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Neurofibromatose 1

Twee of meer van de volgende verschijnselen:

• 6 of meer café au lait vlekken met diam > 0,5 cm vooraf 
aan puberteit of > 1,5 cm erna

• 2 of meer neurofibromen of tenminste een plexiform

• Sproeten in oksels of liezen

• Opticus glioom

• 2 of meer hamartomen van de iris (Lisch noduli)

• Specifieke botafwijking: dysplasie sfenoid, dysplasie 
cortex lange pijpbeenderen

• Eerste graads familielid met NF1
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Neurofibromatose 2

NF2 diagnose zeker: 

• Dubbelzijdig vestibulaire schwannomen of 1ste graads familielid met NF2

èn

• Eenzijdg vestibulair schwannoom bij leeftijd < 30 jaar of 2 van de 
volgende verschijnselen:

Meningioom, glioom, schwannoom, cataract op jeugdige leeftijd

Mogelijk NF2: 

• Eenzijdig vestibulair schwannoom leeftijd < 30 met een van de volgende 
verschijnselen

Meningioom, glioom, schwannoom, juveniel cataract

òf

• twee of meer meningiomen met een eenzijdig vestibulair schwannoom  
< 30 jaar met een van de volgend verschijnselen glioom, schwannoom, l 
cataract op jeugdige leeftijd
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schwannomen en Schwannomatose

Aantal patiënten in Nederland met: 
ongeveer

• één schwannoom 4000
• dubbelzijdige schwannomen bij NF2 180
• Schwannomatose zonder NF2 165 
• familiaire Schwannomatose 40
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Structuur van een zenuwcel (neuron)  
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Figuur  1b

Figuur 1a

mutatie in het SMARCB1-gen
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Familiaire Schwannomatose

• multipele schwannomen
• niet vestibulair: geen NF2
• niet in de huid
• chronische pijn
• niet kwaadaardig
• mutaties in het SMARCB1 gen op chromosoom 22
• zowel bij sporadische als familiaire vorm 
• gen ligt vlak bij het NF2 gen

Kenmerken:
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