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Tyypin 1 neurofibromatoosi (NF1) on autosomaalisesti dominantisti periytyva sairaus,
jonka aiheuttaa mutaatio NFI-geenissd. Sairaudelle tyypillisid piirteitd ovat ithon
maitokahviliiskét, kainaloiden ja nivusten pisamat, Lischin nodulukset silmien
viirikalvoilla, tietynlaiset luustomuutokset seka iholla, ihon alla ja suurempien hermojen
yhteydessi sijaitsevat neurofibroomakasvaimet. Sairaus altistaa myds sydpakasvaimille.
Sen ilmaantuvuus on n. 1:2500-3500.

Neurofibroomakasvaimet ovat tyypin 1 neurofibromatoosin keskeisimpié haittoja.
Tieteellisen tutkimuksen myotd ymmarrys neurofibroomien kehittymisesti on
lisddntynyt, mutta tarkat solu- ja molekyylitason mekanismit taustalla eivit ole vield
selvilld. Kaikki tyypin 1 neurofibromatoosia sairastavat potilaat ovat genotyypiltdin
NF1"" eli heidin NFI-geeninsi toinen alleeli on toimiva. Tiedetdan, ettd
neurofibrooman kehittyminen vaatii uuden mutaation tdhén toimivaan alleeliin.
Neurofibroomista voidaankin eristas NFI7"-genotyypin Schwannin soluja. Lisdksi
neurofibroomista on pystytty eristimiin NF1* -genotyypin kantasoluja, jotka pystyvit
erilaistumaan mm. fibroblasteiksi, Schwannin soluiksi ja epiteelisoluiksi, joita 10ytyy
myos neurofibroomista.

Tamin tutkimuksen tarkoitus oli kartoittaa NFI7*-solujen ja neurofibrooman
kantasolujen vilistd vuorovaikutusta soluviljelméassd, milld pyrittiin jéljitteleméaén in
vivo tapahtuvaa neurofibrooman muodostumista. Tavoitteena oli luoda erdénlainen
neurofibrooman tuumorigeneesin in vitro malli. Tutkimusta varten NF1-potilailta
poistetuista neurofibroomista eristettiin NF17* Schwannin soluja sekd neurofibrooman
kantasoluja, joita kasvatettiin soluviljelyissd. Schwannin solut ja kantasolut merkattiin
eri vitaalimerkkiaineilla, jonka jdlkeen viljelmat yhdistettiin yhteisviljelmiksi.
Tutkimuksesta saatujen havaintojen perusteella vaikuttaa siltd, ettd yhteisviljelmissd
NFI7~ Schwannin solut mahdollisesti provosoivat kantasolujen proliferaatiota ja
erilaistumista seki siiteleviit solujen keskindistd jarjestystd. Tam4 entisestdén vahvistaa
késitystda NFI7- Schwannin solusta keskeisend tekijin neurofibrooman kehittymisessa.
Lisiksi yhteisviljelmit voivat mahdollistaa uusia menetelmid neurofibrooman
tuumorigeneesin tutkimiseen.
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