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Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtym&an tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinndéllisyysneuvontaa tai erikoislaékarin konsultaatiota.
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Synonyymeja Alportin tauti, Alportin syndrooma, Alport's syndrome

Alportin oireyhtyma on perinndllinen
munuaissairaus, johon liittyy kouluiassa
alkava kuulovamma ja usein poikkeavuuksia
silmissa. Tauti periytyy tavallisimmin X-
kromosomisesti dominantisti, josta syysta sen
oireet ovat naisilla yleensa selvasti lievempia
kuin miehilla.

Munuaisoireet

Pojilla Alportin oireyhtyma havaitaan yleensa
pikkulapsena. Taudin ensimmainen oire on
verivirtsaisuus, joka voi olla niin vahaista,

ettd se on havaittavissa vain virtsan
mikroskooppisessa tutkimuksessa. Aika ajoin,
usein hengitystietulehdusten yhteydessa,
veren maara virtsassa lisaantyy, niin etté sen
voi silminkin havaita. Usein virtsassa on myods
valkuaista. Jos pojan suvussa tiedetaan
esiintyvan Alportin oireyhtymaa, voi
diagnoosia pitaa melko varmana jo pelkkaan
verivirtsaisuuten perustuen. Joskus diagnoosi
halutaan varmistaa tutkimalla tautimuutoksia
munuaiskoepalasta, jolloin Alportin
oireyhtymalle tyypillinen muutos nakyy
koepalan elektronimikroskooppisessa
tutkimuksessa.

Pojilla munuaisoireet etenevat siten, etta
useimmiten nuorena aikuisena
munuaistoiminta on niin selvasti huonontunut,
etta verindytteesta mitattavan S-kreatiniini-
kokeen lukema kohoaa normaalialueen
ylapuolelle. Munuaisvaurion edetessa
dialyysihoito ja munuaissiirto tulevat
harkittaviksi.

Tyt6illa ja naisillakin esiintyy verivirtsaisuutta
pikkulapsesta alkaen, mutta heilla tauti
harvoin etenee, ja munuaisen vajaatoiminnan
kehittyminen on epétodennékadista.

Kuulo- ja silméoireet

Alportin oireyhtymaan liittyva
molemminpuolinen sisakorvaperainen kuulon
aleneminen alkaa yleensa kouluidssa ja
etenee aikuisikdan mennessa siten, etta
kuulolaite tulee useimmiten valttamattomaksi.
Kuulovamma kehittyy poijille l1ahes
poikkeuksetta, mutta tytdilla se on
harvinainen.

Silméalaakarin tutkimuksissa havaitaan linssin,
sarveiskalvon tai verkkokalvon muutoksia
noin kolmasosalla potilaista. Namakin ovat
pojilla ja miehilla paljon tavallisempia ja
lisdantyvat ian myota. Silmamuutokset
haittaavat nakokykya vain vahan.

Ennuste

Suomalaisen tutkimuksen mukaan Alportin
oireyhtymaa sairastavat lapset kasvavat ja
kehittyvéat normaalisti ja kayvat koulua
tavalliseen tapaan. Naisilla tauti ei yleensa
vaikuta elinian ennusteeseen ja miehillakin
ennuste on parantunut, kun kokemus
dialyysihoidosta ja munuaissiirroista on
lisdantynyt.

Mista Alportin oireyhtyma johtuu?

Alportin oireyhtyma aiheutuu eraan elimistén
rakenneproteiinin, erdan kollageenin,
rakenteen poikkeavuudesta. Tata kollageenia
esiintyy mm. munuaisissa, sisékorvassa ja
silmén rakenteissa, misté syysta virhe
kollageenissa aiheuttaa oireita ndissa eri
elimissa. Tavallisimmin oireyhtyman syyna on
X-kromosomissa sijaitsevan COL4A5-geenin
mutaatiot, jotka ovat eri perheissa erilaisia.
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Joskus oireyhtymaa aiheuttava mutaatio on
mahdollista tunnistaa, mika varmistaa taudin
diagnoosin, mutta usein diagnoosi on
luotettavasti asetettavissa perustuen oireisiin,
munuaiskoepalan tutkimukseen ja
periytymistapaan suvussa.

Perinnollisyys

Perintdtekijat eli geenit sijaitsevat solujen
tumissa kromosomeissa, joita ihmisella on 46
kappaletta eli 23 paria. Kromosomiparit ovat
muuten samanlaisia miehilla ja naisilla, mutta
sukukromosomipari on erilainen. Naisilla on
kaksi X-kromosomia, miehill&a yksi ja sen
parina Y-kromosomi. Kun tauti periytyy X-
kromosomisesti, tautigeeni sijaitsee X-
kromosomissa.

Jos naisella on tautigeeni, on hanella
toisessa X-kromosomissaan vastaava terve
geeni. Siksi oireet X-kromosomisesti
dominantisti periytyvassa taudissa ilmenevat
naisella yleensa lievina ja vain harvoin yhta
vaikeina kuin miehella. Kun miehella on
tautigeeni ainoassa X-kromosomissaan eika
Y-kromosomissa ole vastaavaa geenia,
ilmenevat taudin oireet hanella aina
vaikeusasteeltaan sellaisina, etta ne ovat
jokapaivaisen elaman kannalta merkittavia.

X-kromosominen periytyminen ilmenee
suvussa siten, etta Alportin oireyhtymaa
sairastavan (ja siis yleensa lievaoireisen)
naisen lapsilla on 50 %:n todenndkoisyys
peria kyseinen sairaus, joka tosin tytdilla
on lievaoireinen. Alportin oireyhtymaa
sairastavan miehen tyttaret perivat taudin,
mutta h&nen pojilleen se ei voi periytya.

Kaytadnndssa sukupuussa tilanne usein
nayttaa sellaiselta, ettéa suvussa on tautia
sairastavia poikia, enoja ja isoisid, ja valissa
olevat naiset ovat lievaoireisia Alport-potilaita,
jotka usein pitavat itsedan terveina.
Sikiddiagnostiikka on mahdollista niissa
perheissa, joissa tautia aiheuttava mutaatio
onnistutaan Ioytamaan. Mikali perhe haluaisi
harkita sikiddiagnostiikan mahdollisuutta,
kannattaisi heidan hakeutua
perinnollisyysneuvontaan hyvissa ajoin
ennen suunniteltua raskautta, jotta
mutaatiodiagnostiikan valmisteluun olisi
riittavasti aikaa.

Harvinaisissa tapauksissa Alportin
oireyhtyma periytyy muiden kollageenin
rakenteita ohjaavien geenien valityksella, ja
talléin periytymistapa ei ole X-kromosominen
vaan autosominen resessiivinen tai
autosominen dominantti. Naissa perheissa
oireet ilmenevat samanasteisina miehilla ja
naisilla.

Internet-sivuja ja kirjallisuutta

Alport syndrome homepage
http://www.cc.utah.edu/~cla6202/ASHP.htm

Orphanet www.orpha.net

Socialstyrelsen, Sverige
http://www.socialstyrelsen.se
/ovanligadiagnoser/alportssyndrom

Heli Pajari: Alport syndrome in Finland.
Vaitoskirja, Helsinki 2000

Pajari H, K&aariainen H, Muhonen T,
Koskimies O: Alport’s syndrome in 78
patients: epidemiological and clinical study.
Acta Paediatrica 1996:85:1300-1306

Vaestoliiton perinndllisyysklinikka
(09) 6162 2246
Fredrikinkatu 47 A, 3. krs
PL 849, 00101 Helsinki
med.genet@vaestoliitto. fi
www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys


http://www.socialstyrelsen.se/

