitten in de cel een deling
veroorzaken

«  Osteoblast: dit is een cel die nieuw bot vormt

«  Osteoclast: dit is een cel die oud bot afbreekt

«  Neurofibromine: eiwit dat te weinig aanwezig is bij NF1 en dat RAS
remt
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Osteoblasten:

«  RANKL: Receptor Activator van Nucleaire factor KB (NFkB) Ligand; het
wordt gemaakt door osteoblast; het veroorzaakt deling en groei van
osteoclasten

«  CSF: Colony Stimulating Factor; het wordt gemaakt door osteoblasten
en stimuleert deling en groei van osteoclasten

«  OPG: steoprotegerine wordt door osteoblasten gemaakt en kan RANKL
neutraliseren, zodat er minder groei-stimulatie effect van RANKL op
osteoclasten is

« Osteopontine wordt gemaakt door osteoblasten en verankert
osteoclasten aan mineralen uit de bot-matrix; brugfunctie

«  Osteocalcine wordt door osteoblasten gemaakt en is van belang voor
de mineralisatie van bot

« Osteonectine wordt door osteoblasten gemaakt en bevordert
mineralisatie, vorming mineraalkristallen

Osteoclasten:

«  Cathepsine-K(CTSK) wordt door osteoclasten gemaakt en lost mineralen
en type 1 collageen uit het bot op

«  TRAP: tartraat-resistente zure phosphatase door osteoclasten gemaakt;
het lost botmineraal op

«  FPP: farnesyl pyrophosphaat-synthase stimuleert osteoclasten en
botafbraak

«  BP bisfosfonaten remmen FPP- synthase, dus minder FPP en GGPP en
dus minder activatie van osteoclasten; ze beschermen osteoblasten en
verhogen OPG-productie

« Odanacatib: antilichaam tegen CTSK
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Advies voor mensen met NF1 aanleg

Diagnostiek
e Altijd regelmatig vitamine D en calcium meten, ook op jongere
leeftijd

« Bijeen laag vitamine D: botdichtheid meten (densitometrie)
» Densitometrie: altijd eenmalig bij leeftijd ouder dan 50 jaar:
* T>-1,0laagrisico; leeftijdsadviezen betreffen dieet
* T<-1,0en>-2,5VFA > 60 jaar; Rontgen onderzoek (RX) bij
twijfel

Veel gebruikte afkortingen in de medische literatuur:
VFA: Vertebral Fracture Assessment

FRAX: Fracture Risk Assessment

DXA: Dual X-ray Absorptiometry

BMD: Bone Mineral Density

Therapie

+ Leefregels t.a.v. voedsel en beweging

« Vitamine D en calcium suppleren bijlage concentratie van vitamine
D

« Bij fractuur in wervel: remming van botafbraak met een bisfos-
fonaat

Bisfosfonaten verminderen het aantal osteoclasten, maar hebben onvoldoende

resultaat bij NF1-patiénten. Dit komt waarschijnlijk door te veel RAS. Als RAS

wordt afgeremd door Farnesylthiosalicylzuur (salirasib, ofwel FTS), hebben

bisfosfonaten meer effect.

Denosumab is een antilichaam tegen RANKL

Odanacatib is een antilichaam tegen cathepsine K

Samenvatting

Bij mensen met aanleg voor Neurofibromatose type 1 is er onvoldoende
neurofibromine. Hierdoor is er o.a. in botweefsel te veel RAS-eiwit. Te veel
osteoblasten en nog meer osteoclasten zijn het gevolg.
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Het resultaat is onvoldoende vitamine D en neiging tot een lager
calciumgehalte in het bloed, terwijl de botten worden afgebroken.
Regelmatige controle van de vitamine-D-concentratie in het bloed is
gewenst.

Vit D is nodig voor allerlei functies in het lichaam en ook voor de calcium-
opname in de darm.

Risico factoren voor ontstaan van osteoporose

«  BMI <20/ anorexia

« Leeftijd hoger dan 60 jaar

«  Eerdere fractuur in geschiedenis

« Verminderde mobiliteit / Weinig lichaamsbeweging
«  Meer dan eenmaal vallen in het laatste jaar

«  Calcium intake laag

«  Vitamine D tekort

+  Roken

« Eerstegraads familielid met fractuur

« Postmenopausaal

. Alcohol
« Slechte visus -> vallen
+ Lage BMD

« Dementie
« Aandoeningen met secundaire osteoporose (zie volgende tabel)

Ziektebeelden die osteoporose bevorderen

« « Endocriene aandoeningen
*  Thyreotoxicose
*  Hyperprolactinaemie
*  Primaire hyperparathyreoidie
*  Acromegalie
*  Hypogonadisme
*  Glucocorticoiden hoog (m. Cushing/syndroom van Cushing)
¥ Maag/darm aandoeningen
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« Vitamine D tekort

«  Chronische leveraandoeningen
«  Coeliakie

«  Malabsorptie

«  Neurofibromatose type 1

« Osteogenesis imperfecta

« Reumatoide artritis

+  Multipel myeloom

- COPD

« Idiopathische hypercalciurie
+  Alcoholisme

«  Veel stress

N NF1 N NF1l N NF1 N NF1 N NF1

Neurofibromine VitamineD Calcium PTH BMD

PTH = bijschildklierhormoon
BMD = bot-mineraal-dichtheid

N  =normaal
NF1 =neurofibromatose type 1

De Neurofibromine-concentratie bij mensen met NF1 is slechts 50%
vergeleken met normaal

De concentratievan vitamine D, calcium en PTH in het bloed in de
gemiddelde normale bevolking vergeleken met mensen met NF1
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Medicatie die osteoporose kan bevorderen

. Glucocorticoiden

. Aromatase remmers en androgeen-antagonisten
. Anticonvulsiva (sommige)

. Te veel schildklierhormoon (LT4) suppletie

Werking vitamine D

Belangrijkste bewezen effecten

«  Bevordert Calcium-opname in de darm

« Handhaaft Calcium- en fosfaat-balans in samenwerking met bijschild-
klierhormoon

«  Bevordert de lengtegroei van bot door stimulering van osteoblasten en
osteoclasten

+  Remt productie en afgifte van bijschildklierhormoon door bijschild-
kliertjes

Mogelijke effecten

« Bevordert goede hartfunctie en samentrekking van het hart

« Stimuleert de eilandjes van de alvleesklier voor insuline-secretie

«  Remt ontstaan diabetes mellitus type 1 en 2

«  Stimuleert de bijnieren tot afgifte van hormonen in de schors en het
merg

+  Remt secretie van renine door de nier en verlaagt de bloeddruk

«  Remt ontstekingsreacties in de darm (ziekte van Crohn)

«  Remt ontstaan van multipele sclerose

«  Remt celdeling bij kanker
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Activiteiten

Bijeenkomsten Regio Noord in Meppel

Multifunctioneel
Centrum de Plantaan
Vledderstraat 3

7941 LC Meppel

Contactpersonen Telefoonnummer | Datum bijeenkomsten
Tjitske Walda 0513-62.97.99 7 maart 2012
Lokatie: 13 juni 2012

Bijeenkomsten Regio Noord Holland in Beverwijk

Contactpersonen Telefoonnummer | Datum bijeenkomsten
Edith Heinhuis 075-62.19.680 14 april
9 juni uitje

8 september

17 november

Bijeenkomsten Regio West in Alphen aan den Rijn

Contactpersonen

Telefoonnummer

Datum bijeenkomsten

Hannie en Gabriel
van Essen

010-42.08.729

25 maart 2012

10 juni 2012 (uitstapje)

ACTIVITEITEN
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Bijeenkomsten Regio Zuid/West in Oud Gastel

Contactpersonen

Telefoonnummer

Datum bijeenkomsten

Marion en Christian van

Meer

0165-51.03.57

12 mei 2012 (uitstapje)

Bijeenkomsten Regio Oost

Contactpersonen

Telefoonnummer

Datum bijeenkomsten

Nellie van der Niet en
Janita Velthoen

0492-39.00.92

12 mei 202

077-47.52.393

15 september 2012

Bijeenkomsten regio Midden

Contactpersonen

Telefoonnummer

Datum bijeenkomsten

Peter en Henny Koelewijn

033-29.85.298

Bijeenkomsten NF2

Contactpersoon

Telefoonummer

Datum bijeenkomsten

Anna Miedema

072-88.87.561

Zelfhulpgroep neurofibromatose Zuid Nederland:

Contactpersoon

Telefoonummer

Datum bijeenkomsten

Danny Housen

046-43.73.399

Landelijke contactdagen

Contactpersoon

Telefoonummer

Datum bijeenkomsten

Anna Miedema

072-88.87.561

Zie elders in dit blad
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Bestuursleden

Ton Akkermans, voorzitter
Rietvelddreef 42

2992 HJ BARENDRECHT
Tel. 0180-62.72.68
a.akkermans2@chello.nl

Irene Caubo, secretaris
Hoflaan 9

6953 AL DIEREN

Tel. 0313-482667
irene@caubo.com

Riet Vermeulen, penningmeester
De Zodde 20

1231 MB LOOSDRECHT

Tel. 035-58.21.730
info@vermeulenart.nl

Monique Kester

Weena 195

3013 AL ROTTERDAM
Tel. 010-452.17.69
mgmkester@hotmail.com

Adriana de Graaf

De Wiel 112

3361 TD SLIEDRECHT

Tel. 0184-633312
degraafadje@hotmail.com

Anna Miedema

De Wieder 31

1704 AZ HEERHUGOWAARD
Tel. 072-88.87.561
annamiedema@hotmail.com

Ledenadministratie/adreswijzigingen

De Zodde 20

1231 MB LOOSDRECHT
Tel. 035-58.21.730
info@vermeulenart.nl

Riet Vermeulen, penningmeester

BESTUURSLEDEN
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Contactpersonen

Codrdinatie regio’s en Regio West
Hannie en Gabriel van Essen

Tel. 010-42.08.729 na 19:00 uur
regiokontakt-nf@hotmail.com

Regio Noord

Tsjitske Walda

Tel. 0513-62.97.99
T.Walda@kpnplanet.nl

Regio Noord-Holland
Edith Heinhuis

Tel. 075-62.19.680
e_heinhuis@hotmail.com

Regio Oost

Margré Hunnekens

Tel. 077-47.52.393
mwm.hunnekens@home.nl
Nelly van der Niet

Tel. 0492-39.00.92
j.velthoen@chello.nl

Regio Midden

Peter en Henny Koelewijn
Tel. 033-29.85.298
peterkoelewijn9@gmail.com

Regio Zuid/West
Marion en Christian van Meer
Tel. 0165-51.03.57
nf-regiokontakt@hotmail.com

Zelfhulpgroep neurofibromatose
Zuid Nederland

Danny Housen

Tel. 046-49.73.399
www.stichtingmarco.nl

Website

Michel Aarts

Tel. 0174-41.45.49
michel.aarts@capgemini.com

Werkgroep’Oudersvanopgroeiende
kinderen met NF’

Loes Aarts

Tel. 0174-41.45.49
aartsloes@hotmail.com

Cor Barneveld
chbarneveld@gmail.com

Stichting Marco

Hub Housen

Tel. 046-43.73.399
stichtingmarcolimburg@gmail.com
www.stichtingmarco.nl
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Stichting NF World Wide Codrdinatie Landelijke

Leo en Wilna Velthuis Contactdagen
mail@stichtingnfworldwide.com Anna Miedema (zie bestuur)
www.stichtingnfworldwide.com
Contactpersoon jongeren Telefonisch contactpersonen
Adriana de Graaf (zie bestuur) Janneke Akkermans 0180-62.72.68
W. Sanders 0522-47.54.84
wiet.sanders@hetnet.nl
Inge Schlunk 0356-02.05.70
Contactpersoon NF2 Relevante sites op Hyves
Anna Miedema (zie bestuur) neurofibromatose2.hyves.nl

neurofibromatose.hyves.nl
geefnfbekendheid.hyves.nl
nfnoordholland.hyves.nl
nfinfo.hyves.nl

neurofibromatose
frieslandgroningendrente.hyves.nl
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Stichting Plotsdoven Samenwerking in uw

belang sTICHTINGPLOTSI[I)T[ TP Y

-

Een paar weken geleden hadden uw voorzitter en ondergetekende een
plezierig gesprek.

Dit gesprek ging over het feit dat de Vereniging voor Neurofibromatose ook
een groep vertegenwoordigt uitde groep NF2 enwel vooral mensen die zeer
slechthorend en of geheel doof waren geworden door hun aandoening.
Uw bestuurzochtnaarde beste manierom deze groep, lotgenotencontacten
te kunnen aanbieden, maar ook de juiste informatie te kunnen geven over
het omgaan met laatdoofheid en plotsdoofheid.

Op een bijeenkomst in Amersfoort ontmoetten we elkaar voor de eerste
keer, een week later bij Ton thuis. In het gesprek kwamen we een paar zaken
overeen. Eén van die zaken was dat we over elkaars organisatie in onze
eigen bladen een artikel zouden schrijven waar leden/donateurs van beide
organisaties hun voordeel mee zouden kunnen doen. Hier het beloofde
artikel van uit de Stichting Plotsdoven.

Wie is de schrijver? Peter Raggers, voorzitter van de Stichting Plotsdoven.

Onze Stichting vertegenwoordigt vooral twee groepen, de plots- en
laatdoven.

Onder plotsdoven verstaan we mensen, die op latere leeftijd, in ieder geval
na (een beginnende) taalontwikkeling, vaak binnen 48 uur van goed horend
naar niets meer kunnen horen zijn gegaan. Onder laatdoven wordt de groep
mensen verstaan, van allerlei leeftijd die langzaam maar zeker van horend
naar doofheid afglijden. Dit kan in een jaar zijn maar vaak is het een proces
van jaren. Ook ernstig slechthorenden voelen zich bij onze stichting thuis.
Hiermee wordt niet de ouderdomsdoofheid bedoeld, hoewel ook in deze
groepen ernstige problemen voorkomen.
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Zowel plotsdoofheid als laatdoofheid brengen ernstige traumatische
ervaringen met zich mee.

Verlies van gehoor betekent meestal ook het verlies van communicatie,
waardoor relaties, vriendschap en werk onder grote druk komen te staan
en kunnen stranden. Dit los van de overige persoonlijke verwerkingen.
Plots- of laatdoofheid is niet zichtbaar, wat het extra moeilijk maakt voor
omstanders. Niets ernstiger kan gezegd worden als: “Oh hij/zij is Oost-
Indisch doof” of “hij /zij wil het niet horen”. Terwijl je er alles voor zou willen
geven en doen om het wel te horen.

Bij de Stichting Plotsdoven zijn meerdere donateurs die NF2 hebben en
zich bij ons thuis voelen, zich welkom weten. Dat is ook niet zo gek. Onze
lotgenoten weten wat het is om doof, zeer slechthorend te zijn. Zij hebben
allen de weg meegemaakt en bewandelen deze nog elke dag. Dus weet men
wat en hoe het voelt, om buiten de communicatie te vallen bij horende.

Belangrijker dan het weten, dat je tot een bepaalde groep met herkenbare
kenmerken behoort, is het leren informatie te krijgen en te geven hoe je
daarmee om kan gaan. Niet hoe je er het beste mee om kan gaan, dat zijn
de keuzes die je zelf maakt, maar als je kan kiezen is dat heel wat waard.
Bijvoorbeel het communiceren, dat kan natuurlijk met je stem of door
spraakafzien, maar ook met gebaren. Ook schriftelijk of met ruimtelijke
bewegingen behoort tot de mogelijkheden. Leeftijd doet er niet toe, je
kunt het leren, ook op je 80ste.

NmG, Nederlands met Gebaren, is vaak de manier voor mensen die het
Nederlands als hun moedertaal hebben geleerd. Veelal wordt die goed
gesproken engeschreven.NmGvolgtde Nederlandse taal en ondersteunt dit
met gebaren. Men hoeft dan niet het veel ingewikkelder NGT, Nederlandse
Gebaren Taal te leren. NGT is de moedertaal voor doofgeboren mensen en
is een eigen en echte taal net als Engels of Duits.

NmG kan men gratis, met indicatie, leren in de eigen huiselijke kring met
het gezin, vrienden. Daar zijn speciale cursussen voor.
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Dit kan reuze leuk zijn en ook bindend werken.

Ook organiseert de Stichting Plotsdoven activiteiten door het hele land, die
open staan voor iedereen. Deze kunnen een dagdeel, een dag, weekend of
lang weekend duren.

Altijd zijn er NmG en schrijftolken bij aanwezig. Tijdens onze lotgenoten-
contacten staat uitwisseling van informatie en persoonlijk contact voorop.
U bent van harte welkom.

Alle informatie en veel uitgebreider dan hierboven omschreven, kunt u
vinden op onze pas vernieuwde site www.stichtingplotsdoven.nl U hoeft
geen donateur te zijn om met ons kennis te maken. Als we kunnen bijdragen
om uw zelfstandigheid en verwerking te vergroten is het mooi.

Voor professionele hulp kunt u terecht bij het NCPLD, www.NCPLD.nl
(Nederlands Centrum voor Plots- en Laat Doofheid).

Ik hoop dat onze beide organisaties veel voor onze leden/donateurs kunnen
blijven betekenen want het gaat tenslotte om u.

Met beste groet en tot ziens
Poter Ruggers, voorzitter Stichting Plotsdoven
De Stichting Plotsdoven staat voor een dynamische belangenbehartiging van

alle plots en laatdoven. Gaarne willen we samenwerken en kennis delen met
een ieder die hier aan kan en wil bijdragen.
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Doe de pgb-test en laat weten wat u er van
vindt!

Het persoonsgebonden budget (pgb) geeft
vrijheid en ruimte. Maar het werken met een
pgb betekent ook veel verantwoordelijkheid:
zelf overeenkomsten sluiten met zorgver-
leners, uitgaven plannen en beheren, verant-
woording afleggen. Overweegt u een pgb
en vraagt u zich af of u geschikt bent voor
een pgb? Doe dan de pgb-test.

Mensen die zorg nodig hebben, kunnen
ervoor kiezen om dit rechtsreeks van een
instelling te ontvangen of om de zorg zelf te regelen met behulp van een
pgb. Per Saldo, de belangenvereniging van mensen met een pgb, vindt het
belangrijk dat mensen een weloverwogen keuze kunnen maken tussen
deze twee mogelijkheden en heeft hiervoor een hulpmiddel ontwikkeld:
de pgb-test.

Met deze test kunnen mensen die in aanmerking komen voor een pgb zélf
onderzoeken of zij geschikt zijn voor het werken met een pgb. Om deze test
verder te verbeteren zoekt Per Saldo mensen die voor deze keuze staan.
Staat u voor die keuze? Vul dan de pgb-test in en laat weten wat u van de
test vindt! De test invullen kost een kwartiertje.

Wie de vragenlijst digitaal invult, krijgt een persoonlijk advies waarin staat
of het pgb bij hem of haar past. Soms is er de mogelijkheid die geschiktheid
te vergroten, bijvoorbeeld door het volgen van een cursus of het
uitbesteden van taken. De test is gemaakt in nauw overleg met (potentiéle)
budgethouders; zij hebben aangegeven wat de belangrijkste vaardigheden
zijn waarover een budgethouder moet beschikken.
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Ook hebben uitvoeringsinstanties en cliéntorganisaties meegedacht.
Onderzoeksbureau SmartAgent heeft in opdracht van Per Saldo de pgb-
test ontwikkeld.

Doe de pgb-test!

Wanneer u naar de website van Per Saldo gaat (www.pgb.nl) en klikt op de
button “doe de pgb-test” komt u rechtstreeks bij de proefversie van de pgb-
test. Of u gaat naar: http:/smartweb.smartagent.nl/ennis/surveys/2441pgb/
welkom.php?qg=1

Wij vragen zoveel mogelijk mensen die overwegen met een pgb te gaan
werken deze test in te vullen en te laten weten wat ze ervan vinden. In het
vak “Opmerkingen” kunt u uw op- en aanmerkingen kwijt. Die worden
verwerkt in de definitieve versie van de pgb-test, die medio juni wordt
gelanceerd op de site “doe de pgb-test”.
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www.neurofibromatose.nl

Het forum op de website is een plek waar leden hun vragen kunnen stellen aan
andere leden en kunnen reageren op vragen van anderen. Het doel is om in
verenigingsverband ervaringen uit te wisselen.

De toegang op het forum van de website kan worden verkregen door de
volgende gegevens in te vullen:

LI Inloggen

Eerste vak: lidnummer. Dit staat op het adreslabel van de nieuwsflits.

Tweede vak: postcode. Aaneengesloten, dus zonder spaties invullen.




Lotgenotencontact

In dit boekje en op onze website www.neurofibromatose.nl
treft u een overzicht van onze lotgenotencontactgroepen en
een activiteitenkalender met de komende bijeenkomsten.
In deze contactgroepen worden de ervaringen met elkaar
gedeeld en ondervindt men steun aan elkaar. U bent hier
van harte welkom!

Meer informatie

U kunt extra informatie inwinnen via het secretariaat
of via de website van de Neurofibromatose Vereniging
Nederland.
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