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Neurofibromatoosit ovat harvinaisia, autosomaalisesti vallitsevasti periytyvia
iho- ja hermokudosoireyhtymia. Neurofibromatoosi tyyppi 1 (NF1) on
yleisimpia perinnéllisia oireyhtymia kaikkialla maailmassa ja sen esiintyvyys on
1/2000. NF1 johtuu NF7-geenin mutaatiosta, ja mutaation kantajalla tauti
ilmentyy kaytanndssa aina. NF1-tauti on monielinsyndrooma ja sen
iimentymismuodot potilailla ovat moninaiset. Kliiniseen kuvaan kuuluvat mm.
iholla nahtavat maitokahvilaiskat, neurofioroomat, kesakot taivealueilla, silmén
varikalvon Lischin nodulukset ja ndkéhermon gliooma.

Aivoverenkiertohairiét ovat Suomessa kolmanneksi yleisin kuolinsyy ja
eloonjaaneista noin puolelle jaa jokin pysyva haitta. Suurin osa
aivoverenkiertohdirion riskitekijoista on hoidettavissa. Vield huonosti tunnettuja
NF1-taudin aiheuttamia muutoksia ovat aivoverisuonipoikkeavuudet ja niihin
mahdollisesti liittyvat aivoverisuonitapahtumat. Témén opinnédytetyon
tavoitteena on selvittda, ovatko NF1-potilaat riskiryhméssa
aivoverisuonitapahtumien suhteen.

Opinndytteeseen kuuluu kirjallisuuskatsaus, jonka tarkoituksena on selvittas,
mitd NF1-taudin ja aivoverisuonitapahtumien vélisesté yhteydestéa tiedetaan,
seka tutkimus NF1-potilaiden aivoverisuonitapahtumista. Aineistona on 1410:n
NF1-potilaan kohortti, josta tadhan tutkimukseen on otettu 29
aivoverisuonitapahtumaan sairastunutta potilasta.

Tutkitut NF1-potilaat sairastivat ensimmaisen aivoinfarktin keskiméarin 16,5
vuotta nuorempina kuin muu vaestd. NF1:ta sairastavilla miehilla oli
kaksinkertainen riski sairastua aivoverenkiertohairioén verrattuna naisiin.
Kolmasosalla aivoverisuonitapahtuman sairastaneista NF1-potilaista oli
verenpainetauti. Tulosten perusteella NF1-potilaiden aivoverisuonitapahtumien
riskitekijéiden hoitoon tulisi jatkossa kiinnittda entisté tarkempaa huomiota.
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