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Poika, joka ei tunnistanut elefanttia

— tapauksen ratkaisu

Anamneesin kertaus

Neuvolaldakarin vastaanotolle tuotiin 4-vuotias poika, jonka poikkeaviin piirteisiin oli kiinnitetty

huomiota paivakodissa.

Piivikodissa oli huomattu, ettei lapsi tunnista
eldimii kuten elefanttia kuvakirjasta muiden
lasten tavoin. Myds metsissi liilkkuminen oli
ollut viime aikoina tavallista varovaisempaa pii-
vikodin henkilokunnan mielesti.

Poika oli ollut aiemmin terve ja lipdissyt
moitteettomasti kaikki neuvolatarkastukset
ikdistensi tavoin. Kasvukin oli ollut aina tasais-
ta ja johdonmukaista.

Verkosta poimittua

Verkossa keskustelu ohjautui nikéongelmaan
- ja muistoihin siiti, kun likinikéinen sai
ensimmaiiset lasinsa ja oivalsi, ettd ikkunasta
niki ulos.

"Muistan kylld sen riemukkaan nikemisen
tunteen, joka myoopin laseista 7-vuotiaana
koitui. Toki pahempiakin pitid poissulkea,

aivokasvain tai hydrokefalus. Onko tuo varo-
vaisuus metsissid huonoa nikoi vai ataktisuut-
ta, papillat kannattaa silminpohjista kurkistaa.
Kohtausoireet anamneesista, pahoinvoinnit ja
pddnsdryt...”

Verkkolddkarit huomauttivat, etti tietoja oli
annettu aika niukasti. Toivottavasti on osattu
antaa riittdvin pitki vastaanottoaika, totesi erds
kollega. "Anamneesia on tarkennettava ja
4-yuotiaan neurologinen status vie oman het-
kensi. Eri vaihtoehtoja on, laajalla skaalalla
syyn suhteen, vaarattomia ja vaarallisia. Asiaan
on paneuduttava.”

Oppimisvaikeuksien mahdollisuus tuotiin
esiin, ja erds verkkoliikiri muistutti, ettd
somaattisten seikkojen ohella tulee muistaa
sosiaaliset ja psykologisetkin seikat. “On saat-
tanut poika huomata, etti piivikodin hoidok-
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kien ja henkilokunnan kanssa vilttyy ivanau-
ruilta, kun ei vastaile typeriin kysymyksiin. Jos
on kerran vastannut vdirin ja toiset nauravat ja
naljailevat, varmin keino vilttdd uusi erehtymi-
nen on kieltiytyi vastaamasta.”

Erdille verkkolddkirille tuli mieleen, ettd
“vyoihan tissi olla jokin geeni poikittain”, ja hin
palautteli mieleensi tuossa idssi esiin tulevia
geneettisii oireyhtymii, kuten infantiili neuro-
naalinen seroidilipofuskinoosi (INCL).

Potilaan jatkohoito

Neuvolassa terveydenhoitajan tutkimuksessa
nidntarkkuus todettiin heikentyneeksi molem-
missa silmissid. Ladkirin tekemissid neurologi-
sessa tutkimuksessa ei todettu poikkeavaa. Poi-
ka ohjattiin ensin yksityissilmaldikirille ja sit-
ten HYKS:n silmitautien klinikalle jatkotutki-
muksiin 4,5 vuoden iissi, kun niko jii edelleen
huonontuneeksi ja silminpohjan status oli
poikkeava.

Silmalaakarin kommentti

Silmitautien klinikalla pojalla todettiin molem-
missa silmissi likitaitteisuus (-4 diopteria), oi-
kean silmin niontarkkuus 0,32 ja vasemman

"Voihan tdssa olla jokin geeni poikittain.”

Potilaan tunnistamisen
mahdollistavia tietoja on muutettu.
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0,25 taittovoiman mukaisin lasein. Vanhemmat
epiilivit pojan nikevin huonosti himirissi,
mutta muuten nién kiytto kotona oli vaikutta-
nut normaalilta. Pojan didin isélld oli vahva tait-
tovirhe ja ni6éntarkkuudet niin heikot, ettd hin
ei koskaan saanut ajokorttia. My6s pojan didin
puolen yhdelld serkulla oli todettu vahva taitto-
virhe ja heikentyneet naéntarkkuudet.
Tutkimuksissa silmdnpohjat todettiin lihes
normaaleiksi vihiisti pigmentin rakeisuutta
lukuun ottamatta. My6s verkkokalvon tarkan
nion alueen valokerroskuvauksen 16ydos ja Is-
hiharan punavihervirinikétestin tulos olivat
normaalit. Havaittu himairinion heikkous,
huonontuneet niéntarkkuudet ja sukuanam-
neesi herittivit epdilyn perinnéllisen verkko-
kalvosairauden mahdollisuudesta.
Verkkokalvon elektroretinografiassa (ERG)
todettiin synnynniiselle pysyville himairisoke-
udelle (congenital stationary night-blidness,

CSNB) tyypillinen muutos, ns. negatiivinen
ERG. Muita sille tyypillisid 16ydoksii ovat lievis-
ti heikentyneet niontarkkuudet, kohtalainen tai
vahva likitaitteisuus, himirisokeus ja normaali
tai lahes normaali silminpohjaléydés. Joskus
voi esiintyd my0s nystagmusta ja karsastusta
(1). Timin potilaan ERG-16ydos oli tyypillinen,
mutta ei tiysin spesifinen, ja diagnostiikan tar-
kentamiseksi potilas ldhetettiin perinnéllisyys-
laakidrin konsultaatioon. Geenitesti varmisti
epdillyn diagnoosiin, tissi tapauksessa kuusi
vuotta ensimmadisten silmitutkimusten jilkeen.

Suomessa neuvolan toiminta on ensiarvoi-
sen tirkedd silmisairauksien seulonnassa.
Heikon né6n syyn selvittelyissi sukuanamnee-
si on tirkei, samoin vanhempien kisitys lap-
sen ni6n kiytosti. Sitd voi kysyi ja arvioida jo
perusterveydenhuollon puolella. Heikenty-
neen niontarkkuuden taustalla saattavat sil-
miperdisten syiden sijaan olla myos sikidaikai-
set ja neonataalivaiheen ongelmat, kehitys-
vamma tai jokin oireyhtymad. Silmaldakari tut-
kii niontarkkuuksien ja silmien rakenteiden
lisaksi himirindkod, virinikod, nikokenttid ja
arvioi hiikiistymistd. Harkinnan mukaan ote-
taan erityistutkimuksia ja pyydetiin muiden
erikoisalojen konsultaatiota.

Tamin potilaan ERG toi jo varhain esiin on-
gelman taustan, jonka geenitutkimus varsinai-
sesti vahvisti. Vain pienelld osalla lapsista ja
nuorista todetaan perinnéllinen verkkokalvosai-
raus, ja niiden sairauksien diagnosoiminen on
edelleenkin haasteellista. Oikeaan diagnoosiin
pidseminen voi kestdd useita vuosia, kuten tis-
sikin tapauksessa. Uusilla geeni- ja geenipa-
neelitesteilld diagnostiikkaa voidaan nopeuttaa,
ja hoitava laikiri seki potilas saavat tarkempaa
tietoa sairauden luonteesta ja ehki ennusteesta-
kin. Viime vuosina silmatautien diagnostiikassa
merkittivimmat edistysaskeleet on otettu ku-
vantamisen puolella ja geenitutkimuksissa.

Perinndéllisyysladketieteen
erikoislaakarin kommentti

Perinnollisissi verkkokalvorappeumissa verk-
kokalvon aistinsolujen toiminnassa tapahtuu
hitaita, usein etenevii ja nikévammaisuuteen
johtavia muutoksia. Ne ovat harvinaisia sairauk-
sia; Suomessa potilaita arvioidaan olevan noin
5 000. Silmaladkidrin tutkimuksissa toteamien
tyypillisten 16yd6sten lisdksi perinnolliseen
verkkokalvorappeumaan viittaavat useat saman-
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kaltaiset potilastapaukset suvussa ja oireiden
alkaminen nuorella i4ll3.

Silmailddkiri ohjasi potilaan perinnéllisen
verkkokalvorappeumaepdilyn vuoksi HUS:n
kliinisen genetiikan yksikk6on perinnéllisyys-
vastaanotolle. Perinnéllisen verkkokalvorap-
peuman geneettinen tausta on hyvin hetero-
geeninen, ja tautigeenejd on tunnistettu noin
200. Sekvensointimenetelmien kehittyminen
on mahdollistanut sen, etti potilaalta voidaan
tutkia ”"yhdelld kertaa” lukuisia geeneji.
HUS:sta on lihetetty DNA-niytteiti uuden
sukupolven sekvensointiin perustuvaan geeni-
paneelitutkimukseen neljin vuoden ajan, ja
noin puolelta potilaista tunnistetaan tautia
aiheuttava geenivirhe.

Geenivirheen 16ytyessi saatetaan saada tietoa
taudin ennusteesta. Lisiksi taudin periytymis-

Neuvolan toiminta on ensiarvoisen tdrkeGa
silmésairauksien seulonnassa.
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tapa selvidi ja 16yd6oksen my6td sukulaisille voi-
daan antaa riskiarvio. Joihinkin vaikeisiin verk-
kokalvodystrofioihin, kuten Leberin perinnélli-
seen nikohermon surkastumaan, on kehitteilld
geenihoitoja.

T4lld potilaalla todettiin 176 geenin geenipa-
neelitutkimuksessa X-kromosomissa sijaitse-
vassa CACNA1F-geenissd muutos, josta kiyte-
tddn merkintitapaa ¢.2239+2T>C. Juuri samais-
ta muutosta ei ole aikaisemmin kuvattu ladke-
tieteellisessd kirjallisuudessa. Muutos sijaitsee
tirkedssd kohdassa geenin silmukointialueen
ns. konsensussekvenssissi, ja ndin ollen sen
voidaan ennustaa aiheuttavan poikkeavaa sil-
mukoitumista. Potilaan niytteessd havaittu
muutos on siis todennikéisesti tautia aiheutta-
va geenivirhe. Potilaan iti on todettu geenivir-
heen terveeksi kantajaksi.

Potilaan sukuhistoria sopii X-kromosomi-
seen periytymiseen. Sekd potilaan didin isilla
ettd didin siskon pojalla on vahva taittovirhe ja
heikentyneet niontarkkuudet. He ovat toden-
nikoisesti geenivirheen kantajia. Suvussa on
myos naisia, jotka saattavat olla geenivirheen
terveitd kantajia. Sukulaisten geenitutkimukset
ovat meneilliin.

CACNA1F-geenivirheiden tiedetiin aiheutta-
van synnynniistid pysyvid himirisokeutta, jota
oli epiilty jo oirekuvan perusteella. Siini tau-
dinkuva pysyy tyypillisesti samanlaisena eika
eteneminen ole tavallista, ja tissd mielessi se
eroaa suuresti monista muista verkkokalvorap-
peumista, jotka voivat edetd jopa vaikeaan niks-
vammaisuuteen.

Lopuksi

Lastenneuvolaty6ti tehdessdin moni on mietti-
nyt, onko piiasiassa terveiden lasten kattavalla
seulonnalla aina merkitysti vai pitdisiko tuo
mittava tyopanos kayttdd johonkin muuhun.
Tamai tapaus — vaikkakin hyvin harvinainen -
muistutti taas, ettd merkitystd on. Jos keskittyi-
simme vain ongelmatapauksiin, moni varhai-
nen hoidettava sairaus jdisi huomaamatta. Esi-
merkiksi toiminnallisen heikkonikéisyyden to-
teaminen varhaisvaiheessa on nion ennusteen
kannalta ensiarvoisen tirkedi. Vanhempien ha-
vainnoilla ja perimélli on tissi erityinen merki-
tys. Pdividkodin ja vanhempien huoli pitii aina
ottaa todesta, koska terveydenhoitaja ja etenkin
lagkari havainnoivat lasta vain lyhyen aikaa hei-
hin verrattuna.

Yleisladkirin nikékulmasta on mielenkiin-
toista seurata, mitd mahdollisuuksia genetiikka
tarjoaa jo nyt potilaiden diagnostiikkaan ja hoi-
toonkin. Silmiklinikan ja geneetikkojen katta-
vat tutkimukset ja niistd saatava informaatio
olivat tissi tapauksessa ratkaisevia tarkan diag-
noosin saamiseksi. Vanhemmat ovat olleet
koko 6 vuotta kestineen tutkimusajan tyytyvai-
sid hoitoon ja saamaansa informaatioon. Luon-
nollisesti vanhemmat ovat nyt huojentuneita
tietdessddn lapsensa sairauden suhteellisen
positiivisen diagnoosin, vaikkei pojan niks kos-
kaan tule olemaankaan tiydellinen. @
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