Stickler-oireyhtyma

Stickler-oireyhtyma on joukko sairauksia, jotka ilmenevat
sidekudoksissa. Sairaudelle on ominaista kasvojen epdétavalliset
piirteet, kuulon heikkous sekda silmien ja nivelten ongelmat.

Stickler-oireyhtyma ilmenee silmissa,
korvissa, luissa, nivelissa, kasvoissa ja

hampaissa, mutta kaikilla potilailla ongel-
mia ei ole naissa elimissa ja kudoksissa.

Mita muuta nimitysta Stickler-oireyhtymasta
kdytetaan?

Stickler-oireyhtymaa kutsutaan myds perinnélliseksi
artro-oftalmo-dystrofiaksi, perinnélliseksi artro-oftal-
mopatiaksi ja Stickler-dysplasiaksi.

Miten yleinen Stickler-oireyhtyma on?

Stickler-oireyhtymaa arvioidaan esiintyvan yhdella
7500-9000 vastasyntyneesta.

Mitka ovat Stickler-oireyhtyman

ominaispiirteet?

Piirteita ovat:

Silmissa

e likinakoisyys (myopia)

e verkkokalvon irtauma

e linssisamentuma eli katarakta

e astigmaattisuus (sarveiskalvo tai silmalinssi eivat ole
pyoredn muotoisia)

e lasiaisen rappeutuminen (lasiainen nesteytyy ja
irtautuu verkkokalvosta)

e karsastus

e korkea silman sisdinen paine eli glaukooma

Korvissa/kuulo

e sisakorvakuulon heikkous

e valikorvatulehdukset eli otiitit

Luustossa/nivelissa

e nivelkivut, suurentuneet nivelet

* nivelten rappeumat ja kulumat (osteoartriitti) eli
nivelrikot

o ylilikkuvat nivelet

* pihtipovet (genu valgum)

e skolioosi (selkdarangan sivukiertyma)

e |onkkanivelten Legg-Perthes-rappeuma

Suun ja kasvojen alueella

* poskipaiden ja nenan selan painuma

e pieni leuka (mikrognatia)

e suulaen poikkeavuudet / ahtaat hengitystiet

e jakautunut kitapurje

Pierre-Robert-sekvenssi (yhdistelma, johon kuuluu

pieni leuka, suulakihalkio, kielen asentovirhe seka

hengitysvaikeus).

Stickler-oireyhtymaa potevilla ei yleensa ole kaikkia
edelld mainittuja tyyppipiirteita ja ne voivat vaihdella
saman perheen oireyhtymaa sairastavilla. Joissain ta-
pauksissa potilaalla voi olla useita ominaispiirteita, mut-
ta vain yksi niin vaikea, etta diagnoosi selviaa. Stickler-
oireyhtyma on myds eteneva, minka vuoksi ongelmat
lisaantyvat ian myota.

Mika aiheuttaa Stickler-oireyhtyman?

Stickler-oireyhtyman tyypit I, Il ja lll johtuvat kolla-
geeniperintotekijoiden eli geenien COL2A1, COLT1AT1
ja COL11A2 mutaatioista. Ne periytyvat autosomaali-
sesti vallitsevasti, mika merkitsee sita, etta yksi geenin
mutatoitunut kopio riittaa sairauden aiheuttajaksi. Niin-
pa joskus sairas on saanut mutatoituneen geenin toi-
selta sairaalta vanhemmaltaan. Sairaan vanhemman
todennakdisyys antaa mutatoitunut geeni lapselleen
on 50 %. Joskus taas Stickler-oireyhtymaa sairastava on
ensimmadinen suvussaan. Tama on seurausta geenin uu-
desta mutaatiosta.
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Stickler-oireyhtyman tyypit IV ja V aiheutuvat mu-
taatioista COL9A1- ja COL9A2-geeneissa. Nama tyypit
periytyvat autosomaalisesti peittyvasti. Talléin mutaa-
tion on oltava saman geenin molemmissa kopioissa.
Molemmilla vanhemmilla on mutaatio vain toisessa
geenissaan, ja silloin heilla ei ole mitaan Stickler-oire-
yhtyman ongelmia. He ovat mutatoituneen geenin
kantajia. Pariskuntana heilld on 25 % suuruinen toden-
nakoisyys antaa yhtaikaa mutaatio lapselleen, jolla oire-
yhtyma silloin ilmenee.

Stickler-oireyhtyma ilmenee yhta hyvin naisilla kuin
miehilla.

Kuinka Stickler-oireyhtyma tunnistetaan
eli diagnosoidaan?

Stickler-oireyhtyman diagnoosi voidaan tehda laakarin-
tutkimuksen ja perintotekijan testauksen perusteella.

Laakarintutkimus perustuu diagnostisiin kriteereihin,
jossa kaytetaan Yhdysvaltain Terveysviraston (National
Institutes of Health) antamaa 12 pisteen jarjestelmaa.
Ladkarintarkastuksessa arvioidaan silmat, korvat, luus-
to ja nivelet seka kasvot ja suulaki. Myos sukuselvitys
suoritetaan.

Geenin mutaatiotutkimus on toinen tapa varmistaa
Stickler-oireyhtyma-diagnoosi. Siind etsitaan kaikista
tunnetuista Stickler-geeneista, COL2A1, COL11A1,
COL11A2, COL9A1 ja COL9A2, mutaatiota. Se, ettei
testauksessa mutaatiota 10ydy, ei merkitse, etta tutkit-
tavalla ei ole Stickler-oireyhtymaa, koska kaikkia oire-
yhtyman aiheuttavia geeneja ei ole tunnistettu. On ole-
massa ainakin kolme vield tunnistamatonta geenia.

Kuinka Stickler-oireyhtymaa sairastavaa
hoidetaan?

Monet hoitokeinot parantavat ja korjaavat oireyhtyman

ongelmia.

e silmalasit tai kontaktilasit korjaavat naén tarkkuutta.

e tiheilld tarkastuksilla havaitaan muutoksia ja huono-
neminen verkkokalvoissa; laser-leikkauksella voi-
daan ehkaista verkkokalvon irtautuminen.

e kuulolaitteilla voidaan auttaa kuulonheikkenemi-
sesta kdrsivaa.

e |uuston ja nivelten ongelmia voidaan selvitellda mm.
reumalaakarin tai ortopedin toimesta rontgen-
kuvauksin ja niitad voidaan hoitaa lastoin, tukisitein
ja apuvalinein, kipu- ja tulehduslaakkein, kuntoutuk-
sella ja fysioterapialla.

e lapset, joilla on Stickler-oireyhtyma ja/tai Pierre-
Robin-sekvenssi voivat tarvita ravitsemusarvioita,
suulaen tai leuan leikkaushoitoa, hampaiston oikai-
sua tai puheterapiaa.

Mita on Stickler-oireyhtymaa potevan
elinian odote?

Stickler-oireyhtyman ei arvioida vaikuttavan elinian
odotteeseen.

Tuleeko mieleesi kysymyksia?
Haluaisitko lisaa tietoa?

Soita tai ota muutoin yhteytta Sinua
tutkineeseen laakariin tai yliopistollisen
keskussairaalan Kliinisen genetiikan
(aikaisemmin Perinnéllisyyslaaketieteen)
yksikkdon tai perusteilla olevaan
Harvinaissairauksien yksikkéon.
Ruotsinkielistd neuvontaa antaa
Helsingissa Folkhdlsans 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 kdantdnyt suomeksi ja muokannut perinnéllisyys-
ladketieteen erikoisladkari llkka Kaitila 4/2014.
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