Silmalinssin luksaatio

eli sijoiltaanmeno
eli ectopia lentis -oireyhtyma

Jossain perheisséd silmélinssin luksaatio eli ectopia lentis on merkittava
ongelma, joka ilmenee sukupolvesta seuraavaan. Joskus tahén oire-
yhtymdan liittyy Marfanin oireyhtymadlle tyypillisid luuston harmeja.
Néiden ongelmien yhdistelméaé kutsutaan linssiluksaatio- eli ectopia

lentis -oireyhtymadksi.

Ectopia lentis -oireyhtyma erotetaan
Marfanin oireyhtymasta rontgen- ym.
kuvauksin, joilla varmistetaan, etta
aortta ei ole laajentunut.

Ihmisilla, joilla on ectopia lentis -oire-
yhtyma, ei ole niita sydamen ja veri-
suoniston ongelmia, jotka kuuluvat
Marfanin oireyhtymaan. Sen vuoksi
ectopia lentis -oireyhtyma erotetaan
Marfanin oireyhtymasta tai kehittymassa
olevasta Marfanin oireyhtymasta vain jat-
kuvan laaketieteellisen seurannan avulla.
Seurantaan kuuluvat tiheat sydamen ultra-
aanitutkimukset, joilla varmistetaan, ettei
aortta, sydamesta verta kuljettava suoni,
ole laajentunut.

Mita muita nimityksia kaytetaan

ectopia lentis -oireyhtymasta?

Ectopia lentis -oireyhtyma tunnetaan myos linssiluksaa-
tio-oireyhtymana ja familiaalisena ectopia lentiksena.

Miten yleinen ectopia lentis -oireyhtyma on?
Ectopia lentis -oireyhtyma on paljon harvinaisempi kuin
Marfanin oireyhtyma. Ectopia lentis -oireyhtyman ylei-
syydesta vaestoissa ei |6ydy arvioita. Suomessa on ta-
vattu muutamia ectopia lentis -sukuja.

Mitka ovat ectopia lentis -oireyhtyman

ominaispiirteet?

Piirteita ovat:

e likinakdisyys (myopia),

e vaihteleva tai epatarkka nako,

e kohonnut silmapaine (glaukooma) tai verkkokalvon
irtauma,

e erilaiset ihon ja luuston piirteet, joita tavataan myos
Marfanin oireyhtymassa.

Mika aiheuttaa ectopia lentis -oireyhtyman?

Tavallisin syy ectopia lentis -oireyhtymaan on mutaa-
tio FBN1 (fibrilliini-1)-geenissa aivan kuten Marfanin
oireyhtymassakin. Joskus ectopia lentis -oireyhtyma
siirtyy samassa perheessa vallitsevan periytymistavan
mukaan; tama merkitsee sita, etta lapsen on peritta-
va toiselta vanhemmaltaan yksi virheellisen geenin ko-
pio, joka aiheuttaa hanelle sairauden. Harvinaisempaa
on, ettd ectopia lentis -oireyhtyma periytyy peittyvan
tavan mukaan; tama puolestaan merkitsee sitd, etta
lapsen on perittava virheellisen geenin kopio molem-
milta vanhemmiltaan. Tassa tapauksessa vanhemmil-
la ei ole oireyhtymaa, koska heilla kummallakin on yksi
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normaali geenin kopio. Peittyvasti periytyvaan ectopia
lentis -oireyhtymaan ei liity verisuoniston sairausriskia.
Kaksi geenia on |dydetty peittyvasti periytyvan ectopia
lentis -oireyhtyman syyksi: ADAMTSL4 ja LTBP2. Silma-
ladkari saattaa kyeta erottamaan vallitsevasti ja peitty-
vasti periytyvan ectopia lentis -oireyhtyman sukutieto-
jen ja silmaldydosten perusteella.

Miten ectopia lentis -oireyhtyma
tunnistetaan eli diagnosoidaan?

Ectopia lentis -oireyhtyman |6ytaa silmalaakari rako-
lamppututkimuksella. Kun jollakulla epailldédn ectopia
lentis-oireyhtymaa, hanelle tulee suorittaa huolellinen
perinndllisyysladkarin ja sydanlaakarin tutkimus Mar-
fanin oireyhtyman pois sulkemiseksi.

Onko olemassa geenitestia ectopia lentis
-oireyhtyman tunnistamiseksi?

Geenitestit ovat kaytettadvissa seka vallitsevasti etta
peittyvasti periytyvan ectopia lentis -oireyhtyman tun-
nistamiseksi.

Miten ectopia lentis -oireyhtymaa poteva
on hoidettavissa?

Han on hoidettavissa usealla tavalla:

e tavallisilla silmélaseilla tai kontaktilaseilla (kontakti-
lasien tulee olla erikoisen litteat riittavan naon kor-
jauksen saavuttamiseksi) voidaan auttaa epatarkkaa
nakod, jonka aiheuttaa silmalinssin siirtyma.

* niin sanottujen afakia-lasien (valo taittuu silmalinssin
ymparilld) kayttd on kirurgisen hoidon vaihtoehto.
Niiden kaytt® vaatii atropiini sulfaatti (1 %) -silma-
tippojen kayttamistd mustuaisen suurentamiseksi.

e vaikeissa tapauksissa silmalinssit on poistettava. On
syyta tehda kaikki mahdollinen kirurgisen hoidon
valttamiseksi, koska toimenpiteeseen liittyy hoito-
komplikaatioiden riski. Poistetun linssin tilalle on
asetettavissa keinolinssi, kun kasvuikd on paatty-
massa.

Mika on ectopia lentis -oireyhtymaa potevan
odotettavissa oleva elinika?

Ectopia lentis -oireyhtymaa potevan odotettavissa ole-
va elinikd on normaali. Vallitsevasti periytyvaa ectopia
lentis -oireyhtymaa potevalle on suoritettava maara-
ajoin sydamen ultradanitutkimus laajenevan aortan ty-
ven pois sulkemiseksi, koska hoitamattomana laajen-
tumalla on vaikutusta odotettavissa olevaan elinikaan.

Tuleeko mieleesi kysymyksia?
Haluaisitko lisaa tietoa?

Soita tai ota muutoin yhteytta Sinua
tutkineeseen laakariin tai yliopistollisen
keskussairaalan Kliinisen genetiikan
(aikaisemmin Perinnéllisyyslaaketieteen)
yksikkéon tai perusteilla olevaan
Harvinaissairauksien yksikké6n. Ruotsin-
kielista neuvontaa antaa Helsingissa
Folkhalsans genetiska klinik.

Voit myés ottaa yhteytta

Suomen Marfan Yhdistykseen
(www.marfan.fi tai info@marfan.fi

tai englanniksi internetin tai
sahkopostin kautta Amerikan
Yhdysvaltojen Marfan-yhdistykseen,
The National Marfan Foundation,
(www.marfan.org tai staff@marfan.org).
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The Marfan Foundationin (USA) suostumuksella tekstin on
kddntdnyt suomeksi ja muokannut perinnéllisyyslddketieteen
erikoisldakari llkka Kaitila 4/2014.



