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

Seuraavassa kerrotaan neurofibromatoosin
(NF) harvinaisemmasta tyypista eli neuro-
fibromatoosi tyyppi 2:sta (NF2), josta aikai-
semmin kaytettiin myds nimea sentraalinen
neurofibromatoosi. NF2 on taysin eri tauti
kuin yleisempi neurofibromatoosi tyyppi 1
(NF1).

NF2:lle on tyypillista &areis- ja keskus-
hermoston hyvéanlaatuiset kasvaimet. Lahes
kaikille potilaille kehittyy molemminpuolinen
kuulo-tasapainohermon tupen kasvain, joka
aiheuttaa hoitamattomana kuulon menetyk-
sen. Tauti periytyy vallitsevasti eli dominan-
tisti ja sita esiintyy yhta paljon molemmilla
sukupuolilla.

NF2-taudin tarkeimmat piirteet

NF2-tauti diagnosoidaan usein taudille tyypil-
listen kasvainten perusteella. NF2-potilailla
esiintyvid kasvaimia ovat mm. schwannoo-
mat, meningeoomat, ependymoomat ja
glioomat.

Téarkein NF2:n 16ydds on kuulo-tasapaino-
hermon tupen kasvain, josta kaytetdan myos
nimea akustikusneurinooma tai vestibulaari-
schwannooma. Kyseesséa on hyvanlaatuinen,
ns. Schwannin soluista koostuva ja VIl aivo-
hermossa sijaitseva kasvain. Kasvaimen
aiheuttamia ensi oireita ovat mm. kuulon
heikkeneminen, huimaus ja korvan soiminen.
Hoitamattomana se aiheuttaa vahitellen kuu-
lon menetyksen ja ensisijaisena hoitona on
leikkaus. Kasvain voi olla joko toispuoleinen
tai molemminpuolinen.

NF2-potilailla voi olla schwannooma-nimisia
kasvaimia kaikkialla hermoston alueella. Noin
neljasosalla (25 %:lla) potilaista naita kas-
vaimia on myds muualla paan alueella kuin
vain kuulo-tasa-painohermossa. Liséksi noin
kahdella kolmasosalla (67 %:lla) niita tode-
taan selkaytimen alueella, jossa ne ovat
usein oireettomia ja hitaasti kasvavia. Usein
jo varhaislapsuudessa on noin puolella (50-
70 %:lla) potilaista todettavissa ihonalais-
kudoksessa muutama téllainen kasvain.
Tarvittaessa on schwannoomia yleensa
mahdollisuus poistaa leikkauksella.

Meningeooma on aivo- tai selkdydinkalvosta
[ahtdisin oleva kasvain, jota tavataan kallon
sisdlla ja selkdydinkanavassa noin puolella
(50 %:lla) NF2-potilaista. Varhaislapsuuden
yksittdisen meningeooman syyna on noin 10
%:ssa NF2-tauti.

Edella mainittuja huomattavasti harvinaisem-
pia NF2:ssa esiintyvid kasvaimia ovat epen-
dymoomat ja glioomat, joita on noin 5 %:lla
potilaista. Ependymooma on aivokammioita
verhoavista ependyymisoluista I&htdisin oleva
kasvain ja gliooma on hermotukikudoskas-
vain.

NF2-potilailla on usein ihollaan muutama rus-
kea maitokahvinvarinen noin 2 euron kolikon
kokoinen tarkkarajainen ihonmyétainen
laikku. Naita café-au-lait-laikkuja tavataan
noin 40 %:lla NF2-potilaista.

Silmaléyddksena on 60-80 %:lla NF2-poti-
laista tarkoissa silméalaakarin tutkimuksissa
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usein jo lapsuudessa todettavissa lievaastei-
nen yleensa oireeton kaihi. Liséksi noin
viidesosalla (20 %:lla) todetaan verkkokalvon
alueella poikkeavuutta.

NF2-taudin diagnostiset kriteerit

Joskus NF2-tautia on vaikea erottaa sattu-
malta ilmenevista, ei-perinndllisistd hermo-
kudoksen kasvaimista. NF2-taudin
diagnoosia voidaan pitdd varmana jos:

1. henkil6lla on todettu molemminpuolinen
kuulo-tasapainohermon tupen kasvain
eli akustikusneurinooma eli vestibulaa-
rischwannooma

tai

2. suvussa ensimmaisen asteen sukulai-
sella (vanhemmat, lapset, sisarukset)
on NF2 ja henkildlla itselldédn on todettu
toispuoleinen vestibulaarischwannooma
tai hanella todetaan kaksi seuraavista
I6ydbksista: meningeooma, gliooma,
schwannooma, nuoruusiassa ilmaan-
tuva takakotelonalainen kaihi

tai

3. henkildlla on todettu toispuoleinen
vestibulaarischwannooma ja kaksi
seuraavista:
meningeooma, gliooma, schwannooma,
nuoruusidssa ilmaantuva takakotelon-
alainen kaihi

tai

4. henkildlla on todettu vahintadan kaksi
meningeoomaa ja liséksi joko toispuo-
leinen vestibulaarischwannooma tai
kaksi seuraavista: gliooma, schwan-
nooma, nuoruusiassa ilmaantuva taka-
kotelonalainen kaihi.
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Mista NF2 johtuu?

NF2 aiheutuu erdan elimistén kasvaimen-
kasvunrajoitegeenin (tuumorisupressorigeeni)
poikkeavuudesta. Kyseessa on kromoso-
missa nro 22 sijaitseva geeni.

NF2 periytyy vallitsevasti eli dominantisti.
Vallitseva periytyminen tarkoittaa sita, etta jo
yhteen perintétekijaan tullut muutos riittda
aiheuttamaan sairauden, vaikka sen perinto-
tekijapari, ns. vastingeeni on normaali.
Sellaisella henkil6llg, jolla itselladn on NF2,
on joka kerta lapsia hankkiessaan 50 %:n
todennakdisyys eli yksi mahdollisuus
kahdesta siihen, etta lapsi saa tautia
aiheuttavan perintétekijan ja siten perii NF2-
taudin. Toisaalta on joka kerta 50 %:n
mahdollisuus siihen, etté lapsi saa terveen
perintétekijan eika hanella talléin ole NF2-
tautia.

Noin puolet potilaista on itse sukunsa
ensimmaisia sairastuneita, jolloin kenellakaan
lahisuvussa ei ole neurofibromatoosia, vaan
tauti on saanut alkunsa sukusoluissa
tapahtuneen uuden mutaation tuloksena.

Ennakoiva eli prediktiivinen geenidiagnos-
tiikkka on NF2-taudissa mahdollista niissa
tilanteissa, joissa suvussa oleva NF2-taudin
geenivirhe tunnetaan. Tall6in voidaan jo
ennen mahdollisia taudin oireita tutkia veri-
kokeesta, onko henkilé perinyt NF2-taudin
geenin vai ei. NF2-perheissa on todettu usein
perheen sisdistd samanlaisuutta oirekuvassa,
kun taas perheiden véliset erot ovat suuria.
Mikali tallaisen suvun jasen arvelee halua-
vansa prediktiivistd geenidiagnostiikkaa, han
voi hakeutua perinnéllisyyslaéketieteen
yksikkd6n ns. perinndllisyysneuvontaan
keskustelemaan asiasta.




Sikiddiagnostiikka on NF2-taudissa mahdol-
lista niissé tilanteissa, joissa perheessa oleva
NF2-taudin geenivirhe tunnetaan. Talldin on
mahdollista tutkia raskauden 10.-12. viikolla
otettavasta istukkanaytteesté, onko siki6
perinyt vanhemmaltaan NF2-taudin geenin
vai ei.

NF2-tauti suomalaisilla potilailla

Suomessa on todettu NF2-taudin olevan yhta
yleinen kuin muuallakin maailmassa. Maas-
samme arvioidaan NF2:a esiintyvan noin 1/87
000 syntyvaa lasta kohden. Tautia sairastavia
henkilditd on Suomessa 50-100.

Yhteisia ohjeita siitd, miten NF2-potilasta eri
ikékausina pitaisi seurata ja mita tutkimuksia
hénelle pitaisi tehdd, ei maassamme ole.
Ainakin seuraaviin asioihin olisi hyva Kiinnit-
téda huomiota: Heti kun tauti on todettu, olisi
henkildlle itselleen ja hanen perheelleen tar-
keaa tarjota mahdollisuutta perinnéllisyys-
neuvontaan. Perinndllisyysneuvonnassa on
sitten mahdollisuus miettia tarkemmin myds
suvun tilannetta.

Taudin diagnosoinnin jalkeen olisi hyva
kartoittaa henkilén senhetkinen vointi
mahdollisimman tarkkaan sisaltden ainakin
tarkan kliinisen neurologisen tutkimuksen,
monipuolisen kuulonalueen tutkimuksen,
paan ja selan alueen magneettikuvaukset,
seka silmalaakarin tutkimuksen.

Oireiden ja I6ydésten moninaisuudesta joh-
tuen NF2-potilas tarvitsee usein ymparilleen
moniammatillisen tyéryhméan, johon kuuluu
ainakin lastenneurologi/neurologi, korvalaa-
kari, audiologi, silmalaakari, neurokirurgi,
neuroradiologi ja perinndllisyyslaakari.
Koska kyseessa on hitaasti eteneva tauti,
potilas tarvitsee sdanndllisen vointinsa
seurannan asiaan perehtyneen |laékarin,
esimerkiksi neurologin luona, vaikka hanella
ei mielestéan olisikaan mitédan erityisia tautiin
liittyvia oireita.

Seurantakdynnin yhteydessa mietitadn myos,
misséa vaiheessa silmaladkarin tutkimus ja
paan ja selan alueen magneettikuvaus on
hyva uusia. Kuuloa tulisi joka tapauksessa
seurata kuulotutkimuksin oireettomiltakin noin

vuoden vélein ja magneettikuvauksin
muutaman vuoden vélein.

Oma téarkea ryhmansa ovat NF2-potilaiden
lapset, joilla on 50 %:n riski saada NF2-tauti.
Heidan kohdallaan taudin eri oireiden
seuranta tulisikin aloittaa jo pienend. Kaihi voi
haitata nékéa jo vastasyntyneend, ja osa tau-
tiin liittyvista kasvaimista voi aiheuttaa oireita
jo ensimmaisen 10 ikdvuoden aikana. Nain
ollen vuosittainen lastenneurologin seuranta
olisi hyva jarjestaa jo varhaisvaiheista alkaen.

Taudille tyypillisimman kasvaimen, kuulo-
tasapainohermon tupen kasvaimen eli
vestibulaarischwannooman varhaiseen
toteamiseen tédhtaavat tutkimukset suosite-
taan aloitettavaksi 10 v idssé, koska siita ei
sitd ennen yleensa ole oireita edes niissa
perheissa, joissa on vaikea taudinkuva.
Tutkimuksina tehdaan joka toinen vuosi
kuulohermonalueen magneettikuvaus varjo-
aineella tehostettuna ja vuosittain kuulotutki-
mus ja aivorunkoheratevastetutkimus. Alle
20-vuotiaille oireettomille henkilbille suosite-
taan kuulohermoalueen magneettikuvausta
joka toinen vuosi, koska vestibulaarischwan-
nooman kasvun tiedetdan olevan nopeinta
nuoruudessa. Vastaavasti yli 20-vuotiaille
suositetaan tatd magneettikuvausta noin kol-
men vuoden vélein. Jos tutkimuksessa l6ytyy
poikkeavaa tai potilaalla on oireita, seuranta
suunnitellaan yksiléllisesti.

Noin 12 v iasté lahtien suositetaan tehtavaksi
muutaman vuoden vélein paén ja selan
alueen magneettikuvaukset. Vastaavasti, jos
tutkimuksessa l6ytyy poikkeavaa tai potilaalla
on oireita, seuranta suunnitellaan yksil6lli-
sesti.
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Useimmissa perheissa, joissa on NF2-tautia, silloin mydskaan tarvitse kdyda taudin mah-
on nykyisin mahdollisuus 16ytéda perheen dollisimman varhaiseen toteamiseen tahtaa-
geenivirhe. Talldin on viela oireettoman hen- vissd seurannoissa.

kilbn kohdalla hanen niin halutessaan mah- Sopeutumisvalmennuskursseja NF2-potilaille
dollisuus selvittaa, onko hanella perheessa jarjestaa Kuulonhuoltoliitto, ja sen alaisuu-
oleva NF2-taudin geenivirhe vai ei. Jos dessa toimii myés Suomen Akustikus-
hanelld ei geenivirhetta ole, ei hanella ole neurinoomayhdistys. Varsinaista NF2-taudin
kohonnutta riskia NF2-tautiin, eik& hanen yhdistysta ei Suomessa ole.
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