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LUKIJALLE

Tama opasvihkonen on kirjoitettu Sinulle, jolla on todettu neurofibromatoosi.
Opas on tarkoitettu myos kaikille niille, joiden laheisille on tehty neurofibroma-
toosidiagnoosi. Toivomme oppaasta olevan hydtya myos terveydenhuollon hen-
kilokunnalle ja paivakotien seka koulujen henkilékunnalle, jotka tarvitsevat lisaa
tietoa neurofibromatoosista.

Kovin monet eivat ennestaan tieda tasta sairaudesta, vaikka Suomessa on noin
1500 ihmista, joilla on NF1. Kuten useimmissa Euroopan maissa, Suomessakin toi-
mii aktiivinen potilasjarjesto, valtakunnallinen Suomen Neurofibromatoosiyhdis-
tys ry, jonka aloitteesta tama opas on laadittu.

Neurofibromatoosiin liittyy monia erilaisia oireita, jotka vaihtelevat henkil6sta toi-
seen. Jokaisella, jolla on NF1, on oma tarinansa sairautensa kanssa. Joillakin NF1 on
niin lieva, etta he eivat koe sita sairaudeksi, kun taas toisilla moninaiset ongelmat
tayttavat suuren osan elamaa. Tassa opasvihkosessa on pyritty kertomaan kaikista
NF1:een mahdollisesti liittyvista asioista, vaikka naitd kaikkia oireita ei jokaisella
NF1-henkildlla olekaan.

Tama opas kuuluu Invalidiliiton Harvinaiset-yksikén Harvinaiset-opassarjaan. In-
validiliiton Harvinaiset-yksikké haluaa kiittaa yhteistyosta Suomen Neurofibroma-
toosiyhdistysta seka asiantuntijaryhmaa, johon kuuluivat ihotautien erikoisladkari
Sirkku Peltonen, perinnéllisyysladkari Minna POyhénen, sosiaalityontekija Marjatta
Sipponen ja professori Juha Peltonen.
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1. Mika on neurofibromatoosi 1 (NF1)?

Vaikealta kuulostava nimi sisaltda sanat neuro (=hermo) ja fiborooma (=side-
kudoskasvain), jotka kuvaavat neurofibromatoosissa esiintyvia hyvéanlaatuisia
ihokasvaimia eli neurofibroomia. Naissa on sekd hermon etta sidekudoksen
osia. Neurofibromatoosista tunnetaan eri muotoja, mutta ylivoimaisesti ylei-
sin on neurofibormatoosityyppi 1 eli NF1. Sita on aikaisemmin kutsuttu von
Recklinghausenin taudiksi sen ensimmaiseksi kuvanneen patologin mukaan,
ja osa lukijoista on ehka aikanaan saanut taman diagnoosin. NF1 ja NF2 ovat
eri sairauksia ja niiden oireet ovat erilaisia. NF2 on kymmenen kertaa harvi-
naisempi kuin NF1. Tassd oppaassa keskitytddn kuvaamaan NF1:ta ja siihen
liittyvia oireita ja 16ydoksid, seka taudin periytyvyytta. NF1:lle on tyypillista,
ettd sen aiheuttama taudinkuva vaihtelee huomattavasti. Osalle potilaista siita
ei ole juuri mitaan terveyden ongelmia, mutta suurelle osalle sairaus aiheuttaa
ulkonakéhaittaa. Oppimisvaikeudet ja kivut ovat myos yleisia ongelmia.

2. Mista neurofibromatoosi johtuu ja kuinka yleinen se on?

NF1 on perinndlliseksi taudiksi yleinen ja sen esiintyvyydeksi on arvioitu
1/3000. NF1 on vallitsevasti periytyva sairaus (kts. kappale NF1 ja periytyvyys).
Jokainen ihminen on perinyt molemmilta vanhemmiltaan yhden neurofib-
romatoosigeenin. Jos joko isédlta tai didilta perityssa NF1- geenissa on virhe,
lapsella on neurofibromatoosi. Noin puolet potilaista on perinyt NF1-geenin
mutaation jommalta kummalta vanhemmaltaan. Kuitenkin noin puolessa
tapauksista kummallakaan vanhemmalla ei ole neurofibromatoosisairautta,
jolloin kyseisen henkildn jommankumman vanhemman NF1-geenissa on syn-
tynyt uusi mutaatio sukusolujen kehittyessa. Tallainen uutena saatu NF1-tauti
periytyy seuraaville sukupolville samalla tavalla kuin niilla, jotka ovat sen peri-
neet vanhemmaltaan. NF1-tautia aiheuttavan geenin mutaatioita on kuvattu
useita satoja erilaisia. NF1 on yhta yleinen miehilld ja naisilla ja sita esiintyy
yhta yleisena kaikkialla maapallolla.

NF1 aiheutuu eraan elimiston kasvaimia ehkaisevan geenin (tuumorisuppressori-
geeni) poikkeavuudesta. NF1 geeni on hyvin suuri ja se tuottaa neurofibromiini
kasvurajoitevalkuaista. Neurofibromiinin kaikkia tehtdvia soluissa ei tunneta.
Neurofibromiinin tunnetuin tehtava liittyy Ras-signalointitien saatelyyn, mutta
arvellaan ettad neurofibromiinilla on monia muitakin tehtévia. Pleksiformisissa
neurofibroomissa on todettu mutaatioita myos muissa kuin NF1-geenissa, joten
voidaan olettaa, etta NF1-geenin toiminnan menetys on yksi tekija solun muuttu-



essa normaalista kasvun saatelysta piittaamattomaksi kasvainsoluksi.

NF1-geeni on suuri ja siind tapahtuu paljon uusia mutaatioita. Useimmissa
NF1-perheissa on oma mutaationsa. Nykyisin geenivirhe voidaan laboratorio-
tutkimuksissa selvittda lahes jokaisen NF1-henkildon kohdalla. Valtaosa gee-
nivirheista, noin 90 %, sijaitsee NF1-geenin sisalla. Pienessa osassa, noin 10
%:ssa, NF1-taudin aiheuttaa koko NF1-geenin haviama. NF1 periytyy vallitse-
vasti eli dominantisti, kts. periytyvyys.

Taudin vaikeusaste vaihtelee henkil6std toiseen samankin perheen sisélla. Osalla
tauti on lievd, mutta noin viidesosalla potilaista kyseessa on vaikea tauti hanka-
line kasvaimineen. Osalla heistd, joilla on vaikea NF1-tauti, on geenitutkimuksessa
todettavissa koko NF1-geenin haviama eli deleetio. Taudin vaikeusasteen ennusta-
minen yksittdisen potilaan kohdalla ei yleensa ole mahdollista ja ndin ollen kaikille
NF1-potilaille on tarpeen harvakseltaan tapahtuva ladkarin seuranta.

. Miten NF1 ilmenee?

NF1:n diagnostiset kriteerit tayttyvat, mikali yksilolla on kaksi
tai useampi seuraavista kohtien (1-8) loydoksista

1. 26 ihon café-au-lait (maitokahvi) -laiskaa, jotka ovat halkaisijaltaan
ennen murrosikaa yli 5 mm ja murrosian jalkeen yli 15 mm

. 2 2 neurofibroomaa tai yksikin pleksiforminen neurofibrooma

. kesakkoisuus kainalo- ja nivusalueella

. ndkéhermon glioomakasvain

. > 2 Lischin nodulusta (iiriksen pienet hamartoomakasvaimet)

. tietty luustomuutos kuten sfenoidaaliluun ("silmakuopan takaseina”)
puutos tai pitkien luiden pintakerrosten oheneminen, johon saattavat
liittya pseudartoosi (“luutumaton murtuman jalkitila eli valenivel”)

7. 1. asteen sukulaisella (vanhempi, sisar tai lapsi) on em. kriteerit

tayttava NF1.

8. osoitettu NF1-geenin mutaatio
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Maitokahvildiskat (cafe au
lait)

Ensimmaisena merkkina
NF1:std huomataan lapsen
iholleilmestyvatvaaleanrus-
keat laiskat, joita kutsutaan
niiden varin mukaan myds
maitokahvilaiskiksi. Laiskia
on joskus nakyvissa jo vas-
tasyntyneelld, mutta taval-
lisesti ne ovat tulleet esiin
1-vuotispdivddn mennessa.
On tavallista, ettd vanhem-
mat kiinnittavat huomiota
lapsen laiskiin, mutta neu-
volassa niita ei aina tunnis-
teta  neurofibromatoosin
oireeksi. Henkil6ll3, jolla on
NF1, maitokahvildiskia on Maitokahvilaikkuja
vahintaan kuusi kappaletta.

Ne ovat tarkkarajaisia, eivatka
kohoa ihon pinnalta. Kooltaan
maitokahvilaiskat vaihtelevat 5
millimetrista 20-30 senttimet-
riin. Maitokahvilaiskia on eniten
vartalolla, jonkin verran raa-
joissa, mutta kasvoilla ne ovat
harvinaisia. Maitokahvilaiskat
itsessdan ovat tdysin vaaratto-
mia eli ne eivat muutu esim.
ihosyovaksi, ja vanhemmalla
ialla osa laikuista usein haviaa.
Yksittdginen  maitokahvilaiska,
"syntymamerkki” on yleinen.
Sellainen on ainakin joka kym-
menennelld terveelld ihmisella,
eikd se silloin liity neurofibro-
Maitokahvilaikkuja matoosiin.




Kesakot

Toinen ihon ruskeaan variin eli
pigmentaatioon liittyvé muu-
tos on kainaloiden, nivusten
jaltai rintojen alueen kesak-
koisuus, jota esiintyy noin kol-
mella neljasta, joilla on NF1.
Taivealueiden kesakot ilmaan-
tuvat kouluikddn mennessa.
Osalla kesakoita esiintyy laa-
jalti vartalolla ja ihonvari voi
olla kauttaaltaan ruskehtava.

lhon neurofibroomat

Neurofibroomia ei ole yleensa
iholla syntymaésta lahtien vaan
niita alkaa ilmaantua murros-
iassa. lhon neurofibroomia
onkin ldhes poikkeuksetta
kaikilla aikuisilla, joilla on
NF1. Niiden lukumaara saat-
taa vaihdella huomattavasti,
muutamasta yksittaisesta jopa
tuhansiin. Yksittaiset neuro-
fibroomat ovat tavallisia vaes-
tdssa, eivatkd ne valttamatta
liity NF1-tautiin. lhon neuro-
fibroomat kasvavat lapimital-
taan muutamasta millimet-
rista noin kahteen tai kolmeen
senttimetriin. Ne ovat aina

Neurofibroomia
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Neurofibroomia

Maitokahvilaikkuja ja neurofibroomia

hyvénlaatuisia, eivatka siis
koskaan muutu syovaksi tai
muutenkaan  vaarallisiksi.
Neurofibroomat koostuvat
hermon tukikudoksen so-
luista, joita ovat Schwannin
solut, perineuriaalisolut ja
muut sidekudossolut.

Eri  solutyyppien  liséksi
neurofibroomissa on side-
kudosta, pdaaasiassa kolla-
geenia, mika tekee neuro-
fibroomista kiinteita. Ihon
neurofibroomat ovat joko
varrellisia tai nakyvat ihon
pinnalla puolipallomaisina
kohoumina. Joskus ihon si-
salla oleva neurofibrooma
nayttaa violetinpunaiselta
ldiskalta ja muistuttaa mus-
telmaa. Yksittdiset neuro-
fibroomat voivat olla arkoja
ja joillakin ne kutisevat.
Neurofibroomia ei tarvitse
poistaa, koska ne ovat vaa-
rattomia. Jos jostakin neu-
rofibroomasta kuitenkin on
haittaa, kuten kipua, ku-
tinaa tai ulkonakohaittaa,
sen voi poistaa kirurgisesti
tai ihotautilaadkarien kay-
tdssa olevalla hiilidioksidila-
serlaitteella.

Vaikka neurofibroomia
esiintyy yleensad padasiassa
iholla, niitd voi olla missa
tahansa hermoihin liittyen,
myds syvemmissa hermo-
rungoissa ja selkaydinkana-



vassa. Suurin osa syvemmista kasvaimista on oireettomia, mutta esimerkiksi
ahtaassa luisessa kanavassa sijaitessaan ne voivat hermoa painaessaan aiheut-
taa sarkya tai tunto- ja toimintahairidita. Naita syvemmalla sijaitsevia neuro-
fibroomia voidaan oireiden perusteella etsia esimerkiksi magneettikuvauksen
avulla, mutta oireettomalta potilaalta niita ei yleensa haeta.

Silmat

Lahes kaikilla NF1-aikui-
silla on silmien varikal-
voilla eli iiriksissa ruskeita
hyvin pienid hyvanlaa-
tuisia kyhmyja eli Lischin
noduluksia eli liriksen ha-
martoomia. Naita alkaa
ilmestya alakouluikaan
mennessd. Lischin nodu-
lukset ovat yhta vaaratto-
mia kuin maitokahvildis-  liriksessd Lischin noduluksia

kat tai kesakot, mutta ne

ovat hyva diagnostinen apu NF1-tautia epailtdessa. Lischin nodulukset voi
erottaa tavallisista iiriksen pigmenteista vain silmalaakarin mikroskoopilla,
ja siksi NF1-taudin diagnoosivaiheessa potilas voidaan lahettaa silmalaaka-
rin tutkittavaksi.

Kasvaimet
Pleksiforminen neurofibrooma

Pleksiformisia (=punosta muistuttava) neurofibroomia esiintyy noin kolmas-
osalla NF1-potilaista. Nykyisin ajatellaan, etta pleksiforminen neurofibrooma
on synnynndinen kasvain. Se voi alkaa kasvamaan lapsuusidssa tullen nakyviin
vasta parin ensimmaisen elinvuoden aikana. Jos lapsella ei leikki-ikdisena ole
pleksiformista neurofiboroomaa, on epatodennakoista, etta sellainen enaa
my&hemmin ilmestyisi.

Pienimmat pleksiformiset neurofibroomat ovat kdmmenten ja jalkapoh-
jien tai pakaran pehmeita, epatarkkarajaisia kohoumia, joista ei ole min-
kdanlaista haittaa. Suuremmat pleksiformiset neurofibroomat kasvavat
isompaa hermorunkoa pitkin ja kasvainkudosta voi olla esim. koko saaren
tai alaraajan alueella. Tavallista on myds vyétardn seudussa nakyva pul-
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listuma. Kasvoilla plek-
siforminen neurofib-
rooma on yleisin otsan
ja yldluomen alueella.
Jos leikki-ikaisen kasvot,
raajat ja vartalon aarivii-
vat ovat symmetriset, siis
molemmat puolet ovat
samanlaiset,  pleksifor-
mista  neurofibroomaa
ei lahdeta etsimaan. Jos
huomataan eroa kehon
puoliskojen valilla, talta
alueelta tulisi herkasti
ottaa magneettikuva.

Miten pleksiformista neu-
rofibroomaa hoidetaan?

Pleksiformiset neurofib-
roomat ovat hyvanlaatui-
sia kasvaimia. Ne kasva-
vat isompia hermoja pit-

Pleksiforminen neurofibrooma kdmmenessé kin ja ulottuvat viereisiin
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kudoksiin kuten lihaksiin,
rasvakudokseen ja ihoon ilman tarkkaa rajaa. Pleksiformista neurofibroo-
maa ei naista syista voida - eika edes yriteta - kokonaan poistaa leikkaa-
malla. Jos kasvain aiheuttaa kipua tai siita on selkeaa ulkonakoéhaittaa,
sita voidaan yrittaa leikkaamalla pienentaa. Joskus pleksiforminen neuro-
fibrooma kasvaa helminauhamaisesti hermoa pitkin, ja aiheuttaa kipua.
Naiden kasvainten leikkaus on erityisen vaativaa, koska leikkauksessa her-
mon toiminta voi vahingoittua. Siksi tallaisiin leikkauksiin ryhdytaan vain,
jos ne katsotaan valttamattomiksi.

Milloin pleksiformisesta neurofibroomasta pitdisi huolestua?

Pleksiforminen neurofibrooma voi lapsuusidassé ja murrosidassa kasvaa,
mutta on tavallista, ettd kasvu aikuisialla lakkaa. Jos pleksiforminen neu-
rofibrooma kasvaa, mutta siihen ei liity kipua tai muuta haittaa, siita ei tar-
vitse olla huolissaan. Jos taas esimerkiksi raajaan, jossa on kasvain, ilmes-
tyisi tunnottomia alueita tai lihasten voimat alkaisivat heikentya, on syyta



Pleksiforminen neurofibrooma kyyndrpéaéssa

hakeutua ladkarin vastaanotolle ja pyytaa lahetettd magneettikuvaukseen.
Samoin on syyta viivyttelemattd hakeutua tutkimuksiin, jos kasvaimen alu-
eelle ilmestyy kova, aristava patti tai aiemmin rauhallinen kasvain muuttuu
kipeaksi. Ndma muutokset voivat olla merkkeja kasvaimessa tapahtuneesta
pahanlaatuistumisesta.

13
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NF1 ja aivot

NF1-diagnoosiin liit-
tyen lapsille tehdaan
yleensa jossain ikdvai-
heessa aivojen mag-
neettikuvaus. Kuvaus
tehdaan, jotta ha-
vaittaisiin ~ mahdol-
linen  nakéhermon
paksuuntuma. Naké-
hermo nayttaa kuva-
uksessa paksulta jopa
15 %:lla henkiloista,
joilla on NF1. N&akoé-
hermon paksunema
johtuu nakdhermon
kasvaimesta, jota
sanotaan  optikusg-
lioomaksi. On taval-
lista, ettd se pysyy
oireettomana, mutta
koska se voi aiheuttaa
nakoékentan kaventu-
mista, lapsen nakoa
seurataan saannolli-
sesti silmalaakarin vastaanotolla. Optikusgliooma ilmaantuu lahes aina kou-
luikddn mennessa, joten jos 7-vuotiaalla lapsella ei magneettikuvauksessa ole
optikusglioomaa, sita ei yleensa enaa myohemminkaan kehity.

Paan magneettikuvauksesta saatu lausunto on usein pitka ja siina ker-
rotaan eri aivoalueilla nakyvistd muutoksista, mikd ymmarrettavasti
huolestuttaa vanhempia. Yli 70%:lla NF1-lapsista nakyy magneettiku-
vassa kirkkaita alueita, joiden tarkempaa luonnetta ei tiedeta. Ne ovat
kuitenkin vaarattomia, ne vahenevat vuosien myo6ta, eivatka ne vaikuta
alykkyystasoon tai oppimisvaikeuksiin. Aivokasvaimet ovat NF1-lapsilla
yleisempia kuin muilla. Aivokasvain [6ytyy nakéhermon ulkopuolelta
noin 1-3 % potilaista, jotka ovat tuolloin yleenséa alle 10-vuotiaita. NF1-
potilaiden aivokasvaimet ovat keskimaarin vahemman aggressiivisia kuin
muilla, mutta ne sijaitsevat usein sellaisilla paikoilla, ettei niita voi lei-
kata. Naissa tapauksissa voidaan kasvainta tarvittaessa hoitaa solusal-
paajilla.
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NF1 ja luusto

Neuvolassa seurataan tarkasti vauvan paanymparysta, joka NF1-lapsilla
usein kasvaa tavallista nopeammin. Tama on harvoin merkki mistdan jat-
kotutkimuksia vaativasta syysta. Muutamalla NF1-lapsella sadasta saariluu
alkaa kavelya opetellessa taipua eteenpdin ja voi jopa murtua. Tama on eri-
koinen neurofibromatoosiin liittyva piirre, ns. valenivel, joka vaatii toimen-
piteitd erikoissairaanhoidossa. Niin ikdan harvinainen, mutta erikoishoitoa
vaativa luustomuutos on pikkulapsen selkdédn nopeasti ilmaantuva mutka
eli skolioosi, joka on hoidettava viivyttelematta. Lieva oireeton skolioosi on
NF1:n liittyvana tavallinen: noin joka kolmannella NF1-henkil6lla ndhd&an
selan epdsymmetriaa, josta ei yleensa ole haittaa. Aikuisilla yleinen luumuu-
tos on osteoporoosi eli luukato tai sen esiaste osteopenia. Osteoporoosi on
yleensd vanhemman véeston sairaus, mutta neurofibromatoosipotilailla os-
teoporoosia esiintyy myds nuorilla aikuisilla ja miehilla. Jokaisen, jolla on
NF tulisikin luustonsa takia huolehtia D-vitamiinin ja kalsiumin riittavasta
saannista.

15
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NF1-lapsen neurologinen kehitys ja oppimisvaikeudet

On tavallista, etta lapsi, jolla on NF1, kehittyy liikunnallisesti eli motori-
sesti hitaammin kuin sisaruksensa. Lapsi voi lahted kdvelemaan hiukan
mydhemmin kuin perheen muut lapset, ja pyoérailemaan, uimaan tai luis-
telemaan oppiminen vaativat tavallista enemman harjoitusta. Hienomoto-
riikan kehitys voi myos tulla jaljessa, jolloin lapsen on alakoulussa vaikea
oppia kirjoittamaan mallin mukaisia kirjaimia. My6s puheen kehityksessa
nahdaan usein viivetta, ja varsinkin r ja s danteitd on vaikea oppia. Joil-
lakin lapsilla puhe pysyy epdselvana tavallista pitempaan. Oppimisvaike-
uksia voidaan helpottaa monenlaisilla koulunkdynnin tukitoimilla, joten
neurofibromatoosista ja siihen liittyvista piirteista kannattaa keskustella
lapsen opettajien kanssa. Jos lapsen puhe ei ndyta kehittyvan normaalisti,
kannattaa yrittaa hankkia tukea puheterapiasta. Mahdollisiin hieno- ja
karkeamotoriikan ongelmiin tukea voi yrittaa saada fysioterapeutilta ja
toimintaterapeutilta. Vaikka oppimisvaikeudet ovatkin yleisia, niita ei kui-
tenkaan ole kaikilla, ja monet NF1-lapset ja nuoret etenevat koulunkayn-
nissa lukioon ja korkeakouluopintoihin.

Muita yleisia neurofibromatoosiin liittyvia oireita

lhon kutina

On varsin tavallista, ettd NF1-potilaan iho kutisee. Se voi kutista pel-
kastdaan neurofibroomien kohdalta tai myds terveen nakoiseltad iholta.
Yleensa kutiseva neurofibrooma rauhoittuu kuitenkin jossain vaiheessa.
Kutinaan ei ole olemassa sitd kokonaan poistavaa hoitoa, mutta antihista-
miinia (reseptivapaata allergialaaketta) voi kokeilla. Lisaksi ihon rasvaami-
nen kosteuttavalla perusvoiteella lievittdaa ihon kuivuutta, joka voi joskus
olla kutinan taustalla. Ihon kuivuus on yleinen ongelma, eika se johdu
neurofibromatoosista.

Kivut

Ihon neurofibroomat ovat joskus arkoja, mutta on tavallista, etta kuukau-
sien kuluessa arkuus vahenee itsestaan. Jalkapohjissa olevat kasvaimet voi-
vat aristaa kavellessa. Syvemmat, isommat pleksiformiset neurofibroomat
ja selkdydinkanavan vieressa olevat kasvaimet aiheuttavat joskus raajaan
sateilevaa kipua. Jos raajaan tuntuva kipu voimistuu ja alkaa herattaa
Gisin, on syytd hakeutua tarkempiin tutkimuksiin (katso kohta Neurofib-
romatoosipotilaan seuranta). Pleksiformiset neurofibroomat ovat usein
myo6s kosketusarkoja.



Vasymys, mieliala ja nukkuminen

Monet NF1-henkilt, seka lapset ettd aikuiset, vasyvat herkésti tai tunte-
vat olonsa koko ajan vasyneeksi. Tasta asiasta ei ole tieteellisia tutkimuk-
sia, joten sen yleisyytta tai syytd ei tiedeta. Jos NF1-henkilén mieliala on
huono, kyseessa voi olla masennukseen liittyva oire, josta kannattaa kes-
kustella oman laakarin kanssa. Erilaiset nukahtamiseen ja nukkumiseen liit-
tyvat ongelmat ovat NF1-lapsilla yleisempia kuin muilla. Aikuisilla asiaa ei
ole ilmeisesti tutkittu, mutta NF1-potilaiden kanssa kaytyjen keskustelujen
perusteella univaikeudet vaikuttavat tavallisilta.

Muut oireet

Noin joka kolmannella NF1-henkil5lld on suun limakalvoilla (ikenet, posken
sisapuoli, kieli) jokin normaalista poikkeava nappyla tai kohouma. Réntgen-
kuvassa varsinkin naisilla voi tulla esille hampaiden juurten vieressa poikke-
uksellista muutosta, joka voi olla neurofibromatoosiin liittyva ns. periapikaa-
linen sementtidysplasia. Tama kuten limakalvomuutoksetkin ovat taysin vaa-
rattomia, mutta ne voivat herattda ihmetysta hammaslaakarissa, jos tama ei
tieda potilaansa neurofibromatoosista. Jokaisen, jolla on NF1, kannattaakin
kertoa hammaslaakarilleen NF1-diagnoosista, jotta hammaslaakari ei ryhtyisi
turhiin selvittelyihin.

Harvinaisia NF1:een liittyvia asioita

Korkea verenpaine

NF1-potilaalla voi olla tavallisen verenpainetaudin lisaksi myés muita syita
korkeaan verenpaineeseen. Munuaisvaltimon ahtauma, keuhkovaltimola-
pan ahtauma (pulmonaalistenoosi) tai lisdmunuaisen kasvain, ns. feokromo-
sytooma nostavat verenpainetta, jota verenpaineldakkeet eivat alenna. Jos
NF1-henkil6lld on verenpaine koholla ladkityksesta huolimatta, on syyta ha-
keutua tarkempiin tutkimuksiin.

Glomus-kasvain

Glomus-kasvaimelle ei ole suomenkielistd nimed, eika se yleensa nady paal-
lepdin. Kasvain aiheuttaa sormen tai varpaan paahan kosketusarkuutta.
Kipu voi ilmaantua myés kylméassa ja havidaa sormen lammetessa. Glomus-
kasvain on vaaraton, mutta jos kipu on haittaavaa, kasikirurgi voi poistaa
kasvaimen.
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4. Neurofibromatoosipotilaan hoito ja seuranta

18

Toistaiseksi neurofibromatoosin hoito on oireenmukaista, silla perushai-
rioon (solukasvun saatelyhairio) ei pystyta vaikuttamaan. Kirurgisten ja
neurokirurgisten menetelmien kehityksen myo6ta neurofibroomien poisto
on helpottunut, ja toisaalta syvemmalla sijaitsevat kasvaimet todetaan
nykyisin kuvausmenetelmin entistd paremmin. Hoitoa vaativaa skoli-
oosia voidaan korjata aikaisempaa tehokkaammin ortopedisin keinoin.
Plastiikkakirurgian avulla pystytdan saavuttamaan tyydyttava tulos vai-
keidenkin kasvojen alueen ulkondkda haittaavien kasvainten hoidossa.
Ongelmallista on edelleen pleksiformisen neurofibrooman hoito, silla
naiden kasvainten kirurginen poisto jaa usein epataydelliseksi. Luuston
murtumisherkkyytta (osteoporoosia) hoidetaan yleisesti kaytossa olevilla
laakkeilla.

Jokaisella NF1-henkil6lla tulisi olla kontakti neurofibromatoosiin perehty-
neeseen |adkariin. Seuranta voi tapahtua iasta ja oireista riippuen 1-3 vuo-
den vélein. Kun lapselta tai aikuiselta on diagnosoitu neurofibromatoosi,
perhe tulisi lahettad perinndllisyysneuvontaan, jossa mietitdan diagnoosin
merkitysta potilaan ja perheen kannalta, sekd myos suvun tilanne. Mahdol-
linen geenitutkimus tehdaan perinndllisyysklinikan eli kliinisen genetiikan
yksikén kautta.

Lasten seuranta

Lasten seuranta tapahtuu yleensa lastenneurologin tai lastenlaakarin
vastaanotolla. Vastaanotolla lapselle tehddan neurologinen tutkimus ja
kokonaiskehityksen arvio ottaen huomioon mahdolliset oppimisvaikeu-
det, keskittymisvaikeudet ja kdytdshairiot. Lapsen kasvua seka pubertee-
tin merkkeja seurataan ja lisaksi tarkastetaan selkd, iho ja verenpaine.
Silmalaakarin tekema nadntarkastus olisi hyva tehda kaikille NF1-lapsille
ainakin kahdesti kouluikddn mennessa. Taman jalkeen nadn jatkoseu-
ranta voi tapahtua avoterveydenhuollossa, jos optikusglioomaa ei ole
todettu.

Aikuisten seuranta

Avoterveydenhuollon laakarin seuranta tehdaan vuosittain. Vastaanotto-
kdynnilla tarkistetaan, onko hermostoperaisia oireita, mitataan verenpaine ja
tarkastetaan iho. Ellei nd6n suhteen ole ongelmia, optikon tarkastus tehdaan
kahden vuoden valein.



Seka lasten etta aikuisten jatkoselvittelyt tulee tehda viivyttelematta, jos seu-
raavia oireita ilmaantuu:

- Poikkeuksellinen paansarky, johon liittyy aamuyélla oksentelua

- Mika tahansa selittdmaton puutosoire kuten ihotunnon aleneminen tai
lihasvoiman heikentyminen

- Huimaus, nakohairiot

- Voimakas kipu esim. raajassa tai vatsassa

- Tiedossa olevaan pleksiformiseen neurofibroomaan ilmaantuva kipu,
arkuus tai nopea kasvu

- Syvalla raajassa tai vatsassa tuntuva uusi, nopeasti kasvava kyhmy

- Laihtuminen ilman syyta

Perhesuunnittelun tullessa ajankohtaiseksi on suositeltavaa hakeutua yhdessa
puolison kanssa perinnéllisyysladkarin vastaanotolle.

5. Periytyvyys

Ihmisen perinnéllisia sairauksia tunnetaan yli 8000-9000. Monissa niistad on neu-
rofibromatoosi 1:n (NF1) tavoin taustalla yhden geenin geenivirhe eli mutaatio,
joka aiheuttaa sairauden. Yksil6lla on kutakin neurofibromatoosigeenia kaksi
kappaletta, joista toinen on perdisin isalta ja toinen aidilta. Geenit on pakattu
soluun kromosomeina, joita ihmiselld on 46 kappaletta. Yksilélla on kutakin
kromosomia kaksi kappaletta eli pari, naistd on 22 pareittain samanlaisia (nu-
meroitu 1-22) eli ns. autosomit. Sukukromosomit ovat 23. kromosomipari. Ne
maaraavat sukupuolen siten, ettd sukukromosomit ovat naisella XX ja miehella
XY. NF1:n geeni sijaitsee kromosomissa numero 17 eli autosomissa.

NF1 periytyy autosomisesti dominantisti eli vallitsevasti. Tama tarkoittaa
sitd, ettd jo yksi sairauden geeni riittdd aiheuttamaan taudin. Sukusoluissa
eli muna- ja siittiésoluissa on vain puolet kromosomeista eli 23 kappaletta.
Nain ollen sukusoluun joutuu jokaisesta geeniparista vain toinen. Hedelmai-
tyksessa muna- ja siittidsolu yhtyvat, uusi yksilé saa alkunsa ja talléin kromo-
somien ja geenien lukumaara on jalleen taysi.

Terveeltd vanhemmaltaan jokainen perheen lapsi saa neurofibromatoosin
suhteen aina ns. toimivan "terveen" geenin. Vanhemmaltaan, jolla on neu-
rofibromatoosi, lapsi saa kahdesta NF1-geenistd joko toimivan "terveen"
geenin tai virheellisen "sairaan" geenin, joista "sairaan" toimimattoman
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geenin perimisen seurauksena kehittyy NF1:n taudinkuva. Tilanteessa, jossa
toisella vanhemmista on neurofibromatoosi, hdnen sukusoluistaan keski-
maarin puolessa on sairautta aiheuttava geeni ja keskimaarin puolessa neu-
rofibromatoosin suhteen ns. tavallinen geeni. Molemmat vaihtoehdot ovat
yhté todennakadisia ja jokaisella lapsella on 50% riski saada taudin aiheut-
tava geeni. Riski on aina sama riippumatta siitd, onko edelliselld lapsella
neurofibromatoosi vai ei.

Vallitsevasti periytyva sairaus on yleensa toisella potilaan vanhemmista ja
usein myds muillakin sukulaisilla. Toisaalta NF1:n kohdalla ei havaita aina
edes lievindkaan tahan viittaavia oireita ja [6ydoksia lahisukulaisilla. Talloin
neurofibromatoosin ajatellaan syntyneen ns. uuden mutaation seurauk-
sena. Tama tarkoittaa sitd, ettd normaali geeni on muuttunut tautia aihe-
uttavaksi juuri siind muna- tai siittidsolussa, josta potilas on saanut alkunsa.
On arvioitu, etta noin puolet NF1-potilaista edustaa uutta mutaatiota. Nai-
den uusien mutaatioiden yleisyyden takia NF1:ta sairastava lapsi voi syntya
kenelle tahansa.

NF1-geenin virheitd (mutaatio) tunnetaan talla hetkella satoja, ja ne sijait-

sevat geenin eri alueilla. Yksil6illa, jotka eivat ole sukua toisilleen, on geeni-
virhe kdytanndssa eri kohdissa NF1-geenia.

NF1 sukupuu

G terve nalnen

O terve mies

'. salras nainen

Il sairas mies

\ Kysyja







Perinndllisyysneuvonta

Perinndllisyysneuvonnan tarkoituksena on tarjota NF1-tautia sairastaville ja
heiddn omaisilleen mahdollisuus selvittaa sairauden perinnéllisyyttd omassa
tilanteessaan. Neuvonnassa voidaan keskustella siitd, onko annetulla tie-
dolla ja sairauden mahdollisella riskillda merkitysta perheen ratkaisuihin ja
vaikuttaisiko riski esimerkiksi perheenperustamissuunnitelmiin. Neuvonnan
tarkoitus ei ole kuitenkaan ratkaista asiaa perheen puolesta, vaan antaa
tietoa omien paatosten pohjaksi. Jos perheissa, joissa on NF1-tautia, toivot-
taisiin tutkimuksia sen selvittamiseksi, olisiko siki6lla sairauden geeni vai
ei, kannattaisi jo raskautta suunniteltaessa ottaa yhteytta perinnéllisyyskli-
nikkaan eli kliinisen genetiikan yksikkoon (kts. yhteystiedot). Sikiédiagnos-
tilkkka on mahdollista niissa tilanteissa, joissa perheessd oleva NF1-taudin
geenivirhe tunnetaan. Toisaalta sikiolta 16ytyvd NF1-taudin geenivirhe ei
anna vastausta siihen kysymykseen, millainen neurofibromatoosi lapselle
tulisi idan myo6ta kehittymaan.

NF1:n periytymiselle ominaisia piirteita

— esiintyminen useassa perakkaisessa sukupolvessa

- sairaan henkilon lasten sairastumisriski on 50 % eli 1/2

- seka tytot ettd pojat voivat sairastua

- taudin vaikeusaste ja oireisto voivat vaihdella

- tuoreista geenimuutoksista eli uusista mutaatioista johtuvat tautitapaukset
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ovat tavallisia; potilas ei olekaan perinyt tautiaan kummaltakaan
vanhemmaltaan



Perinnéllisyysneuvontayksikot 2012

Vaestoliiton perinnéllisyysklinikka

Lonnrotinkatu 20 B, 4. krs (kaynti sisdpihan kautta)
PL 849, 00101 Helsinki

Puh. (09) 7277 0100

Fax (09) 64 5018

HUSLAB

Kliinisen genetiikan yksikko
Iho- ja allergiasairaala

5. krs, Meilahdentie 2

PL 160, 00029 HUS

Puh. (09) 4717 2189

Fax (09) 4717 6089

HUS
Sikiotutkimusyksikko
Haartmaninkatu 2
PL 140, 00029 HUS
Puh. (09) 4717 3601
Fax (09) 4717 4906

KYS

Kliinisen genetiikan yksikko
KYS, rakennus A

PL 1777, 70211 Kuopio

Puh. (017) 17 2148

Fax (017) 17 2726

0oYS
Perinnéllisyyspoliklinikka
Kajaanintie 50 B 2

PL 24, 90029 OYS

Puh. (08) 315 3218

Fax (08) 3153105

TAYS
Perinnéllisyyspoliklinikka
Finn-Medi 2, Biokatu 8, 2. krs.
PL 2000, 33521 Tampere
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Puh. (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761
Fax (03) 3116 4361

Aitiyspoliklinikka, sikidtutkimukset;
Teiskontie 35, Rakennus A.

Puh. (03) 3116 6424

Fax (03) 3116 4374

TYKS
Perinnéllisyyspoliklinikka
Kiinamyllynkatu 4-8

PL 52, 20521 Turku

Puh. (02) 313 1392

Fax (02) 313 1395

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK
Topeliusgatan 20

PB 211, 00251 Helsingfors

Tel. (09) 315 5524

Fax (09) 315 5106

Kliniken i Vasa (for personer bosatta i Osterbotten):
Vasaesplanaden 17, 3:e van.

65100 Vasa

Tel. (06) 312 7445, 044 788 1104

Fax (06) 312 7445

6. Neurofibromatoosi 1 eri ikdkausina
NF1 ja leikki-ika

NF1-taudin diagnoosiin pitaisi paastd mahdollisimman varhain. Yleensa
NF1-taudin epaily lahtee ihon maitokahvilaiskista, (café au lait) laiskista,
joita on vahintaan kuusi lapimitaltaan yli 5 mm:n kokoista. Laiskia ilmaan-
tuu vuoden ikdan mennessa. Jos lapsen vanhemmilla ei ole neurofibroma-
toosia, diagnoosi voi viivastya, koska sitd ei huomata epailld neuvolassa.
NF1-diagnoosin saaneen lapsen tulisi kdyda lastenneurologin tai lasten-
ladkarin vastaanotolla mieluiten vuosittain (katso kappale NF1 seuranta).
Myds padn magneettikuvaus tehdaan Suomessa naille lapsille yleensa vii-
meistaan kouluian lahestyessa.
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NF1 ja paivahoito

NF1-lapsi voi olla samassa paivahoitopaikassa kuin perheen muut lapset. Pai-
vakotiin on hyva toimittaa tietoa neurofibromatoosista (esimerkiksi tama
opas tai NF1-lasten opas), jotta pdivakodin hoitohenkildkunta osaa ottaa
huomioon NF1-lapsen mahdollisia erityistarpeita (katso kappale NF1 ja op-
pimisvaikeudet).

NF1 ja koulunkaynti

Viisivuotisneuvolatarkastuksessa tehdaan yleensa suunnitelma esikouluun
menosta ja esikoulussa arvioidaan lapsen koulukypsyyttd ja koulumuotoa.
Noin puolella NF1-lapsista on oppimisvaikeuksia (katso kappale NF1 ja op-
pimisvaikeudet), ja naihin liittyy usein ylivilkkautta ja keskittymisvaikeutta.
Naiden perusteella tehdaan suunnitelma lapsen tarvitsemista tukitoimista,
joihin voi kuulua mm. tukiopetus, opiskelu pienryhmassa, oma avustaja ja
neuropsykologinen kuntoutus. Noin puolella NF1-lapsista ei ole oppimisvai-
keuksia tai haittaavaa ylivilkkautta, ja he etenevat normaalisti peruskoulussa.
Jos ongelmia ilmenee myéhemmin ala- tai ylakoulun aikana, opetussuunni-
telmia voidaan muuttaa tai tukitoimia lisata tarpeen mukaan.

Peruskoulun jalkeista opiskelua varten on hyva tehda suunnitelmia jo 8. luo-
kan aikana, ja viimeistadn 9. luokan syksylla. Peruskoulun jalkeen osa oppi-
laista jatkaa lukioon ja osa valitsee muun jatkokoulutuksen. Lukioon jatka-
villakin voi olla luki-vaikeuksia, joista voi halutessaan hankkia todistuksen
ylioppilaskirjoituksia varten.

Jos nuorella on huomattavia NF1:een liittyvia oppimisvaikeuksia, peruskou-
lun jdlkeen on mahdollista kdyda 10. luokka tai hakeutua ammattiopin-
toihin valmentavalle linjalle, joka kestda vuoden. Erityisammattikouluissa
opiskelijaa pystytadn tukemaan opinnoissaan paremmin kuin tavallisessa
ammattikoulussa. Valtaosa armeijaan haluavista voi kdyda sen normaalisti,
mutta oma tilanne on hyvéa arvioida ennen armeijaan menoa hoitavan laa-
karin kanssa.

NF1 ja ammatinvalinta

NF1 ei automaattisesti rajoita ammatinvalintaa mitenkaan ja NF-henkil6ita
I6ytyy Suomessakin kaikista ammattiryhmista. Koska NF1 on eri henkil6illa
erilainen, mitaan yleisia ohjeita tai rajoituksia ei ole. Ne, joilla ei ole op-
pimisvaikeuksia voivat kouluttautua oman valintansa ja kiinnostustensa
mukaan. Oppimisvaikeuksista tai keskittymisvaikeudesta voi olla viela
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murrosian jalkeenkin haittaa opinnoissa, mutta hyvad motivaatio, kiinnos-
tus aiheeseen ja sinnikas opiskelu auttavat selviytymista. NF1 ei yleensa
aiheuta fyysisia rajoituksia, mutta ongelmia raskaissa toissa voi tulla eteen
henkilsilla, joilla on hoitoa vaatinut seldn skolioosi. Optikusgliooma voi
nuoruusidssa aiheuttaa nakékentan kaventumisen ja varien erottelukyvyn
heikkenemista, mika voi estdaa esimerkiksi koneiden ja laitteiden kuljetta-
misen ja varindk6a vaativia toita.

NF1 ja asevelvollisuus

NF1 ei sindnsa aiheuta estettd asevelvollisuuden suorittamiseen, mutta jot-
kut sairauteen liittyvat asiat, kuten nakdkenttaa kaventava nakdéhermon gli-
ooma, liikkuntarajoitteet tai heikkolahjaisuus voivat johtaa asepalveluksesta
vapauttamiseen. Palveluskelpoisuusluokitus tehdaan ensisijaisesti toiminta-
kyvyn, ei diagnoosin perusteella. NF-sopeutumisvalmennusleirilla miehet ker-
toivat, etta lahes kaikki olivat kdyneet armeijan, mutta noin puolella NF1 oli
vaikuttanut ainakin valillisesti varusmiespalveluksen suorittamiseen.

7. Tulevaisuus

NF1:een liittyvien kasvainten hoitoa on kokeiltu solun kasvun saatelyyn
vaikuttavilla aineilla. Toistaiseksi menestysta on saavutettu vain poikkeus-
tapauksissa. Vuonna 2011 ei ole kaytettavissa neurofibroomien kasvua es-
tavia ladkkeita. Alan tutkimus on aktiivista ja uutta tietoa saadaan jatku-
vasti. Lisdksi tulevaisuudessa saadaan toivottavasti lisatietoa NF1-geenin
mutaation ja taudin vaikeusasteen valilla, ns. genotyyppi-fenotyyppi kor-
relaatio.

8. Vertaistuki
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Vertaistuki antaa ihmiselle kokemuksen, ettei ole sairautensa kanssa yksin.
Muitakin saman kokeneita on olemassa. Vertaistukea tarvitsee monesti sai-
rastuneen ja perheen lisaksi mydés muut laheiset, esimerkiksi isovanhemmat.
Sellainen henkild, joka on itse kokenut saman, voi ymmartaa ja neuvoa par-
haiten. Vertaistuen merkitys korostuu erityisesti harvinaisen sairauden koh-
dalla, kun sairaudesta on tietoa saatavilla niukasti.



9. Valmennuskurssit ja teematapaamiset

10.

Invalidiliitton Lahden kuntoutuskeskus jarjestda sopeutumisvalmennuskurs-
seja erilaisille harvinaisille tuki- ja liilkuntaelinvammaryhmille ja heidan lahei-
sillleen: lapsille, nuorille, aikuisille, perheille ja isovanhemmille. Osallistumi-
nen on kuntoutujille maksutonta.

NF1-lasten perheilld ja nuorilla sairastavilla on mahdollisuus hakeutua Rin-
nekoti-saation Lasten kuntoutuskodin sopeutumisvalmennuskursseille ja ke-
sdaikaan nuorten teemaleireille.

Suomen MS-liitto tarjoaa harvinaisille neurologisille potilaille yksil6llisia sopeu-
tumisvalmennus- ja kuntoutuskursseja Maskun neurologisessa kuntoutuskes-
kuksessa. Naille jaksoille voivat myds NF1-aikuiset hakeutua. NF1-henkil6illa on
mahdollisuus paastd myds muiden jarjestdjen sopeutumisvalmennustoimintaan
saamaan lisdtietoa esim. nakévammaisuuden tai sydvan merkityksesta elamaan.

Suomen neurofibromatoosiyhdistys ry jarjestaa yhteisia tapaamisia jasenilleen.
Yhdistyksen kesaleiriviilkonloppu jarjestetdan yleensa elokuun loppupuolella.
Perinteinen Turku-Tukholma -risteily toteutetaan syksyisin. Keséleireilla ja ris-
teilyilla 1aakarit ja muut erityisasiantuntijat ovat jakaneet diagnoosikohtaista
tietoa jasenistolle. Yhdistykselld on tukihenkil6itéa ympari maata ja heille voi
soittaa kaikenlaisista asioista liittyen sairauteen ja sen kanssa selvidmiseen.
Loydat lisatietoja yhdistyksesta kohdasta Suomen NF-yhdistys ry.

Suomen Neurofibromatoosiyhdistys ry

Yhdistys on perustettu vuonna 1992. Tarve yhdistyksen perustamiseen syntyi,
kun sairaudesta ei 16ytynyt tietoa muista yhdistyksista. Yhdistyksessa on talla
hetkelld yli 300 jasenta eri puolilta Suomea. Yhdistyksen toiminnan rahoitus
perustuu jasenmaksuihin, mutta my®os erilaisiin tempauksiin ja arpojen myyn-
tiin. Yhdistyksen tavoitteet ovat:

1. Hankkia ja jakaa tietoa NF-potilaille ja muille henkiléille, jotka joutuvat sai-
rauden kanssa tekemisiin, kuten omaisille, hoitohenkilékunnalle ja opettajille

seka suurelle yleisélle jarjestamalla tiedotus- ja luentotilaisuuksia.

2. Tukea NF-potilaita ja heidan laheisidan ja antaa heille mahdollisuus tois-
tensa tapaamiseen kokouksissa ja kursseilla.
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3. Osallistua sopeutumisvalmennuskurssien jarjestamiseen.

4. Pyrkia vaikuttamaan hoidon ja seurantajérjestelmien kehittdmiseen tuo-
malla esille eri kansainvalisten yhdistysten suosituksia tiedottamalla niista
jasenilleen, jotka voivat vieda niitd eteenpdin omille ladkareille ja hoitohen-
kilokunnalle.

5. Pyrkia edistamaan neurofibromatoosi -sairauden laaketieteellista tutkimusta
toimimalla tiedonvalittdjana tutkijoiden/ladketieteen ammattilaisten ja NF-
tautia sairastavien valilla tiedottamalla yhdistyksen jasenille kaynnissa olevista
kliinisista tutkimuksista ja mahdollisuuksista osallistua niihin koehenkiléna.

6. Toimia yhteistydssa muiden maiden NF-yhdistysten kanssa osallistumalla se-
minaareihin ja muihin tapaamisiin ja jarjestamalla taalla vastaavia tilaisuuksia.

Yhdistykselld on tukihenkil6itd ympari maata. Yhdistyksen yhteyshenkilot
toimivat usein myos tukihenkil6ina ja heille voi soittaa kaikenlaisista asioista
liittyen sairauteen ja sen kanssa selviamiseen. Kotisivut 16ytyvat osoitteessa
www.snf.fi. Sivuilla on mm. tietoa sairaudesta, yhteyshenkil6ista seka kaikille
avoin forum. Kohtaan TYKY-opas on koottu mm. selviytymistarinoita seka
monipuolista tietoa sairauden vaikutuksesta arkieldmaan.

Tervetuloa mukaan yhdistyksen toimintaan!

MUISTILISTA

¢ Ei kannata masentua ihmisten tietamattomyydesta!
Asian voi ajatella niin, ettd nyt on mahdollisuus toimia itse
tiedottajana, koska monet laakaritkaan eivat tieda sairaudesta.

¢ Kannattaa lahteda mukaan kaikenlaiseen toimintaan, vaikka
olisi kenties helpompaa jaada kotiin.

e Vertaistuki on tarkeaa. Yhdistyksen tuki- tai yhteyshenkil6ille
voi soittaa. Parhaiten pystyy auttamaan sellainen henkil, joka
jakaa kokemukset toisen kanssa.

* On parempi asennoitua positiivisesti, vaikka se joskus voikin olla
vaikeaa: silla ei koskaan niin pahaa, ettei jotain hyvaakin!

¢ Jos eldd menneessa tai suree tulevaa, tama paiva jaa elamatta.



11. NF1 ja yhteiskunnan tukimuodot

Pitkaaikaissairaille ja heidan perheilleen on tarjolla moninaisia tukimuotoja.
Voi olla vaikea hahmottaa, mihin niista olisi oikeutettu, jos diagnoosina on
NF1. Tahdn osioon on pyritty poimimaan yleisimpia potilasryhmaa koskevia
tukimuotoja ja samalla avaamaan niiden sisaltéa lukijalle. Kaikki tiedot pe-
rustuvat vuonna 2011 voimassa oleviin saadoksiin.

Sairauden kulukorvaukset

Neurofibromatoosi 1 -diagnoosi ei sindansa anna mahdollisuuksia sosiaali-
turvaan, joka perustuu sairauden tai vamman aiheuttamaan haittaan ja siita
aiheutuviin kustannuksiin. Kansaneldkelaitos (Kela) kuitenkin korvaa laaka-
rinpalkkioita, tutkimus- ja hoitokuluja, kun hoito on tarpeellista ja johtuu sai-
raudesta. Potilas voi valita, kdyttaako julkisia vai yksityisia terveyspalveluja.
Sairausvakuutus korvaa osan yksityisladkarin ja muun yksityisen sairaanhoi-
topalvelun kustannuksista. Korvausta ei makseta julkisen terveydenhuollon
maksuista.

Terveydenhuollon asiakasmaksuilla on maksukatto, jonka seurantavuosi on
kalenterivuosi. Maksukattoa kerryttavat mm. terveyskeskus- ja poliklinikka-
maksut, sairaalavuorokaudet ja monet terapiat. Alaikaisten lasten asiakas-
maksut kerryttavat huoltajan maksukattoa. Maksukaton taytyttya suurin
osa hoidoista on maksuttomia. Jokaisen on itse seurattava maksukaton tayt-
tymista.

Sairauden hoitoon maarattyjen ladkkeiden korvausluokkia on kolme: perus-
korvaus (42 % ladkkeen hinnasta), alempi erityiskorvaus (72%) ja ylempi eri-
tyiskorvausluokka (100%). Oikeus ladkkeen erityiskorvattavuuteen on aina
erikseen haettava Kelasta ja siita tulee merkinta Kela-korttiin. Suurissa laake-
kustannuksissa on maaratty ladkkeiden vuotuinen maksukatto. Maksukaton
piiriin eivat kuulu mm. kasikauppatavaraldakkeet. Ladkekaton seuranta kuu-
luu Kelalle, joka ilmoittaa katon ylittymisesta.

Sairaanhoidosta aiheutuneet matkat ovat Kelan korvattavia. Niihin kuuluvat
matkakustannukset, jotka aiheutuvat sairauden tutkimisesta, hoidoista ja
kuntoutuksesta. Potilaan maksettavaksi jaa omavastuuosuus. Matkakorvauk-
sille on maaratty vuotuinen matkakatto ja sita kerryttavat myds omavastuu-
osuuden alittavat matkat. Kela lahettda matkakaton tayttymisesta ilmoituk-
sen, minka jalkeen matkakustannukset korvataan kokonaan.
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Vammaispalvelulaki ja -asetus

Taman lain tarkoituksena on edistda vammaisen edellytyksia elda ja toimia
yhdenvertaisena yhteisén jasenend seka ehkaista ja poistaa vammaisuu-
den aiheuttamia haittoja ja esteitd. Laissa maaritelldadn vammaiseksi hen-
kilo, jolla on sairauden tai vamman vuoksi pitkadaikaisesti erityisia vaike-
uksia suoriutua tavanomaisista elaman toiminnoista. Lisaksi on pidettava
mielessa, ettd vammaisuus ja vaikeavammaisuus on eroteltava erikseen.
Vaikeavammaisuus jakaa vammaispalveluiden maaran ja laadun. Lisaksi
vaikeavammaisuus maaritelldan aina erikseen suhteessa siihen palveluun,
jota haetaan.

Vammaisuutta pitdisi arvioida seka laaketieteellisin etta sosiaalisin perustein.
On huomioitava, etta Kelalla ja sosiaalitoimella on erilaiset vaikeavammai-
suuden kriteerit.

Tarvittavia palveluja ja tukitoimia jarjestavat eri tahot: kotikunnan sosiaalitoi-
misto, terveyskeskus, keskussairaala, Kela, tyévoimatoimisto ja vakuutusyhti6t.

Kelan vastuulla on Suomessa asuvien perusturva eri eldmantilanteissa. Sai-
rausvakuutuksesta maksettavat Kelan korvaukset ja paivarahat perustuvat
sairausvakuutuslakiin ja -asetukseen.

Kunnan on huolehdittava siita, ettd palvelut ja tukitoimet jarjestetaan si-
salléltaan ja laajuudeltaan sellaisina kuin kunnassa on tarve. Kunnalla on
tietyissd vammaispalveluissa erityinen jarjestamisvelvollisuus eli kunta ei voi
evatd palvelua maararahaan vedoten, jos hakija tayttaa laissa olevat edel-
lytykset. Maararahasidonnaisten palvelujen ja tukitoimien myéntdminen
perustuu sen sijaan tarveharkintaan ja niihin kunnassa varattuihin maara-
rahoihin.

Kunnan on nimettdvéa asiamiehet seké& sosiaalihuoltoon (sosiaaliasiamies) etta
terveydenhuoltoon (potilasasiamies). Naiden tehtdvdana on neuvonta, avus-
taminen ja tiedottaminen seka oikeuksien edistamiseksi toimiminen.

Kelan vammaisetuudet

Kelan maksamia vammaisetuuksia ovat vammais- ja hoitotuet. Vammaistuen
tarkoituksena on tukea vammaisten ja pitkdaikaissairaiden henkildiden itse-
ndista selviytymistd ja elamanlaatua. Tuet on porrastettu kolmeen luokkaan
sen mukaan, kuinka paljon sairaus tai vammaisuus tuo mukanaan erityisia toi-
menpiteitd tai huolta. Alin tuki on perustuki, keskimmainen korotettu tuki ja



vaativin taso ylin tuki. Korotetun ja ylimman hoito- tai vammaistuen saaminen
edellyttaa vaikeavammaisuutta.

Alle 16-vuotiaan vammaistukea maksetaan sairaan tai vammaisen lapsen hoi-
dosta, huolenpidosta ja kuntoutuksesta aiheutuvan tavanomaista suuremman
rasituksen ja sidonnaisuuden korvaamiseksi. Tuki voidaan myéntaa joko maa-
raajaksi tai toistaiseksi.

16 vuotta tayttdneen vammaistuen tarkoituksena on tukea tydikaisten vam-
maisten selviytymista jokapaivaisessa elamassa seka tyoeldamassa ja opiske-
lussa. Tuen edellytyksend on sairaus tai vamma, joka aiheuttaa hakijalle toi-
mintakyvyn alenemista ainakin vuoden ajan. Eldkkeelle jadtyaan vammaisella
saattaa olla oikeus Kelan hoitotukeen. Se on vammaistuen kaltainen, mutta
poikkeaa siitd maaraltaan ja jakoperusteiltaan.

Kuntoutustuet

Kuntoutus sisdltdd nelja paaryhmaa: laakinnallinen, ammatillinen, sosiaali-
nen ja kasvatuksellinen. Ndihin on oikeus kaikilla vammaisilla ja pitkaaikais-
sairailla. Kelalla on ensisijainen vastuu vaikeavammaisten kuntoutuksesta,
terveydenhuolto vastaa muiden kuntoutuksesta. Ladkinnallisena kuntoutuk-
sena voidaan myoéntad mm. fysioterapiaa, puhe- ja toimintaterapiaa, psyko-
terapiaa, neuropsykologista kuntoutusta, apuvalineita ja sopeutumisvalmen-
nusta. Kelan kustantama kuntoutus perustuu julkisessa terveydenhuollossa
tehtyyn kirjalliseen kuntoutussuunnitelmaan. Suunnitelma tehdaan kuntou-
tujan, tarvittaessa omaisen, laakarin ja usein moniammatillisen tyéryhman
yhteistydna. Suunnitelmasta tulee selvita, mitd ja millaisia vaikeuksia ja rasi-
tuksia sairaus tai vamma aiheuttaa arjessa selviytymisessa. Lisaksi siind arvioi-
daan, millaisia kuntoutuspalveluja kuntoutuja tarvitsee. Kela jarjestaa myos
ns. harkinnanvaraista kuntoutusta lievemmin vammaisille.

Ladkinnallisen kuntoutuksen apuvélineet saadaan omaksi tai lainaksi perus-
terveydenhuollosta. Apuvalineitad ovat sellaiset vélineet ja laitteet, joita vam-
mainen tarvitsee selviytydkseen paivittaisista toiminnoistaan (esim. kavely-
keppi, peruukki, ndkemisen apuvalineet). Perusapuvalineet saadaan terveys-
keskuksesta ja kalliit ja vaativat valineet keskussairaalasta. Sosiaalitoimisto
voi taman lisaksi korvata vammaiselle liikkumisessa, viestinnassa ja henkil6-
kohtaisessa suoriutumisessa tarvittavien vélineiden (esim. harrastuksiin liitty-
vat valineet, kodinkoneet) kustannuksista puolet hakemuksen perusteella.

Ammatillisen kuntoutuksen tavoitteena on parantaa ja yllapitaa kuntoutu-
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jan tyokykya ja ansiomahdollisuuksia seka auttaa kuntoutujaa saamaan sai-
rauden ja vamman kannalta sopiva tyd. Ammatillista kuntoutusta jarjestavat
Kela, tydvoimatoimistot seka vakuutus- ja tydelakelaitokset. Tallaisia kuntou-
tuksia ovat mm. perus-, jatko- ja uudelleenkoulutus, kuntoutustutkimukset
seka tyo- ja koulutuskokeilut. Kela kustantaa vaikeavammaisille opiskeluun,
tyokyvyn ja ansiomahdollisuuksien parantamiseen tai sailyttamiseen liitty-
vat kalliit ja tarpeelliset apuvalineet. Yrittdjillda on mahdollisuus elinkeinotu-
keen.

Ammatilliset erityisoppilaitokset ovat erikoistuneet vammaisten ja pitkaai-
kaissairaiden ammatilliseen kuntoutukseen. Oppilaitoksia on eri osissa Suo-
mea ja niissa voi opiskella monia eri ammatteja seka taydentaa jo olemassa
olevaa ammattitaitoa. Ammatinvalinnanohjauksessa selvitetdaan henkilén
kiinnostus ja soveltuvuus eri ammattialoille. Ohjauksesta hydtyvat parhaiten
vammaiset nuoret, jotka vasta suunnittelevat opintoja, seka tydelamassa ole-
vat, joiden tyokyky omassa ammatissaan on heikentynyt. Ammatinvalinnan-
ohjausta jarjestaa tydvoimatoimisto.

Sosiaalista kuntoutusta ovat sopeutumisvalmennuskurssit ja kasvatuksellista
kuntoutusta erityisopetuksen toimenpiteet. Sopeutumisvalmennuksen tavoit-
teena on tukea oikein vammaisia henkil6a ja heidan perheitddan vamman tai
sairauden aiheuttamissa muutoksissa. Alkuvaiheen ensitietokurssit antavat
perustietoa uudesta tilanteesta ja mahdollisuuden vertaistuen 16ytymiseen.
Siirtymavaiheen sopeutumista auttavat mm. kurssit koulunsa aloittaville ja
aikuistumista tukevat kurssit.

Sopeutumisvalmennusta jarjestavat sekd rahoittavat Kela, sosiaalitoimisto,
vakuutusyhtiot, terveyskeskukset ja eri vammaisjarjestot erilaisina kursseina
ja yksildllisind jaksoina. Kelan maksamaan sopeutumisvalmennukseen tar-
vitaan kuntoutussuunnitelma tai laakarin B-lausunto, jossa suositellaan ko.
kurssia. Vammaisjarjestot ja monet diagnoosipohjaiset yhdistykset jarjestavat
sopeutumisvalmennusta Raha-automaattiyhdistyksen (RAY) tukemana.

NF1-lasten perheilld on mahdollisuus hakeutua Rinnekoti-saatién Lasten kun-
toutuskotiin sopeutumisvalmennuskurssille.

Saatio jarjestaa seka ensitieto- ettd jatkokursseja seka kesdaikaan nuorten
teemaleireja. Aikuisilla NF1-henkil6illda on mahdollisuus hakeutua harvi-
naista sairautta sairastavien yksiléllisille kuntoutusjaksoille esimerkiksi Suo-
men MS-liittoon tai Invalidiliittoon. NF1-diagnoosin saanut lapsi tai aikuinen
voi osallistua myds muiden jarjestéjen kursseille saamaan lisatietoa tarpeen



mukaan, esim. ndkdvammaisuuden tai syévan merkityksesta elamaan. Sairaa-
lassa toimivien kuntoutusohjaajien tehtdvana on tukea asiakasta ja hanen la-
heisidan sairauden tai vamman aiheuttamissa eldmamuutoksissa seka ohjata
ja neuvoa kuntoutusprosessin kdynnistamisessa seka palvelujen hakemisessa.

Toimeentulotuet

Kuntoutusraha tulee turvaamaan kuntoutujan toimeentuloa kuntoutuk-
sen ajalta. Kuntoutusrahaa maksetaan 16-67 -vuotiaalle silloin, kun kun-
toutuksen tavoitteena on tydelamassa pysyminen, tydeldamaan palaaminen
tai sinne tulovaihe. Kuntoutusavustus on harkinnanvarainen etuus, jota
voidaan maksaa kuntoutusrahakauden paattymisen jalkeen tyollistymisen
tukemiseksi.

Kuntoutustuki myénnetdan maaraaikaisesti tyokyvyttomalle henkildlle, jonka
tyokyvyn arvioidaan palautuvan asianmukaisella hoidolla tai kuntoutuksella.
Edellytyksena on henkilélle laadittu hoito- tai kuntoutussuunnitelma. Tuet
maksetaan joko Kelasta tai tyoelakelaitoksesta.

Vaikeasti sairaan alle 16-vuotiaan lapsen vanhemmille maksetaan ansionme-
netyksesta erityishoitorahaa mm. silloin, kun han osallistuu lapsensa sairaa-
lan, erityis- (kehitysvamma-)poliklinikan tai kuntoutuslaitoksen jarjestamaan
hoitoon tai kuntoutukseen. Myés kotona olevat vanhemmat, opiskelijat ja
yrittajat voivat saada erityishoitorahaa. Vajaakuntoinen voidaan tyéllistaa
valtion, kunnan tai yksityisen tyénantajan palvelukseen enintaan kahdeksi
vuodeksi tydvoimatoimiston maksaman palkkatuen turvin.

Sairauspaivaraha korvaa alle vuoden kestavan tyokyvyttomyyden aiheut-
tamaa ansionmenetysta. Sitd maksetaan Kelasta 16-67 -vuotiaalle, joka
on sairauden vuoksi tydkyvyton ja on ollut tydssa 3 kk ennen tydkyvytto-
myyden alkamista. Sairauspaivarahaa maksetaan enintdan 300 arkipaivaa.
Kauden puolivalissa lahetetaan paivarahan saajalle tietoa kuntoutusmah-
dollisuuksista ja tydeldkkeen hakemisesta. Tydokyvyttémyyden edelleen jat-
kuessa on mahdollista tyéskennelld osa-aikaisesti ja saada liséksi osasaira-
uspdaivarahaa.

Sairauspaivarahakauden jalkeen voi olla oikeus tyokyvyttdomyyselakkeeseen.
Edellytyksena on terveydentilasta johtuva kyvyttémyys hankkia toimeentu-
loa. Eldkkeeseen voi olla oikeus joko kansaneldkkeen ja tydeldkkeen muo-
dossa. Nama kaksi yhdessa muodostavat kokonaiseldkkeen. Omaa eldketta
on mahdollisuus taydentaa vapaaehtoisilla elakevakuutuksilla.
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Verotuksessa voi saada invalidivdhennyksen. Siihen on oikeus, jos sairau-
desta tai vammasta aiheutunut pysyva haitta-aste on vahintdan 30 %.Tay-
den vahennyksen saa, jos haitta-aste on 100%. Jos veronmaksukyky on
alentunut sairauden tai huomattavan suurien sairauskulujen vuoksi, voi-
daan hakea veronmaksukyvyn alentumisvahennysta. Vahennyksen maara
arvioidaan henkilén ja hanen perheensa kokonaistilanteen mukaan. Oman
kotikunnan sosiaalitoimistosta voi lisdksi hakea tukea esim. suuriin sairaala-
ja ladkekustannuksiin.

Muut tukimuodot

Jos kyseessa on vaikeavammainen NF1-henkild, hanelle voidaan korvata
valttamattomat ja kohtuuhintaiset asunnon muutosty6t suunnittelui-
neen ja laitteineen vammaispalvelulain mukaan. Kotikunnan sosiaali-
toimiston vammaispalvelun sosiaalitydntekijan kanssa tehdaan suunni-
telmaa ja varhaisessa vaiheessa otetaan suunnitteluun mukaan raken-
nusalan ammattilaisia. Kotona asumiseen seka kotona ettd kodin ulko-
puolella selviytymisen tukemiseksi voi saada erilaisia tukia. Omaishoidon
tuki haetaan Kelasta. Kotipalvelua ja kotihoitoa jarjestdaa kotikunnan
sosiaalitoimi. Oikeus henkildkohtaiseen apuun on tullut subjektiiviseksi
oikeudeksi vaikeavammaiselle vuonna 2009. Kotikunnan vammaispalve-
lun kanssa selvitellaan, milla tavalla henkilékohtainen apu jarjestetaan
sitd tarvitsevalle.

Tulkkipalvelut on tarkoitettu tilanteisiin, joissa sairastava tarvitsee puheen
tai kommunikaation ongelmien vuoksi tulkin tyéhén, opiskeluun, asioimi-
seen tai harrastuksiin. Tulkkausapua haetaan oman asuinalueen tulkkikes-
kuksesta ja korvausvastuu on KELA:lla. Jos lapsella on todettu kehityksen
viive ja hanelle suositellaan osallistumista paivakotitoimintaan kuntoutuk-
sellisista syista, on tama hoito perheelle maksutonta. Vaikean sairauden
vuoksi on mahdollista saada erityisopetusta. Opetus jarjestetaan peruskou-
lussa joko yleisopetuksena tukiopetuksen turvin tai erityisopetuksena op-
pilaan kehitystason mukaan.

Vaikeasti vammainen lapsi saa tarvittaessa koulunkdyntiavustajan, joka
voi toimia koulutyén ohjaamisen ohella myds saattajana. Koululaisilla ja
opiskelijoilla on mahdollisuus saada mm. terveydentilan perusteella tukea
koulumatkoihin, koulukyyteihin tai saattamiseensa. Kunnan sosiaalitoimis-
ton on jarjestettava vaikeavammaisille myo6s kuljetuspalvelut, jos julkisen
joukkoliikenteen kayttod on vaikeaa. Kuljetustuki koskee opiskelu- ja tyo-
matkoja seka vapaa-ajan matkoja ja antaa mahdollisuuden myds saattajan
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kayttoon. Vammaiset henkilét voivat saada myds vapautuksen ajoneuvo-
verosta ja palautusta autoverosta tullilta silloin, kun kdytté6n hankitaan
uusi auto.

Sosiaalitoimi voi lisdksi myontaa harkinnanvaraista tukea auton hankintaan.
Poliisi voi myodntaa pysakoéintiluvan vaikeavammaiselle henkilélle tai hdnen
kuljettamistaan varten.

Elakelaiset saavat alennuksia matkalippuihin (esim. VR, Finnair ja Matka-
huolto). VR ja Finnair tarjoavat vaikeavammaisen saattajalle edullisia mat-
koja ja ne jarjestavat tilauksesta myos asemilla ns. saattopalvelua. Eldkelaiset
saavat alennusta myos erilaisista paasylipuista. Monet lomajarjestot jarjes-
tavat tuettuja lomia mm. pitkaaikaissairaille. Yksilot tai vammaisyhdistykset
voivat hakea lomia.

Harvinaisuuden haasteet - viliinputoajat

Sairaus- ja vammaryhmat voidaan maaritelld harvinaisiksi esiintymisti-
heyden perusteella. Harvinaisen sairauden maaritelmia ovat esimerkiksi,
esiintymistiheys vaestdssa enintadn yksi sairastava 10 000 asukasta kohden
(1:10000) tai Euroopan Unionin maaritelman mukaan 1:2000. Kumpikin
madrittely painottaa asioita, joita harvinaisuus aiheuttaa sairastavalle tai
hanen perheelleen. Naita ovat sairauden kroonisuus, hoitokeinojen puut-
tuminen tai vahaisyys ja moninainen palvelujen ja avun tarve. NF1:n mo-
nimuotoisuus ja vaihteleva oirekuva voi aiheuttaa sen, ettd oikeaa diag-
noosia on monesti joutunut odottamaan vuosia. Varsinkin vanhemmissa
ikadluokissa on henkil6ita, jotka ovat saaneet diagnoosin vasta keski-idssa
tai sen jalkeen.

Diagnoosin viivastyminen tai puuttuminen on monen kohdalla aiheuttanut
suuria ongelmia ja pettymyksia koulussa, kun oppimisvaikeuksien todellista
syyta ei ole tiedetty. Kun koulumenestys on jaanyt vaatimattomaksi, ovat
opintojen ja ammattiuran suunnittelu ehka jadneet tekematta, vaikka kapa-
siteettia ja osaamista olisi ollutkin. Koulu- ja oppimisvaikeuksilla on saattanut
olla merkitysta itsetunnon kehittymiseen ja sitd kautta sairaus on aiheuttanut
jonkinasteista alisuoriutumista elamassa.

Terveydenhuollossa sairauden harvinaisuus voi edelleen aiheuttaa tarpeellis-
ten hoitojen tai kuntoutuksen viivastymistd, koska tutkimuksiin ei osata oh-
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jata. Monet ovat kokeneet ymmarryksen puutetta ja vahattelya hakeutues-
saan sosiaali- tai terveydenhuoltoon apua tai tukea saamaan. Samankaltaisia
kokemuksia on monilla KELA:n etuuksia haettaessa tai elakeasioita selvitel-
tdessa. Omalaakarien ja sairautta tuntevien asiantuntijoiden I6ytaminen on
tyolasta ja vaikeaa.

Yleinen tietdamys NF1:sta on edelleen heikkoa. Siksi eri puolilla maata asuvat
sairastuneet saavat eriarvoista hoitoa, kuntoutusta ja kohtelua. Aikuisten sai-
rastuneiden saanndllinen seuranta voi olla sattumanvaraista ja omalaakari
on vain harvoilla. Tietamattémyys sairauden luonteesta on voinut johtaa pa-
himmillaan leimaamiseen tai jopa syrjintaan.

Harvinaisuus on tuonut myds sairastavien ja heidan perheidensd eldamaan
uusia kontakteja ja tukea. Monella on ollut mahdollisuus osallistua sairauden
tieteelliseen tutkimukseen ja tiedon jakamiseen sosiaali- ja terveydenhuol-
toon sekd koulumaailmaan.

Jos NF1 on lievaoireinen tai siitéa johtuvat ongelmat monimuotoisia, voi olla
vaikeuksia 16ytaa yhta tahoa, joka osaisi vastata monenlaiseen palvelutar-
peeseen. Lakien ja asetusten viidakossa joudutaan etsimaan apua ja tukea
"raatalityébna”. Vaarana on valiinputoaminen, jolloin tarvittavan hoidon,
kuntoutuksen tai sosiaaliturvan saaminen onnistuu vaillinaisesti tai ei lain-
kaan. Usean eri ammattilaisen ja tahon yhteistyéna tehty hoito- ja kuntou-
tussuunnitelma auttaa eri palveluntarjoajia hahmottamaan omaa osuut-
taan ja sopimaan yhteistydn rajapinnoista.

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikko

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikk6 keraa ja jakaa tietoa harvinaisista fyysisista
sairauksista niin sairastuneille tai vammautuneille itselleen, heidan ldheisil-
leen kuin ammattilaisillekin. Yksikko jarjestaa vertaistukea yllapitamalla ja-
senrekisteria fyysisia harvinaisia sairauksia sairastavista henkiloista. Lisaksi yk-
sikkd jarjestda kursseja ja tapaamisia, joiden yhtena tarkeana tarkoituksena
on tarjota vertaistukea harvinaisia sairauksia ja vammoja sairastaville henki-
|6ille ja heidan perheilleen.

Sairaudesta tai vammasta, palvelujarjestelmasta tai vertaistuesta voi olla
haasteellista 16ytaa tietoa juuri harvinaisuuden vuoksi. Yksikén tavoitteena
on, ettd harvinaiset sairaudet tiedostetaan ja tunnistetaan nykyista parem-
min koko yhteiskunnassa. Yksikkd tekee yhteisty6ta eri jarjestojen, julkisen
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sektorin, diagnoosiryhmien ja asiantuntijoiden kanssa. Sen asiantuntemus on
mukana my®és Invalidiliitton Lahden kuntoutuskeskuksen harvinaisille vamma-
ryhmille jarjestdmissa palveluissa. Saat yksikon toiminnasta lisdtietoa osoit-
teesta www.invalidiliitto.fi/harvinaiset.

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikk® kuuluu valtakunnalliseen Harvinaiset-ver-
kostoon, joka muodostuu harvinaistyota tekevista jarjestoista ja saatioista.

Invalidiliitto ry

Invalidiliitto ry on vuonna 1938 perustettu fyysisesti vammaisten ihmisten
valtakunnallinen vaikuttamisen ja palvelutoiminnan monialajarjesto. Liittoon
kuuluu 160 jasenyhdistysta, joissa on 33000 henkildjasenta. Invalidiliitto tekee
ty6ta yhteiskunnassa niin, ettad toimiva arki mahdollistaa fyysisesti vammai-
selle ihmiselle itsendisen ja hyvan elaman. Liiton perusarvot ovat ihmisarvo,
luotettavuus, rohkeus ja oikeudenmukaisuus.

Lisatietoja Invalidiliiton tarjoamista palveluista, julkaisuista ja jarjesto-
koulutuksesta 16ytyy Internet-sivuilta osoitteesta www.invalidiliitto.fi.
Sivuilta l6ytyy tulostettavassa PDF-muodossa mm. pieni sosiaaliopas, am-
matillisen kuntoutuksen ja tyéllistymisen tukimuodot seka paljon muuta
tarkeda tietoa.

Linkkivinkit

www.snf.fi Suomen Nf-yhdistys

www.invalidiliitto.fi/harvinaiset  Invalidiliiton Harvinaiset —yksikko

www.invalidiliitto.fi Invalidiliitto

www.harvinaiset.fi Harvinaisten sairaus- ja vammaryhmien yhteisty6-
verkosto

www.harvinaiset.net Harvinaisten yhdistysten ja aktiivien yhteistyoverkko

www.seittiweb.org Seitti-toimintaa vammaisille ja pitkaaikaissairaille
nuorille

www.eurordis.org European Organisation for Rare diseases, eurooppa-

laisten harvinaistautien jarjestdjen kattojarjestod

37



www.rarelink.fi

Pohjoismainen linkkikokoelma harvinaisia sairauksia

sairastaville

www.ctf.org
www.vammaisurheilu.fi
www.kela.fi

http://users.utu.fifjunpel/

16. Sanasto

anamneesi

deleetio

feokromosytooma

fibrooma

genotyyppi-fenotyyppi korrelaatio

Glomus-kasvain
Lischin nodulus

neuro
neurofibrooma

neurologia

periapikaalinen sementtidysplasia

pleksiforminen
pulmonaalistenoosi
optikusgliooma
ortopedia

osteoporoosi
skolioosi
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NF-sivut USA
Suomen Vammaisurheilu ja -liikunta VAU ry
Kansanelakelaitos

Turun NF-tutkimusryhman kotisivut

esitiedot sairauden kulusta

geenin tai sen osan haviama
lisamunuaisen kasvain
sidekudoskasvain

NF1-taudissa olevan NF1-geenin mutaation
ja taudin vaikeusasteen valinen yhteys

aiheuttaa sormen tai varpaan paahan
kosketusarkuutta

Hyvanlaatuinen kyhmy silmien varikalvoilla
eli iiriksissa

hermo

hyvénlaatuinen ihokasvain

hermotautioppi, joka tutkii ja hoitaa
aivojen ja hermoston sairauksia

hampaiden juurten vieressa oleva oireeton,
mutta rontgenkuvassa ndkyva muutos

punosta muistuttava
keuhkovaltimolapan ahtauma
nakéhermon kasvain

luu- ja tukielinsairauksiin erikoistunut
kirurgian ja laaketieteen ala. Ortopedian
alalle kuuluvat luiden, lihasten, nivelten,
nivelsiteiden ja rustopintojen leikkaukset
luukato

selkdan ilmaantuva mutka



17. Lahdeviitteet ja kirjallisuutta
Suomen NF-yhdistys ry. NF1 Lastenopas 2006. Saatavilla: www.snf.fi. Asevel-
vollisuus. Saatavissa: http://www.snf.fi/15.
NF:std on tehty vaitoskirjoja, joita on saatavilla yliopistojen nettisivuilta.

Kirjoittajat
Kandelin Kaisu ja Esko, Suomen Neurofibromatoosiyhdistys ry

Peltonen Juha, professori, solubiologia ja anatomia, Turun Yliopisto

Peltonen Sirkku, dosentti, ihotautien erikoislaakari,
Turun yliopistollinen keskussairaala

Poyhénen Minna, dosentti, osastonyliladkari, perinnéllisyysladketieteen
erikoisladkari, Kliinisen genetiikan yksikké, HUSLAB

Sipponen Marjatta, sosiaalityontekija, Vaestoliiton perinndllisyysklinikka
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Invalidiliiton Harvinaiset-yksikkd on harvinaisten tuki- ja liikuntaelinvammaryhmien
osaamis- ja tukikeskus. Yksikko julkaisee Harvinaiset-opassarjaa, johon tdamé NF-opas
kuuluu. Oppaat tehdaan yhteistydssa diagnoosiyhdistysten kanssa. Opassarjan avulla
levitetddn muutoin vaikeasti saatavaa diagnoosikohtaista tietoa suomen kielella. Op-
paat ovat tarkoitettu harvinaisiin vamma- ja sairausryhmiin kuuluville henkil®ille, hei-
dén laheisilleen seka sosiaali- ja terveydenhuollon ammattilaisille.

Harvinaiset oppaat

- Erbin pareesi 2003

- Rustohiushypoplasia 2003

- Osteogenesis Imperfecta 2004
- Marfan-oireyhtyma 2004

- Dysmelia 2007

-APS 1 ja APS 112010

- Perthes 2011
- NF1 2012

Invalidiliiton Harvinaiset-yksikkd

Launeenkatu 10, 15100 Lahti, puh. (03) 812 811, fax (03) 7830 250
INVALIGI lahden.kuntoutuskeskus@invalidiliito.fi, www.invalidiliitto.fi/harvinaiset




