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Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymé&én tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinnéllisyysneuvontaa tai erikoisladkarin konsultaatiota.

Neurofibromatoosi (NF1)
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Synonyymit: neurofibromatoosi 1, NF1, Von Recklinhausenin tauti, neurofibromatosis 1,

Von Recklinhausen's disease

Lyhyesti

Neurofibromatoosin tavallisin muoto on
neurofibromatoosi 1(NF1), josta aikaisemmin
kaytettiin myds von Recklinghausenin taudin
nimed. NF1 on perinndllinen iho- ja hermo-
kudosoireyhtyma, jolle on tyypillista ruskeat
iholaikut ja hyvanlaatuiset ihokasvaimet.

Tauti periytyy vallitsevasti eli dominantisti ja
sitd esiintyy yhta paljon molemmilla
sukupuolilla.

NF1:n téarkeimmat piirteet

NF1-epaily herda usein jo varhaislapsuu-
dessa taudille tyypillisten ihon pigmentti-
muutosten ns. maitokahvilaikkujen (café-au-
lait) perusteella. Lapsella on yleensé jo muu-
taman vuoden iassé iholla useita ruskeita
maitokahvinvéarisia noin markan kolikon
kokoisia tarkkarajaisia ihonmy®étaisia laikkuja.
Naita café-au-lait laikkuja tavataan lahes kai-
killa (noin 95 %:lla) NF1-patilailla. Seuraava
iholdydds on noin 6 vuoden iassa kainaloiden
ja nivustaipeiden alueelle ilmaantuva kesak-

koisuus, jota tavataan noin 85 %:lla potilaista.

Nama molemmat ihomuutokset ovat vaarat-
tomia aiheuttaen Idhinna vahaista kosmeet-
tista haittaa.

Lisaksi taudille on tyypillista tavallisesti mur-
rosiassa ihon alle ilmaantuvat pienet noin
herneen kokoiset hyvanlaatuiset kasvaimet
eli neurofibroomat. Ne ovat hermoa ymparéi-
van sidekudoksen kasvaimia, ja niita esiintyy

tavallisimmin iholla tai ihonalaiskudoksessa,
mutta niita voi olla kaikkialla keskushermos-
ton alueella. Neurofibroomia esiintyy noin 95
%:lla potilaista aikuisikddan mennessa. Monilla
niitd on useita kymmenia.

Tarvittaessa on neurofibroomia mahdollisuus
laakarin tekemalla leikkauksella poistaa.
Isoihin hermojuuriin liittyva usein jo
lapsuudessa havaittu kookkaampi
neurofibrooma on nimeltdan pleksiforminen
neurofibrooma. Naité esiintyy noin 20 %:lla
NF1-potilaista.

Noin 20 %:lla NF1-potilaista nakéhermo pak-
suuntuu muodostaen ns. optikusgliooman.
Tama nakéhermon kasvain on havaittavissa
yleensa jo esikouluidssa. Se on tavallisesti
hyvanlaatuinen ja aiheuttaa nékdkyvyn hei-
kentymista vain harvoin.

Muita silmé&léyddksia ovat silman vérikalvoilla
eli iiriksissa olevat pienet ruskeat taplat,
iirikksen hamartoomat eli Lischin nodulukset.
Ne ilmaantuvat varhaiskouluidssa ja niité
todetaan noin 70 %:lla potilaista.

NF1:n liittyvid muita harvinaisempia |6yddksia
on pienelld osalla (noin 3 %:lla) oleva pitkien
luiden rakenteellinen poikkeavuus, pseudo-
artroosi eli valenivelmuodostus. Tall6in on
yleensa kyseessa saariluun heikkous ja
siihen liittyen lisdéntynyt luun murtuma-alttius
ja hidas murtuman parantuminen.
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Muina luustomuutoksina esiintyy hieman
kohonnut riski skolioosiin kasvuiassa. NF1-
henkilét ovat yleensa sisaruksiaan hieman
lyhyempid ja heillda on usein isohko p&a.

Muita NF1:n yhteydessa esiin tulleita oireita
ja 16ydoksia ovat oppimisvaikeudet, liikunnal-
linen kdmpelyys ja k&dden hienomotoriikan
heikkous, joita tavataan noin 30-70 %:lla.

NF1-taudin diagnoosia voidaan pitaa var-
mana, jos henkildlla on kaksi seuraavista
edelld tarkemmin kuvatuista NF1:n 16yddk-
sista: maitokahvilaikut (vahintéaan 6 kpl),
kesakot kainaloissa tai nivustaipeissa, neuro-
fibroomia (vahintaén 2 tavallista tai 1 pleksi-
forminen), optikusgliooma, vahintaan 2 iirik-
sen Lischin nodulusta, luuston alueen kehi-
tyshairidé kuten pseudoartroosi, tai ensimmai-
sen asteen sukulaisella (vanhemmat, lapset,
omat sisarukset) on todettu NF1.

Mista NF1 aiheutuu?

NF1 aiheutuu eraan elimistén kasvaimen-
kasvunrajoitegeenin (tuumorisupressorigeeni)
poikkeavuudesta. Kyseessa on kromo-
somissa numero 17 sijaitseva varsin suuri
geeni.

Lahes joka perheessa on omanlaisensa NF1-
geenin mutaatio, ja geenivirheen
tunnistaminen laboratoriotutkimuksella on
viela talla hetkella kaytanndssa hankalaa.
Taudin diagnoosi tehdaankin edella lueteltu-
jen taudille tyypillisten kliinisten 16yd&sten
perusteella eikd geenitutkimusta taudin
toteamiseksi tarvita.

NF1 periytyy vallitsevasti eli dominantisti.
Vallitseva periytyminen tarkoittaa sita, etta jo
toiseen perintdtekijaparin perinttekijaan tullut
muutos riittda aiheuttamaan sairauden,
vaikka sen perintdtekijapari, ns. vastingeeni
on normaali.

Sellaisella henkildllg, jolla itsellaan on NF1,
on joka kerta lapsia hankkiessaan 50 %:n
todennakdisyys eli yksi mahdollisuus
kahdesta siihen, etta lapsi saa tautia
aiheuttavan perintétekijan ja siten perii NF1-
taudin. Toisaalta on joka kerta 50 %:n mah-

dollisuus siihen, etta lapsi saa terveen perin-
tétekijan eika hanella talléin ole NF1 tautia.

Noin puolet potilaista on itse sukunsa ensim-
maisia sairastuneita, jolloin kenelldkdan lahi-
suvussa ei ole neurofibromatoosia, vaan tauti
on syntynyt potilaalle sukusoluissa tapahtu-
neen uuden mutaation tuloksena.

Sikidédiagnostiikka on NF1-taudissa mahdol-
lista niissa tilanteissa, joissa perheessé oleva
NF1-taudin geenivirhe tunnetaan. Talléin on
mahdollista tutkia raskauden 10.-12. viikolla
otettavasta istukkanaytteestd, onko siki®
perinyt vanhemmaltaan NF1 taudin geenin
vai ei. Taudin vaikeusasteesta ja ennusteesta
geenitutkimus ei anna tietoa.

Taudin vaikeusaste vaihtelee huomattavasti
henkildsta toiseen samankin perheen sisalla.
Osalla on NF1-tautiin liittyen vain ihomuutok-
sia, mutta noin 10-20 %:lla potilaista kysees-
s& on hyvinkin vaikea tauti hankaline kasvai-
mineen. Taudin vaikeusastetta ei yksittaisen
potilaan kohdalla valitettavasti siis viela osata
ennustaa, ja nain ollen on kaikille NF1-poti-
laille hyva suunnitella harvakseltaan tapah-
tuva seuranta oman NF1-tautiin perehtyneen
laakarinsa luona.

NF1 suomalaisilla potilailla

Suomessa on todettu NF1-taudin olevan yhta
yleinen kuin muuallakin maailmassa. Maas-
samme arvioidaan olevan noin 1500 NF1-
potilasta ja taudin yleisyys on noin 1/3500
henkilda.
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Seuranta

Yhteisié ohjeita siitd, miten NF1-henkil6a eri ¢ Kouluidssa, nuorena ja aikuisena kes-

ikakausina pitaisi seurata ja mita tutkimuksia keisina I6ydoksina on neurofibroomien

hénelle pitaisi tehda, ei maassamme ole. Eri iimaantuminen murrosiassa ja mah-

ikdkausina ainakin seuraaviin asioihin olisi dollisen skolioosin havaitseminen.

hyva kiinnittaa huomiota: Lisaksi tarke&na asiana on perinndlli-
syysneuvonta nuorelle itselleen, mah-

e Vastasyntyneend |I6ydokset ja seuranta dollisten oppimisvaikeuksien kanssa
keskittyvat maitokahvilaikkujen ja selviytyminen ja sopivimman jatko-
pleksiformisen neurofibrooman, seka koulutuksen l6ytaminen. Kouluidssa,
pseudoartroosin toteamiseen tai pois- nuorena ja aikuisena seuranta tapahtuu
sulkemiseen ja naihin liittyen mahdol- 1-2 vuoden vélein alkuun lastenlaakérin
lisesti tarvittavaan seurantaan. Heti kun ja lastenneurologin toimesta ja
NF1 tauti on lapselta diagnosoitu, olisi véahitellen oman NF1-tautiin pereh-
perheelle tarkea tarjota mahdollisuutta tyneen |a&karin toimesta.

perinndllisyysneuvontaan.
o Koko elinidn on seurattava neuro-

. Pikkulapsena ldydokset ja seuranta fibroomia ja erityisesti pleksiformisia
keskittyvat kokonaiskehityksen arvi- neurofibroomia. Nykykésityksen
ointiin ja silmatutkimuksiin. Usein NF1- mukaan nimenomaan pleksiformisiin
lapsille ohjelmoidaan noin 3-5 v idssa neurofibroomiin liittyy pieni pahanlaa-
sairaalan osastojakso kokonais- tuiseksi muuttumisen riski. Lisaksi
kehityksen arvioimiseksi. Talléin verenpainetta on hyva seurata koko
lastenladkarin ja lastenneurologin elinian, koska NF1-tautiin liittyy suu-
tutkimuksen lisaksi tehdaan erityis- rempi riski kohonneeseen verenpainee-
tyontekijéiden (mm. fysioterapeutti, seen nimenomaan munuaisvaltimon
toimintaterapeutti, puheterapeutti ja ahtauman tai lislmunuaisenytimen
psykologi) arviot ja lisdksi silmalagkéarin hyvanlaatuisen kasvaimen (feokromo-
tutkimus ja usein myds paan mag- sytooma) aiheuttamana.
neettikuvaus nakéhermon tilanteen
arvioimiseksi. Sopeutumisvalmennuskursseja NF1- lapsi-

perheille jarjestetddan mm. Kelan tukemana

. Lapsuudessa seuranta tapahtuu Rinnekotisaation Lasten kuntoutuskodissa.
yleensa noin %2-1 vuoden valein Aikuisille NF1-potilaille ei valitettavasti jar-
parhaiten lastenlaaka- jesteta talla hetkelld sopeutumisvalmennus-
rin/lastenneurologin toimesta. kursseja.
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