Neurofibromatoosiin liittyva suun ja leukojen alueen tutkimus alkoi Turussa
syksylla 2005. Jouluun 2006 mennessa on tutkimuksessa kaynyt 78 poti-
laasta. Naista on 29 naista, 14 tyttéa (alle 18 vuotta), 22 miesta ja 12 poikaa
(alle 18 vuotta). Kiitos kaikille téahan mennessa tutkimukseen osallistuneille!
Tama on tiettavasti suurin NF-potilaille tehty suun ja leukojen alueen tutki-
mus, ja sen mydta myods tutkijan tieto ja kokemus ovat lisdantyneet paljon.
Uskallanpa vaittaa, ettd nain paljon NF-potilaita nihneita hammasladkareita
tuskin on koko maailmassa. Lisa potilaita otetaan edelleen mukaan.

Mistd muutokset saavat alkuunsa?

NF1:ss4 tiedetadn esiintyvan erilaisia luustomuutoksia, joita on noin puolella
NF1-potilaista. Luustomuutokset ovat luun muodostumiseen liittyvid hairidita,
joita ovat esim. selan sivusuuntaiset mutkat (skolioosi), pituuteen verrattuna
suuri paan koko, lyhytkasvuisuus, kitaluun kehityshairié, synnynnéinen saari-
luun valenivel ja kehon painoa kannattavien luiden alentunut mineraalitiheys
ja -maara. NF1:ssd on kasvojen alueen luustoon ja hampaistoon julkaistu
littyvan eréita poikkeavuuksia, mutta naiden yleisyydesta ei ole tarkempaa
tietoa. Suun ja leukojen alueen muutokset voivat rajoittua suussa hampaan
ymparilla olevan ikenen likakasvuun, mika iimenee kivuliaina alueina suussa
ja/tai vertavuotavina ikenind. Yksittdisia hampaita voi puuttua tai niitd voi
olla ylim&&raisia, ns. ylilukuisia hampaita. Myos epamuodostuneita hampaita
tavataan. Nama voivat johtua paikallisista syista kuten kielen epanormaalista
asennosta tai liilan pitkaan kiinni pysyneistd maitohampaista. Hammasepa-
muodostumien syyna voi myds olla laaja, esimerkiksi synnynnéisen pleksi-
formisen neurofibrooman aiheuttama kudosvaurio p&én alueella. Hampaiden
asentovirheet ovat tyypillisid potilaille, joilla on kasvojen alueella pleksiformi-
nen neurofibrooma. Laajempi kudosvaurio iimenee leukapuoliskojen yleensa
toispuolisena liikakasvuna tai vajaakasvuna. Viimeksi mainitut muutokset
ulottuvat leukojen alueen kovakudokseen kuten luuhun ja/tai pehmytkudos-
alueelle, kuten iholle ja limakalvoille. Harmilliseksi tekee asian myés se, etta
em. muutokset nakyvét ulospiin, mika saattaa hankaloittaa ihmisen sosiaa-
lista kanssakaymistd. Laajat ja/tai paikalliset muutokset voivat my6s johtaa
puhevikojen kehittymiseen. Jos yldhampaiden muodostama hammaskaari on
kapea, kieli ei mahdu toimimaan normaalisti. Niinpé kielen ja kitalaen yhteis-
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hamaavasti tulehdusmuutosta. Niinpa, jos esimerkiksi hammastarkastuksen
yhteydessa paadytaan ottamaan réntgenkuva, luumuutos tulee yllatyksena
sekid hammaslagkarille etta potilaalle. Hammaslaakari voi kuvan perusteella
aloittaa hampaan juurihoidon. Jossa siis elavasta hampaasta tehdaan kuollut.
Koska kysymyksessa ei kuitenkaan ole tulehduksellinen muutos, juurihoito ei
ole oikea hoito eikd mydskaan paranna tatd luumuutosta. Niinpa voi kayda
jopa niin onnettomasti, ettd kun juurihoito ei auttanut luumuutokseen, ham-
maslaskari pasttaa poistaa tamén hampaan, vaikka se alun perin oli terve.
Tutkimuksessa kayneista potilaista osalla oli paljonkin hampaita poistettu, ja
juurihoidettu, ja voimme vain arvoilla, kuinka monella se oli tehty tallaisen NF:
aan littyvan mutta hyvanlaatuisen luumuutoksen takia. Niinpa jokaisen ai-
kuisen, jolla on NF, pitdisi olla tietoinen tallaisen luun sisélla piilevan yllatyk-
sen mahdollisuudesta. Tallainen luumuutos on taysin hyvanlaatuinen eika se
johda hampaan irtoamiseen tai tulehtumiseen. Sille ei siis pida tehda mitaan!
Joten jos hammaslaakéri ehdottaa oireettomaan hampaaseesi juurihoitoa, si-
nun pitdisi olla valppaana ja vaatia hammasladkarid varmistamaan, etta ky-
seinen muutos todella on tulehduksen aiheuttama. Helpoin keino on mitata
hampaan lammén- ja varindntunto, kuten Turussa kaikille tutkimuspotilaille
on tehty.

Veljet kun marjat!

Monissa perinnéllisissa oireyhtymissa on tiettyja tyypillisia kasvonpiirteita.
Kaikki, jotka ovat ndhneet paljon ihmisia, joilla on NF1, ovat varmaan huo-
manneet, etti on olemassa "NF1-kasvot”. Varsinkin miehet muistuttavat jos-
kus yllattavan paljon toisiaan, vaikka eivét ole sukulaisia. Naita "NF-kasvoja”
ei ole viela toistaiseksi missaan tutkimuksissa puettu mittauksiin perustuviksi
luvuiksi tai piirteiksi. Tassa tutkimuksessa yritetdan luodata tatakin asiaa.

Alustavasti voidaan todeta ettd NF1-potilailla ylaleuka sijaitsee keskimaa-
rin takana ja kasvojen alaosa on tavallista matalampi. Kasvojen rontgenkuva-
I6ydoksen jatkoselvittely toivottavasti antaa téllekin kysymykselle "Veljet kun
marjat?” vastauksen.

EHL HLT Vivian Visnapuu

E-mail: vivian.visnapuu@utu.fi
Puh. 02-333 7203
Lemminkéaisenkatu 2, 20520 Turku




Useille yhdistyksen jasenille jo tutuksi tulleen hammastutkimuksen aikana
hammaslaakari kiinnitti huomiota siihen, ettd hyvin monilla tutkimuspotilailla
oli neurofibromatoosiin liittyneena jonkinlainen puhumisvaikeus. NF-keskuk-
seen onkin nyt saatu mukaan my6s puhetta tutkivia henkilita, ja kevaan
2007 aikana on kaynnistymassa NF:aan liittyva puhetutkimus.

NE1-henkiloilla tiedetiddn ennestaan olevan erilaisia puheen ja kielen ongel-
mia, mutta laajempia fonetiikan eli "puhetieteen” nékokulmasta tehtyja tutki-
muksia on tahan mennessa tehty hyvin vahan. NF:n takia kielellinen kehitys
voi olla viivastynyttd ja sanaston omaksuminen hidasta. Ongelmia voi esiintya
niin kieliopin, kielen merkityksen kuin &annejérjesteman tasollakin. Esimer-
kiksi lauseessa esiintyvien sanojen vélisten suhteiden hahmottaminen voi olla
hankalaa. Myés lukemisessa ja kirjoittamisessa voi esiintya vaikeuksia. Neu-
rofibromatoosipotilailla esiintyy myds &éntdelinten, kuten kielen toiminnan
ongelmia, mika ilmenee muun muassa aantamisen virheina ja aanteiden vir-
heellisen jarjestamisena. Potilaalla saattaa esimerkiksi olla vaikeuksia tuot-
taa sellaisia konsonantteja kuin /r/, /s/ tai /d/. Adnen hairitista tyypillisimpia
ovat kdheys ja voimakas nendsointisuus. Puhenopeus ja -voimakkuus seka
aanenkorkeus voivat olla poikkeavia.

NF1-henkilét voivat kirsia myds kuulohavaintojen hahmotusvaikeuksista.
Potilaan voi olla vaikea paikallistaa, mistd suunnasta &ani tulee. Potilaan
voi myds olla hankala erottaa tarkkoja eroja &énissé, jolloin han voi sekoit-
taa Aanneasultaan samankaltaisia sanoja toisiinsa. Ongelmia voi olla myGs
dénien erottamisessa taustadanistd. Esimerkiksi puheensorinaisessa tai
muuten halyisassa tilassa potilaan voi olla vaikea kuunnella tietyn henkilon
puhetta. NF-potilailla voi esiintyd myds vaikeuksia kuulohavaintojen kasitte-
lyss4, jolloin informaation kasittely saattaa kestéé normaalia kauemmin.

Taman tutkimuksen tavoitteena on mahdollisimman tarkasti selvittda, min-
kalaisia neurofibromatoosipotilaiden puheongelmat ovat ja mista ne johtuvat.
Tutkimukseen otetaan kaikenikaisida NF1-potilaita, myos sellaisia, joilla kielel-
lisid vaikeuksia ei ole havaittu.

Tutkimukseen tulija tayttda ensin lomakkeen, jossa selvitetddn potilaan
tausta mahdollisten kielihairididen nakékulmasta. Tdman jalkeen potilas kes-
kustelee vapaasti puheentutkijan kanssa ja keskustelu nauhoitetaan. Lopuksi
potilas suorittaa tietokoneella hyvin yksinkertaisen danteiden nimeamis- ja
matkimiskokeen. Koe kestaa noin 15 minuuttia.



Puheentutkija analysoi kerdaaménsi aineiston ja toimittaa jokaiselle poti-
laalle raportin tutkimuksen tuloksista. Nauhoitetun keskustelun pohjalta kar-
toitetaan &antédmisen virheet, ddnen héiriét sekd muut mahdolliset puheessa
ilmenevét ongelmat. Havainto- ja matkimiskokeen tulosten perusteella selvi-
tetaan, miten hyvin NF-potilas kykenee kuulemaan ja matkimaan &#nteiden
eroja. Jos ongelmia matkimisessa ilmenee, kokeen tulosten perusteella voi-
daan paatelld, johtuvatko hairiét antdelinten toiminnan vaikeuksista vai onko
syy enemmankin puheen havaitsemisen tasolla.

NF-potilaiden puhehéirididen tutkimuksen suorittaa puheentutkija Lotta
Alivuotila. Tutkimus on osa professori Juha Peltosen ja ihotautien erikois-
ladkéari Sirkku Peltosen koordinoiman NF1-keskuksen toimintaa. Alivuotila
toimii yhteistydssa erikoishammaslagkari Vivian Visnapuun kanssa, joka
tekee tutkimusta NF1-potilaiden suun ja leukojen alueen muutoksista. Visna-
puun tutkimukseen tulijat voivat halutessaan osallistua myds Alivuotilan tutki-
mukseen samalla kaynnill.

Mikéli sinulla tai omaisellasi on NF ja olette kiinnostuneita osallistumaan
NF1-potilaiden puhehairididen tutkimukseen, voitte ottaa yhteytta:

Puheentutkija FM, Lotta Alivuotila
Hammaslaaketieteen laitos, Suu- ja leukakirurgia
Turun yliopisto

Sahkoposti: lotta.alivuotila@utu.fi

puh. (050) 342 0575



tydssd muodostuvia danteitd, kuten R, on vaikea lausua. Joskus puhevian
takana voi olla kielihermon vaurio.

Voidaanko muutoksia suun ja kasvojen alueella NF1:ssa
ennaltaehkéista ja/tai hoitaa?

Voidaan osittain. Tutkimukseni perusteella voidaan sanoa, etta riittavan var-
haisella muutoksen diagnosoimisella ja seurannalla voidaan ainakin osittain
ennaltachkaista muutosten kehittymista haittaaviksi. NF1:n arvaamattoman
taudinkulun vuoksi voi kuitenkin olla mahdotonta taysin estdd suun ja leu-
kojen alueen muutosten muodostumista. Potilasta haittaavia suumuutoksia
kannattaa yrittda hoitaa.

Mita tutkimuksessa on tdhdn mennessé léydetty?

Tutkimuksessa todettiin sekd suun ja leukojen alueen luukudoksen etta
pehmytkudoksen epamuodostumia. Muutosten muoto, koko ja vaikeusaste

vaihteli.

Yleisimmat pehmytkudoksen muutokset olivat kielen takana olevien lehti-
nystyjen liilkakasvu, kielenalus-limakalvon epamuodostumat (patit ja heltta-
mainen muutos), mika joissakin tapauksissa vaikeutta potilaan puhumista.
Edelld mainitut muutokset voidaan poistaa pienessé leikkauksessa, mikali
niistd on potilaalle haittaa.

Pehmytkudosmuutoksista voidaan todeta viela karttakielta, eli kielen pin-
nalla oleva vidrimuutos vaihtaa aika-ajoin paikka. Tastd muutoksesta suurin
osa potilaista ei ollut edes itse tietoisia. Muutos onkin hyvélaatuinen eika tar-
vitse hoitoa. Niiltd, joilla on kasvoilla pleksiforminen neurofibrooma, todettiin
usein kielen toispuolista liikakasvua. Tahéan liittyi myds posken limakalvon
likakasvua. Joissakin tapauksissa tama liikakasvu jda puraistessa hampai-
den viliin. Jos posken sisdpuolen liikakasvusta on haittaa, tamakin muutos
voidaan kirurgisesti poistaa. Ongelmana kuitenkin on se, etté limakalvo voi
aktivoitua leikkauksen jilkeen ja lahted uudelleen kasvamaan. Sama ilmio voi
liittyd myds muihin limakalvomuutosten leikkauksellisiin poistoihin.

Kovakudosmuutosten eli luumuutosten osalta myoés tutkimusryhman yllatti
se, ettd tdysin oireettomien ja eldvien hampaiden juurien kérjessa voitiin ront-
genkuvassa todeta pydre4ta luukudosmuutosta. Tdma ilmié havaittiin noin
kolmasosalla tutkimukseen osallistuneista naisista, mika oli mielenkiintoista
mutta edelleen vailla selitystd. Hampaat, joissa ndkyi naitd muutoksia, oli-
vat siis elavia, eli niissé oli normaali tarinan ja [Ampdtilan tunto jaljella. Ront-
genkuvassa nakyva pyored luumuutos hampaan juuren kérjessa muistuttaa



Alustavia tuloksia tutkimuksesta "Puheen havaitsemisen ja
tuottamisen héiriét neurofibromatoosipotilailla”

NF1-potilaiden puheen havaitsemisen ja tuottamisen hairioita kartoittavaa
tutkimusta aloiteltiin Turussa jo joulukuussa 2006, ja systemaattisesti tutki-
mus lahti kayntiin kevaalla 2007. Tutkimus on osa professori Juha Peltosen
ja ihotautien erikoislagkari Sirkku Peltosen koordinoiman NF1-keskuksen toi-
mintaa. Toimin tiiviissa yhteistydssa myos erikoishammaslaakari Vivian Visna-
puun kanssa, joka tekee tutkimusta NF1-potilaiden suun ja leukojen alueen
muutoksista.

Puhetutkimuksen tavoitteena on selvittaa, minkalaisia NF1-potilaiden
puheongelmat ovat ja mista ne johtuvat. Mukaan otetaan kaikenikaisia NF1-
potilaita, my&s sellaisia, joilla kielellisia vaikeuksia ei ole havaittu. Tahan
mennessa tutkimukseen on osallistunut 42 potilasta, joista nuorin on ollut 5-
vuotias ja vanhin 65-vuotias. Tutkittavista 11 on ollut miehid, 14 poikia (alle

s ae

18-v.), 11 naisia ja 6 tyttoja (alle 18-v.).

Mité tutkimuksessa tapahtuu?

Tutkimustilanteessa keskustellaan ensin vapaasti, ja tutkija kyselee tausta-
tietoja potilaan puheeseen liittyen. Sen jalkeen potilaan puhetta arvioidaan
logopedisin testein. Tutkittavaa pyydetadn tekemaén erilaisia likkeitda suul-
laan ja kielelladn, seka toistamaan tutkijan mallin mukaisesti erilaisia tavuja,
sanoja ja lauseita. Lisaksi potilas suorittaa tietokoneella yksinkertaisen aan-
teiden havaitsemis- ja matkimiskokeen. Kaiken kaikkiaan tutkimukseen kuluu
aikaa tunnin verran. Tutkija analysoi keradmaénsa aineiston ja toimittaa poti-
laalle kirjallisen raportin tutkimuksen tuloksista.

Mits tutkimuksessa on tihdn mennessa havaittu?

NF1-puhe

Odotetusti NF1-potilaiden puheen ominaisuudet vaihtelevat suuresti hen-
kilosta riippuen, mutta myos lukuisia yhtéldisyyksia on I6ydetty. Osalla poti-
laista ei ole lainkaan puheeseen liittyvid ongelmia, mutta monella on havait-
tavissa jonkinlaista (tavallisesti lievad) poikkeavuutta puheen tuottamisessa
ja / tai havaitsemisessa. My&s vaikeampia puhehairidita on 10ytynyt.



Tshanastisen * tkimuksen perusteella voidaan todeta, etta on olemassa
tyypillinen NF1-puhe, joka ilmiona on selkeimmin havaittavissa keski-ikai-
silla miehilla. Kuten Vivian Visnapuu on oman tutkimuksensa aikana pannut
merkille, monet NF-potilaat, etenkin miehet, muistuttavat ulkoisesti yllatta-
vankin paljon toisiaan. Puhetutkimuksessa on huomattu, ettd nama henkilot
usein myds kuulostavat samalta, eli heidan tapansa puhua on samantyyppi-
nen. Kuitenkin neurofibromatoosiin liittyvia tyypillisia piirteita on havaittavissa
enemman tai vihemman myés muilla potilasryhmilla iasta tai sukupuolesta
riippumatta.

Yksi tyypillisimpia piirteitd NF1-potilaiden puheessa on nasaalisuus ja
honottavuus. Puhe on usein my®s monotonista, eli 4anenkorkeus vaihtelee
vain vahan. Artikulaatio on monella laiskaa eli dantoelimiston likeradat ovat
melko suppeita. Adntoelimiston motoriikassa saattaa myods olla hairioita.
Esimerkiksi NF-potilaan kieli ei valttamatta liikku yhté sujuvasti kuin terveella
ihmiselld. Jotkut Aanteet saattavat dantyd virheellisend, tosin hampaiston
mahdollinen vaikutus on tassa kohtaa otettava huomioon. Vierasperaiset
Adanteet ovat usein hankalia tuottaa.

NF-potilaan puhe voi herkasti puuroutua, etenkin jos puhuja innostuu, on
vasynyt, tai jos puhetempo on erityisen nopea. Monella potilaalla on ongel-
mia Aanen korkeuden siitelyssa, tavujen tai sanojen painotuksessa ja joil-
lakin myds aanen voimakkuuden satelyssa. NF1-potilaiden kurkunpaan
toiminnassa nayttaisi siis usein olevan poikkeavuutta.

Puheen havaitseminen

Moni tutkittava on kertonut kuulevansa herkasti vaarin, vaikkei kuulossa
varsinaista vikaa olisikaan. Tata tukevat myos havaintokokeen tulokset:
Monella NF-potilaalla on ollut vaikeuksia arvioida soitettujen aanteiden laatua.
Tahanastisten tutkimustulosten perusteella nayttéisi siltd, ettd NF1-potilaiden
korva ei olisi niin herkka kuulemaan pienia dénteellisia eroja kuin terveiden
verrokkien korva. Adnteiden nimedmisessé ei kuitenkaan ole ollut ongelmia,
mika kaytdnnon elamasséa on térkeintd. Potilas pystyy siis sanomaan onko
soitettu d4nne & vai a, mutta ei valttamétta sitd, kuinka hyva- tai huonolaatui-
nen & tai a on kyseessé (arvosteluasteikko 1-7). Mahdollisesti NF-potilaiden
voi olla vaikeampi havaita puheesta myds painoeroja ym. prosodisia piirteita,
jotka voivat sosiaalisessa kanssakdymisessa olla hyvinkin olennaisia oikean
viestin perille menemiseksi.

Mité tdmda tarkoittaa? Pitdidké asialle tehda jotain?

Haluan korostaa, ettd NF1-puhe on ominaisuus, ei vika. Sille ei voi tehda
mitaan, eikd sille tarvitse tehda mitdan. Neurofibromatoosille tyypilliset pu-



heen piirteet eivat luo mielikuvaa mistaan sairaudesta, vas intavat potilaan
puheelle oman persoonallisen savynsa. Jokaisella terveeliakin ihmisella on
oma tapansa puhua. Toiset ihmiset narisevat puhuessaan, toisten aani taas
on kahei. Toisilla artikulaatio on selkeda, toiset puolestaan puhuvat luonnos-
taan hyvinkin epéselvasti, vaikkei mistdan sairaudesta olisikaan kyse.

Asia on toinen, jos puhehiriét ovat huomattavia. Monen NF1-lapsen pu-
heenkehitys on viivastynyt tai lapsi kérsii muista kielellisista ongelmista. Tuol-
loin puheterapia on paikallaan. llokseni olen havainnut, ettd apua tarvinneet
lapset on lahes systemaattisesti ohjattu jo varhaisessa vaiheessa puheterapi-
aan, ja he ovat saaneet tukea puheen kehitykseen tarpeensa mukaan. Aikuis-
ten kohdalla tilanne on toinen. Vain harva on kertonut kdyneensa puheterapi-
assa. Lapsena ongelmiin on harvoin puututtu. Toisaalta puheterapiaa vaativia
puheen ongelmia olen kohdannut vain muutamalla aikuisella. Ylipaansa talla
hetkelld nayttdisikin siltd, ettd puheeseen liittyvat ongelmat lievenevat ian
myoté, eli ovat tyypillisempia lapsilla kuin aikuisilla.

Lampimat kiitokset kaikille tutkimukseen jo osallistuneille! Tutkimus jatkuu
edelleen, joten jos Sinulla tai omaisellasi on NF, ja olette kiinnostuneita osal-
listumaan, ottakaa ystavallisesti yhteytta:

Puheentutkija, FM (fonetiikka) Lotta Alivuotila
Hammaslaiketieteen laitos, Suu- ja leukakirurgia
Turun yliopisto

Sahkoposti: lotta.alivuotila@utu.fi

puh. (02) 333 8681, (050) 342 0575



Ruumiinlahjoitussopimuksesta
puhui risteilylld professori
Juha Peltonen seuraavaa:

“Kuolema iloitsee palvellessaan  cldmiid”.
Niin saadaan yhd enemmain tietoa neurofib-
romatoosista, jos lahjoitat ruumiisi ldiketie-
teelliseen tutkimustydhon.

Kauan on jo tehty Yliopistosairaaloihin
ruumiin  lahoitussopimuksia. Sopimuksen
saat parhaiten soittamalla Juhan sihteerille
Soili Huhta nro 02 333 7351 virka-aikana il-
tapdivilld ja hiin lihettdd sinulle tarvitsemasi
lomakkeet. Kun saat ne, tiytd huolellisesti
ja todistajien nimet alle, silli voihan menni

vield vuosikymmenid, ennenkuin sitd tarvi-
taan.Yksi osa menee itsesi talteen, yksi osa
omaan sairaalaasi tai terveyskeskukseen ja
yksi osa Yliopistosairaalaan.

Mukana on myds lomake erikoistoivomuk-
sista. omaiset huolehtivat uurnan hautaami-
sesta omassa kotikunnassa tai muistolehtoon
tuhka voidaan sirotella halusi mukaan. Muka-
na lihiomaisesi tiedot. joka hoitaa kidytinnon

jéarjestelyisté.

Y liopisto huolehtii kuoleman jilkeen ruu-
miin kuljetuksesta, tuhkaamisesta ja vainajan
siunauksesta tai jos se halutaan pitid omalla
kotipaikkakunnalla, omaisct huolchtii silloin.

Muista allekirjoittaa paperit.

Tee omaisille selviksi ettd sinulla on tillai-
nen paperi. etti heKin tietivit se jo valmiik-
SL.

Jos olet esim. pohjoisesta, Oulu on Idhin
yliopistosairaala, jossa Anatomianlaitok-
sella liaiiketieteelliset tutkimukset tehdiin.
Samoin yliopistopiireittdin, riippuu  siitd
mikd on ldhin yliopistokaupunki.Téssa ta-
pauksessa kuljetetaan tutkijoita. ei ruumista.
Joka tapauksessa teit luovutusasiakirjan mi-
hin Yliopistolliseen sairaalaan tahansa, tieto
siiti PITAA lihettia myds Turkuun, koska
NF-osaamiskeskus on juuri sen Yliopiston
SUOjissa.

Yloskirjannut
Kaisu Kandelin



Neurofibromatoosista ja kivusta

Neurofibromatoosiin liittyvéistd kivusta on tullut
kysymyksii yhdistyksen jaseniltd ja varsinkin vii-
mesyksyisessd laivakokouksessa kéytyjen keskus-
telujen jillkeen asia nousi pinnalle. Niinpi lupasin
yritida valaista asiaa pienelld artikkelilla. Téhdn
kipuasiaan pitee sama kuin moneen muuhunkin
NF-taudin piirteeseen: kaikkea ei ole kaikilla. Jo-
ten jos sinulla tai omaisellasi NF:iin ei luty kipua.
niin ild anna timin kirjoituksen nostattaa turhaa
huolta. Edellisessé yhdistyksen lehdessi on kirjoi-
tus neurofibroomista; sen lukeminen ensin voisi
auttaa timin jutun ymméartdmisté.

Kiytinnossi kaikilla aikuisilla, joilla on nf. on
iholla neurofibroomia. Némi patit ovat siis tdy-
sin hyvinlaatuisia ja saavat alkunsa pienistd ihon
hermoista. Joillakin ihon neurofibroomat ovat
arkoja, jos esimerkiksi seldssd oleva osuu tuo-
lin selkéinojaan tai vyGtirolld olevat jddvat vyon
alle, tuntuu kipua. Joillakin taas ndmi ihossa ole-
vat kasvaimet eivit koskaan arista. Jalkapohjissa
olevat neurofibroomat ymmirrettivisti aristavat,
koska niiden pille joutuu astumaan koko painol-
la. Jokin yksittdinen neurofibrooma voi olla arka
viikkoja tai kuukausia ja sitten taas rauhoittua. Ot-
tacn huomioon kyhmyn sisilld olevan hermon on
tavallaan yllattdvas, etteivat neurofibroomat ole
sen arempia. Jos jokin yksittdinen neurofibrooma
alkaa vaivata. kannattaa oman mukavuuden takia
harkita sen leikkauttamista.

Thon pintaa syvemmilld olevat yksittéiset neuro-
fibroomat ovat usein arempia kuin ihon pinnalta
esiin tydntyvit neurofibroomat. Nimi syvemmiil-
li. myds lihasten villeissd sijaitsevat kasvaimet
saavat alkunsa suuremmista hermoista. Téllainen
suuremmassa hermossa kasvava neurofibrooma
aiheuttaa hermoon pinnetilan, joka voi tuntua jat-
kuvana tai ajoittaisena kipuna joka séteilee kohti
raajan #iriosaa tai ylospdin. Kipu voi olla luon-
teeltaan hyvin erilaista alkaen pistelyn tunteesta
raajassa, padtyen repivadn Kipuun. Viikkojen tai

kuukausien kuluessa ilmaantunut repivi, kova
kipu raajassa voi kuitenkin olla merkki pahanlaa-
tuisen kasvaimen syntymisesti syvilld kulkevaan
hermoon, joten kovan raajakivun syy on aina sel-
vitettava.

Ihmisessi on paljon alueita, joissa hyvin- tai pa-
hanlaatuinen kasvain mahtuu laajenemaan ilman
suurempia ongelmia. Kuitenkin ahtailla alueilla.
missd ei ole tilaa antavaa kudosta kuten rasvaa,
hyvinlaatuisenkin kasvaimen suurenemincn VOl
atheuttaa ympirdivisti rakenteista johtuvaa Kipua.
Tillaisia alueita ovat esimerkiksi kiidet ja jalka-
terit. Kohdissa, joissa hermo kulkee luun ympi-
réimind, tai muuten lihelti luuta, hermo joutuu
herkemmin puristukseen. Varsinkin selkiytimen
vieressii kasvavat neurofibroomat aiheuttavat sel-
kinikamien vilisissd ahtaissa kanavissa hermo-
juuren pinnetilan. Hermopinne heijastuu Kipuna
kohti yli- tai alaraajoja, riippuen siité, kuinka yl-
hiiilli tai alhaalla seliissi kasvain sijaitsee. Neuro-
fibromatoosipotilaan alaraajakipua ei saisikaan pi-
tid tavallisena iskiasvaivana, ellei ole kuvauksella
osoitettu, ettd kyseessi tosiaan on vililevyn pullis-
tumasta johtuva eiki kasvaimen aiheuttama Kipu.
Syvilli kulkevissa hermoissa kasvavia neurolib-
roomia on luonnollisesti vaikeampi poistaa kuin
ihon kasvaimia, varsinkin kun kasvaimen sisilli
kulkevaa hermoa ei haluta vahingoittaa. Syvem-
malla kasvavien kivuliaiden neurofibroomien hoi-
to vaatii huolellista harkintaa, ja jos leikkaukseen
lahdetin, taitavaa kirurgia ja ennen kaikkea Ki-
rurgille kulkeutunutta tietoa, etté kyseessa

on neurofibromatoosipotilas ja kasvaimen sisilli
miti suurimmalla todenniikisyydelld on hermo.
Hermopinteestd aiheutuvaa kipua voi ynta lie-
vittda kipulizkkeilld, mutta tavalliset ns. tulehdus-
kipulisikkeet eivit valtiméttd timéntyyppiseen
kipuun kovin hyvin auta. Niinpi sekd hoitavan
lagikérin ettii potilaan on otcttava seuraava askel
ja turvauduttava keskushermostoon vaikuttavaiin
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lsikkeisiin. Jos lidkdn el ole hyvin perehtynyt Ki-
vun hoitoon, kannattaa harkita neuvon kysymisti
nimenomaan tihiin alueeseen erikoistuneesta yk-
sikosti, joita on ainakin suuremmissa sairaaloissa.
Keskushermostoon vaikuttavien ldikkeiden kéyt-
i kroonisessa kivussa ci pitdisi turhaan peléti,
silli jatkuva kipu on pahempi seuralainen, kuin
liskkeen aiheuttamat mahdolliset sivuvaikutukset.
Kylmipussi on erdidn potilaani kokemuksen mu-
kaan toimiva apu hermopinnekipuun.

Aina ei kivulle [6ydy mitééin kuvissa nikyvéd se-
litystii. Silti on mahdollista. ettd hermoissa on pie-
nenpienid, ns. mikroneurofbroomia, jotka aiheut-
tavat hermon toimintahdirién joka tuntuu Kipuna.
Yleinen hermojen rakenteen vioittuminen ns. neu-
ropatia (miké on hyvin tavallista esimerkiksi diabe-
teksessa) on ilmeisesti erittdin harvinaista neurofib-
romatoosissa, ciké tillaisia tapausselostuksia 10ydy
kirjallisuudesta muutamaa potilasta enempaa.

Noin kolmasosalla nf-potilaista on syntymiilahjana
ns. pleksiforminen neurofibrooma. Tama on taval-
lisia neurofibroomia suurempi kasvain, joka on
saanut alkunsa suuremmasta, syvemmilld kulke-
vasta hermosta kuin tavalliset ihon neurofibroomat.
Nimi ovat siis synnynniisid eiki niitd ilmaannu
myShemmin. Tosin ne voivat varsinkin kasvuiis-
si kasvaa kooltaan. Tavallisimmin pleksiforminen
neurofibrooma muodostaa pehmedn pussin esim.
selin, pakaroiden, tai raajan alueella. Pleksiformi-
nen neurofibrooma on tavallista ihon neurofibroo-
maa “villimpi™: se ei rajaudu tarkasti ymparoiviin
kudoksiin ja voi kasvaessaan puristaa ympirdivid
elimii ja aiheuttaa néiden toimintahiiridid tai. ki-
pua. Tillaisissa tapauksissa kasvaimesta pyritddn
poistamaan hankaluutta aiheuttava osa, mutta koko
kasvaimen poisto ei liheskdin aina ole mahdol-
lista. Pleksiformisiin neurotibroomiin liittyy koko
climin aikana noin 10 % riski pahanlaatuistua.
Pahanlaatuistumisprosessi voi ilmetd aiemmin rau-
hallisen pullistuman arkuutena. Jos siis aiemmin
kivuton pleksiforminen neurofibrooma alkaa olla
arka ja kiped, on syytéd hakeutua leikkaukseen.
Piiinsiirky on monelle neurofibromatoosin kanssa
claville tuttu olotila. Ei tiedetd. miksi nf aiheuttaa

15

pidnsirkya. Helpotukseksi kannattaa kokeilla taval-
lisimpia kipulikkeitd, alkacn parasctamolista, jota
kiytetiin yleisesti lasten kipu- ja kuumeliéikkeend.
Kuten kenelld tahansa, myds nfidd sairastavalla
pidnsirky voi johtua hertioiden ja niskan lihasjin-
nityksestii, johon paras hoito on lihasten rentoutus
ja vahvistaminen, sekd istuma- ja tyGasentojen
parantaminen. MyGs migreeni on padnsiryn mah-
dollinen syy. Migreeni on kohtauksellista paansar-
kyd. johon voi liittyéd nikohéiriditd ja oksentelua.
Jos piiinsirkyi ei ole aiemmin ollut, ja sitd alkaa
esiintyd useina piivind viikossa tai jatkuvasti, tai
sérkyd on varsinkin aamulla, jolloin siihen liittyy
pahoinvointia, kannattaa pyytiéd hakeutua lidikériin
ja pyyti lahetettd pdin magnecttikuvaukseen.
Niiiden yllikuvattujen kivun syiden lisiksi neuro-
fibromatoosipotilailla on usein epamiiiiriisid kroo-
nisia siirkyji ja kipuja, joista osa voi liittyd nf:ddn
ilman mitiin selivllesaatavia syitid, ja osa johtua
ihan tavallisista syistd kuten nivelrikko. seléin ku-
lumat tai reuman sukuiset sairaudet. Tamd kirjoitus
on pintaraapaisu aiheesta nf ja kipu. Varsinkaan
kivun hoidosta ja erilaisista hoitovaihtoehdoista ei
tullut kerrottua paljoa. Kipua voi lievittdd monella
tavalla, joskus sen syyn selville saaminen jo helpot-
taa huolta ja auttaa kestimain paremmin. Toivoisin
ettii tiimé kirjoitus innostaisi yhdistyksen viiked ja-
kamaan kokemuksiaan, jotta hyvit niksit ja mah-
dolliset hyodyllisiksi havaitut vaihtoehtoisetkin
hoidot tulisivat ihmisten tictoon. Pelkki asioiden
jakaminen ymméirtivin ja samoin kokevan ihmi-
sen kanssa tuntun hyviltd ja voi chké hiukan hel-
pottaa kivun kanssa elimistd, jos kivulle ei muuten
mahda mitiizin. Turha Kiirsimys on turhaa, ja jos sité
voi lievittid Lidikkeilld pitiisi lievittda niilld eikd
yrittdi viimeiseen asti urheasti ilman liéikkeitd.
Toivottavasti rohkenctte kirjoittaa kokemuksiannc
lehden seuraavaan numeroon ja keskustelupalstalle
nettiin.

Aurinkoisia syyspiivid kaikille yhdistyksen jése-
nille!

Sirkku Peltonen



Terveisind Euroopan Neurofibromatoosikokouksesta Irlannista uutta tietoa
NF ykkosesta. Professori Eric Legius Belgiasta oli koonnut yhteen ryhménsa
tutkimustulokset muutaman viime vuoden ajalta koskien sormien kipeita
kasvaimia. TAm4 tieto voi olla kiinnostavaa varsinkin, jos sinulla tai tuntemal-
lasi NF-henkil6lia on jonkun sormen tai varpaan paassa erittdin kosketus-
arka kohta. Tdman syynd on sormenpdan verisuonista lahteva hyvénlaatui-
nen kasvain, ns. glomus-kasvain. limeisesti muutama sadasta NF1-potilaasta
karsii tastd vaivasta, joka voidaan hoitaa.

Sormenpaan oireet

Sormenpaa on niin kosketusarka, ettd pienikin kolauttaminen esimerkiksi
huonekaluun sattuu kovin. Joillakin kipu ilmaantuu kylméssé esimerkiksi
talvella ulkona tai kasien kastuessa kylmaan veteen, ja kipu haviaa sormen
lammetessad. Sormi on kosketusherkkd hyvin pieneltd alueelta, tavallisesti
kynnen tyven lahelta. Joskus talla alueella voi nakya pieni patti tai kynsi voi
kasvaa haljenneena, mutta tavallista on, etta sormessa ei paillepain nay
mitadn poikkeavaa. Joskus rontgenkuvassa voi nakya sormenpaan luun
sydpymistd, mutta kuva voi my0s olla normaali. Samalla henkil6lla saattaa
olla useita kipeita sormia.

Mista sormen kipu johtuu

Tallaisen kosketusaran kohdan alla on pienenpieni hyvanlaatuinen kas-
vain, nimeltdan glomus-kasvain, jolla ei ole kunnollista suomenkielistd nimea.
Glomus-kasvain saa alkunsa sormenpaissé olevista erikoisista glomus-so-
luista, jotka sa#televdt sormenpaén verenkiertoa. Kaikki suomalaiset ovat
varmaan huomanneet, ettd kylméssa ilmassa sormenpdét normaalisti jaah-
tyvat ja lampimaan tullessa lampenevat. Tamé johtuu siita, etta kylméassa
glomus-solut sulkevat sormenpéan verisuonia, jolloin lampoa ei hukkaannu
sormen paasta. NF1-henkildiden glomus-soluilla on muita suurempi taipumus
muodostaa sormen paahan hyvanlaatuinen kasvain. Sormen péa kynnen alla
on ahdas paikka kasvaimelle, ja ilmeisesti kipu johtuu ainakin osittain siita,
etta kasvain painaa kynnen tyved ja sormenpaén luuta. Kylméanarkuus liitty-
nee glomus-solujen taipumukseen supistua kylméssa, mikd tuntuu kipuna.
Glomus-kasvain on mahdollinen lapsilla, mutta tavallisimmin se ilmaantuu
keski-ikiisille henkil6ille, naisille hiukan useammin kuin miehille.
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Mita aralle sormenpaille pitaisi tehda?

Harvat laakarit ovat koskaan nahneet potilasta, jolla on glomus-kasvain.
Niinpa kipua on voitu yrittda hoitaa mité erilaisimmilla ladkkeilla. Onpa jonkun
kipu tulkittu psykosomaattiseksikin. Vaivan lopullinen hoito on kuitenkin leik-
kaus, jossa pieni kasvain poistetaan. Koko sormenpaata ei siis tarvitse kat-
kaista, vaikka joku potilas kovan kivun takia olisi siihen ollut jopa valmiskin.
Koska kasvain voi olla hyvin pieni ja leikkauksessa vaikea 16ytaa, leikkaus on
parasta antaa kasikirurgiaan erikoistuneen laakarin tehtavaksi. Onnistuneen
leikkauksen jélkeen uutta kasvainta ei ole odotettavissa samaan kohtaan.

Jos epiilet, ettd sinulla on glomus-kasvain tai useampia, voit halutessasi
kirjoittaa kokemuksistasi jommallekummalle ladkarille: sirkku.peltonen@tyks.
fi tai minna.poyhonen@helsinki.fi. Olisi mukava tietad, kuinka yleinen glomus-
kasvain on suomalaisilla.

Sirkku Peftonen, Erikoisldakari, TYKS, Turku



Yhteenveto NF-henkil6ille, omaisille,
lddkareille ja kaikille terveydenhuolion
ammattilaisille

Neurofibromatoosi 1:een voi liittya erilaisia kielel-
lisia ongelmia. Yksilsllinen vaihtelu on suurta, eika
osalla puhuijista ole juuri lainkaan poikkeavuuksia
puheessa, kun taas toisilla esiintyy huomattavia
puheongelmia. Muutokset ovat yleisempia ja vai-
keampia lapsilla kuin aikuisilla, ja poikkeavuuksia
esiintyy miehilld naisia enemman. Puhe paranee
ian myo6ta. Jos muutokset ovat sen verran huo-
mattavia, ettd ne haittaavat puhujaa tai muita kom-
munikaation osapuolia, on aiheellista puhua puhe-
hairidista ja suhtautua niihin vakavasti. Moni tutki-
mukseen osallistuneista on saanut puheterapiaa, ja
useimmiten se on koettu tulokselliseksi.

Taustaa

NF1-lapsilla puheen kehitys voi viivasty, ja mydhemmin esim. lukihairi6 voi tuottaa
ylimaaraista vaivaa. NF1-henkil6t voivat kérsid my6s puheen havaitsemisen ongel-
mista. Voi esimerkiksi olla vaikea paikallistaa, mistd suunnasta &éni tulee. Saman-
kaltaiset sanat saattavat kuulostaa samoilta, mink& vuoksi voi kuulla helposti vaarin.
Lisaksi taustadanet voivat hairitd puheen kuulemista oikein. Esimerkiksi puheen-
sorinassa voi olla vaikea keskittya kuuntelemaan kumppanin puhetta.

Aloittelimme tutkimustamme Turussa jo joulukuussa v. 2006, mutta varsinaisesti
tutkimus pyorahti kdyntiin kevaalla v. 2007 ja jatkuu edelleen. Tutkimus on osa
professori Juha Peltosen seké ihotautien erikoislaékéri Sirkku Peltosen koordinoi-
man NF-keskuksen laajempaa tutkimushanketta. Toimin tiiviissa yhteistyGssa myos
erikoishammaslaakari Vivian Visnapuun kanssa, joka on tehnyt tutkimusta NF1-
potilaiden suun ja leukojen alueen muutoksista.

Tutkimuksemme keskittyy puheeseen ja sen ominaisuuksiin. Aikaisemmin muualla
maailmassa on tehty joitakin kielellisid ongelmia kartoittavia tutkimuksia, mutta tama
tutkimus on ensimmadinen systemaattinen tassa laajuudessa tehty kartoitus NF1-
henkildiden puheesta. Aineistossamme on talla hetkelld 61 NF-henkilon sekéd 20
kontrollihenkilon puhetestien tulokset.



Mitia olemme havainneet?

Neurofibromatoosipotilailta on |6ydetty muutoksia danenlaadussa. Aani voi esim.
olla kihed tai nariseva, mika viittaa kurkunpéén ja danihuulten poikkeavaan toimin-
taan. Adnenkorkeuden saately on useille NF-henkiltille vaikeaa, minka vuoksi puheen
aanenkorkeudessa ei ole paljoa vaihtelua. TAma puolestaan voi vahentad puheen
kautta vilittyvaa viestid, koska sanojen painotukset muodostavat merkittdvan osan
tarkoitetusta sanomasta.

NE-henkildiden nendportin poikkeava toiminta voi aiheuttaa puheen nenasointi-
suutta, koska ilmaa karkaa tahattomasti nenonteloon puheen aikana. Kielen liikkei-
den poikkeavaan toimintaan viittaisivat vaikeudet esim. s-kirjaimen dantamisessa.

Lievia puheen sujuvuuden ongelmia on usein. Lisaksi NF1-henkildiden puhe voi
toisinaan olla epdselvad tai joskus jopa vaikeasti ymmarrettavaa. Osa puhujista
lyhentda tai nielee danteita tai tavuja. Tama liittynee siihen, ettd osa NF-henkildista
puhuu nopeasti ja helposti "oikaisee” tuottaen sanoja epataydellisind. Etenkin
vasyneend puhe saattaa puuroutua. Lisaksi moni puhuu tyypillisesti voimakkaalla
aanella.

Huomattavaa on, ettd puheen muutoksia esiintyy koko véestdlld, tosin NF1-
henkildita vahemman. Jokaisella ihmiselld on oma tapansa puhua, huolimatta siita
onko hinella neurofibromatoosi vai ei. Jos esimerkiksi NF1-henkilélla on r-vika, ei
voida olettaa, ettd se olisi nimenomaan neurofibromatoosin aiheuttama.

Mista NF1-potilaiden
puheen ominaispiirteet johtuvat?

Kun aloitimme tutkimuksen, kirjasimme sen tyonimeksi Neurofibromatoosipotilai-
den puhehairiét. Tutkimuksen kuluessa olemme kuitenkin paatyneet maltillisempaan
linjaan ja puhummekin mieluummin NF1-potilaiden puheen ominaisuuksista. NF1-
henkiliden puheen ominaispiirteet johtuvat todennékoisesti ainakin kurkunpaan
ja aantdelimiston hieman poikkeavasta toiminnasta. On kuitenkin muistettava, etta
puhe on kolmiulotteinen prosessi: puheen tuottaminen suussa, sen havaitseminen
korvassa seké puheen prosessointi aivoissa ovat kaikki tiiviisti kytkeytyneet toisiinsa.
Jokainen osa-alue on huomioitava puheen ominaispiirteiden syitéa selvitettdessa,
mika on tulevaisuuden tutkimushaasteemme.

Lampimat kiitokset kaikille tutkimukseen jo osallistuneille! Tutkimus jatkuu edelleen,
joten jos Sinulla tai omaisellasi on NF1 ja olette kiinnostuneita osallistumaan, ottakaa
ystavallisesti yhteytta:

Lotta Alivuotila

Puheentutkija, FM (Fonetiikka)
Hammasladketieteen laitos, Suu- ja leukakirurgia
Turun yliopisto

s-posti: lotta.alivuotila@utu.fi




laajuiset selvitykset ja tutkimukset eivét tue tata kasitysta. Useissa eri maissa
tehtyjen tutkimusten mukaan neurofibromatoosipotilaan haava paranee aivan
samoin kuin muillakin. Seka ihon pintakerros ettad syvempi verinahka parane-
vat yhta tehokkaasti. Laboratoriotutkimuksissa on osoitettu NF-potilaiden
sidekudossolujen tuottavan kollageenia jopa tehokkaammin kuin kontrolli-
henkildiden. Viimeisin, noin sata NF-potilasta kéasittanyt tutkimus osoitti, etta
kasvojen alueen leikkauksen jalkeen NF-potilailla oli viahemman arpiongelmia
kuin muuten terveilla henkiloilla. Myds omien kokemustemme perusteella NF-
henkildiden haavojen paraneminen ei ole poikkeavaa. Niinpa joidenkin NF1-
henkildiden kokemus huonosta haavan paranemisesta johtunee yksildllisista
eroista, ei NF1:std sindnsa. NF1-potilaan ei pitaisi siksi olla huolissaan tar-
peelliseen leikkaukseen menosta.

Juha Peltonen Sirkku Peltonen
professori erikoislaakari
Turun yliopisto, Bioladketieteen laitos TYKS, Ihotaudit

Mitd kutina on?

lhon kutina on aistimus, josta automaattisesti seuraa raapiminen. Jo muutaman
kuukauden ikdinen vauva osaa vieda kitensa raapimaan kutisevaa kohtaa, ja aikui-
setkin raapivat refleksinomaisesti nukkuessaan. Hereilla ollessa raapimista voi tie-
tysti jossain maarin hallita tahdonalaisesti. Kun tunnemme kutinaa, jokin arsyttaa
kutinaa valittavia hermoja ihossa. Arsyke voi olla kevyt kosketus, esimerkiksi karhea
vaate, tai kemiallinen kutinan vélittajaaine. Jokainen on varmaan joskus saanut kutia-
van hyttysenpiston tai nokkosenpolttaman. Molemmat kutisevat siksi, ettd ihossa
vapautuu kemiallisia valittdjéaineita, jotka arsyttavat kutinahermoja. Kutinan valitta-
jaaineita erittavat mm. mast-solut eli sy6ttésolut, ja ndiden tavallisin kutinan valitta-
jaaine on nimeltaan histamiini.

Talviaikaan ndin pohjoisessa maassa on hyvin yleistd, etta iho kutisee kauttaal-
taan, mika johtuu ihon kuivumisesta. lhon kuivuminen lisééntyy ikdantyessa ja
siksi kutina on yleisempaa vanhemmilla henkilGilld. Ihon kuivuus on henkilkohtai-
nen ominaisuus, johon osalla liittyy allergiataipumus. Niinpé erilaiset allergeenit, eli
asiat joille henkild on allerginen, aiheuttavat kutinaa. Téllaisia voivat olla esimerkiksi
elaimet ja jotkut ruuat.



Henkilt, joilla on NF1 paatyvat muita useammin leikkauksiin, kun kasvai-
mia halutaan tai joudutaan poistamaan. Seké potilaat etta laakarit pohtivat
silloin, miten leikkaushaava mahtaa parantua. Erilaisia kokemuksia jaetaan ja
lopputuloksena voi olla pelkoja, jotka onneksi ovat yleensa turhia.

Haavan paranemisnopeus on yksilollista

Iholle tullut haava paranee samalla tavalla riippumatta siité onko sen aiheut-
tanut vamma vai onko se tehty leikkauksessa. Haavan paranemiseen vaikut-
tavat ika ja ihoalue: nuorilla haavat paranevat nopeammin, ja kasvojen haavat
paranevat nopeammin kuin esimerkiksi vartalon haavat. Muutenkin yksilolliset
erot haavan paranemisnopeudessa ovat erittain suuria ja selittavat valtaosan
haavan paranemisessa néhdyista eroista.

Mitid haavan parantuessa tapahtuu

lhohaavan paranemisen aikana korjautuu kaksi ihon kerrosta: pinnallisin
hyvin ohut laattamaisista soluista muodostunut kerros eli orvaskesi, ja orvas-
keden alla oleva verinahka. Tama on sitkeaa ja sidekudosta, josta haavan
paranemisessa térkein osa on punottua koytta muistuttava kollageeni. Veri-
nahassa on myos tihed verisuoniverkosto.

Haavan paranemisen ensimmaisessa vaiheessa verenvuoto lakkaa ja
syntyy hyytyma. Tama houkuttaa paikalle soluja, jotka "puhdistavat”
alueen uudisrakentamista varten. Tdma vaihe kestda 1-3 vuorokautta. Taman
jalkeen paikalla olevat ja sinne tulevat sidekudossolut tuottavat uutta kolla-
geenia ja sitovat haavan seinamét toisiinsa. Tama kestaa haavan koosta ja
alueesta riippuen 3-24 vuorokautta. Haavan vetolujuus kasvaa vield usean
kuukauden ajan. Paikalle kehittynyt arpi vaalenee ja pienenee vahitellen 1-2
vuoden aikana. Joskus haavaan saattaa kehittyd ylimaéaraista sidekudosta,
jolloin arpi jaa koholle. N&in tapahtuu herkimmin ylarinnan, ylaselan ja hartioi-
den alueella.

Miten Neurofibromatoosi vaikuttaa haavan paranemiseen

Seka ladkareiden ettéd potilaiden keskuudessa elaa sitkeasti kasitys, jonka
mukaan NF-potilaiden haavojen paranemiseen liittyisi ongelmia. Maailman-



Neurofibromatoosi ja kutina

Neurofibromatoosiin ei liity rakenteellista kuivaihoisuutta tai allergioita. Toisaalta
NF1 ei mydskaidn suojaa niiltd, koska NF1 periytyy eri geenien kautta kuin taval-
liset ihon ominaisuudet ja allergiataipumus. Suomalaisista noin kolmasosa pitad
itsedin herkkaihoisina. Talld perusteella myds huomattava osa NF-henkildista potee
tavallista herkan ja kuivan ihon kutinaa. Osa sairastaa NF:n lisdksi tavallisia kuti-
sevia ihotauteja, kuten atooppista ihottumaa tai psoriaasista. Myds diabetekseen
liittyy joskus yleista ihon kutinaa. Nama sairaudet tulee hoitaa NF1-potilailla samoin
kuin muilla. NF1:n sinénsa ei ole julkaistu aiheuttavan koko ihon kutinaa, ja omista
potilaistani ainakin useimmat, jotka kutisevat kaikkialta, ovat yleensa herkké- ja kui-
vaihoisia muutenkin.

Neurofibroomat voivat kutista

Joillakin NF1-henkilsilla ihon neurofibroomat kutisevat. Kutina voi liittya neuro-
fibrooman kasvamiseen, tai sitten kauan iholla ollut patti alkaa yhtakkia kutista.
Kutisevat patit ovat joskus myds arkoja. Neurofibrooman kutina saattaa vaivata péai-
via, viikkoja tai kuukausia. Tavallista on, etta jossain vaiheessa kutina kuitenkin rau-
hoittuu. Joillakin neurofibroomat eivét kutise juuri koskaan, kun taas joillakin iso osa
pateista kutisee usein. Jos monet patit kutisevat ja niitd hankaa, kutina voi tuntua
levidvan tulipalon tavoin myds normaalille iholle. Tama johtuu ilmeisesti kemiallisten
valittdjaaineiden vapautumisesta ja kulkeutumisesta verenkierron mukana muualle
ihoon.

Neurofibrooman kutinalle on ainakin yksi hyvé selitys. Neurofibroomissa on iso
maara syottdsoluja, jotka siis toimivat myos terveelld iholla esimerkiksi hyttysen-
puremassa. Jos neurofibroomia katsoo mikroskoopilla, syottosoluja nédkyy joka
puolella. Kukaan ei toistaiseksi ole tutkinut, mita kutinan vélittajaaineita syottosolut
vapauttavat neurofibroomassa. Siita on kuitenkin nayttoa, ettd syottdsolut ovat mu-
kana aiheuttamassa neurofibrooman kasvua. Neurofibroomissa on myos osoitettu
olevan usean eri tyypin hermosiikeitd, jotka reagoivat kutinaa valittaviin aineisiin.
Joten voisi jopa sanoa, etté kutina on oleellinen osa neurofibrooman elamankaarta.

Mika auttaisi kutinaan

Yleiseen, varsinkin talvella vaivaavaan kutinaan paras hoito on ihoa kuivattavan
saippuapesun valttaminen ja rasvaus kevyella perusvoiteella pesun jalkeen. Allergia-
laakkeena kasikaupassa myytdvia antihistamiineja voi kokeilla tablettipakkauksen
ohjeen mukaan. Nama ladkkeet estévat yhden vilittajaaineen, histamiinin, aiheutta-
man ihon kutinan ja voivat rauhoittaa hiukan. Sydttésoluista vapautuu kuitenkin myos
muita ihon kutinaa aiheuttavia aineita, joten antihistamiinit eivét siksi poista kaikkea
kutinaa. Syottosoluja kokonaan rauhoittavia tabletteja on kokeiltu neurofibroomien
kutinaan, ja niistd on saatu jonkin verran apua. Naita lagkkeita ei valitettavasti ole
Suomessa myytdvana tablettimuodossa. Jos jokin yksittainen patti kutisee todella
haittaavasti, viimeinen hoitovaihtoehto on tietysti sen leikkauttaminen.

Sirkku Peltonen
lhotautien erikoislagkari
Turun yliopistollinen keskussairaala



NF1:ss4 tiedetadn esiintyvén erilaisia luustomuutoksia, joita on noin puolella NF1-
potilaista. Naita ovat esim. seldn sivusuuntaiset mutkat (skolioosi), pituuteen verrat-
tuna suuri paan koko, lyhytkasvuisuus, kitaluun kehityshéiri6, synnynnainen saariluun
valenivel ja kehon painoa kannattavien luiden alentunut mineraalitiheys ja -maara.
NF1:ssé on kasvojen alueen luustoon ja hampaistoon julkaistu liittyvan eraita poik-
keavuuksia, mutta naiden yleisyydests ei ole tarkempaa tietoa. Suun ja leukojen
alueen muutokset voivat rajoittua suussa hampaan ymparilla olevan ikenen likakas-
vuun, mika iimenee kivuliaina alueina suussa ja/tai vertavuotavina ikenina. Yksittaisia
hampaita voi puuttua tai niitd voi olla ylimaaraisié ja hampaiden rakenne voi olla poik-
keava.

Hampaiden asentovirheet ovat tyypillisia NF:1 potilaille. Nama voivat johtua paikal-
lisista syista (esim. kielen epanormaalista asennosta tai liian pitkadn kiinni pysyneista
maitohampaista) tai laajoista, esimerkiksi synnynndisen pleksiformisen neurofibroo-
man aiheuttamista kudosvaurioista leukojen ja kasvojen alueella. Laajempi kudos-
vaurio imenee leukapuoliskojen yleensa toispuolisena liikakasvuna tai vajaakasvuna.
Viimeksi mainitut muutokset ulottuvat leukojen alueen kovakudokseen kuten luuhun
ja /tai pehmytkudosalueelle, kuten iholle ja limakalvoille. Harmilliseksi tekee asian
myds se, ettd em. muutokset nékyvat ulospdin, mika saattaa hankaloittaa ihmisen
sosiaalista kanssakdymists. Laajat ja/tai paikalliset muutokset voivat myds johtaa
puhevikojen kehittymiseen, silla jos ylahammaskaari on kapea, kieli ei mahdu toimi-
maan normaalisti. Joskus puhevian takana voi olla kielihermon vaurio.

Mistd muutokset saavat alkuunsa?

Padn ja kaulan alueen tuntohermoja ja liikehermoja kutsutaan aivohermoiksi. Aivo-
hermoja on yhteens4 12. Suun ja leukojen alueen muutokset NF1:ssa johtuvat yleen-
s4 viidennen, yhdeksannen ja/tai kymmenennen aivohermon vauriosta, joka yleensa
alkaa jo sikidkaudella. thmisalkion kehittyessd paan alueen hermosto kehittyy ennen
muita rakenteita. Se voi selittdd, miksi hermon vaurioon liittyy muiden kudosten poik-
keavuuksia.

Viides aivohermo eli ns. kolmoishermo hermottaa silmid liikuttavia lihaksia, yla-
leukaa ja alaleukaa. Kun kolmoishermon alueella on vaurio, esimerkiksi pleksiformi-
nen neurofibrooma, se voi vaikuttaa myos kasvojen luuston kehittymiseen. Yhdeksas
aivohermo eli ns. kieli-nieluhermo hermottaa kieltd ja nielua. Kielen rakenteen ja toi-
minnan hairi®é NF1:ssa saattaa johtua em. hermon vauriosta. Kymmenes aivohermo
hermottaa mm. kieltd, suulakea ja nielua ja ulottuu syddmen ja vatsaontelon alueelle
asti.

Voidaanko muutoksia suun ja kasvojen alueella NF1:ssa
ennaltaehkaista ja/tai hoitaa?

Suun ja leukojen alueen muutokset NF1:ssa vaihtelevat hyvin pienista ongelmis-
ta hyvin laajoihin vaurioihin. Ongelmien vaikeusaste riippuu muutoksen syntyajan-
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kohdasta ja laajuudesta. Esimerkiksi synnynnaiset pleksiformiset neurofibroomat ai-
heuttavat yleensd hankalampia ongelmia kuin mydhemmin kehittyneet muutokset.
NF1:een tiedetaan littyvdn mm. hampaiston ahtautta ja asentovirheita, ja ikenien lii-
kakasvua (eli ns. patit ikenissd). Hammaskaarien kapeuden ja hampaiden asento-
virheiden muodostumista, joka ei johdu leukaluun vajaa/likakasvusta voidaan jos-
kus ennaltaehkaista ja/tai hoitaa esim. oikomishoidolla. Suun limakalvojen ja ikenien
likakasvuun, ns. patteihin ja vuotaviin ikeniin tulisi hammaslaakarin toimesta laatia
NF1-potilaalle henkildkohtainen hoitosuunnitelma ja saannolliset ammattimaispuh-
distuksen aikataulut. Puhdistuksessa puhdistetaan perusteellisesti hampaat, ikeneet
ja tarvittaessa voidaan kirurgisesti poistaa paikallispuudutuksessa em. liikakasvuja
suusta. Tarvittaessa potilas tulisi ohjata erikoissairaanhoitoon suun/leukojen ongel-
mien kanssa. Koska NF1 on suhteellisen harvinainen sairaus, kaikki hammaslaakarit
ja laakarit eivat viela tieda NF:sta riittavasti. Niinpa olisikin hyva, ettd potilas itse olisi
aktiivinen ja hakeutuisi sdannéllisesti hammasl&akarin tutkimukseen ja kysyisi, 10y-
tyyko suusta jotain poikkeavaa.

Suun ja leukojen alueen tutkimus Turun Yliopistollisessa
Keskussairaalassa.

Mité ja miten tutkitaan?

Vaikka NF1:een tiedetaan liittyvan erilaisia suun alueen muutoksia, niitd on tahéan
mennessa tutkittu hyvin vahan. TYKS:in suusairauksien klinikalla on syksysta 2005
lahtien ollut kdynnissd NF1-potilaiden suun ja leukojen alueen tutkimus. Talla tutki-
muksella on tarkoitus selvittaa, miten NF1 vaikuttaa kasvojen alueen luustoon, ham-
paistoon ja suun pehmytkudoksiin. Potilaalle tehdaan perusteellinen suun, leukojen
ja hampaiston tutkimus, otetaan kaksi rontgenkuvaa, joista pystytdén analysoimaan
potilaan luustolliset ja hampaiston muutokset. Lisaksi otetaan valokuvat suusta ja
kasvoista. Naista nahdaan suun tilanne ja toisaalta kasvojen profiili. Niiden lisaksi
otetaan jaliennokset potilaan hampaista. Néista valetaan ns. kipsimallit, joista pysty-
taan analysoimaan mahdolliset purentavirheet ja hampaiston kokonaistilanne. Kaik-
kien em. materiaalien pohjalta tehdéan perusteelliset analyysit: mitka ovat potilaan
ongelmat ja mill& tavalla niita voitaisiin hoitaa. Tehtyjen tutkimusten tulokset kdydaan
potilaan kanssa yhdessa I&pi seuraavalla kaynnilla jolloin tehddan myds mahdollinen
hoitosuositus, jonka potilas saa kirjallisena mukaan rontgenkuviensa (CD-muodossa)
liséksi.

Potilaan suun ja leukojen alueen tutkimuksen suorittaa erikoishammasiaékari Vivian
Visnapuu. Tama tutkimus on osa professori Juha Peltosen ja ihotautien erikoislaakari
Sirkku Peltosen koordinoiman NF1-keskuksen toimintaa.

Mikali sinulla tai omaisellasi on NF ja olette kiinnostuneita osallistumaan NF1-poti-
laan suun ja leukojen alueen tutkimukseen, voitte ottaa yhteytta:

Erikoishammasldékaéri, HLT Vivian Visnapuu
E-mail: vivian.visnapu@utu.fi
Puhelin: 02-3337203




Tyypin 1 neurofibromatoosiin

liittyvat sydan- ja

verisuonimuutokset

Tommi Kuorilehto
1T, verisuonikirurgiaan erikoistuva lidkin
TAYS

Tiivistelmii

Tyypin | neurofibromatoosiin liittyy har-
vinaisena ilmentymini myos laaja kirjo
sydin ja verisuonimuutoksia. Niistéd ylei-
simpiini on verenpainetauti, jonka esiinty-
minen on kirjallisuuden mukaan 2-16 %.
Lisiiksi keskiméiirin 2 %:11a NF1-potilaista
on verisuonimuutos, joista yleisimpid ovat
munuaisvaltimoiden muutokset. Seuraa-
vaksi yleisimpid ovat kaulan ja pédnalucen
valtimoiden muutokset. Sydin- ja verisuo-
nimuutokset NF1:ssé ovat niin harvinaisia,
etti mitdiin erillisti seulontaa muutoksien
ctsimiseksi ei kirjallisuuden mukaan suo-
sitella vaan tutkimukset suunnataan epii-
lyjen mukaan. Lisiksi muutosten hoitoa
suunnitellessa ja toteutettaessa noudate-
taan tavanomaisia hoitorajoja ja —kiytan-
toa.

Johdanto

Tyypin 1 neurofibromatoosiin liittyy ylei-
simpien ilmentymien kuten neurofibroomi-
cn. maitokahviliiiskien lisiksi myos joukko
muita ilmentymiéd. N#itd oval muun muas-
sa luustomuutokset, oppimisvaikeudet ja
verisuonimuutokset. Tassid kirjoituksessa
keskitytiin sydin- ja verisuonimuutok-
siin. Ilmentymisluvut niissd muutoksissa
NF1-potilailla ovat hyvin vaihtelevia tut-

kimuksista riippuen. Tutkimuksia aluecsta
on varsin vihin ja useimmat Kirjoituksct
ovatkin tapausselostuksiin  pohjautuvia
katsauksia aiempaan kirjallisuuteen. Ta-
pausselostuksissa on kuvattu yksi tai use-
ampi NF1-potilas, jolla on tictyn lyyppi-
nen verisuonimuutos, ja kirjoituksessa on
kiyty toteutettu hoito livitse ja koottu ti-
miin jilkeen aiheeseen liittyvi kirjallisuus
ja pohdinta.

NF1:ssd verisuonimuutokset 1lmenevit
hyvin moninaisesti. Muutoksia on yleisim-
min munuaisvaltimoissa, jolloin oireena
munuaisvaltimoahtaumasta saattaa olla
hyvin vaikeasti hoidettava verenpainctau-
ti. Verisuoniahtaumien lisdksi muutoksina
saattaa olla verisuonten pullistumia valti-
moissa tai laskimoissa, aortan ahtaumia,
valtimolaskimo-epdmuodostumia tai —oi-
kovirtauksia.

Lisiksi NF1-potilailla on verenpainetau-
tia noin 2-16 %:lla. Sydin ja verisuoni-
muutokset ovat harvinaisia ilmentymid
NF1:ssé ja niin ollen laajempaan seulon-
taan ei ole aihetta. Seuraavissa kappaleissa
kuvataan ilmentymii ensin verenpainetau-
tiin ja timin jilkeen verisuonimuutoksien
osalta. Lisiiksi kuvataan yleisid hoito- ja
tutkimuslinjoja.
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Verenpainetauti NF1-potilaalla
Verenpainetautia todetaan 2-16 %:1la NF1-
potilaista tutkimuksesta riippuen. Yhdessi
tutkimuksessa, missii seulottiin NF1 lapsi-
potilaita, todettiin korkeat verenpainearvot
16 prosentilla tutkituista. Lapsilla kohon-
neen verenpaineen taustalla on korostu-
neesti munuaisvaltimoiden ahtauma, Kun
taas aikuisilla kohonneen verenpaineen
taustalla saattaa olla lisimunuaisen kas-
vain. Etenkin mikiili kohonnut verenpaine
on kohtauksittaista. Lisiiksi NF1-potilailla
on korostuneesti raskauden aikana kohon-
neita verenpainearvoja.

Verenpainetaudin - diagnosoiminen NFI-
potilaalla. kuten yleensiikin, tapahtuu
sadnnolliselli verenpaineen seurannalla.
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Kirjallisuudessa korostetaan 24 tunnin
verenpainemittauksen tirkeyttd etenkin
lapsipotilailla, jolloin viltetdin koe- tai
mittaustilanteen jdnnityksen aiheuttama
virhe. Lisiiksi NF1-potilaalla on aiheellista
selvittid toissijaiset verenpainetaudin syyt
muun muassa munuaisvaltimon ahtauman
tai lisimunuaiskasvaimen mahdollisuuden
vuoksi. Toki nimikin ovat harvinaisia tyy-
pin | neurofibromatoosissa ja useimmiten
selkedd syytd verenpainetaudille el todeta
ja sairaudeksi jdd itsendinen verenpaine-
tauti. Verenpainetaudin ladkehoitovalin-
noista ¢i [0ydy kirjallisuutta vaan hoito to-
teutetaan yleisilld linjoilla ja lddkevalinnat
tekee hoitava ldakiri.



Verisuonimuutokset NF1:ssé, lyhyesti
sydinmuutoksista

Verisuonimuutoksia todetaan NF1:ssd 0.4
— 6.4 %:lla potilaista ja yleisimmin mainit-
tu esiintymisluku on 2 %. Verisuonimuu-
tosten yleisin mikroskooppinen kuva on
verisuonen sisdkerroksen paksuuntuminen
tai litkakasvu. Muutoksen perimmaéisinta
syytd ei ole saatu selville. Verisuonimuu-
tokset ilmenevat kaikissa verisuonissa
keskittyen kuitenkin suuriin ja keskisuu-
riin verisuoniin, sekd valtimoihin ja las-
kimoihin. Yleisimmin verisuonimuutoksia
todctaan munuaisvaltimoissa ja ndmé ovat
yleensd ahtauttavia muutoksia. Munuais-
valtimomuutoksia todetaan keskimiérin 1
%:1l1a NF1-potilaista. Seuraavaksi yleisim-
min muutoksia todctaan kaulan ja péiinalu-
een valtimoissa.

Kaulan ja péédnalueen verisuonimuutok-
set ovat yleisemmin verisuonilaajentumia
kuin ahtaumia. Verisuoniahtaumien ja laa-
jentumien lisdksi on kuvattu valtimolaski-
mo-epimuodostumia tai —oikovirtauksia.
Yksittdisind maininnanarvoisina  muu-
toksina on kuvattu aortan-ahtaumia seki
valtimopullistumia esimerkiksi polvitaive-
valtimoissa. Syddmessd on myos kuvattu
muutoksia NF1:ssd ja muutokset ovat niin
ikddn harvinaisia ja ovat useimmiten sy-
dinldppdahtaumia.

Verisuonimuutosten selvittiminen ja tut-
kiminen suoritetaan epiilyn mukaan, eiki
muutosten harvinaisuuden vuoksi yleistd
NF1-potilaiden seulontaa suositella. Mu-
nuaisvaltimoahtauma 16ytyy yleensid huo-
nosti hoitoon reagoivan verenpainetaudin
vuoksi tehtdviin munuaisten ultradinitut-
kimuksen perusteella. Aortan-ahtaumassa
saattaa kuulua sivuiddni kuunneltaessa se-
lan puolelta, mikd on ohjattu tehtiviksi
esimerkiksi lasten normaalin neuvolaseu-

rannan yhteydessi vastasyntyneilld. Sa-
moin sydidnlippimuutosten jiljelle pidis-
tddn sydimen kuunteluldyddsten mukaan
koska muutokset lipissd aiheuttavat virta-
usmuutoksia veren virratessa ldpin ohitse.
mistd sivuéini aiheutuu.

Kirjallisuuden mukaan my6s verisuoni-
muutosten hoito suoritetaan normaalien
hoitokéytintdjen mukaan. Eli esimerkkini
munuaisten valtimoahtauman toimenpi-
teellisestd hoidosta piittdd munuaisldidkiri
ja nykyisesti yleisimpini hoitovaihtoehto-
na on reisivaltimon kautta tehtdvd suonen-
sisdinen pallolaajennus ja laajenninputken
eli stentin asennus.

Epdiltdessd verisuonimuutosta on ultra-
aani hyvd perustutkimus ja tarvittaessa
tutkimuksia voidaan laajentaa tietokone-
tutkimuksilla tai magneettitutkimuksilla
ja ndiden sovellutuksilla. Hyvdn ensi- ja
perustutkimuksen ultraddinestd tekee sen
hyvi saatavuus seki turvallisuus.

Yhteenveto

Tyypin 1 neurofibromatoosiin on siis Kiis-
tattomasti kuvattu liittyvin joukko sydin-
ja verisuonimuutoksia. Namai ovat kuiten-
kin harvinaisia ja nédiden suhteen mitdan
laajamittaista seculontaa NFI-potilaiden
keskuudessa ei katsota aiheelliseksi. NF1-
potilaan on hyvid kuitenkin tietdd ilmen-
tymien olemassaolo ja tarvittaessa jakaa
tictoutta myds hoitavalle lddkérille, joka
harvemmin kohtaa omassa ty6ssdan NFI-
potilaan. Nidin ollen muutokset saataisiin
todettua oikea-aikaisesti ja seuranta ja
hoidon suunnittelu ohjattua oikeaan paik-
kaan, kunkin verisuonimuutoksen mukaan
esimerkiksi joko neurofibromatoosipoli-
klinikoille, verisuonikirurgisille poliklini-
koille, neurokirurgisille poliklinikoille tai
nefrologian poliklinikoille.



Neurofibromatoosi ja
osteoporoosi —tutkimus

Neurofibromatoosi yhteen (NF1) liittyy usein
luustomuutoksia, esimerkiksi paikallinen luu-
puutos, vino selkiiranka eli skolioosi tai alen-
|:1,|im|t luuntiheys eli osteoporoosi. Jos tutkitaan
k:ymmcncn aikuista henkildd, joilla on NFI,
heistii kahdella on osteoporoosi. Osteoporoosia
esiintyy myés henkildilli joilla ei ole neurofib-
romatoosia, varsinkin idkkdimmissd viestOs-
sii. Osteoporoosi on merkittivil riskitekiji luun
murtumille.

Luukudos uudistuu koko climidmme ajan.
Luuta hajottavat luunsydjisolut pilkkovat luuta
koko ajan. ja heti timiin jilkeen luumineraalia
muodostavat luunrakentajasolut tekevit uutta
Juuta tilalle. Timi kuuluu luun normaaliin toi-
mintaan, ja tavallisesti luun hajotus seki uudel-
lecnmuodostus ovat tasapainossa. Ostcoporoo-
sissa tiimi tasapaino on hiliriintynyt siten, ettd
luuta hajotetaan encmmiin kuin sité muodoste-
taan uudelleen. Timii johtaa luun tiheyden ale-
nemiseen.

Osteoporoosin diagnoosin tekee ldikir, ja
diagnoosi perustuu luun tiheyden mittaamiseen
niin sanotulla DXA-mittauksella. Mikil luun
tiheys on alentunut, voidaan aloittaa luulidaki-
tys. Niimi liiikkeet vihentiviit luun hajotta-
mista estimiilli luunsydjisoluja. Esimerkkeji
niiisti Lidikkeisti ovat mm. Fosamax, Fosavan-
ce, Optinate., Bonviva, Didronate. Alendronat ja
Zometa.

Luustomuutoksia ncurofibromatoosissa tut-
kitaan Turun yliopistossa ja Turun yliopistol-
lisessa  keskussairanlassa. Monet yhdistyksen
jisenisti ovatkin jo antaneet tutkimusta varten
verindiytteen, josta on cristetty edelld mainittu-

ja luunsydjisoluja. Naitd soluja voidaan tutkia
laboratoriossa.  Alustavien tutkimustulosten
mukaan osalla NFI-henkiloistd on  sellaisia
luunsyéjisoluja, joihin  ostcoporoosiliiikkeet
tehoavat tavallista heikommin soluviljelmissi.
Timi 16ydds antaa aihetta tarkempiin lisiitut-
kimuksiin. Jotta voisimme selvittédd, auttavatko
luuliiikkeet NF1-henkildiden osteoporoosiin,
olemme aloittamassa uuden tutkimuksen, jossa
tutkitaan luun tiheyuid potilailla, jotka ovat saa-
neet lidketd, Tihiin tutkimukseen toivotetaan
tervetulleiksi 18 vuotta tiyttineitd NFI-henki-
|6itii. joilla on liikirin totcama osICOPOIOOSi.
Myos henkilot, joilla on parhaillaan tai on ai-
kaisemmin ollut osteoporoosiliiikitys, voival
osallistua tutkimukseen. Tutkimukseen kuuluu
haastattelu, veriniiytteen otto kisivarresta seki
osalla potilaista mahdollisesti luun tiheyden
mittaaminen uudelleen. Luun tiheyden mitta-
uksen. eli niin kutsutun DXA-mittauksen voitte
pyytii myds omalta lidkiriltinne. Tutkimus on
osa LK Betu Heerviin viiitoskirjatyOtéd ja kiy-
tinndGssi hitn tulce haastattelemaan tutkimuk-
seen osallistuvat henkilot.

Jos siis Sinulla on osteoporoosi, olet 18 vuot-
ta tiyttanyt ja haluat osallistua tutkimukseen,
voit ottaa yhteyttii Eetu Heerviin.

Y hteistyostinne kiittéien:

Ectu Heervi

puhelin: 046-5730956

siihkoposti: eetuheerva@fimnet.fi
Tavoitettavissa parhaiten arkisin kello 12-16.
Mikiili kyseiselli hetkelki en ole tavoitettavissa,
otan teihin yhteytti mahdollisimman pikaiscsti
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NF1 ja puheen ongelmat

Kurkistus etiologiaan

VF1 -puhetutkimus kiynnistettiin reilut nelja
wuotta sitten Turussa osana Juha ja Sirkku Pel-
osen johtamaa laajempaa NF1-tutkimusprojek-
ia. Suomen NF-yhdistyksen ja ennen kaikkea
ukuisten potilaiden ystivillisen tuen ansiosta
utkimusryhmiamme sai varsin nopeasti kerét-
yil kattavan méiirdin puheaineistoa.
“utkimustulokset osoittivat, etti NF-potilailla
aaltaa csiintyi ticttyji ominaispiirteitii ja on-
«clmia puheen kanssa. Azinen laatu voi olla
woikkeavaa tai puhe nasaalista (ilmaa Karkaa
eniistii puhuessa). Myds éinen korkeuden séé-
zly voi olla haastavaa. Lisiksi crilaisct ongel-
nat fidnteiden tuottamisessa (tyypillisimmin s-
1 r-Adinteet) ovat tavallisia. Puheen sujuvuuden
anssa voi olla vaikeuksia — potilas voi esimer-
iksi tuottaa ddnteet huolimattomasti, minki
uoksi puhe on episelvid. Usein potilaat myos
whuvat hyvin nopeasti, mikd tapahtuu danta-
nisen selkeyden kustannuksella.
’ksilokohtainen vaihtelu on suurta. Osalla
otilaista esiintyy lukuisia edelli mainituista
wheen ominaispiirteistd, toisilla niitd on vain
auutama. On myods potilaita, joiden puhe on
irheetontd. Lapsilla puheen poikkeavuudet
vat yleisempii kuin aikuisilla.

idelld mainitut puheen ominaisuudet eiviit Lih-
Skohtaisesti ole ongelmia, vaan ne muuttuvat
ellaisiksi vasta jos ne jollakin tavoin hiiritse-
it puhujan sosiaalista climai. Talloin on hyva
ttaa vhteyttii puheterapeuttiin tilanteen kartoit-
imiseksi.

Aiksi NF1:een sitten liittyy tyypillisii puheen
minaisuuksia/ongelmia? Misti ne johtuvat?
aonnollinen jatke tutkimuksellemme oli vas-

tauksen etsiminen noihin kysymyksiin, Urakka
on vaativa ja tie tulee olemaan pitki, silld puhe
on moniulotteinen ilmid.

Jostain oli kuitenkin aloitettava. Suunnittelim-
me tutkimusta varten puheddnteiden kuunte-
lu- ja matkimiskokeen, jolla mitattiin NF-poti-
laiden kykyi havaita ja tuottaa picniii akustisia
eroja puheessa. Matkimisen tiedetddn olevan
merkittivissi asemassa seki kielen omaksumi-
sen eltd sen oppimisen kannalta. Lapsi omak-
suu didinkielensii jiljittelemilld ympiristonsi
puhetta, ja matkimisella on merkittdvii rooli
myos vieraiden kielten opettelussa.
Tutkimustulokset  osoittivat, ettdi puhecssa
esiintyvien #iinteellisten ilmididen havaitsemi-
nen ja matkiminen voi olla NF-potilaille ongel-
mallista. Témi saattaa omalta osaltaan tarjota
selityksen ongelmiin, joita osa potilaista kohtaa
sosiaaliscssa eldmissiéin.

Puhe on paljon muutakin kuin pelkkid sanajo-
nojen muodostamista. Sanojen lisiksi puhees-
sa viilittyvi ei-kielellinen tieto on tiirkedi: sano-
jen painotukset, puheen sidvyerot ym. kertovat,
mikii osa puheenvuorossa on merkityksellisti
ja miki ei. Sanojen painotukset saattavat vai-
kuttaa jopa lauseiden merkityksiin.
Ajatellaanpa  lausetta "Matti varasti auton”.
Lause saa kolme erilaista merkityseroa riippu-
en siitd, miti lauseen kolmesta sanasta paino-
tetaan:

“Matti varasti auton”. - Auto on varastettu. Va-
ras on nimenomaan Matti - ¢i Heikki tai Kalle.
*Matti varasti auton”. -Matti on hankKinut
auton. Hidn on nimenomaan varastanut sen -
vuokrannut tai ostanut.



“Matti varasti auton.” -Matti on syyllistynyt
varkauteen. Hin on varastanut nimenomaan
auton - ei mopoa tai polkupyorii.

Puheessa villittyy aina my®s tictoa puhujan
tunnetiloista. Afnenpainosta, ja -sivystd seki
puheen nopeudesta ja voimakkuudesta voidaan
padtelld, onko puhuja rauhallinen, vihainen,
iloinen vai surullinen. Useimmiten tieto puhu-
jan funnetiloista viilittyykin nimenomaan “rivi-
en villisti™.

Jos puheesta ei havaita sellaisia akustisia piirtei-
ti, jotka ovat merkityksellisia kommunikaation
kannalta — tai vastaavasti jos puhuja et kykene

wottamaan olennaisia akustisia piirteiti puhee-
seensa— osa informaatiosta jad vaistimittd va-
littyméstii. TAmé voi toisinaan hankaloittaa kom-
munikaatiota ja sitii kauttamsosiaalista eliméa.
Loysin taannoin internetisti seuraavan ajatuk-
sen, joka on jidnyt soimaan péihini. Vapaasti
kiizinnettyni se kuuluu ndin: “Se mitil sanot. ei
aina ole sitid, mitd toiset kuulevat”
Viisaita sanoja. Jokaisen NF1:n kanssa cliiviin
— oli kyse sitten omasta, perheenjisenen tai
vaikkapa oppilaan sairaudesta — on hyvi pitid
ne mielessiddn.

Lotta Alivuotila



Eeva-Mari Jouhilahti

NEUROFIBROOMAN

JUURILLA

- Solujen monikykyisyys,

erilaistuminen ja

piiloutuminen
Viiitos Turussa, TYKS:in T-sairaalassa
12.10.2012, Vastaviiittijiani  professori

Juha Kere Tukholman Karoliinisesta in-
stituutista, viitoskirjan ohjaajina Juha ja
Sirkku Peltonen

Tiivistelmii

Viitoskirjatutkimuksessa tutkittiin neurofib-
romatoosi -taudin tunnusmerkkiné esiinty-
vii ihon neurofibroomakasvaimia. Thon neu-
roflibroomat ovat hyvinlaatuisia kasvaimia,
jotka koostuvat normaalin ddreishermon eri
solutyypeisti. Perinteinen niikemys ihon neu-

rofibrooman synnysti onkin, ettd kasvaimet

syntyviit ihon pienten hermojen hajoamisen
ja sitd seuraavan solujen jakautumisen seu-
raukscna.

Timiin viitoskirjatyon tulokset kyseenalais-
tavat perinteisen nikemyksen ihon neurofib-
rooman synnysti. Tulokset osoittavat. ettd
ncurofibroomat esiintyviit tholla karvatupen
valitomissi liheisyydessd ja ettd Kasvai-
mista voidaan eristidi monikykyisia alku-
soluja (NFP). Niimii seikat yhdessi johtavat
piiitelmiin. ettd neuroflibroomat voivat saa-

da alkunsa karvatupen alucella sijaitsevista
monikykyisisti soluista. Tami viitdskirjatyd
osoittaa myds, etti neurofibroomasta voi-
daan paikantaa soluja, jotka ilmentéivit luo-
kan 1T HLA —geenejd. In vitro —tutkimukset
osoiltavat. ettéi neurofibroomasta viljellyilld
Schwannin soluilla on kyky ilmentdi HLA
Il -geeneji. Neurofibrooman synnyn ja ke-
hityksen yhteydessii voi syntyi tilanne, jossa
immuunijirjcstelmi ei tunnista Kasvainsoluja
vieraiksi, mikd puolestaan mahdollistaa kas-
vaimen kehittymisen.

Tissd  vilitoskirjassa tutkittiin- myos  suus-
sa esiintyvid ncurofibroomakasvaimia sckii
biomarkkerciden kilyttéd tutkittaessa neuro-
fibrooman solujen erilaistumista. Tulokset
osoittivat, ettii suun neurofibroomat ovat ylei-
sidl, mutta esiintyvit yksittaisind toisin kuin
lukuisat ihon necurofibroomat. Lisdintynyt
ymmiirrys kasvainsolujen monikykyisyydes-
ti. erilaistumisesta ja kyvysti piiloutua im-
muunisysteemiltd voi auttaa tulcvaisuuden
hoitomuotojen kehittimisessi.



Luut ja Neurofibromatoosi 1

Ihmisen tukiranka muodostuu luusta, joka on
cliviid kudosta. Luussa on luusoluja, jotka
jatkuvasti hajottavat vanhaa luuta ja raken-
taval uutta luuta vanhan tilalle. Lapsella luut
kasvavat. kun taas idikkidlld lout haurastuvat
vuosien varrella. Luun murtuma on Kivulias
ja saattaa tehdi arjesta hankalaa, Murtuneen
luun kanssa on vaikeaa menni tydpaikalle.
kouluun tai harrastuksiin, Vakavat Juun mur-
tumat. kuten reisiluun murtuma, voivat johtaa
jopa pitkéin sairaalahoitojaksoon.

Luun terveylti neurofibromatoosi 1:ssi on
tutkittu “"Neurolibro-
matoosi 1 ja luun terveys” -ticteclliscssii
tutkimuksessa. Tutkimusta on tehty vuosi-
na 2007-2012 ja tutkimus jatkuu cdelleen.
Suomen NF-yhdistyksen jisenistd on osal-
listunut tihiin tutkimukseen merkittdvilli
panoksella.

Turun  yliopistossa

Tutkimuksessa on todettu, ettd itsensit lou-

katessaan  csimerkst  liukastuessa  NFI-



henkiloilld on suurentunut riski saada luun
murtuma verrattuna henkiléihin, jotlla el
ole neurofibromatoosia. Korkein riski saada
murtuma on alle 16-vuotiailla ja yli 40-vuo-
tailla, joilla on NFIL. Riski oli yhtd suuri
sekit miehilld cttid naisilla. Tami suurentu-
nut murtumariski johtuu osittain matalasta
Juun tiheydesti. Tutkimuksessa huomattiin,
ettid viidestii aikuisesta NF1-henkilostd noin
yhdellid on hyvin matala luun tiheys, eli 0s-
LCOPOroosi.

Osteoporoosi eli luukato on tila, jossa luun
tiheys on hyvin alhainen, ja timin vuoksi
on suuri riski saada uun murtuma. Alhainen
luun Gheys altistaa luun murtumille, kuten
ylli on kerrottn. Témén takia on tirkeédd tun-
nistaa sellaiset henkilot, joilla on merkittdvi
riski saada luun murtuma. Tillaisia riskiteki-
JOItE ovat:

Aikaiscmpi murtuma

Isdn tai didin reisiluun murtuma
Tupakointi

Runsas alkoholin Kiiyttd

[kii: vli noin 40 vuotta NF1-henkiloilli ja
vicld suurempi riski jos ikiii on 60 vuolta
Tietyt pitkiaikaiset sairaudet, kuten reuma

Luun tiheys voidaan mitata erityiselld ront-
gen-laitteella. Tutkimusta ei suositella lapsil-
le. eiki raskaana oleville.

Tutkimukseen osallistuneilta henkil6iltii on ke-
rilty myds verindytteiti. Tulokset ovat osoit-
taneet. etti monella potilaalla luuta hajottava
solut toimivat “litan nopeasti”. Liian nopeiden
solujen vuoksi luuta hajoaa odotettua nopeam-
min. Tiimii voi myds selittéid, miksi NI<1-henki-
16t saavat useasti luun murtumia ja luun tiheys

Luita voi myds suojella. Litkunta vahvistaa
luita ja lihaksia, samoin terveellinen ruoka-
valio, johon kuuluu maitotuotteet ja kala.
Apteekista voi ostaa luita vahvistavia kal-
sium- ja D-vitamiinivalmisteita. Jokaincn
voi micttid alkoholin ja tupakan kiyttodin,
Kannattaa myds muistaa varovaisuus liuk-
kailla keleilld ja huonoissa sidolosuhteissa.
Myds nikokyky kannattaa tarkastaa. jos el
néde kunnolla.

Tutkimustyd jatkuu edelleen Turun Yliopis-
tolla, yhteistyéssid Turun, Tampercen, Hel-
singin ja Qulun yliopistollisten sairaaloiden
kanssa. Mikili luittesi terveys askarruttaa
sinua, voil kidntyii sinua hoitavan lafikirin
puoleen.

Sydiimelliset kiitokset NF yhdistykselle, sekii
erityisesti tutkimukseen osallistuneille.

Turussa 28.2.2013

Eetu Heervii.
liiiiketicteen tohtori



Polku

e Lihete omalta ladkarilta
Plastiikkakirurgian ajanvarauspoliklinikka
Erikoislaakarin konsultaatio

Taudin maaritys

Toiminnallinen haitta vs. kosmeettinen
haitta - rtg-tutkimukset

¢ Yhteisymmarrys

¢ Leikkaussuunnitelma

Kirurgin periaatteet
1. Toiminnallisuudensailyttaminen
e Sensoriikka; nakd, kuulo
e Motoriikka; puhe, hengitys, liikkuminen
2. Kosmeesinsailyttaminen
o Esteettinen haitta
e Psykososiaalinen haitta
3. Progressiivinen sairaus
¢ Yha uusia noduluksia
e Liitannaiskasvaimet/riski pahanlaatuisuudesta

Luuston ongelmat - ortopedin konsultaatio

e Skolioosi |
Valenivelet (pseudoarthrosis} er =
Liikakasvu (hypertrofia) Cafe_ au I_a't Ja
Nivelen sisiiset neurofibroomat SKOllQQSI_ NF1

v §s otba s plod ot

Pigmentti muutokset -

Cafe au lait

NF1 > NF2

1-4 ikdvuoden aikana
Valkaisevista aineista ei apua
Laser - ei valttamatta
Kirurgia harkitusti

Maara ei korreloi taudin
myohempaan
vaikeusasteeseen



Muut pigmentti muutokset
* Pisamat kainalo- tai nivusseuduissa
- 7 ikAvuoteen mennessa
- tyypillinen muutos -ei toimenpiteita
¢ Lischinnodulus
~ iiriksen hyperpigmentaatiomuutokset
- ei vaikuta ndkoon

Pehmytkudosten ongelmat

* NF 1
- neurofibroomat eli iholla esiintyvat hyvanlaatuiset kyhmyrat,
— punosmaiset neurofibroomathermorunkojen ymparilla

e NF 2

- hermokasvaimet
e yleisin 16yd6s on kuulohermon kasvain eli akustikusneurinooma

* meningeooma, gliooma, neurofibrooma

Pehmytkudosmassat - NF1

¢ neurofibroomat
— Aareishermon varrella sijaitseva
nysterméinen hyvéanlaatuinen
kasvain
- lapsuudesta lahtien
~ sykayksittdinenkasvuvauhti
— raskaus provosoi

Pehmytkudosmassat - NF1
e punosmaiset neurofibroomat
~ 30 % NF1
- jhonalaiskudoksen muutoksia
- muistuttavat kohonneita cafe au lait laiskia

Punosmainen neurofibrooma NF1

Pahanlaatuiset / ongelmalliset kasvaimet
e NF 1

— pahanlaatuinen perifeerinen hermotuppi-

kasvain / neurofibrosarkooma

- 2-3 % NF-1 potilaista
* NF 2

—- meningeooma, gliooma — neurokirurgit

— schwannooma, neurofibrooma — plastiikkakirurgit



NF1:ssi tiedetaan esiintyvan erilaisia luustomuutoksia, joita on noin puolella
NF1-potilaista. Nait& ovat esim. seldn sivusuuntaiset mutkat (skolioosi), pituu-
teen verrattuna suuri paan koko, lyhytkasvuisuus, kitaluun kehityshairid, syn-
nynnéinen saariluun valenivel ja kehon painoa kannattavien luiden alentunut
mineraalitiheys ja -maaréa. NF1:ssa on kasvojen alueen luustoon ja hampais-
toon julkaistu liittyvan eraita poikkeavuuksia, mutta ndiden yleisyydesta ei ole
tarkempaa tietoa. Suun ja leukojen alueen muutokset voivat rajoittua suussa
hampaan ymparilla olevan ikenen likakasvuun, mika ilmenee kivuliaina alu-
eina suussa ja/tai vertavuotavina ikenina. Yksittaisia hampaita voi puuttua tai

niitd voi olla ylimaaraisid ja hampaiden rakenne voi olla poikkeava.

Hampaiden asentovirheet ovat tyypillisia NF:1 potilaille. Nama voivat johtua
paikallisista syista (esim. kielen epanormaalista asennosta tai liian pitkaan
kinni pysyneistd maitohampaista) tai lagjoista, esimerkiksi synnynnaisen
pleksiformisen neurofibrooman aiheuttamista kudosvaurioista leukojen ja kas-
vojen alueella. Laajempi kudosvaurio ilmenee leukapuoliskojen yleensa tois-
puolisena liikkakasvuna tai vajaakasvuna. Viimeksi mainitut muutokset ulottu-
vat leukojen alueen kovakudokseen kuten luuhun ja /tai pehmytkudosalueelle,
kuten iholle ja limakalvoille. Harmilliseksi tekee asian my0s se, ettd em. muu-
tokset nakyvét ulospdin, mika saattaa hankaloittaa ihmisen sosiaalista kans-
sakaymistd. Laajat ja/tai paikalliset muutokset voivat myos johtaa puhevikojen
kehittymiseen, silla jos ylahammaskaari on kapea, kieli ei mahdu toimimaan
normaalisti. Joskus puhevian takana voi olla kielihermon vaurio.

Misti muutokset saavat alkuunsa?

Paan ja kaulan alueen tunfohermoja ja likehermoja kutsutaan aivohermoiksi.
Aivohermoja on yhteensa 12. Suun ja leukojen alueen muutokset NF1:ssa
johtuvat yleenséa viidennen, yhdeksdnnen ja/tai kymmenennen aivohermon
vauriosta, joka yleensa alkaa jo sikidkaudella. lhmisalkion kehittyessa paan
alueen hermosto kehittyy ennen muita rakenteita. Se voi selittdd, miksi her-
mon vaurioon liittyy muiden kudosten poikkeavuuksia.

Viides aivohermo eli ns kolmoishermo hermottaa silmia liikuttavia lihaksia,
ylaleukaa ja alaleukaa. Kun kolmoishermon alueella on vaurio, esimerkiksi
pleksiforminen neurofibrooma, se voi vaikuttaa myés kasvojen luuston kehit-
tymiseen. Yhdeksas aivohermo eli ns kieli-nieluhermo hermottaa kielta ja nie-
lua. Kielen rakenteen ja toiminnan héirié6 NF1:ssa saattaa johtua em hermon
vauriosta. Kymmenes aivohermo hermottaa mm. kielta, suulakea ja nielua ja
ulottuu sydéamen ja vatsaontelon alueelle asti.



NF-j‘ ~tilaan suu

-

Voidaanko muutoksia suun ja kasvojen alueella
NF1:ssa ennaltaehkaista ja/tai hoitaa?

Suun ja leukojen alueen muutokset NF1:ssa vaihtelevat hyvin pienista ongel-
mista hyvin laajoihin vaurioihin. Ongelmien vaikeusaste riippuu muutoksen
syntyajankohdasta ja laajudesta. Esimerkiksi synnynnéiset pleksiformiset
neurofibroomat aiheuttavat yleensa hankalampia ongelmia kuin mydhemmin
kehittyneet muutokset. NF1:een tiedetdan liittyvan mm. hampaiston ahtautta
ja asentovirheitd, ja ikenien liikakasvua (eli ns. patit ikenissd). Hammaskaarien
kapeuden ja hampaiden asentovirheiden muodostumista, joka ei johdu leu-
kaluun vajaa/liikakasvusta voidaan joskus ennaltaehkaista ja/tai hoitaa esim.
oikomishoidolla. Suun limakalvojen ja ikenien liikkakasvuun, ns. patteihin ja
vuotaviin ikeniin tulisi hammaslaékarin toimeesta laatia NF1 potilaalle henki-
I0kohtainen hoitosuunnitelma ja saanndlliset ammattimaispuhdistuksen aika-
taulut. Puhdistuksessa puhdistetaan perusteellisesti hampaat, ikeneet ja tar-
vattaessa voidaan kirurgisesti poistaa paikallispuudutuksessa em. liilkakasvuja
suusta. Tarvittaessa potilas tulisi ohjata erikoissairaanhoitoon suun /leukojen
ongelmien kanssa. Koska NF1 on suhteellisen harvinainen sairaus, kaikki
hammaslaakarit ja laakarit eivat vield tiedd NF:sta riittavasti. Niinpa olisikin
hyva, etta potilas itse olisi aktiivinen ja hakeutuisi sdanndéllisesti hammaslaa-
karin tutkimukseen ja kysyisi, 10ytyykd suusta jotain poikkeavaa.

Suun ja leukojen alueen tutkimus Turun Yliopistollisessa
Keskussairaalassa. Mita ja miten tutkitaan?

Vaikka NF1:een tiedetaan liittyvan erilaisia suun alueen muutoksia, niita
on tdhan mennessa tutkittu hyvin vdhan. TYKS:in suusairauksien klinikalla



on syksystd 2007 3htien ollut kdynnissd NF1 potilaiden suun ja leukojen
alueen tutkimus. Taila tutkimuksella on tarkoitus selvittaa, miten NF1 vaikuttaa
kasvojen alueen luustoon, hampaistoon ja suun pehmytkudoksiin. Potilaalle
tehdaan perusteellinen suun, leukojen ja hampaiston tutkimus, otetaan kaksi
réntgenkuvaa, joista pystytdan analysoimaan potilaan luustolliset ja hampais-
ton muutokset. Lisdksi otetaan valokuvat suusta ja kasvoista. Naista nahdaan
suun tilanne ja toisaalta kasvojen profiili. Niiden lisdksi otetaan jaljennokset
potilaan hampaista. Naista valetaaan ns. kipsimallit, joista pystytadn analy-
soimaan mahdolliset purentavirheet ja hampaiston kokonaistilanne. Kaikkien
em. materiaalien pohjalta tehdaén perusteelliset analyysit: mitk& ovat potilaan
ongelmat ja milla tavalla niitd voitaisiin hoitaa. Tehtyjen tutkimusten tulokset
kdydaan potilaan kanssa yhdessé lapi seuraavalla kaynnilla jolloin tehdaan
myds mahdollinen hoitosuositus, jonka potilas saa kirjallisena mukaan ront-
genkuviensa (CD-muodossa) liséksi.

Potilaan suun ja leukojen alueen tutkimuksen suorittaa erikoishammaslaakari
Vivian Visnapuu. Tama tutkimus on osa professori Juha Peltosen ja ihotautien
erikoisladkari Sirkku Peltosen koordinoiman NF1-keskuksen toimintaa.

Mikdli sinulla tai omaisellasi on NF ja olette kiinnostuneita osallistumaan
NF1-potilaan suun ja leukojen alueen tutkimukseen, voitte ottaa yhteytta:
Erikoishammasldakdri, HLT Vivian Visnapuu

Kiinamyllynkatu 10, 20520 Turku
email: vivian.visnapu@ utu.fi

puhelin: 02-333 7203



Kati Pummi tutki iho- ja ddreishermosairauksia.
ESS /Turun yliopisto

Lahtelaistaustainen Kati Pummi selvittda vaitoskirja-
tutkimuksessaan solujen valisten tiiviiden liitosten esiin-
tymista ja rakennetta inmisen ihossa ja dareishermossa
sekd naissa kudoksissa esiintyvassa sairaudessa. Tut-
kimus tuo uutta tietoa ihon ja hermon tiiviiden liitosten
molekyylitason rakenteesta terveessa ja sairaassa ku-
doksessa. Tuloksia hyddynnetdan tutkittaessa ihon ja
hermon sairauksien syntymekanismeja.

Vaitoskirjatutkimuksessa osoitettiin, ettd ihon sarveiskerroksen alla, jyvais-
solukerroksessa, vierekkdisten keratinosyyttien eli sarveissolujen valilla on
tilviita liitoksia. Nama liitokset ilmeisesti osallistuvat yhdessa sarveiskerrok-
sen kanssa ihon [apéisyesteen muodostamiseen. Sikidbn kehityksen aikana
ihon solujen valiset tiiviit litokset ilmaantuvat ennen sarveiskerroksen kehit-
tymista ja muodostanevat sina aikana ihon paaasiallisen lapéisyesteen. Her-
moa ymparoiva perineurium osallistuu tasaisten olosuhteiden yllapitamiseen
hermossa, mikd on valttdmaténtd hermoimpulssin normaalille johtumiselle.
Vaitoskirjatutkimus selvitti perineuriumin tiiviiden liitosten molekyylirakennetta
hermon kehityksen aikana.

Tutkimus tuo uutta tietoa ihmisen hermon kehityksesta ja hermon tiiviiden
litosten rakenteesta. Tiiviin liitoksen muodostavien proteiinien esiintymista tut-
kittiin myds ihon neurofibroomissa, joita esiintyy perinndllisessa neurofibroma-
toosisairaudessa.

Neurofibroomat ovat hermon sidekudoksen hyvanlaatuisia kasvaimia, jotka
koostuvat useasta solutyypistd, muun muassa perineuriaalisoluista. Tutkimus
osoitti, ettd perineuriaalisoluissa esiintyy tiiviita liitoksia muodostavia proteii-
neja, joita voidaan jatkossa kayttaa perineuriaalisolujen tunnistamiseksi neu-
rofibroomissa.
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