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Onko viimein aika 
seulonnalle?
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Suomi on synnynnäisten immuunivajeiden maa 

M iksi synnynnäisten immuunivajeiden 
tulisi kiinnostaa kaikkia kliinisessä 
työssä olevia lääkäreitä? Primaarit im‑

muunivajeet ovat yli 320 harvinaisen geneetti‑
sen sairauden ryhmä. Yleisin on CVI (common 
variable immunodeficiency) ‑tauti eli tavallinen 
vaihteleva immuunipuutos (1). Vakavimman 
immuunivajeiden alaryhmän 
muodostavat vaikeat kombinoidut 
immuunivajeet (SCID, severe 
combined immunodeficiency), 
joiden oireet ilmaantuvat ensim‑
mäisen elinvuoden aikana ja jotka johtavat hoi‑
tamattomina kuolemaan usein jo ensimmäisen 
vaikean infektion yhteydessä. 

Tuoreen tutkimuksen mukaan CVI-taudin 
esiintyvyys Suomessa on maailman suurin. Se 
oli Hyks-piirissä (7,7:100 000) yli kaksinkertai‑
nen verrattuna aiempiin tutkimuksiin (1). Myös 
AICDA-mutaatioista johtuva tyypin 2 hyper-
IgM-vasta-ainepuutos on yleisin Suomessa (2). 
Vasta-ainepuutokset aiheuttavat hoitamattomi‑
na runsaasti oireita eri elimissä sekä sairaus-, 
tutkimus- ja hoitokierteen. CVI-tauti on mo‑
nimuotoinen mutta noudattaa synnynnäisten 
immuunivajeiden yleistä ilmiasua (3) (KUVA). 
Sairastavilla esiintyy tyypillisimmin toistuvia 
invasiivisia bakteeri-infektioita, pitkäaikaista tai 
aaltoilevaa imukudoksen liikakasvua, alttiutta 
lymfoomille, eri elinten tulehdussairauksia ja 
usein myös bronkiektasioita. Tulehdussairauk‑
sista yleisimpiä ovat interstitiaaliset keuhko
sairaudet, tulehdukselliset suolistosairaudet ja 
hematologiset autoimmuunisairaudet. 

CVI-tauti ilmenee valtaosalla potilaista vas‑
ta aikuisiässä. CVI-taudin diagnoosiviive on 
maassamme ollut jopa yli 50 vuotta. Se olisi 
kuitenkin helppo ja halpa seuloa täydellisellä 
verenkuvalla ja vasta-aineluokkien määrityksel‑
lä (P-IgG, -IgA, -IgM ja S-IgE). Verenkuvassa 
näkyvä mahdollinen määrällinen neutro- tai T-

lymfopenia auttavat erotusdiag‑
nostiikassa ja lähetteen kiireel‑
lisyyden arvioinnissa. Oireileva 
potilas lähetetään arvioon, mikä‑
li jokin valkosoluluokka tai IgG 

tai vähintään kaksi muuta vasta-ainepääluokkaa 
ovat heikentyneitä. Lopullisen diagnoosin aset‑
taa erikoissairaanhoidossa immuunivajeisiin 
perehtynyt lääkäri. Asianmukaisesti diagnosoi‑
tu potilas on oikeutettu Kelan korvaamaan vas‑
ta-ainekorvaushoitoon. Erotusdiagnostisesti on 
huomioitava useita samantyyppisiä tiloja, min‑
kä vuoksi lähettävän lääkärin on syytä puhua 
potilaalle sairausepäilystä. 

Asianmukainen vasta-ainekorvaushoito py‑
säyttää valtaosalla CVI-potilaista infektio- ja 
komplikaatiokierteen. Hoito on vuonna 2006 
tehdyn selvityksen pohjalta todettu myös kus‑
tannustehokkaaksi (4). Se on lisännyt keski‑
määräistä elinaikaodotetta hoidetuilla CVI-po‑
tilailla arviolta 20–30 vuotta (5,6). Vasta-aine‑
korvaushoito kuuluu WHO:n välttämättömien 
lääkkeiden listalle ja on siis CVI:ssä todistetusti 
erittäin vaikuttavaa. Lääkekorvaustilastoista 
päätellen potilaiden hoitoon pääsy on maas‑
samme alueellisesti epätasaista. Olisi aika kääriä 
hihat ja saattaa loputkin CVI-potilaamme hoi‑
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don piiriin seulomalla soveltuvan taudinkuvan 
omaavat potilaat yllä mainituin tutkimuksin.

Suomalaisista on kuvattu äskettäin myös 
kuusi uutta immuunivajegeeniä tai -ilmiasua 
(7–11). Suomalaiseen tautiperintöön kuulu‑
vien immuunivajavuuksien ja CVI-taudin yh‑
teisesiintyvyys (> 15:100 000) on maailman 
toiseksi suurin raportoitu (12). SCID:n esiin‑
tyvyys maailmalla on noin 1:60 000. Synkintä 
tautiperimässämme on kuitenkin, että kanta‑
solusiirtoarvioon lähetettävien potilaiden mää‑
rästä päätellen SCID-potilaatkin vaikuttavat 
Suomessa poikkeuksellisen yleisiltä.

SCID on immunologinen hätätilanne, jos‑
sa lapsi ilman ensimmäisen ikävuoden aikana 
tehtyä kantasolusiirtoa yleensä menehtyy. Oi‑
reiden ilmaantuessa on kantasolusiirrolla jo 
kiire. Tämän vuoksi on vastasyntyneiltä muun 
muassa Yhdysvalloissa jo vuodesta 2008 läh‑
tien seulottu vaikeita immuunivajesairauksia. 
SCID-potilaalla on T-lymfopenia. Sen seulon‑
ta perustuu TREC (T cell receptor excision 
circle) ‑määritykseen kantapäästä otetusta 

veritäplänäytteestä. SCID-seulonta on muun 
muassa Ruotsissa osoitettu kustannustehok‑
kaaksi ja 99,5-prosenttisesti herkäksi (13). 

Yhdysvalloissa vuonna 2008 aloitetun seu‑
lonnan uusimmissa, toistaiseksi vasta kokouk
sissa esitetyissä tuloksissa vastasyntyneistä 
1:8 000 jäi kiinni seulonnassa ja tarvitsi var‑
mistustestauksen. Heistä 43 %:lla todennettiin 
vähän T-soluja. Suomessa vuosittain syntyvistä 
55 000 lapsesta siis alle kymmenen ohjautuisi li‑
sätutkimuksiin. Tämä ei terveydenhuollon kan‑
nalta liene ylivoimaista. Positiivinen seulontatu‑
los johtaa pikaisiin jatkotutkimuksiin ja SCID-
diagnoosin varmistuessa parantavaan kantasolu‑
siirtoon, jotka on valtakunnallisesti keskitetty 
Hyksin Lastenklinikkaan. Alle 3,5 kuukauden 
iässä tehdyistä kantasolusiirroista 94 % onnistuu 
(14). Lisääntyneen infektioherkkyyden vuoksi 
viivästyneesti diagnosoiduilla ja siten kantasolu‑
siirtoon päätyneellä lapsella henkiinjäämisen to‑
dennäköisyys on vain 74 % (14). Yhdysvalloissa 
SCID-potilaiden vakavien infektioiden määrä 
väheni seulonnalla noin 60 %:sta nollaan. 

KUVA.  Immuunivajavuuden yleisiä ilmenemismuotoja. Tulehdussairaudet keltaisella, veren ja imukudoksen 
häiriöt punaisella ja infektio-ongelmat sinisellä pohjalla.

Pitkäaikainen tai aaltoileva imukudoksen
liikakasvu tai kehittymättömyys
- imusomukkeet
- kateenkorva (lapsella)
- perna

Elimen tai yleistynyt autoimmuniteetti
- elimistön hankinnaisen immuniteetin hyökkäys 
   omia rakenteita vastaan
- elinten autoimmuunisairaudet (mm. keuhkot,
   maksa, suolisto, endokriiniset rauhaset)

Autoinflammaatio
- elimistön luonnollisen puolustuksen hyökkäys 
   omia rakenteita vastaan
- periodinen kuume
- ihon, nivel- ja suolistotulehdukset
- SLE-tautia muistuttavat oireet
- ihonalaisrasvan tuhoutuminen

Varhaislapsuudesta vaikea allergia ja atopia

Angioödeema
- lähinnä perinnöllinen angioödeema (HAE)
- ihon, limakalvojen ja suolisto-oireet

Toistuvat tai krooniset infektiot
- keuhkokuumeita, verenmyrkytyksiä,
   aivokalvotulehduksia, syviä paiseita,
   luutulehduksia
- toistuvat usein tai paranevat  huonosti
- vakavia virus- tai sieni-infektioita

Verisolujen määrälliset vähyydet
- 1–3 solulinjaa
- jo ennen lääkitystä
- absoluuttiset määrät (osuus 
   harhaanjohtava)
- punasolut
- neutrofiilit tai lymfosyytit
- verihiutaleet

Varhaislapsuuden huono 
menestyminen
- varhain alkanut krooninen ripuli
- huono pituuskasvu
- yleistynyt vaikea ihottuma

Harvinaiset oireyhtymät, joissa
immuunipuutos
- yleisin CATCH22
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SCID-seulonta tulisi viipymättä sisällyttää 
vastasyntyneiden seulontaohjelmaan. Seulon‑
taan tulee liittää jatkuva asiantuntijavalmius 
kommentoimaan ja ohjaamaan positiivisia löy‑
döksiä omaavat viipymättä jatkotutkimuksiin, 
hoitoon ja kantasolusiirtoon ennen 3,5 kk ikää. 
Ennen siirtoa aloitetaan tukihoidot eli profy‑
laktinen mikrobilääkehoito ja immunoglobulii‑
ni-infuusiot. 

Maassamme tulee huolehtia, että lääkärim‑
me saavat riittävän perus- ja jatkokoulutuksen 

myös muiden immuunivajeiden moninaisista 
oireista, osaavat epäillä niitä ja lähettää potilaat 
jatkohoitoarvioon. Immuunivajeen epäilyn he‑
rättyä tulee avoterveydenhuollossa osata pidät‑
täytyä rokotusten antamisesta näille potilaille. 
Sairaaloissamme tarvitaan lisäksi riittävästi 
tähän tautiryhmään perehtynyttä henkilöstöä 
sekä valtakunnallinen immuunipuutosrekiste‑
ri. Immuunivajeiden hoito on kannattavaa niin 
potilaille kuin yhteiskunnalle. ■
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