
Neurofibromatose Typ 2 wurde umbennant? 
 
 

Ja, das ist kein Mhytos. Die Krankheit nennt sich ab sofort NF2- (assoziierte) 
Schwannomatose.  
 
Was waren die Gründe für eine Umbenennung? 
 

- Neue Studien zeigen deutliche Überlappung von NF2 und Schwannomatose  
➔ Signifikanter Overlap klinischer Ausprägung von Schwannomatose, NF2 und NF2-

Mosaiken  
- 9 % der als klinisch diagnostizierten Schwannomatose-Patienten haben nach 

genetischer Analyse eigentlich NF2 
➔ 1-2% der klinisch als NF2 eingestuften Patienten haben eigentlich 

Schwannomatose  
- Beidseitige Vestibularisschwannome, die bei über 50-Jährigen entdeckt werden, 

können, aber müssen nicht auf NF2 hindeuten. 
-  Kein vermehrtes Auftreten von höhergradigen Gliomen und Neurofibromen bei NF2 

 
 
Vorteile der Subsummierung von NF2 und Schwannomatose: 
 

- Ärztliche Fehldiagnosen/Verwechslungen werden weniger 
➔ Schärfung der Leitlinien und Verbesserung der medizinischen Versorgung  

- NF2 und Schwannomatose teilen beide die genetische Prädisposition zur Bildung von 
Schwannomen 

- Beim Verdacht auf Schwannomatose ist eine molekulargenetische Untersuchung 
indiziert, außer der Patient weist beidseitige Vestibularisschwannome auf  

 
NF2- (assoziierte) Schwannomatose: 
 

- Genetische Blutanalyse ist sensitiv bei 60-90 % der Betroffenen 
- Genetische Analyse nicht zur Diagnosestellung erforderlich! 
➔ Genetische Untersuchung allein reicht nicht aus, um NF2 zu diagnostizieren. Es 

muss ein klinisches Kriterium oder eine positive Familienanamese vorliegen. 
- Katarakt-Typen (grauer Star) werden klarer benannt: 

Neu definiert als juvenile subkapsuläre Katarakt 
- Zusätliches typisches Kriterium: retinale Harmatome  
➔ Wichtig für frühe Diagnosestellung bei Kindern 

- Ersetzung Gliom durch (spinales) Ependymom 
- Nach wie vor häufige Verwechslung von Neurofibromen und Schwannomen  
- Hybridtumore (Mix aus Neurofibromen und Schwannomen) bei NF2 möglich 

 



 
 
 
 
Aktuelle Kriterien für NF2: 
 

- Bilaterale Vestibularisschwannome (VS)  
- Verwandte ersten Grades mit NF2 und einseitiges VS 2 ODER zwei der folgenden 

Kriterien: 
• Meningeom 
• Ependymom 
• Schwannom 
• Juveniler hinterer subkapsuläre Katarakt  
• Retinale Hamartome 
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