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1 Johdanto

Tyypin 2 neurofibromatoosi (NF2) on harvinaislaatuinen ja vallitsevasti periytyva sai-
raus, jota sairastaa Suomessa noin 100 henkil6a (Knuuttila 2009, 23). Tdméa opinnayte-
tyé on tapaustutkimus, jossa késitellddn yksilon kokemuksia tyypin 2 neurofibroma-
toosista ja sen vaikutuksista jokapdivéiseen eldmaan. Lisdksi opinndytetyon tarkoituk-

sena oli selvittad, millainen sairaanhoitajan rooli tdimén sairauden hoidossa on.

Tutkimuksen aineistonkeruu tapahtui teemahaastattelun avulla, yksiléhaastatteluna, jos-
sa korostuivat yksilon kokemukset sairaudesta seka sairauden vaikutukset fyysiseen,
psyykkiseen ja sosiaaliseen toimintakykyyn. Tutkimustulokset perustuvat ainoastaan
yksilon kokemuksiin sairaudesta, eiké niilla haeta yleistettavyyttd. Yksilon kokemukset
tastd sairaudesta auttavat kuitenkin hoitohenkilokuntaa ymmartaméaén paremmin saira-

utta ja tukemaan sairastunutta paremmin.

Opinndytetyon aiheen valinta oli selke& jo alusta asti. Mielenkiintoa tydlle toi se, ettd
kyseista sairautta sairastaa minulle laheinen ihminen. Lisaksi sairaudesta tiedetdén liian
vahan, joten halusin tuoda tdméan harvinaisen sairauden ihmisille, etenkin hoitohenkil6-
kunnalle, tutuksi. Sairaudesta ja sen hoidosta on saatavilla niukasti suomenkielista Kir-
jallisuutta, mika loi lisdhaasteen tutkimuksen tekemiselle. Voidaan siis todeta, etté tyy-
pin 2 neurofibromatoosin hoito vaatii vield paljon tutkimusta tulevaisuudessa ja hoito-

tyon auttamismenetelmien jatkuvaa kehittamisté.



2 Neurofibromatoosi

2.1 Yleista

Neurofibromatoosi on ylékésite sairaudelle, joka jakaantuu kahteen eri alatyyppiin eli
tyypin 1 ja 2 neurofibromatoosin (Stojadinovic, Leppanen & Banach-Planchamp 2000,
748). Neurofibromatoosille on tunnusomaista kasvainten muodostuminen hermoja ym-
pardiviin soluihin. Useimmat kasvaimet ovat hyvénlaatuisia, vaikka toisinaan ne voivat
muuttua pahanlaatuisiksi. Neurofibromatoosia esiintyy sukupuolesta, rodusta ja etnises-
ta alkuperasta riippumatta. (Korf & Rubenstein 2005, 1-2.) Liitteessé 3 on esitelty neu-

rofibromatoosin merkittavia historiallisia tapahtumia.

Tyypin 1 neurofibromatoosi (NF1), joka tunnetaan myods nimella von Recklinghausenin
tauti, on vallitsevasti periytyva sairaus, jonka aiheuttaa geenivirhe kromosomissa 17
(POyhonen, Leisti, Kytolad & Leisti 1997, 184). Suomessa tyypin 1 neurofibromatoosia
arvioidaan sairastavan 1500 ihmisté. (Knuuttila 2009, 22.)

2.2 Tyypin 2 neurofibromatoosi (NF2)

Tyypin 2 neurofibromatoosi on harvinaislaatuinen ja vallitsevasti periytyva sairaus,
jonka on arvioitu olevan yhdelld viidestdkymmenestatuhannesta ihmisestd. Suomessa
tautia sairastaa noin 100 ihmistd. Sairauden aiheuttaa geenivirhe kromosomissa 22.
(Knuuttila 2009, 23.) Sairaus on yht& yleinen sekd& miehilld ettd naisilla. Tavanomaista
sairaudelle ovat varhaisian aikana ilmaantuvat useat &areis- ja keskushermoston kas-
vaimet. (Knuuttila 2009, 23). Sairauteen liittyvat kasvaimet ovat tavallisesti hyvanlaa-
tuisia ja hidaskasvuisia (Muranen 2007, 26). Aareishermosto koostuu aivojen ja sel-
kaytimen ulkopuolella sijaitsevista hermoston osista. Keskushermoston muodostavat
aivot ja selkaydin, jotka on esitetty kuvassa 1. (Haug, Sand, Sjaastad & Toverud 1999,
113, 132)



N
Kuva 1. Adreis- ja keskushermosto. (Haug ym. 1999, 131)

Tyypin 2 neurofibromatoosi on kasvainaltis sairaus, jolle ovat ominaisia useiden &éareis-
hermoston hermotukisoluista (Schwannin solut) l&ht6isin olevat kasvaimet (Gareth &
Evans 2009, 1). Naistd tyypillisimmat kasvaimet ovat hermotupen kasvain (schwan-
nooma), aivokalvokasvain (meningeooma) ja keskushermoston selkdytimen ependy-
moomat, jotka ovat aivokammioita ymparoivia ja neuroepiteelista lahtoisin olevia kas-
vaimia (Sainio 2000, 10). Tyypin 2 neurofibromatoosin tavanomaisin I0ydds on mo-
lemminpuolinen vestibulaarischwannooma eli kuulo-tasapainohermon tupen kasvain
(Poyhonen 1999, 34). Kahdella kolmasosalla tautia sairastavista henkildistd on myods
hermotupen kasvaimia (schwannoomia) selkdydinalueella (POyhdnen 1999, 34).
Schwannoomat muodostuvat kehoa ympardiviin hermoihin. Kallon sisalla ne ovat lah-
toisin aivohermoista, selkdydinkanavassa ne muodostuvat hermojuurista ja muualla var-
talossa schwannoomat saavat alkunsa dareishermoista. (Salmenperd, Tuli & Virta 2002,
285.)



Selkaydinkasvaimet eivat yleensa aiheuta oireita ja kasvavat hitaasti. Noin 50-70 pro-
sentilla tautia sairastavista henkildista kasvaimet ovat todettavissa ihonalaiskudoksesta
jo varhaislapsuudessa. (Péyhdnen 2002, 1.) Noin 70 prosentilla tyypin 2 neurofibroma-
toosia sairastavista on ihokasvaimia. Tyypin 2 neurofibromatoosi aiheuttaa merkittavia
silmamuutoksia. Potilaat karsivat usein huonontuneesta ndontarkkuudesta, joka johtuu
useista syista. Jopa 60—80 prosentilla potilaista on harmaakaihi. (Gareth & Evans 2009,

3.) Taulukossa 1 on kuvattu naita tyypin 2 neurofibromatoosille tunnusomaisia piirteita.

Taulukko 1. Tyypin 2 neurofibromatoosin tunnusomaiset piirteet. (Korf & Rubenstein
2005, 12)

Tyypilliset piirteet

(NF2)

Geenin sijainti Kromosomi 22

Oireiden alku Nuori aikuinen

Ensimmidiset oireet Kuulo- ja/tai tasapaino-ongelmat

Silmémuutokset Takakaps_elln ala!nt_an kaihi (posteriorinen sub-
kapsulaarinen kaihi)

Tavalliset kehitykselliset muu- |

tokset
Hermotupen kasvaimet (schwannooomat), eri-

Yleisimmat kasvaimet tyisesti vestibulaarischwannooma,
aivokalvokasvaimet (meningeoomat)

2.3 Vestibulaarischwannooma

Vestibulaarischwannooma, joka tunnetaan myds nimella akustikusneurinooma, on hy-
vanlaatuinen kuulo-tasapainohermon tupen kasvain (Gauden, Weir, Hawthorne & Kaye
2011, 1). Tdama kyseinen kasvain koostuu adreishermoston tukisoluista, jotka muodos-
tavat myeliinitupen (P6yhénen 2002, 1). Kasvaimen sijainti on kahdeksannessa aivo-
hermossa eli kuulo-tasapainohermossa, jonka tehtdvénd on korvasta lahtevien kuulo- ja
tasapainoviestien kuljettaminen aivoihin (Ojala 2007, 76). Kuvassa 2 on esitetty kuulo-

tasapainohermon sijainti. Vestibulaarischwannooma on tavanomaisin kallon sisalla si-



jaitseva schwannooma, joka kasvaa kallonpohjassa sijaitsevasta kuulohermoaukosta lapi
painaen kuulo- ja kasvohermoa, pikkuaivoa sek& aivorunkoa (Salmenperd ym. 2002,
285). Vestibulaarischwannooma on l&hes aina toispuoleinen, mutta 5 prosenttia naista
kasvaimista on molemminpuolisia, johtuen tyypin 2 neurofibromatoosista (Tikkakoski,
Siponen, Asplund & Tuominen 2002, 2639). Molemminpuolisen vestibulaarischwan-
nooman aiheuttamia ensioireita ovat tinnitus eli korvan soiminen, tasapaino-ongelmat ja
akillinen kuulon menetys (Péyhonen 1999, 34). Harvinaisempia oireita ovat pahoin-
vointi, oksentelu tai kova huimaus. Naita oireita voi esiintya sairauden loppuvaiheessa.
(Gareth & Evans 2009, 1.) Vestibulaarischwannooman aiheuttamia oireita on vaikea
ennustaa. Tavallisesti potilaalla on vuosien aikana kehittynyt toispuoleinen kuulon
alenema, kun taas joillakin potilaista tdima kasvain ilmenee akillisend kuulon menetyk-
send. (Blomstedt 2008, 24.)

1 Vasara

\ Alasin

: Jalustin Kaarikaytavat
Eteinen

¢ ‘
‘ < (‘( y 'VIII aivohermo
1= N (tasapaino-kuulo
; hermo)

‘ ~,’.‘ \_— Simpukka
¥ Eteisikkuna

Simpukan ikkuna
(pyoread ikkuna)

Tarykalvo

Korvalehti
; \
Korvatorvi \

Korvakaytava

Kuva 2. Kuulo-tasapainohermon sijainti korvassa. (Haug ym. 1999, 160)
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Kuulon heikentyminen tapahtuu, kun kasvaimen koko suurenee vahitellen vuosien ai-
kana. Talloin henkild voi sopeutua tilaansa, jolloin kuulon heikkenemista ei valttamatta
huomioida ja hakeutuminen laakarin tutkimuksiin viivastyy. (Ojala 2007, 76.) Vestibu-
laarischwannooman aiheuttamat ensimmaiset oireet voivat myds ilmeté huimauksena ja
tasapaino-ongelmina (Gareth & Evans 2009, 1). Tasapainoon liittyva oireilu voi nékya
huimauksena, joka voi olla vahitellen lisdantyvéad huimausta tai esiintyd akillisind hui-
mauskohtauksina. Tinnitus on myds yksi vestibulaarischwannooman aiheuttamista oi-
reista. Tinnitus voi olla pitkakestoista ja yhtdjaksoista, kun taas joillakin potilailla se voi
esiintyd jaksottaisesti. Osalla tautia sairastavista voi ilmetd kasvaimesta johtuvaa paikal-
lista kipua sekéa paineen tunnetta, mutta kaikilla potilailla naita oireita ei kuitenkaan ole.
(Blomstedt 2008, 24.)

Mikali kasvain suurenee huomattavasti, kasvain voi aiheuttaa erilaisia oireita sitd ympé-
roivissé kudoksissa. Ymparoivien kudosten painautumisen seurauksena oireina voivat
olla toispuoleinen kasvojen puutuminen, kasvolihashalvaus sekéa toisinaan jopa raaja-
halvaukset. (Ojala 2007, 76.) Aivorungossa sijaitsevan 4. aivokammion kautta kulkeu-
tuu aivo-selkéydinneste. Likvorkierron eli aivo-selkdydinnesteen kierron estyessé kal-
lonsisdinen paine kasvaa, ja seurauksena voi olla jopa kuolema. Kun aivorungon puris-
tusoireita ilmenee, on tarkedéd puuttua tilanteeseen ennen kuin kasvain ehtii suurentua.
Suuren kasvaimen poistamiseen liittyy aina suuremmat riskit, ja se on myds useimmiten
hankalampaa. (Blomstedt 2008, 24.)

Suurin osa satunnaisista vestibulaarischwannoomista havaitaan yli 50 vuotta tayttaneil-
14, joskin tyypin 2 neurofibromatoosiin liittyen ndma kasvaimet voidaan todeta jo 20-
vuotiailla (Tikkakoski ym. 2002, 2640). Vestibulaarischwannooma kasvaa yleensa hi-
taasti, mutta sen kasvunopeutta ei kuitenkaan voida ennustaa. Kasvaimen kasvunopeus
selvidd ainoastaan jatkuvien tutkimuksien avulla. Kaikki kasvaimet eivat kuitenkaan
kasva vuosiin ollenkaan, joten harvemmat kasvaimen kuvantamiskerrat ovat yleensa
riittdvid varmistamaan sen, ettd kasvaimen koko pysyy turvallisissa mittasuhteissa. Kas-
vaimen suhteen seurantalinja on tdman vuoksi turvallinen. (Blomstedt 2008, 24-25.)
Seurannan aikana kasvaimen koko voi siis sdilyd ennallaan, suurentua tai toisinaan pie-
nentyé (Tikkakoski ym. 2002, 2639).
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Kasvaimen hoidossa kéytetdan tavallisimmin leikkaus- tai sdédehoitoa. Kasvainta ei voi-
da hoitaa sddehoidolla, mikali kasvain on suurikokoinen. Leikkauksen suurin tavoite on
séilyttad kuulo ennallaan, koska kuuloa ei voida leikkauksella palauttaa. Erittdin suuri
todennakdisyys on, ettd kuulo heikkenee tai kuulo hévida kokonaan leikatusta korvasta.
Leikkauksella ei saada my6skadn parannusta huonoon tasapainoon. Tasapaino voi olla
jopa heikompi leikkauksen jélkeen. Korvaavien aistien voimistuttua tasapainoon liittyva
epavarmuus helpottuu kuitenkin véhitellen. Kasvaimen hoidolla ei yleensa ole vaikutus-
ta tinnitukseen. Kasvaimesta johtunut kipu voi lieventyd, joskin Kipu voi ilmentya toi-
sentyyppisend paansarkyna. (Blomstedt 2008, 24.) Taydellinen kuulonmenetys on usein
seurausta molemminpuolisesta vestibulaarischwannoomasta tyypin 2 neurofibroma-
toosissa. Kuulon menetys voi olla seurausta luonnollisesta kasvaimen kasvusta tai hoi-
dosta. Taman ongelman ratkaisemiseksi on tullut vaihtoehdoksi aivorunkoimplantti
(ABI), jonka tarkoituksena on palauttaa kuulonsa menettaneiden potilaiden kuuloaisti-
muksia ja parantaa huulilta lukemista. (Tran Ba Huy, Kania, Frachet, Poncet & Legac
2009, 974.)

3 Sairauden diagnosointi ja hoito

Tyypin 2 neurofibromatoosin diagnoosi tehddén taudinkuvalle tavanomaisimpien kas-
vaintyyppien perusteella (P6yhonen 2002, 1). Kun tehdaan diagnoosi sairaudesta, tarkat
magneettikuvaukset ja audiogrammat ovat valttamattomia (Clarke 2009, 8). Sairautta ei
voida todeta pelkilla laboratoriotesteilld, vaikka joskus kudoksesta otetut koepalat ja
radiologiset kuvaukset, kuten magneettikuvaus ja rontgenkuvat, antavat tarkeéa lisatie-

toa, jonka avulla sairaus voidaan diagnosoida. (Korf & Rubenstein 2005, 10-11.)

Tyypin 2 neurofibromatoosin diagnoosille on muodostettu omat kliiniset kriteerit (Korf
& Rubenstein 2005, 10). Taulukossa 2 on esitetty tyypin 2 neurofibromatoosin (NF2)

diagnostiset kriteerit, joiden perusteella sairaus voidaan todeta.
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3.1 Diagnosointi

Kun epailldan keskushermoston kasvainta kallo tai selkdydinkanava kuvataan joko tie-
tokonetutkimuksella tai magneettikuvauksella (Salmenperda ym. 2002, 286). Sairauden
toteamiseksi tehokkain tutkimusmenetelma on magneettitutkimus eli MRI seké silmien
ja thon tarkistus (Sainio 2000, 12). Tietokonetutkimuksen avulla voidaan selvitta kas-
vaimen sijainti ja sen laatu. Magneettivarjoainekuvauksen etuna on, ettd sen avulla voi-
daan tarkemmin ja monipuolisemmin kuvantaa kallonpohjaa, aivolisakettd, takakuoppaa
ja selkdydinkanavaa. Magneettitutkimuksella néhdaan kasvaimen rajat sitd ymparoiviin
rakenteisiin. YmparQivilla rakenteilla tarkoitetaan muun muassa verisuonia, aivokam-

mioita ja aivohermoja. (Salmenpera ym. 2002, 286.)

Taulukko 2. NF2-taudin diagnostiset kriteerit. (Sainio 2000, 11)

NF2- taudin diagnostisia kriteereita:

— Henkil6lla on todettu molemminpuolinen kuulo-tasapainohermon tupen
kasvain eli vestibulaarischwannooma.
— Suvussa ensimmadisen asteen sukulaisella (vanhemmat, lapset, sisarukset)
on NF2-sairaus tai lisdksi kaksi seuraavista ilmentymista:
— hermo-sidekudoskasvain (neurofibrooma)
— aivokalvon kasvain (meningeooma),
— keskushermoston kasvain, joka saa alkunsa hermotukisoluista
eli gliasoluista (gliooma)
— hyvanlaatuinen hermotupen soluista lahtdisin oleva kasvain
(schwannooma).

— Henkildlla on nuoruusiassa ilmaantuva takakotelonalainen kaihi.

Vestibulaarischwannooman varhaiseksi toteamiseksi suositellaan tutkimusten aloitta-
mista 10 vuoden idssa, silla tavallisimmin kasvaimeen liittyvia oireita ei ilmene sitd
aikaisemmin. Namé tutkimukset toteutetaan joka toinen vuosi tehtdvin ja varjoaineella

tehostetuin kuulohermoalueen magneettikuvauksin sek& vuosittaisilla kuulo- ja aivorun-


http://fi.wikipedia.org/wiki/Keskushermosto
http://fi.wikipedia.org/wiki/Kasvain
http://fi.wikipedia.org/wiki/Gliasolu
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koherétevastetutkimuksilla. Kuulohermoalueen magneettikuvausta suositellaan alle 20-
vuotiaille oireettomille henkil6ille parin vuoden vélein, silla vestibulaarischwannooman
kasvu on tunnetusti nopeinta juuri nuoruusiassd. P&an ja selan alueen magneettitutki-
mukset suositellaan aloitettavaksi noin 12 ikdvuodesta alkaen kahden vuoden vélein.
Sen sijaan yli 20-vuotiaille magneettikuvaustutkimuksia suositellaan joka kolmas vuosi.
Mikali tutkimuksessa havaitaan jotakin tavallisesta poikkeavaa tai potilaalla ilmenee

oireita, seuranta taytyy suunnitella aina tapauskohtaisesti. (P6yhdnen 2002, 3.)

3.2 Hoito

Tyypin 2 neurofibromatoosissa suurin osa kasvaimista kasvaa hitaasti ja aiheuttaa véhi-
tellen oireita puristamalla viereisid rakenteita. Taydellinen mikrokirurginen poisto on
yksi hoitomenetelma, mutta kasvaimiin tehoaa myds stereotaktinen sadehoito. Molem-
minpuolisen vestibulaarischwannooman hoito on erityisen vaativaa, silla potilailla on
suuri todennakaisyys taydelliseen kuulon menetykseen, kasvohermohalvaukseen ja ta-
sapaino-ongelmiin. Kasvainten hoidossa tdytyy ottaa huomioon kasvaimet muualla
hermostossa ja toistuvien toimenpiteiden tarve myéhemmin ilmenevien kasvainten ta-
kia. Taman vuoksi toimenpiteen ajankohta ja hoitovaihtoehdot tulisi aina arvioida ta-

pauskohtaisesti jokaisen potilaan kohdalla. (Sainio 2000, 13.)

Vestibulaarischwannooman hoitona on melkein aina leikkaus. Kasvain on tarkoitus
poistaa mahdollisuuksien mukaan kokonaan, mutta etenkin tapauksissa, joissa kasvai-
men kokonaispoisto aiheuttaisi kasvohermon vahingoittumisen, ei nykykaytannén mu-
kaan tehd& kasvaimen kokonaispoistoa, vaan sen sijaan kasvainkudosta jatetddn hieman
jaljelle. Kasvohermohalvaus on merkittdva leikkauksen jalkeinen komplikaatio, johon
liittyy kosmeettista haittaa, kuten haitallista suupielen roikkumista seka vaikeaa silma-
luomitoiminnan héiriota. (Ojala 2007, 77.) Ennen leikkaukseen ryhtymist& on siis olen-
naista punnita leikkaukseen siséltyvat riskit, kuten kasvohermohalvaus, kuulon heikke-
neminen ja muut vammat. Useimmilla potilaista on vahintédan yksi leikkaus elinaika-
naan, mutta pelkk& kasvain ei aina merkitse leikkaushoitoa. Patevé leikkausindikaatio

on muun muassa merkittavéa puristus aivorungossa tai vesipaa. (Clarke 2009, 8.)
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Tyypin 2 neurofibromatoosi pysyy elaméa rajoittavana ja heikentdvana terveydentilana.
Ennen vuotta 1990 diagnosoitujen potilaiden elinidnodote oli vain 15 vuotta sairauden
toteamisesta. Parantuneet hoitomenetelmat ja sairauden varhainen toteaminen ovat pa-
rantaneet elinidnodotetta, mutta tyypin 2 neurofibromatoosia sairastavilla on riski kuolla
nuorena. (Gareth & Evans 2009, 9.)

3.3 Seuranta

Kasvaimet ovat yleensd hitaasti kasvavia ja muuttuvat harvoin pahanlaatuisiksi. Siksi
yksi parhaimmista menetelmistd on maltillinen odottaminen. Aikaisemmin suoritettiin
useita diagnostisia testejd, joihin puututtiin heti varhaisella leikkaushoidolla. Nykyaan
leikkaushoidon lisaksi kehittyneet muut hoitomenetelmat ovat antaneet konservatiivi-
semman ldhestymistavan sairauden hoitoon. (Korf & Rubenstein 2005, 8.)

Sairauden hitaan etenemisen vuoksi potilaan olisi hyvé kayda saannollisen voinnin seu-
raamiseksi muun muassa neurologin luona, vaikka hanelld ei omasta mielestdan olisi-
kaan mit4én sairauteen kuuluvia merkittavia oireita. Seurantakéynnin aikana suunnitel-
laan, milloin silmaldakarin tutkimus ja paan ja selédn alueen magneettitutkimus olisi tar-
peen uusia. Kuuloa pitéisi kaikesta huolimatta seurata kuulotutkimuksilla oireettomilta-

kin vuosittain sekd magneettitutkimuksilla parin vuoden valein. (PGyhénen 2002, 3.)

Tyypin 2 neurofibromatoosia sairastavien lapsilla on 50 prosentin mahdollisuus peria
sama sairaus tautia sairastavalta vanhemmaltaan. Nailla lapsilla sairauteen kuuluvien
oireiden seuranta pitaisi aloittaa varhaisidssé. Kaihi voi aiheuttaa nikohaittaa jo vas-
tasyntyneelle. Lisaksi sairauteen kuuluvat kasvaimet voivat aiheuttaa erilaisia oireita
ensimmadisen kymmenen ikavuoden aikana. Taten jokavuotinen lastenneurologin seu-

ranta olisi suotavaa jérjestéé jo varhaisiasta alkaen. (P6yhoénen 2002, 3.)

Suomessa ei ole yhtendisia ohjeistuksia sairauden tutkimuksista ja seuraamisesta. Perin-
nollisyysneuvonnan tarjoaminen on sairauden toteamisen jalkeen olennaista, silla perin-
nollisyysneuvonnassa tutustutaan tautia sairastavan suvun tilanteeseen. Sairauden to-

teamisen jalkeen on myds tarkeéé selvittadé perusteellisesti sairastuneen vointi kliinisell&
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neurologisella tutkimuksella, silmaléakarin tutkimuksella ja kuuloalueen tutkimuksella.
Lisaksi on hyva suorittaa padn ja selan alueen magneettitutkimukset. Perheissg, joissa
ilmenee tyypin 2 neurofibromatoosia, on nykydan mahdollista 16ytaa sairauden aiheut-
tava geenivirhe. Oireeton henkild voi halutessaan selvittdd, onko hénella itsellaédn per-
heen geenivirhe. Mikéli tutkittavalta ei 10ydy geenivirhettd, riski sairastumiseen on pie-
ni, ja talldin hénen ei tarvitse kdyda sairauden toteamiseen liittyvissad seurannoissa.
(P6yhonen 2002, 3—4.)

4  Selviytyminen sairauden kanssa

Neurofibromatoosi on pitk&aikainen sairaus, joka asettaa erilaisia haasteita elaméan eri
vaiheissa. Selviytyminen pitkaaikaisen sairauden kanssa edellyttaa, ettd sairastunut 16y-
taa jatkuvasti uusia selviytymiskeinoja sopeutuakseen ja selviytyakseen uusien muuttu-
vien olosuhteiden kanssa. (Korf & Rubenstein 2005, 207.)

Jokainen ihminen kokee sairauden yksil6llisesti ja eri tavoin (Leino-Kilpi, Méaenpaa &
Katajisto 1999, 20). Ihmisen sairastuttua on tavallista ajatella tapahtunutta ja sen vaiku-
tusta sairastuneen eldméén ja tulevaisuuteen (Sailo & Vartti 2000, 70). Sairastuneelle on
tavallista ajatella: ”Miksi juuri mind sairastuin?” Tama kysymys liittyy saatuun diag-
noosiin sairaudesta, mutta on myods ajankohtainen silloin, kun eldmassa tapahtuu sairau-
den kautta erilaisia haasteita. (Korf & Rubenstein 2005, 205.) Terveydentilan heikenty-
minen aiheuttaa tavallisesti turvattomuuden ja epdvarmuuden tunteita. Tarkedd on Kkui-
tenkin muistaa, etta jokaisella ihmiselld on omanlainen ndkemys itsesta ja sairaudestaan.
(Anttila, Hirveld, Jaatinen, Polviander & Puska 2009, 12—13.)

Kun ihmiset saavat diagnoosin pitk&aikaisesta sairaudesta, kuten neurofibromatoosista,
on todennékoistd kokea voimakkaita tunteita. Tahan on monia syitd, ja paallimmaéisena
on pelko tuntemattomasta. Neurofibromatoosissa pelko koostuu kahdesta ulottuvuudes-
ta: pelko siitd, mit4 oireita lopulta kehittyy ja miten vakavia ndmé oireet tulevat ole-
maan. Useimmat neurofibromatoosia sairastavat ihmiset eldvat epdvarmuuden tunteessa

siitd, miten heidan terveytensé ja toimintakykynsé kestavét tulevaisuudessa. Jotkut psy-
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kologit uskovat, ettd reagointi vakavan sairauden diagnoosiin on samankaltaista kuin
kokemukset elamén paattymisestd. (Korf & Rubenstein 2005, 201.)

Sairastamisen kokeminen tapahtuu tavallisimmin sairauden aiheuttamien muutosten
pohjalta, joilla on merkitysta ihmisen jokapéaivéisessé elamassd. Sairauden aiheuttamia
muutoksia tarkastelemalla voidaan arvioida sairauden vakavuutta ja siitd aiheutuvaa
haittaa. (Ryynanen 2005, 49.) Kokkonen (1992, 12) toteaa, etté sairaus voi muun muas-

sa vaikeuttaa opiskeluun liittyvien valintojen tekemista ja sopivan tyon I6ytymista.

Neurofibromatoosilla on sairastuneeseen moniulotteisia vaikutuksia, joista merkittavia
ovat psykososiaaliset vaikutukset. Ne koostuvat psykologisista, sosiaalisista, taloudelli-
sista ja eldmanlaatukysymyksistd. Psykososiaaliset ongelmat eivat ainoastaan vaikuta
sairastuneen eldmaan, vaan myds puolison, perheenjasenten ja muiden l&himmadisten.
Sairaudesta johtuvat psykososiaaliset vaikutukset ovat elinikdisid ja muuttuvat myos
ajan myota. Sairaus voidaan kokea eri tavoin eri elaménvaiheissa. Nuori voi olla eniten
huolestunut ulkon&dstaan, kun taas aikuinen voi pohtia, miten sairaus vaikuttaa mahdol-
liseen avioliittoon, lasten hankintaan ja uravalintoihin. Sairastuneen lapsen vanhemmat
voivat kokea syyllisyyden tunteita, surua ja huolta lapsensa puolesta. (Korf & Ruben-
stein 2005, 200.)

Vaikka monista psykososiaalisista aiheista on vaikea puhua, padosa neurofibromatoosia
sairastavista on onnellisia ja hyvin sairauteen sopeutuneita. Haastatteluissa monet ker-
toivat sairauden hyvaksymisen auttaneen heitd tulemaan joustavammiksi ja kiitollisem-
miksi elaman pienistd asioista. He ovat késitelleet negatiivisia tunteita ja kokemuksia,
mutta he ovat oppineet tiedostamaan sairauden vastoinkdymiset ja pdadsemaan niista yli.
He vaalivat eldman positiivisia asioita, keskittyvat heille tarkeisiin asioihin ja nauttivat
elamaésté taysilla. (Korf & Rubenstein 2005, 200—201.)

Punaméen (1995, 16) mukaan useissa tutkimuksissa on havaittu sairauden syiden ja
merkitysten ymmaértamiselld, sosiaalisen tuen ja avun saannilla seka itsehoidolla olevan
merkityksellinen rooli yksilon turvallisuuden kokemisessa ja sairauden kanssa selviy-
tymisessa. Raitasalo (1995, 44) toteaa, ettd sairauden omaksumisella ja yksilon eldman-

hallintatavalla on yhteys sairauden kulkuun, kuntoutumiseen ja toimintakykyyn.
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4.1 Sairaanhoitajan rooli pitkaaikaisen sairauden hoidossa

Sairastuminen tarkoittaa yleensa ihmisen elamasséa ilmenevaa kriisia. Jokaisella on omat
voimavarat ja sopeutumiskeinot uuteen eldméntilanteeseen sopeutumisessa. Sairaus voi
saada aikaan ajoittain ilmenevia turvattomuuden tunteita ja heikent&a yksilon elaman-
hallintaa. Sairastuneen ndkdkulmasta hoitajan on tarked ymmart&é potilaan elamantilan-

ne, pystya huomaamaan potilaan voimavarat ja auttaa potilasta. (Anttila ym. 2009, 9.)

Psykososiaalisella tuella tarkoitetaan ihmisen auttamista ja tukemista arjessa ja itsendi-
sen elaman onnistumisessa (Kauppi, Kéhtava, Lipasti, Niemi, Tamminen & Vaaramo
2010, 89). Hoitajan toiminta muodostuu tarkoituksellisista ja ammatillisista tydskentely-
tavoista, joita ohjaavat potilaan tarpeet (Mékeld, Ruokonen & Tuomikoski 2001,
37-38). Jokaisella ihmisell&d on omat yksil6lliset tarpeensa, jotka ovat riippuvaisia yksi-
I6n toimintakyvysta (Kauppi ym. 2010, 89).

Potilaan oikean lahestymistavan l6ytamisen edellytyksena on potilaan tunteminen. Suu-
rin osa potilaista pitd4 hoitajan kosketuksesta. Koskettamisella on hoitotydssa merkityk-
sellinen viesti potilaalle laheisyydestd ja huolenpidosta. (Anttila, Kaila-Mattila, Kan,
Puska & Vihunen 2010, 73.) Ihmisen hyvinvoinnin, tyytyvaisyyden ja turvallisuuden
tunteen kokemiseen liittyy olennaisesti se, miten ihminen pystyy kontrolloimaan itsean-
sé&. Jatkuva turvattomuuden kokeminen voi olla seurausta yksilon puutteellisista ela-
maéanhallintakeinoista. (Anttila ym. 2009, 13.)

Leino-Kilpi ym. (1999, 56) mainitsevat, ettd sairauteen sopeutumisen kannalta on olen-
naista, ettd potilaalle annetaan mahdollisuus keskustella peloistaan ja tuntemuksistaan.
Anttila ym. (2009, 15) toteavat, ettd hoitaja voi luoda potilaalle suotuisan toimintaym-
péariston omien vuorovaikutustaitojensa avulla. T&lldin hoitaja antaa potilaalle mahdolli-
suuden kysymyksien esittdmiseen ja keskustelun aktiivisessa roolissa toimimiseen. Ar-

Kisista asioista keskusteleminen auttaa keskindisen ilmapiirin ja yhteyden luomisessa.

Sairaus aiheuttaa avuntarvetta ja toisinaan avuntarve voi olla jopa taydellista riippuvuut-
ta muista ihmisisté (Estlander 2003, 94). Sairauden hyvéksyminen mahdollistaa syste-

maattisen toiminnan, se parantaa yksilon mahdollisuuksia aktiiviseen tiedonhankintaan,
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ottamaan vastuuta omasta hyvinvoinnistaan ja huomioimaan taloutensa ja elamantilan-
teensa sairauden edellyttdmalla tavalla. Sairastunut pystyy myos hyvaksymisen kautta
tekemaan tulevaisuuden suunnitelmia ja sietdméén sairaudesta johtuvaa epavarmuutta.
Sairauden hyvéksynta vaikuttaa lisdksi myonteisesti potilaan ja hoitohenkilékunnan
yhteistyohon. T&ma nékyy siten, ettd potilas on luottavainen hoidon suhteen. Potilas on
oma-aloitteisesti mukana hoitoaan koskevassa suunnittelussa, sen toteutuksessa ja arvi-
oinnissa. Potilaan oma-aloitteisuuden ja itsendisyyden tukeminen ja yllapitdminen onkin
hoidon keskeinen tavoite. (Anttila ym. 2009, 524-525.)

Kyngas, Jams&, Mikkonen, Nousiainen, Rytilahti, Seppanen ja Vaattovaara (2000, 24)
havaitsivat tutkimuksessaan, ettd nuoret arvostivat hoitosuhteessa luottamuksellisuutta,
turvallisuutta ja jatkuvuutta. Nama tekijat olivat parantaneet selviytymista sairauden
kanssa, kun taas joidenkin nuorten selviytymistd sairauden kanssa oli hankaloittanut
taloudellisen tuen puute. Hoitaja voi vaikuttaa potilaan elaméanhallintaa parantaviin teki-
joihin ja olla osallisena yksiloon tai ryhmaan liittyvassa paatoksenteossa. Hoitaja voi
avustaa erilaisten tukimuotojen I6ytymisessa ja ehdottaa erilaisia toimintamalleja muut-

tuneisiin elamantilanteisiin. (Anttila ym. 2009, 12.)

Hoitosuhteen molemminpuolinen yhteisty6 antaa potilaalle tunteen siitd, etta tulee ym-
marretyksi ja ettd hoitaja on kiinnostunut perehtymaan potilasta koskeviin ongelmiin.
(Makeld ym. 2001, 33.) Kauppi ym. (2010, 90) mainitsevat, ettd yksil6lle voi merkita
paljon se, ettd hénelld on omahoitaja tai ladkari keneen turvautua, koska tutulle ihmisel-
le omista asioista kertominen on yleensd helpompaa. Anttila ym. (2009, 15) toteavat,
ettd kuunteleminen auttaa potilasta tuomaan esille omia ndkékulmiaan, ja hoitajan herk-

kyys havainnoida potilaan erilaisia tunteita edistda voimavaraisen ilmapiirin luomista.

Kyngéksen ym. (2000, 22—-23) tekemén tutkimuksen mukaan nuoret toivoivat hoitohen-
kilostolta ystavallistd ja ymmartavaista kohtelua. Tutkimuksessa ilmeni, ettd nuoret kai-
pasivat tietoa ja tukea silloinkin, kun he eivat itse sitd kyenneet pyytdmaan. Tutkimuk-
sessa nousi esille, ettd nuoret halusivat puhua hoitajien kanssa sairauden lisdksi myos
muista asioista. Hoitohenkil6kunnalta toivottiin aitoa ja ymmartavaa suhtautumista seké

sitd, ettd hoitohenkilokunta ymmartdisi nuorten jokapaivéista elamaa.
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Hoitoty6hon kuuluu keskeisesti positiivisuuden ja toivon séilyttdminen. Positiivisuus ja
optimistinen asenne liittyvéat siihen, mitd yksilo kokee kykenevansa tekemaan itse ja
miten han kokee kaytettavissa olevan hoidon. (Estlander 2003, 170.)

4.2 Vertaistuki

Hoidon saaminen harvinaiseen sairauteen on useimmiten vaikeaa, ja harvinaisia saira-
uksia on myos usein hankala tunnistaa. Liséksi oikean diagnoosin saaminen voi vieda
kauan. Hoidon saanti vaihtelee alueellisesti, silld maksusitoumuksissa on asuinpaikka-
kohtaisia eroavaisuuksia. Sairauden harvinaisuudesta johtuen jopa hoitohenkil6std voi
vieroksua heille entuudestaan tuntematonta sairautta. Ongelmana on useimmiten, etta
harvinaisista sairauksista on niukasti tietoa. Vertaistuki voi jopa puuttua kokonaan, kun
samaa tautia sairastavia on véhén tai ei ollenkaan. Sairauden aiheuttamat sosiaaliset
haitat voivat olla merkittavia. (Pihlava 2009, 17.)

Tyypin 2 neurofibromatoosia sairastaville jéarjestetddn sopeutumisvalmennuskursseja
Suomen Kuulonhuoltoliiton toimesta, jonka alaisuudessa toimii my6s Suomen Akusti-
kusneurinoomayhdistys. Taudin harvinaisuudesta johtuen varsinaista yhdistysta tyypin

2 neurofibromatoosille ei kuitenkaan Suomessa ole. (P6yhénen 2002, 4.)

5 Opinnaytetyon tarkoitus ja tutkimustehtavat

Opinnaytetyon tarkoituksena oli selvittaa, millaisia kokemuksia tyypin 2 neurofibroma-
toosia sairastavalla henkil6lla on, miten hén selviytyy jokapdivéisessa elaméssa sairau-
tensa kanssa ja millainen rooli sairaanhoitajalla tdman sairauden hoidossa on. Tamén
tutkimuksen tarkoituksena oli myds tuoda tdma harvinainen sairaus tutuksi etenkin hoi-
tohenkildkunnalle. Tutkimuksessa perehdyttiin tyypin 2 neurofibromatoosia sairastavan

yksilon kokemuksiin teemahaastattelujen avulla.
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Tutkimustehtavia olivat:

1. Yksilon kokemukset tyypin 2 neurofibromatoosista
2. Selviytyminen jokapdivaisessa elaméssa sairauden kanssa

3. Sairaanhoitajan rooli sairauden hoidossa

6 Opinnaytetydn toteutus

Tama opinnaytetyd toteutettiin kayttamalla kvalitatiivista eli laadullista tutkimusmene-
telmda. Aineiston hankintaan kéytettiin teemahaastattelua ja saatu aineisto analysoitiin
temaattisella sisallonanalyysilla. Haastatteluista osa toteutettiin kevéaalla 2011 ja haastat-
teluja jatkettiin syksylla vuonna 2011. Sairauden harvinaisuudesta johtuen tutkimukseen

valittiin yksi tyypin 2 neurofibromatoosia sairastava henkild.

6.1 Tutkimusmenetelmat

Kvalitatiivinen tutkimus soveltuu heikosti tunnetun asian ja ilmion kuvaamiseen, josta
halutaan uutta ja tasmallistd tietoa (Krause & Kiikkala 1996, 62). Kvalitatiivisten tutki-
musmenetelmien avulla saadaan tietoa tyypin 2 neurofibromatoosia sairastavan yksilol-
lisistd kokemuksista. Kokemusten kautta voin nain ollen ymmartaa ja kuvata yksilon

paivittaisessa elaméssé selviytymista.

6.2 Aineiston hankinta

Laadullisessa tutkimuksessa voidaan kayttaa erilaisia aineistonkeruumenetelmié. Tassa
tutkimuksessa kéytettiin teemahaastattelua, koska kysymyksessa oli tapauskohtainen
tutkimus, johon osallistui yksi tyypin 2 neurofibromatoosia sairastava henkil6. Yksilo-
haastattelut soveltuvat hyvin arkaluontoisten ja luottamuksellisten aiheiden aineiston-
hankintamenetelmaksi (Kankkunen & Vehvildinen-Julkunen 2009, 95). Haastattelun
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etuna on joustavuus. Talloin haastattelijalla on mahdollisuus kysymyksien uudelleen
esittdmiseen, mahdollisten vadrinké&sitysten oikomiseen ja kysytyn asian selventami-
seen. Haastattelussa pyritadn saamaan mahdollisimman paljon tietoa tutkitusta asiasta.
(Tuomi & Sarajarvi 2009, 73.)

Aineiston kerd&minen tapahtui useiden teemahaastattelujen avulla. Teemahaastattelut
jaettiin pienempiin osa-alueisiin, koska vuorovaikutus aiheutti haasteita tutkimukseen
osallistuneen kuulemattomuuden vuoksi. Pitk&t haastattelutuokiot olisivat tdman vuoksi
vasyttaneet haastattelijaa ja itse tutkimukseen osallistunutta henkiloé. Lisaksi valituista
teema-aiheista haluttiin saada mahdollisimman monipuolisia, totuudenmukaisia ja yksi-

16n kokemuksia kuvaavia vastauksia.

Teemahaastattelussa eli puolistrukturoidussa haastattelussa on tyypillista edetd ennalta
suunniteltujen teemojen ja tarkentavien kysymysten pohjalta (Tuomi & Sarajarvi 2009,
75). Lisdksi se poikkeaa strukturoidusta haastattelumenetelmasta siten, etté siind kysy-
myksille ei ole tarkkaa jarjestysta ja muotoa (Aaltola & Valli 2001, 26). Tutkimustee-
mat suunniteltiin etukateen ennen haastatteluja. Aikaisempi tietdmys yksilon elaménti-
lanteesta ja sairaudesta auttoi aihepiirin valinnassa. Teemahaastatteluissa kéytettiin
mya0s paljon tarkentavia kysymyksia, jotta haastateltavan vastauksille ei jaisi tulkinnan-
varaa. Jokaisen teemahaastattelun jélkeen haastateltava sai lukea kirjatut muistiinpanot

haastattelusta.

6.3 Aineiston kasittely ja analyysi

Haastatteluin hankittu aineisto litteroidaan eli puhtaaksikirjoitetaan sanatarkasti (Hirs-
jarvi & Hurme 2000, 138). Haasteena aineiston késittelyssé on, kuinka haastattelutilan-
ne saadaan kaannettya tekstiksi. Tutkimushaastattelutilanne ja sen pohjalta Kirjoitettu
teksti vastaavat harvoin toisiaan. Tavoitteena on kuitenkin sdilyttada todellisuus ja alku-
perdinen sanoma mahdollisimman tarkasti. (Kylma & Juvakka 2007, 110.) Haastattelu-
jen jalkeen haastatteluteksti ja tehdyt muistiinpanot kirjoitettiin puhtaaksi heti, koska
késitellyt asiat olivat tuolloin tuoreessa muistissa. Teemahaastatteluin koottu aineisto on

yleensd hyvin laaja. Mité syvéllisempi keskustelu haastattelijan ja haastateltavan vélille
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syntyy, sitd arvokkaampaa Kirjattu ja muistiin saatu aineisto on (Hirsjarvi & Hurme
2000, 135). Haastattelun pohjalta tehtyjen muistiinpanojen maara olikin hyvin runsas, ja
keskustelua eri teema-alueista syntyi paljon. Haastattelujen aikana pystyttiin jo havait-
semaan haastateltavalle merkityksellisid asioita ja tekemaan johtopaatoksia siitd, mitka

asiat olivat tutkimukselle olennaisia.

Analyysia tehtdessa tarkoituksena on tunnistaa tutkittavaa ilmiota kuvaavat asiat (Kyl-
méa & Juvakka 2007, 117). Tutkimuksen olennaisin asia on kerdatyn tutkimusaineiston
tulkinta ja sen pohjalta tehdyt johtopaatokset (Hirsjarvi, Remes & Sajavaara 2001, 207).
Haastatteluvastauksista pyritddn etsiméan olennainen siséltd, josta on tutkimukselle
hyotya (Hirsjarvi & Hurme 2000, 142). Taman tutkimuksen analyysimenetelmana kay-
tettiin temaattista sisallénanalyysia ja haastattelujen olennaisen siséllon l6ytymiseksi
tematisointia eli haastattelujen teemoittelua. Liitteessa 2 on kuvailtu analyysin etene-
mistd. Aineistoa luokittelemalla aineiston tulkinta, sen yksinkertaistaminen ja tiivista-
minen on mahdollista (Hirsjarvi & Hurme 2000, 147). Analyysivaiheen merkitys on
huomattava, silla tutkijalle selvidvét vastaukset alkuperdisiin tutkimusongelmiin (Hirs-
jarvi ym. 2001, 207).

7 Tutkimustulokset

Taman tutkimuksen tulokset raportoidaan tutkimuksen alkuvaiheessa valittujen tutki-
mustehtédvien mukaisesti. Teemahaastatteluaiheet suunniteltiin ennen haastatteluja ja
teema-aiheiden valinnassa auttoi aikaisempi tietamys yksilon eldmantilanteesta ja sai-
raudesta. Haastattelut etenivat ennalta valittujen teema-aiheiden mukaisesti. Teemahaas-
tatteluaiheet on esitelty teemahaastattelurungossa (liite 1). Tutkimustehtévista korostui-
vat eniten yksilon kokemukset sairaudesta ja selviytyminen jokapéivéisessa eldamassa
sairauden kanssa. Tutkimustulokset perustuvat yksilén kokemuksiin sairaudesta, eika

niilla haeta yleistettavyytta.
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7.1 Sairauden toteaminen

Sairaus todettiin magneettikuvauksella vuoden 1999 lokakuussa. Tutkittava oli tallin

11-vuotias.

7.2 Sairauden kulku

Tutkimuksessa ilmeni, ettd sairauden toteamishetkelld haastateltavalla ei ollut mink&an-
laisia oireita, vaan oireet ilmenivat vasta myohemmin. Ensimmaisend oireena ilmeni
vasemman puolen kuulon heikentyminen, joka tapahtui aivan yllattden. Haastateltava
huomasi, ettei saanut enda selvda kauempaa tulevasta puheesta. Haastateltava kertoi,

ettei ollut aluksi halunnut myontaa itselleen, etta kuulo olisi heikentynyt.

"Muistan, ettd diti huuti miulle jotain keittion toisesta paastd. Huomasin, etté se oli tai

se sen puhe oli vain jotenki, tipahtelevia sanoja, joista en saanu selvaa ollenkaa. ”

Kuulo oli heikentynyt vahitellen, ja vasemmanpuoleinen kuulon alenema todennettiin
korvalaékarikaynnilla. Kuulon heikentyminen johtui vasemman puolen kuulo-
tasapainohermon tupen kasvaimesta. Kasvaimen suuresta koosta johtuen paddyttiin

leikkaushoitoon vuonna 2003. Haastateltava oli tuolloin 14-vuotias.

”Silloin kasvainta poistettiin oikeastaan aika vahan, koska pyysin, ettei kasvohermo

’

vioittuisi, oli se kuitenkin nuorena tarkeaa, ettd saisi olla “tavallisen ndkoinen”.

Vasemman puolen kuulo-tasapainohermon tupen kasvain oli ehtinyt kasvaa niin suurek-
si, ettd leikkauskomplikaatioilta oli l1&hes mahdotonta vélttya. Leikkauksen seurauksena
haastateltava menetti vasemman korvan kuulonsa. Kuulo-tasapainohermon tupen kas-
vain oli myo6s kiinnittynyt kasvohermoon, mutta koska kasvainta poistettiin tuolloin
vain vahan, kasvohermo ei vioittunut huomattavasti. Haastateltava kertoi, ettd kuitenkin
vuoden 2003 leikkauksen jalkeen vasemmassa silméssa ilmeni erilaisia oireita. Silméassa

oli usein punoitusta, kutiavaa tunnetta ja silmé kuivui. Silmé&é& hoidettiin erilaisin tipoin
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ja antibiootein. Silmé&oireita ei osattu aluksi yhdistd4 kuulo-tasapainohermon tupen kas-
vaimen poistoleikkaukseen.

Vuonna 2004 kuulo-tasapainohermon tupen kasvainta leikattiin edelleen vasemmalta
puolelta, ja talléin asennettiin myds aivorunkoimplantti (ABI). ABI:n tarkoituksena on
antaa sahkoisia aistimuksia aivojen kautta kuulohermoon ja vaikuttaa sita kautta kuule-
miseen. ABI:n hoitovastetta odoteltiin pari viikkoa leikkauksen jalkeen, mutta siitd ei

havaittu olevan mitaan hyotya.

Haastateltavalla on ollut useita ihokasvaimia, joita on sittemmin poistettu aina kirurgi-
sesti. Ensimmadisen ihokasvaimen haastateltava oli itse huomannut vatsan alueella
vuonna 2006. Muita ihokasvaimia haastateltavalta on operoitu yhteensa 3 kappaletta:
vuonna 2007 oikeasta nilkasta, vuonna 2009 vasemman peukalon vélista ja vuonna

2011 vasemmasta ranteesta.

Vuonna 2007 vasemman korvan kuulo oli heikentynyt sen verran, etta haastateltava sai
kayttoonsa ensimmadisen kuulokojeensa. Kuuleminen parantui kuulokojeen ansiosta.
Kuulo kuitenkin heikkeni véhitellen. Haastattelussa ilmeni, ettd sopivuudeltaan erilaisia
kuulokojeita kokeiltiin useampia. Lopulta kuulo oli jo niin huono, ettei kuulokojeesta-
kaan ollut apua, joten paadyttiin kokeilemaan leikkaushoitoa. Vuonna 2009 vasemman
silmén n&kokentén eteen oli alkanut kasvaa verisuonia, mika oli johtunut siit4, etta sil-
ma oli péaéassyt kuivamaan litkaa. Silm&an kokeiltiin pistoshoitoa ja Avastin-
silmatippoja, joiden ansiosta verisuonituksen eteneminen saatiin loppumaan ja silma

talta osin oireettomaksi.

”Jos naitten kasvua ei ois saatu kuriin, niin ndkd ois menny vasemmasta silméasta. ”

Haastateltava mainitsi, ettd ei ollut koskaan nédhnyt hyvin oikealla silmélla, joten seura-
uksena olisi ollut 1&hes taydellinen nd6nmenetys. Plastiikkakirurgi oli laittanut oikeaan
silmédén kultapainon. Sen ansiosta silm& meni paremmin kiinni, eik& kuivunut enéa niin

paljon.
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“Viela tanakin paivana miulla on silméatipat ja silma kuivuu, ei onneksi enaé niin pa-

hasti kuin ennen.”

Kevééllad 2010 haastateltava ei saanut enad selvaa ihmisten puheesta kuulolaitteenkaan
avulla, joten myos oikealle puolelle aivorunkoa asennettiin aivorunkoimplantti (ABI).
Talla kertaa aivorunkoimplantin lisdksi pa&hén laitettiin myos magneetti. Saman leikka-
uksen aikana leikattiin myds nelja eri hyvanlaatuista aivokasvainta. Aivorunkoimplantin
avulla kuuloon ei saatu parannusta, joten tasta oli seurauksena lopullinen kuulon mene-
tys. Leikkauksessa vioittui myos hermorata, mika vaikutti siihen, ettei oikea kéasi enda
noussut. Leikkauksen komplikaatioina haastateltavalle tuli my6s kasvohermohalvaus ja

silmanliikuttajalihaksen halvaus (abducenspareesi) oikeaan silmaan.

Kasvohermohalvaus tuli leikkauskomplikaationa molemmilla kuulo-tasapainohermon
tupen kasvaimen poistokerroilla (vuonna 2004 ja 2010). Kasvohermohalvauksen riski
oli kuitenkin ollut tiedossa ennen leikkausta. Haastateltava kertoi, ettd vuoden 2004
leikkauksen jalkeen kasvohermo ei vioittunut niin pahasti kuin vuoden 2010 leikkauk-
sessa. Vasemman puolen kasvohermohalvauksen oireet olivat paljon lievemmat kuin

oikean puolen kasvohermohalvauksen.

Kuitenkin toisen leikkauksen jalkeen (2004) kasvohermohalvaus aiheutti erilaisia oirei-
ta, kuten suupielen roikkumista, joten esimerkiksi ruokailua taytyi opetella eri tavalla
kuin ennen. Kasvojen lihastoiminnan hairiintyessa oli mahdotonta hallita suun liikkeita,
ja muun muassa hampaiden pesu oli hankalampaa. Kasvohermohalvauksen takia vasen
silma ei mennyt enad normaalisti Kiinni, ja silma kuivui. Allergiatestejé otettiin, kunnes
ymmarrettiin silm&oireiden taustalla olevan kuulo-tasapainohermon tupen kasvaimen
poiston yhteydessé tapahtunut kasvohermon vioittuminen, joka vaikutti silmén sulkeu-
tumiseen ja aiheutti siten silmén kuivumisen. Vuonna 2010 oikeaan silmé&én laitettiin
kultapaino. Vuonna 2011 tehtiin silmanliikuttajalihashalvauksesta johtuvan silmén liik-
kumattomuuden ja karsastuksen takia silméaleikkaus, jossa oikean silman liikkuvuutta
yritettiin parantaa. Tdmén leikkauksen avulla silma saatiin takaisin keskelle, ja lisaksi
halvauksesta johtunut karsastus hévisi silméstd. Lisaksi vuoden 2011 aikana samaan

silmé&én tehtiin vield luomiraon lyhentdminen (tarsorafia). Haastattelussa ilmeni myds,
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ettd vuoden 2010 leikkauksen yhteydessa asennetun magneetin vuoksi magneettikuva-
uksia ei ole pystytty ottamaan vuoden 2010 jélkeen.

"Nyt mietityttdd, onko tapahtunu pddn kasvaimille muutoksia, kun viimeks 2009 kuvat-

2

tu.

Jatkosuunnitelmana onkin ottaa lahitulevaisuudessa magneetti pois, jotta magneettiku-

vausseurantoja voitaisiin tulevaisuudessa jatkaa.

7.3  Selviytyminen sairauden kanssa

Sairauden kanssa selviytymiseen vaikuttivat monet tekijat. Téssd kappaleessa kasitel-
l4&n, millaisia fyysisid ja sosiaalisia vaikutuksia sairauteen liittyi. Selviytyminen sairau-
den kanssa muodostui kolmesta eri alateemasta, joita ovat pdivittaisistd toiminnoista
selviytyminen, sairauden vaikutus fyysiseen toimintakykyyn ja sairauden vaikutukset

sosiaaliseen toimintakykyyn.

7.3.1 Paivittaisista toiminnoista selviytyminen

Haastateltava asuu omassa asunnossa ja selvidd kotona pienin avuin. Tutkimuksessa
kavi ilmi, ettd monista perustarpeista huolehtiminen onnistui itsendisesti, kuten puhtau-
desta, ruokailusta ja levosta huolehtiminen. Péivittdisista askareista haastateltava pyrki
selviytymdan omin avuin. Haastateltava pérjaa yksin omassa asunnossaan, mutta tarvit-
see pientd apua kodinhoitot6ihin, kuten siivoukseen ja asioiden hoitamiseen kaupassa ja
apteekissa. Suurimmaksi avuntarpeeksi haastateltava koki juuri kauppa-asioiden hoita-
misen. Haastateltava kertoi valttavansa raskaiden kotitdiden tekemistd. Haastateltava
mainitsi, ettd h&nen &itinsa auttoi mahdollisuuksien mukaan kotitoissa ja kauppa-asiat
hoituivat hyvin henkilokohtaisen avustajan kanssa. Henkilokohtaisen avustajan haasta-
teltava oli kokenut tarpeelliseksi ja iloitsi siitd, ettd oli saanut sen mahdollisuuden.
Aluksi haastateltava ei kuitenkaan ollut kovinkaan innostunut henkilokohtaisesta avus-

tajasta, mutta ajatteli sitten, ettd mita siind menettaisi, jos kokeilisi. Henkilokohtaisen
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avustajan alkuperdistarkoituksena oli tukea haastateltavaa harrastuksissa ja vapaa-
aikana. Henkilokohtainen avustaja tuki arjessa selviytymisté ja kuului olennaisesti haas-

tateltavan sosiaaliseen tukiverkostoon.

7.3.2 Sairauden vaikutus fyysiseen toimintakykyyn

Kuulo-tasapainohermon vahingoittumisen vuoksi tasapaino oli huono ja liikkuminen
sen vuoksi hankalampaa, mutta haastateltava oli pyrkinyt kaikesta huolimatta séilytta-
maan fyysisen toimintakykynsa. Kunnon séilyttdmiseksi haastateltava liikkui pienié
matkoja kévellen, pyordillen, crosstrainerilla kotona ja harjoitteli fysioterapeutin anta-
mien ohjeiden mukaan saannollisesti. Liikunta rajoittui kuitenkin tiettyihin vuodenai-
koihin. Kesalla ja alkusyksysta pyorall4 ajo onnistui, mutta muutoin se koettiin hanka-
laksi silmien kuivumisen ja tasapainon vuoksi. Kévelyn osalta haasteita toivat erilaiset

saatilat.

Kuulo-tasapainohermon tupen kasvainten poiston seurauksena tulleet kasvohermohal-
vaukset (etenkin viimeisin vuoden 2010 oikeanpuoleinen kasvohermohalvaus) olivat
hankaloittaneet syomistd, koska kasvojen tunto oli molemmilta puolilta heikentynyt.
Haastattelussa ilmeni, ettd haastateltava valtteli sydmista muiden ihmisten nédhden, kos-
ka sydminen ei sujunut endd taysin normaaliin tapaan. Haastateltava kertoi, ettd ruokaa
pureskellessa han piti katta toisella poskella, ettei ruoka juuttuisi paikalleen. Tuttavien
edessd syominen aiheutti aluksi ahdistusta ja hapedd, julkisista paikoista puhumatta-
kaan. Kaikista mieluiten ruokailu tapahtui yksin ja tarkkaan suunnitellusti niin, etta se
oli mahdollista. Lisaksi haastateltava mainitsi, ettd tuttavat olivat yrittdneet tukea syo-
miseen heidén nahden sekd myos julkisilla paikoilla. Haastateltava kuitenkin pyrki vélt-
tdméan syomista julkisilla paikoilla. Nyt vuonna 2011 kasvohermo oli hieman palautu-
nut entiselleen, ja haastateltava kertoi ruokailun sujuvan jo paremmin. Tutkimuksessa
ilmeni, ettd oikea silma kuivui vield paljon ja silmétippoja taytyi laittaa molempiin sil-

miin sadnnollisesti, useita kertoja péivassa.

Kipu kuului olennaisesti jokapaivaiseen eldamadn. Haastateltava kertoi, ettd sairauteen

liittyva kipu oli hermokipua, joka alkoi usein yolla. Kipua aiheutti myds fyysinen rasi-
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tus. Haastateltava koki myds vasyvansad muita ihmisia helpommin. Vuonna 2007 haasta-
teltavalla oli ollut paljon niska- ja selkasarkyja, joihin tavalliset kipulaakkeet eivat olleet
auttaneet. Tutkimuksessa nousi esille, etta nykyisin kéytossa oleva kivunestolaake auttoi

Kipuoireisiin.

“Ennen lddkettd kipu vaan jysdhti ihan yhtdkkid ja ikind ei tienny millon se alkaa. ”

7.3.3 Sairauden vaikutukset sosiaaliseen toimintakykyyn

Haastateltava oli kdynyt peruskoulun ja suorittanut ammattikoulututkinnon. Haastatte-
lussa kuitenkin ilmeni, sairaus on vaikuttanut koulutukseen ja my6hemmin parjaami-
seen tydeldaméssad. Ammattikoulun aikana oli alkanut esiintyd epdvarmuutta siitd, pystyi-
sikd haastateltava tulevaisuudessa tekemadn toita koulusta valmistumisen jalkeen. Kou-
lunkdyntimotivaatio alkoi karsid, ja koulutuksen hankkiminen tuntui turhalta. Ammat-
tiin valmistumisen jalkeen palkkatydn tekeminen ei ole onnistunut, ja tyoharjoittelukin
aiheutti huomattavaa vasymysta kuuden tunnin mittaisena. Kuulon menetys ja tasapai-
non heikentyminen ovat vaikuttaneet tyokykyyn ja sitd kautta tyokyvyttémyyteen.

’

" Lddkaritki on sanonu, ettd ei miusta endd toihin oo.’

Haastattelussa ilmeni, etté sairaus heikensi haastateltavan toimintakykyé, rajoitti sosiaa-
listen suhteiden yllapitamista seka rajoitti osaltaan myds kotoa pois lahtemista. Haasta-
teltava kertoi, ettd kotona tuli vietettya paljon aikaa, koska liikkuminen ei sujunut sa-
malla tavalla kuin ennen. Liséksi kuulon menetyksen my6td kommunikointi ihmisten
kanssa oli haasteellisempaa, koska ei kuullut en&a lainkaan puhetta. Haastateltava kui-
tenkin pystyi lukemaan hyvin, etenkin ldheisten ihmisten huulilta, ja kéytti lisaksi
kommunikaattoria apuvalineend ihmisten kanssa keskustellessa. Sosiaaliset tilanteet
suuren kaveriporukan kanssa haastateltava oli kokenut ajoittain vaikeiksi ja turhautta-
viksi. Haastateltava koki, ettd joskus keskustelutilanteissa jai helposti ulkopuoliseksi,
koska ei kuullut. Vuorovaikutus koettiin sitd haastavammaksi, mitd enemman ihmisia

oli paikalla.
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"Kylld se kai ketd tahansa tuskastuttaa, jos kaikki juttelee toisilleen jonku yli puol tun-

tia ja itse vaan toljotat vieressd.”

Haastateltavalla esiintyi myos tinnitusta eli korvien soimista, mik& myds omalta osal-
taan vaikutti kommunikointiin ihmisten kanssa. Haastateltava kuitenkin koki, etta tinni-
tuksesta ei ollut hénelle sen suurempaa haittaa. Haastateltava ei ollut jadnyt suremaan
kuulon menetystd, vaikka sen hyvaksyminen ei aluksi ollut helppoa. Haastattelussa kavi
ilmi, ettd haastateltava oli kuitenkin sopeutunut hyvin siihen, ettd ei en&a kuullut ja ajat-
telikin kuulon menetyksen hyvaksymisen olleen helpompaa kuin monelle muulle sa-

massa tilanteessa olevalle.

“Viittomakieltd oon alkanut opiskelemaan, sitd on ollut muutaman kerran ja siindkin on
avustaja mukana ja se on hyva, ettd han haluaa opiskella sitd my6s, koska kahdestaan
niita viittomia tulee sit kans kaytettyakin. ”

7.4  Sairauteen sopeutuminen

Haastateltava koki sairauden hyvaksymisen merkittavaksi tekijaksi selviytymisen kan-
nalta. Sairauteen sopeutuminen jakaantui kolmeksi eri alateemaksi, joita ovat sairauden
kokeminen, oma ja muiden suhtautuminen sairauteen ja sairauden tuomiin elamanmuu-

toksiin sopeutuminen.

7.4.1 Sairauden kokeminen

Aluksi sairauden ymmartdminen oli hankalaa, koska mitéan oireita ei ollut. Sairautta
osattiin kuitenkin epailld, koska haastateltavan iti sairasti myos kyseistd sairautta. Tut-
kimuksessa ilmeni, ettd vielé ala-asteella sairaus ei ollut kdynyt misséén vaiheessa mie-
lessd, muutoin kuin ladkarikayntien yhteydessa. Haastateltava ei tuolloin pitanyt sairaut-

ta vakavana ja ajatteli sen tulevan vasta myohemmalla ialla.
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"Koska ei ollu oireita, ni pystyin lddkdrinkdynnin jilkeen unohtamaan sen, kun ne ei

sanonu mittddn pahhaa.”

Sairauden oireet ilmenivat ensimmadisen kerran yldasteikaisend. Korvaldékarikdaynnin
yhteydessé todettiin vasemman korvan kuulonalenema. Tutkimuksessa ilmeni, ettéd
haastateltava ei ollut itse edes huomannut, ettd hdnen vasemmassa korvassaan kuulo
olisi heikentynyt. Kuulon heikentyminen huolestutti, koska haastateltava ymmarsi sen
kuuluvan sairauden oirekuvaan ja alkoi pelatd kuulon menetystd. Haastateltava kertoi,
etta sairaudesta kertominen ei ole ollut helppoa. Haastattelussa ilmeni, ettd vield yldas-
teellakaan sairaudesta ei tiennyt kukaan kavereista, koska haastateltava pelkési ihmisten
suhtautumista ja leimatuksi tulemista seké tiedon sairaudestaan levidvan koulussa kaik-

kien tietoon.

”Siis miehdn olin kasiluokalla silloin ekassa leikkauksessa, en mie silloin kertonu kel-

lekkaén etté joudun semmoseen, keksin valheen ettd kaaduin portaissa ja iskin pddni.”

Haastateltava pelkasi tuolloin, ettd sairaudesta kertominen lisdisi myos turhaa huolta
ystavépiirissd, aiheuttaisi saalia ja ihmisten kayttdytyminen hdntda kohtaan muuttuisi.
Sairaudesta kertominen ja siitd puhuminen oli ollut helpompaa vasta ajan kanssa. Sai-
raudesta kertominen l&heisille ihmisille tuntui kuitenkin ensimmaisen kerran vaikealta.
Sairaudestaan haastateltava oli kertonut vasta ensimmaisen kerran ollessaan ammatti-

koulussa.

7.4.2 Oma ja muiden ihmisten suhtautuminen sairauteen

Laheiset ihmiset olivat suhtautuneet sairauteen hyvin. Tutkimuksessa ilmeni, etta kaikKki
ystévyyssuhteet olivat séilyneet sairaudesta huolimatta ja perheesté oli ollut paljon apua
sairauden kanssa selviytymisessd. Ulkopuolisten ihmisten, jotka eivét sairaudesta tien-
neet, oli ollut vaikea ymmarta4 sairautta. Haastattelussa ilmeni, ettd varsinkin julkisilla
paikoilla oli tavallista, ettd ihmiset saattoivat k&éntya katsomaan ja tuijottaa pidempia

aikoja.
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“Joskus vieldkin jannitdn maksamista, kun ei tiid, jos katseita kerdan, mutta on muka-

vaa tulla kassalle jossa vaan hymyilléidn, on vihdn varmempi olo.”

Oman sairauden hyvaksyminen oli tapahtunut ajan kanssa. Aluksi sairauden aiheutta-
mat rajoitukset toivat erilaisia tunteita pintaan. Sairauden aiheuttamat rajoitukset aiheut-
tivat pettymystd ja turhautumista. Etenkin rakkaista harrastuksista luopuminen oli kova
paikka. Tuskastumista aiheutti lisaksi toisinaan se, ettd ei padssyt kdymaan ystavien
luona niin helposti kuin ennen. Haastattelussa ilmeni, ettd haastateltava ei kayttanyt
yleisid kulkuneuvoja, koska halusi valttya ihmisten katseilta. Kyytipojan avulla oli
mahdollisuus kayda asioilla ja ihmisten luona kyl&ssd. Haastateltava ei kuitenkaan ha-
lunnut kayttaad kuljetuskyydin palveluita, koska koki sen olevan liian huomiota heratta-

Vaa.

7.4.3 Sairauden tuomiin elamanmuutoksiin sopeutuminen

Positiivinen eldménasenne auttoi jaksamaan sairaudesta huolimatta. Haastattelussa il-
meni, ettd etenkin perhe ja ystdvat olivat tarkeitd. Sosiaalinen kanssakayminen tuttujen
ihmisten kanssa piristi mielta ja sai hyvalle tuulelle. Haastattelussa ilmeni, etta sairaus
oli muuttanut eldman arvoja ja opettanut olemaan pienistékin asioista iloinen. Vélilla oli
mukava vaihtaa maisemaa ja paasta pois kotoa, ettd osasi arvostaa enemméan kotona
olemista. Viittomin tuetun puheen harjoittelu, lukeminen ja tekstitettyjen tv-ohjelmien

katsominen oli my6s mukavaa ajanvietetta.

Sairauden etenemisté oli vaikea ennustaa, joten se aiheutti omalta osaltaan epavarmuut-
ta tulevaisuuden suhteen. N&6n menettamisen ja yksin jad@misen pelko nousivat kaikista
selkeimmin esille. Tulevaisuuden suhteen toiveena olikin, ettd ndkd séilyisi, pystyisi
asumaan viela kotona ja jakamaan arjen ilot ja surut jonkun kanssa. Haastateltava oli

sopeutunut tdménhetkiseen sairauden tilaan ja hyvaksynyt sairauden osaksi elamaa.

“"Mutta, jos tilanne muuttuu joskus, niin sit tdytyy taas opetella hyvdksymistd.”
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Paiva kerrallaan ajattelu tuntui kaikista parhaimmalta vaihtoehdolta. Taytyi hyvéksya
se, mika tilanne oli ja menné& sen ehdoilla. Mikali sairautta mietti liikaa ja lilan vakavas-

ti, ahdistui helposti.

7.5 Sairaanhoitajan rooli sairauden hoidossa

Haastateltava kertoi, ettd sairauteen liittyva hoito oli hdnen mielestdan ollut padasiassa
leikkaushoitoa. Saanndlliset ladkari- ja kontrollikdynnit kuuluivat my0ds olennaisena
osana sairauden hoitoon. Haastateltava koki tarkeéksi, etta tiedonkulku toimi hoitoon

osallistuvien vélilla ja sairaalasta toiseen.

Haastattelussa, etenkin la&kéreiden rooli sairauden hoidossa korostui. Tutkimuksessa
ilmeni, ettd haastateltava ei pitanyt sairaanhoitajien roolia sairauden hoidossa kovinkaan
tarkednd. Haastateltava kertoi, ettd sairaanhoitajan tehtdvana oli kertoa hoitotoimenpi-
teistd ja leikkaukseen valmistautumisesta seka osallistua leikkauksen jalkeiseen kuntou-
tumisen tukemiseen. Haastateltava koki poliklinikkakaynneilld 1d4karin roolin tarkedaksi.

Sairaanhoitajat keskittyivat lahinnd avustamaan laakarié.

“No, siis lddkdrikdynneilld hoitajat ei oikeastaan millddn tavoin huomioi mitddn, tai

’

siis en mie oikeastaan nde hoitajia, paitsi silloin kun ootan, ettd lddkdri kuhtuu sisddn.’

Haastateltava kertoi, etta hanelle oli tarkeaa se, etta ladkarit pysyivat samoina, ja tiesivét
hanen asioistaan enemman. Hoitajien kohdalla tdma ei aina ollut mahdollista. Haastatel-
tava kertoi, ettd hanelld oli kuitenkin aina osastolla ollessaan ollut nimetty omahoitaja,
joka oli vastuussa hénen hoidostaan. Haastateltava piti myos siitd, etta tutut hoitajat sai-

raalassa tulivat suoraan juttusille ja tervehtimaén.

"Ei ne selvdsti kaikille sitd tee, mutta luultavasti oon kaynyt siella niin paljon, siis sil-

ma-, neuro- ja korvapuolella, ettd miut muistaavatkin. ”

Tutkimuksessa ilmeni, ettd tyypin 2 neurofibromatoosi oli useimmille sairaanhoitajista

taysin tuntematon sairaus. Haastateltava uskoi vahvasti siihen, ettei kukaan hoitajista
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tiennyt hanen kokonaistilannettaan. Haastateltava arveli kuitenkin neurologian polikli-
nikan sairaanhoitajan olevan kaikista tietoisin hdnen sairautensa kokonaistilanteesta.
Haastateltava koki jadvansa usein ulkopuoliseksi keskusteluissa, jotka liittyivat hénen
sairautensa hoitoon, koska ei kuullut. Haastateltava piti ehdottoman térkeéna sita, etta
hoitoon liittyvista asioista pitdisi aina kertoa potilaalle itselleen. Tutkimuksessa korostui
se, etta vaikka hoitajilla olisi kuinka kiire tahansa, se ei saisi vaikuttaa potilaan saamaan
hoitoon. Haastateltavalla oli kokemuksia siit4, ett4d hdnen hoitoaan koskevat asiat oli
kerrottu hanen saattajalleen, ystavalle tai sukulaiselle vain sen takia, ettei han itse kuul-
lut. Osa sairaanhoitajista oli myds kertonut haastateltavalle itselleen hoitoon liittyvia
asioita huomioimatta, ettd haastateltava ei kuullut. Haastateltava kertoi, etté kaikki teh-
tavat tutkimukset, toimenpiteet ja hoito-ohjeet olisi tarkead kirjoittaa paperille, etta itse

potilas saisi tietoa omasta hoidostaan.

Haastateltava koki, ettd sairaanhoitajat suhtautuivat haneen p&aasiassa hyvin ja ystaval-
lisesti. Haastateltava kertoi, etta hoitajilla naytti olevan usein kiire, mutta Kiireesta huo-
limatta jotkut hoitajat osasivat olla rauhallisia ja ymmartavaisia. Haastateltavasta tuntui
joskus, ettd sairaanhoitajat hoitivat sairautta, eivétka itse potilasta. Sairaanhoitajat ky-
syivat usein vointia, mutta huomioivat harvoin kokonaistilannetta. Sairaudella oli ollut
monenlaisia vaikutuksia, joihin haastateltava oli vain yrittdnyt sopeutua. Haastateltava
olisi toivonut, etta joissakin tilanteissa hanta olisi tuettu enemmaén hoitohenkilékunnan

aloitteesta, etenkin vuoden 2010 leikkauksen jalkeen, kun kuulokin oli mennyt.

Silloin se oli kai jotain leikkauksen jdlkeistd masennusta, sitd ne sen epdili olevan,

koska masentunut mie kuitenkin olin, ainakin niiden testien perusteella. ”

Sairaanhoitajan hyvind ominaisuuksina haastateltava piti sairaanhoitajan aitoa kiinnos-
tuneisuutta ty0tddn kohtaan, empaattisuutta, kuuntelemisen taitoa ja ystavallisyytta.
Haastateltava kertoi olleensa pé&éosin tyytyvéinen saamaansa hoitoon ja koki, ettd sai-
raanhoitajat ja la&karit olivat tehneet parhaansa hdnen hoitonsa suhteen. Haastateltava
kuitenkin toivoi, ettd tulevaisuudessa sairauden hoito kehittyisi ja hoitohenkilokunnalla

olisi enemman tietoa sairaudesta ja sen merkityksesté sairastavalle.
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8 Pohdinta

8.1 Tulosten tarkastelua

Tutkimuksessa kasiteltiin harvinaiseen sairauteen, tyypin 2 neurofibromatoosiin, liitty-
vid yksilon kokemuksia ja selviytymistd sairauden kanssa. Tutkimuksen tarkoituksena
oli myos selvittad, millainen sairaanhoitajan rooli sairauden hoidossa on. Haastateltava
oli jo entuudestaan tuttu henkild, joten aikaisempi tietoperusta yksilon elamantilanteesta
ja sairauden aiheuttamista vaikutuksista auttoi teema-aiheiden suunnittelussa. Tutki-
muksen teema-aiheiksi valittiin sairauden toteaminen ja sairauden kulku, sairauden ai-
heuttamat fyysiset ja sosiaaliset vaikutukset, kokemukset sairastamisesta ja sairauteen
sopeutumisesta sekd sairaanhoitajan rooli tyypin 2 neurofibromatoosin hoidossa.

Leino-Kilpi ym. (1999, 20) toteavat, ettd jokainen ihminen kokee sairauden yksilollises-
ti ja eri tavoin. Tutkimustuloksista ilmeni, ettd sairastumiseen liittyi erilaisia kokemuk-
sia. Haastateltava ei aluksi ymmartanyt sairautta, koska mitééan oireita ei ollut. Ensim-
maisend oireena ilmeni vasemmanpuoleinen kuulon heikentyminen, jolloin haastatelta-

va alkoi pelatd ensimmaisen kerran kuulon menettamisté.

Sairaudesta kertominen edes laheisimmille ihmisille ei ollut aluksi helppoa. Pelko ih-
misten suhtautumisesta ja leimatuksi tulemisesta vaikutti sairaudesta kertomiseen. Kok-
konen (1992, 12) toteaa, ettd sairaus voi vaikeuttaa opiskeluun liittyvien valintojen te-
kemisté ja sopivan tyon l6ytymistd. Tutkimuksesta ilmeni, ettd sairaus oli vaikuttanut
koulutukseen ja parjadmiseen tyoelaméssa. Sairaudesta johtuva epévarmuus heikensi
my06s motivaatiota kdyda koulua ja hankkia koulutusta. Sairauden aiheuttamat fyysiset
oireet, kuten vasymys, kuulon menetys ja heikentynyt tasapaino, olivat olennaisesti vai-

kuttaneet tyokykyyn ja sitd kautta tyokyvyttomyyteen.

Liikkuminen epévarman tasapainon vuoksi oli haasteellisempaa ja aiheutti siten rajoi-
tuksia fyysisen toimintakyvyn kannalta. Sairaus vaikutti myos sosiaalisten suhteiden
yllapitamiseen. Tutkimuksesta ilmeni, ettd haastateltava vietti paljon aikaansa kotona ja

koki ajoittain turhauttavaksi sen, etta ei paassyt meneméan samalla tavalla kuin ennen.
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Kuulon menetys oli my6s merkittavésti vaikuttanut vuorovaikutukseen ihmisten kanssa.
Sairauden fyysisista vaikutuksista nousi tarkeimpana esille juuri kuulon menetys. Toi-
saalta tutkimuksessa ilmeni, ettd kuulolla oli suuri merkitys myos sosiaalisen ja psyyk-
kisen hyvinvoinnin kannalta. Kuulemattomuuden vuoksi ihmisten kanssa oli vaikeampi
keskustella ja etenkin isommassa ihmisjoukossa haastateltava tunsi itsensé helposti ul-
kopuoliseksi, koska ei kuullut.

Sairauden hyvaksyminen ei aluksi ollut helppoa. Etenkin rakkaista harrastuksista luo-
puminen oli ollut vaikeaa. Kuulon menetykseen haastateltava oli ehtinyt sopeutua, kos-
ka kuulo oli heikentynyt véhitellen. Liséksi haastateltava uskoi kuulon menetykseen
sopeutumisen olevan hénelle helpompaa kuin monelle muulle samassa tilanteessa ole-

valle.

Positiivinen eldmdnasenne auttoi jaksamaan sairaudesta huolimatta. Haastateltava oli
sopeutunut tdmanhetkiseen sairauden tilaan ja hyvéksynyt sairauden osaksi elamaa.
Anttilan ym. (2009, 525) mukaan sairauden hyvaksyminen mahdollistaa systemaattisen
toiminnan, se parantaa yksilén mahdollisuuksia aktiiviseen tiedonhankintaan, mahdol-
listaa ottamaan vastuuta omasta hyvinvoinnistaan ja huomioimaan taloutensa ja elaman-
tilanteensa sairauden edellyttamalla tavalla. Selviytymisen kannalta olennaisiksi voima-
varoiksi tutkimuksessa nousivat etenkin perhe ja ystdvat. Lisdksi henkilokohtainen
avustaja tuki arjessa selviytymistd. Sosiaalinen kanssakdyminen tuttujen ihmisten kans-
sa piristi mielta ja sai hyvélle tuulelle. Sairauteen sopeutuminen oli myds selviytymisen
kannalta merkittava asia. Sairaus oli muuttanut elaménarvoja ja opettanut olemaan pie-

nistakin asioista iloinen.

Useimmat neurofibromatoosia sairastavat ihmiset elavéat epdvarmuuden tunteessa siité,
miten heidan terveytensa ja toimintakykynsa kestavét tulevaisuudessa (Korf & Ruben-
stein 2005, 201). Haastateltavan selviytymiseen vaikutti osaltaan epdvarmuus sairauden
etenemisestd, mika nakyi siten, ettd tulevaisuuden suunnitelmia oli vaikea tehdd. Naon
menettdmisen ja yksin jaddmisen pelko nousivat selkeimmin esille. Tulevaisuuden suh-
teen toiveena olikin, ettd nako sailyisi, pystyisi asumaan vield kotona ja jakamaan arjen
ilot ja surut jonkun kanssa. Haastateltavan mielestd oli helppo el&é péiva kerrallaan, sill&

jos sairautta mietti liikaa ja lilan vakavasti, ahdistui helposti.
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Tutkimuksessa selvisi, ettd etenkin ld&karin rooli sairauden hoidossa oli merkittava.
Haastateltava ei pitanyt sairaanhoitajien roolia sairauden hoidossa kovinkaan tarkedné.
Sairaanhoitajan tehtévéna oli kertoa hoitotoimenpiteista ja leikkaukseen valmistautumi-
sesta. Liséksi sairaanhoitajat osallistuivat leikkauksen jalkeiseen toipumisen ja kuntou-
tumisen tukemiseen. Kauppi ym. (2010, 90) mainitsevat, etta yksilolle voi merkitéa pal-
jon se, etta hanelld on omahoitaja tai 14&kari keneen turvautua, koska tutulle ihmiselle
omista asioista kertominen on yleensa helpompaa. Haastateltava kertoikin, ettd hénelle
oli tarkeéa se, ettd hanté hoitavat laékarit pysyivat samoina, koska he tiesivat hanen asi-
oistaan enemmaén. Sairaanhoitajien kohdalla tdmé ei aina ollut mahdollistunut. Tutki-
muksessa ilmeni, ettd haastateltava piti siitd, ettd tutut hoitajat sairaalassa tulivat suo-

raan juttusille ja tervehtimaan.

Tyypin 2 neurofibromatoosi oli useimmille sairaanhoitajista tdysin tuntematon sairaus,
ja haastateltava uskoi, ettd kenellakaan sairaanhoitajista ei ollut ollut kokonaiskésitysta
hanen tilanteestaan. Jahren Kristoffersenin, Nortvedtin ja Skaugin (2006, 427) mukaan
potilaalla on oikeus saada hoitoaan koskevaa tietoa. Potilaan terveydentilaa ja hoitoa
koskeva tiedon antaminen on jokaisen hoitohenkilokuntaan kuuluvan velvollisuus, joka
on myo6s méaritelty laissa (Laki potilaan asemasta ja oikeuksista 785/1992). Haastatel-
tavalla oli paljon kokemuksia siitd, ettd hanen hoitoaan koskevia asioita oli kerrottu héa-
nen saattajalleen, ystavalle tai sukulaiselle vain sen takia, ettei hén itse kuullut. Osa sai-
raanhoitajista oli myos kertonut haastateltavalle itselleen hoitoon liittyvié asioita huo-
mioimatta, ettd haastateltava ei kuullut. Haastateltava kertoi, ettd kaikki tehtavat tutki-
mukset, toimenpiteet ja hoito-ohjeet olisi tarkeda kirjoittaa paperille, etta itse potilas
saisi tietoa omasta hoidostaan. Liséksi haastateltava mainitsi, etta Kiireestd huolimatta

jokaisella potilaalla taytyisi olla oikeus saada omaa hoitoaan koskevaa tietoa.

Kyngéksen ym. (2000, 24) tekeman tutkimuksen mukaan nuoret arvostivat hoitosuh-
teessa luottamuksellisuutta, turvallisuutta ja jatkuvuutta. Téssa tutkimuksessa haastatel-
tava piti tdrke&nd sairaanhoitajan ominaisuutena sitd, ettd sairaanhoitaja oli aidosti kiin-
nostunut tyostaan, eika tehnyt tyota siihen liittyvan velvoitteen takia. Muina hyvina sai-
raanhoitajan ominaisuuksina haastateltava piti myds empaattisuutta, kuuntelemisen tai-
toa ja ystavallisyyttd. Haastateltava koki, ettd sairaanhoitajat suhtautuivat haneen péa-

asiassa hyvin ja ystavéllisesti. Tutkimuksesta kdvi myos ilmi, ettd haastateltava oli paa-
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osin tyytyvdinen saamaansa hoitoon ja koki, ettd sairaanhoitajat ja laékérit olivat tehneet
parhaansa hénen hoitonsa suhteen. Tulevaisuuden suhteen haastateltavalla oli kuitenkin
toive siitd, ettd sairauden hoito kehittyisi ja hoitohenkilokunnalla olisi enemmaén tietoa

sairaudesta ja sen merkityksesta sita sairastavalle.

Uskon, ettd suurimmalla osalla sairaanhoitajista ei ole riittdvasti tietoa harvinaisista sai-
rauksista. Sairauden aiheuttamia vaikutuksia on vaikea arvioida ja yksilén kokemuksiin
on vaikea samaistua, jos ei ole tietoa sairaudesta ja sen vaikutuksista. Taméan vuoksi
tiedon lisdédminen tyypin 2 neurofibromatoosista on tarkead, jotta voitaisiin paremmin
auttaa tautia sairastavaa ja antaa hanelle mahdollisimman paljon tietoa ja tukea sairau-
den kanssa selviytymiseksi. Vertaistuki harvinaista tautia sairastaville on vield nykyisin
vahaistad. Taméa on harmillista, silla kaikilla pitkaaikaista ja harvinaista sairautta sairas-
tavilla olisi mielestani oikeus saada jakaa omia kokemuksiaan niiden kanssa, jotka par-

haiten sairastunutta voivat ymmartaa.

8.2 Luotettavuuden ja eettisyyden tarkastelu

Tieteellisen tutkimuksen tarkoituksena on muodostaa tutkittavasta ilmidsta niin luotet-
tavaa tietoa kuin mahdollista (Kylma & Juvakka 2007, 127). Tutkimuksen luotettavuut-
ta tarkastellessa on tdrke&da muistaa, milla perusteilla tutkimukseen osallistujat valittiin,
kuinka haastateltaviin otettiin yhteyttd ja kuinka monta henkil6a tutkimukseen osallistui
(Tuomi & Sarajarvi 2009, 140).

Taman tutkimuksen tarkoituksena oli selvittaé tyypin 2 neurofibromatoosin vaikutuksia
eldmaan ja selviytymiseen sairauden kanssa. Sairauden harvinaisuuden vuoksi tutkimus
paadyttiin toteuttamaan tapauskohtaisena tutkimuksena eli tutkimukseen osallistui yksi
tyypin 2 neurofibromatoosia sairastava henkild. Haastateltava oli jo ennestédén tuttu,
joten tutkimukseen osallistumisesta oli ollut puhetta jo ennen opinnédytetyoprosessin
alkamista. Haastateltava antoi suullisen suostumuksensa ennen tutkimuksen aloittamis-
ta. Tutkimukseen liittyva yhteydenotto tapahtui puhelimitse (tekstiviestilld), jolloin so-
vittiin ensimmaéinen tapaamisaika haastateltavan kanssa. Haastatteluihin liittyvien ta-

paamisten yhteydessd seuraavasta haastatteluajankohdasta sovittiin tutkittavan kanssa
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aina etukateen. Tutkimuksen aikana yhteydenpito oli tiivista. Yhteydenpito tapahtui
tekstiviestein ja sahkopostitse. Tutkimukseen liittyvisté asioista keskusteleminen puhe-

limitse ei ollut mahdollista, koska tutkittava ei kuullut.

Aineistonkeruun tapahtuessa haastatteluin raportista pitéisi kayda ilmi, millaisia haastat-
teluaiheita tutkittavalta on kysytty. Tutkimuksen luotettavuus karsii, miké&li haastatteli-
jan kayttamat kysymykset ovat liian niukkoja. (Paunonen & Vehvildinen-Julkunen
1997, 217.) Taman valttamiseksi teema-aiheet suunniteltiin valmiiksi ennen varsinaisia
haastatteluja. Haastattelujen tukena ké&ytettiin mahdollisimman kuvaavia kysymyksié,
joiden avulla tutkittavasta asiasta saataisiin uutta tietoa. Tutkittavalla oli myds mahdol-
lisuus kertoa omia mietteittadn ja ajatuksiaan teemasta, josta kullakin haastattelukerralla
keskustelimme. Haastattelut olivat luontevia, ja haastateltava pystyi vapautuneesti ker-
tomaan tutkimukseen liittyvistd asioista. Teemahaastattelut jaettiin pienempiin osa-
alueisiin, koska vuorovaikutus aiheutti haasteita haastateltavan kuulemattomuuden
vuoksi. Pitkat haastattelutuokiot olisivat tdman vuoksi vasyttaneet haastattelijaa ja itse
tutkimukseen osallistuvaa henkilod. Lisaksi valituista teema-aiheista haluttiin saada
mahdollisimman monipuolisia, totuudenmukaisia ja yksilon kokemuksia kuvaavia vas-

tauksia.

Haastatteluja ei tutkimuksen aikana nauhoitettu. Syyt siihen olivat yksinkertaisia ja pe-
rusteltuja. Vuorovaikutus haastateltavan kanssa aiheutti haasteita, koska haastateltava ei
kuullut. Kommunikoinnin vaikeutta ei kuitenkaan voida pitéé ainoa syyna. Siksi toinen
olennainen syy oli pyrkimys vélttda tutkimuksessa mahdollisesti syntyvia vaarinkéasi-
tyksid, jotka olisivat voineet vaikuttaa olennaisesti tutkimustuloksiin. Haastateltavan
kuulemattomuuden vuoksi katsottiin parhaaksi, ettd haastateltava sai tutustua haastatte-
luteemoihin aina etukdteen ja miettid vastauksia valmiiksi. Haastatteluissa kaytettiin
vuorovaikutuksen tukena paperia ja kommunikaattoria. Haastateltava luki myos hyvin
huulilta haastattelussa esitettyja kysymyksid. Haastattelujen jalkeen haastatteluteksti ja
tehdyt muistiinpanot Kirjoitettiin puhtaaksi heti, koska késitellyt asiat olivat tuolloin
tuoreessa muistissa. Valmis haastatteluteksti kaytiin vield myhemmin haastateltavan
kanssa yhdessa lapi, jolloin mahdolliset lisdykset ja muutokset tehtiin tutkittavan kanssa
yhdessa. Talla menetelmalla pyrittiin vaikuttamaan tutkimuksen luotettavuuden vahvis-

tamiseen.
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Kankkusen ja Vehvilainen-Julkusen (2009, 177) mukaan tutkittavalla on oikeus tutki-
musta koskevien kysymyksien esittdmiseen, tietojensa luovuttamiseen seka tutkimuksen
keskeyttamiseen. Tutkimuksen alkuvaiheessa tutkimukseen osallistuvalle kerrottiin ha-
nen oikeutensa pysya nimettdmana koko tutkimuksen ajan seka tutkimuksen paattymi-
sen jalkeen. Tutkittavalla oli my0ds oikeus keskeyttéa tutkimukseen osallistuminen missa
tutkimuksen vaiheessa tahansa.

Yksi tarkeimmisté eettisista periaatteista koskee plagiointia. Plagioinnilla tarkoitetaan
sité, ettd toisen henkildn kirjoittamaa tekstia lainataan ilman lahdeviitteita ja omia tu-
loksia toistetaan. Viimeksi mainittu omien tulosten toistaminen kuvaa sité, ettd tutki-
muksen tekija muokkaa vain tiettyd osaa tekemastaan tutkimuksestaan ja esittaa tutki-
mustulokset ominaan. (Kankkunen & Vehvildinen-Julkunen 2009, 182.) Opinnaytetyos-
s& on kiinnitetty erityistd huolellisuutta siihen, ettd kéaytettyja lahteitd koskevat viittauk-
set ovat lainatusta lahdekirjallisuudesta. Tutkimustulokset on laadittu rehellisesti, ja
tutkimustulokset perustuvat haastateltavan totuudenmukaisiin kokemuksiin ja siihen,
millaisia vastauksia haastateltava on esitettaviin tutkimuskysymyksiin antanut. Tutki-
muksesta saaduilla tuloksilla ei pyrité yleistettdvyyteen, vaan ne perustuvat ainoastaan
tahan tutkimukseen osallistuneen yksilon kokemuksiin.

8.3 Opinnaytetyoprosessi ja ammatillinen kasvu

Opinnaytety6 oli aiheena haastava, silla sairaus on harvinainen ja tutkimustietoa siita oli
niukasti saatavilla. Tyypin 2 neurofibromatoosista ei I0ytynyt juurikaan tietoa suomen-
kielisilla hakusanoilla, joten kaytin pa&asiallisina lahteiné saatavilla olevaa englannin-
kielistd aineistoa, kuten artikkeleja, vaitoskirjoja ja erilaisia sairauteen liittyvia tutki-
muksia. Suomenkielista kirjallisuutta siitd, miten sairaanhoitaja voi tukea tyypin 2 neu-

rofibromatoosia sairastavaa ei 16ytynyt, ja tdima toi haastetta tyolle.

Opinnaytetyon aihe oli tiedossa jo ennen kuin opinndytetydsta koulussa puhuttiin. Mie-
lenkiintoa opinndytetydlle toi henkilokohtainen kiinnostus sairautta kohtaan. Tutkimuk-
seen osallistunut henkild oli minulle jo entuudestaan tuttu ja laheinen ihminen, joten

tutkimuksen aikana yhteisty6ta oli helppo tehda.
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Opinndytetyon tekemisen aikana olen oppinut sen, ettd kaikkea ei voi saada kerralla
valmiiksi, vaan opinnaytetyd on prosessi, johon kuuluu monta eri vaihetta. Usko itseen
ja omiin kykyihin on opinnaytetyon tekemisessa kantava voima. Luottamus siihen, etta
ty6 edistyy, kun sitd kokoaa pala palalta, on tydn edistymisen ja sen valmistumisen kan-

nalta valttamatonta.

8.4 Lopuksi

Taman tutkimuksen perusteella voidaan todeta, ettd sairaudesta ei ole vield tarpeeksi
tietoa. Tulevaisuudessa tarvittaisiin enemman tietoa siitd, minkalaista tukea tyypin 2
neurofibromatoosia sairastava tarvitsee ja miten sairaanhoitaja voi tukea tautia sairasta-
vaa. Sairaus on harvinainen ja vield melko tuntematon, joten sairauden hoitoon liittyy
paljon haasteita tulevaisuudessa. Hoitomenetelmat ovat vield kehittelyasteella, varsinkin
aivorunkoimplantin (ABI) osalta. Toivon, etté tastd sairaudesta ja sen hoidosta tiedettdi-
siin tulevaisuudessa enemman ja ettd hoitomenetelmét kehittyisivat siten, ettd jokaisen

tautia sairastavan kohdalla kuulon sailyttdminen olisi mahdollista.

Hoitohenkilokunnalle olisi hyva jérjestaa harvinaisia sairauksia késittelevia koulutuksia.
Tiedon lisdédminen ja sairauden ymmartdminen edistavét hoitotyén kehittymista ja aut-
tavat myos sairaanhoitajia ymmartaméaan ja tukemaan tyypin 2 neurofibromatoosia sai-
rastavaa paremmin. Jatkotutkimuksena voisi olla kvalitatiivinen tutkimus, jossa tutkit-
taisiin useamman tyypin 2 neurofibromatoosia sairastavan kokemuksia sairaudesta ja
sen hoidosta. Tautia sairastavat voitaisiin parhaiten tavoittaa esimerkiksi Kuuloliiton

vélityksella.
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Teemahaastattelurunko opinnaytetyohon

NUOREN AIKUISEN KOKEMUKSIA TYYPIN 2 NEUROFIBROMATOOSISTA
TAUSTATIEDOT

AIHEALUEET

1. Sairauden toteaminen ja sairauden kulku

2. Sairauden aiheuttamat fyysiset vaikutukset

3. Sairauden aiheuttamat sosiaaliset vaikutukset

4. Kokemukset sairastamisesta ja sairauteen sopeutumisesta

5. Sairaanhoitajan rooli tyypin 2 neurofibromatoosin hoidossa
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Neurofibromatoosin historia

Table 1-2  Significant Milestones in Neurofibromatosis

Date

Milestone

Liite 31 (2)

Reference

13th
century

1785

1793

The first known drawmg is made of a man who may have
had NF1. -

Mark Akenside, a British physician, publlshes the first Engllsh-
language description of someone with NF1 manifestations.

A case report is published aboutjohann Gottfried Rheinhard,

- who had multiple wart-like growths covering his skin, a Iarge

1822

g detalled early account of someone wnth NF1. i
‘Inwhatis probably the first descrlptlon of NF2, SCOttlSl’l :

head, and areas of skin discoloration. This is the most - :

- physician |. H. Wishart descnbesapatlentwmh multiple

1830

1882

1880 to.

1970s
- identify and begin to better understand the many types of
_cellsinvolved and the clinical pathology of these disorders.

_1978'

intracranial meningiomas and-cranial tumors mcludlng
acoustic neuromas :

Schwann identifies a myelm sheath cell that is later recognlzed
as the most common type of cell in NF tumors.

Friedrich Daniel von Reckllnghausen a pathologlst in
Strassburg, publishes a landmark monograph about the
disorder that would later bear his name. He coins the term -
neurofibroma after observing that NF tumors were composed
of nerve cells and fibrous supportive tissue.

3(p.3)
4

5

7

3(p 5)

18

Case reports are publlshed that describe families with multlple S

members affected by NF1 and NF2. Physicians and researchers

The National Neurofibromatosis Foundation i is founded by

Lynn Courtemanche, RN., Allan Rubensteln M D.,and

- Joel Hirschtritt, Esq.

1979
1983

1987

 The NF Foundation establishes the first comprehensnve

NF clinic. (Others will follow.)

‘The NF Foundation launches the ﬂrst natnonal research
program on neurofibromatosis in the world.”

The National Institutes of Health hosts a landmark CONSensus

; development conference that creates the nomenclature “NF1”
and “NF2,” establishes diagnostic criteria for both disorders,

and provides gundelmes for treatment. -

~ The NNFF International Consortium for the Molecular Biology

- of NF1 and NF2 is established, in which researchers agree to
- share molecular and clinical data. The consortium has grown

- from 32 scientists in 1987 to more than 300 today, and has

- helped speed the progress of research into NF.

Scientists ldentlfy genetic markers for NF1 on chromosome
17 and for NF2 on chromosome 22. This sngmf cantly narrows

the search for the causative genes. -

1,19- 22
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Neurofibromatoosin historia

Table 1-2

Date

(Continued)

Milestone Reference

1988

1990

1992

1993

1994
1995
1997

1990 to
present

The first diagnostic DNA, prenatal, and presymptomatic
testing for familial cases of NF1 is developed.

Two teams working independently identify the NF1 geneand 2,23 -25
describe its protein.

The National Institutes of Health sponsors a clinical conference
to review and update guidelines for the diagnosis and
management of NF1 and NF2.

The NF Foundation forms the International Neurofibromatosis

‘Association in Luxembourg.

Scientists identify the NF2 gene and describe its protein 26,27
product.

The NF Foundation establishes an international network of
clinics to improve diagnosis and treatment of people with NF1
and NF2.

The first multicenter clinical trials are launched to test new
therapies for people with NF.

Direct gene testing becomes available for NF1 and NF2.
(The tests are available only in the research setting, for reasons
discussed in Chapter 2.)

The NF Foundation Clinical Care Advisory Board leads a 1]
worldwide effort to provide an updated consensus about
diagnostic and management criteria for NF1 and NF2.

Researchers advance knowledge of how the NF1 and NF2 gene 28
mutations contribute to these disorders’ manifestations,
including tumor formation and cognitive difficulties.

Researchers establish that schwannomatosis is genetically
distinct from NF2 and consensus builds that it represents a
third form of neurofibromatosis.



