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S

Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymaan tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinnéllisyysneuvontaa tai erikoislaakarin konsultaatiota.

Haurashermo-oireyhtyma
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Synonyymeja: HNPP (Hereditary Neuropathy with liability to Pressure Palsies) eli haurashermo-

oireyhtyma

Lyhyesti

HNPP on harvinainen perinnéllinen oire-
yhtyma4, jonka tarkkaa esiintyvyytta vaestdssa
ei tunneta. Ulkomaisissa tutkimuksissa sen
on arvioitu koskettavan 1/2500 henkil6a.
Sairastuneitten lukumaaraa on vaikea
arvioida, koska oireet voivat olla niin vahaiset,
etta diagnoosia ei tehda.

Ensimmaiset potilastapaukset kuvattiin jo
1940- ja 1950-luvuilla. HNPP voidaan jakaa
useampaan alaluokkaan. Yhteista naille
kaikille on, etta lievakin mekaaninen
painauma voi aiheuttaa puutumista tai
lihasheikkoutta raajoihin.

Oireet

Oireet ilmaantuvat tavallisimmin murrosiédssa,
mutta ne voivat myds ilmetd vasta myéhem-
méssé eldménvaiheessa.

Noin neljasosa tautigeenin kantajista sailyy
oireettomina koko eldméansé ajan.

Sairaus aiheuttaa ajoittaista puutumista ja
pistelya tai heikkouden tunnetta ylaraajojen
tai alaraajojen alueille. Oireet saattavat
kestdd muutamasta tunnista kuukausiin.

Lihasheikkous on usein oireena merkitté-
vampi kuin puutuminen. Yleensa oire-
yhtymaéan ei liity vaikeita kiputuntemuksia.

Oireita ilmenee usein vahaisenkin mekaani-
sen painauman seurauksena.

Kyseinen painauma ei terveilld aiheuttaisi
mitaan tai enimmillddn nopeasti ohimenevaa
puutumisen tunnetta.

Laukaisevia tekijoité voivat olla esim. nojaa-
minen kyynarpaihin, kyykyssa istuminen,
nukahtaminen sopimattomaan asentoon tai
saksilla leikkaaminen.

HNPP:n tarkeimmat piirteet

Oireyhtymaan liittyy usein rannekanavan
hermopinne (canalis carpi -oireyhtyma), mik&
tarkoittaa, ettd medianushermon joutuessa
paineen alaiseksi ranteessa peukalo tai
sormet voivat puutua ja peukalon lihasvoimat
voivat vahitellen heikentya.

Noin kolmannekselle sairastuneista kehittyy
ajan myo6ta pysyvia oireita paikallisista
hermo-vaurioista johtaen ensin alentunee-
seen tuntoon ja myéhemmin lihasten rap-
peutumaan kaikissa raajoissa.

Merkkina &areishermoston vaurioitumisesta
lihaksissa voi joskus olla havaittavissa nyki-
mista, ns. elohiiri.

Raskauden ja synnytyksen yhteydessa oireet
voivat pahentua tai uusiakin oireita taudista
voi ilmaantua.
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Sairaus aiheuttaa my6s monihermorappeu-
maa (polyneuropatiaa). Tahén viittaavia
oireita on esim. alentunut tunto aluksi jalkojen
alueella.

Oireita voi myéhemmin tulla myés alaraajoi-
hin ja lopulta my6s késiin ja yléraajoihin.
Samoilla alueilla voi taudin my&haisemmasséa
vaiheessa esiintyd myos lihasheikkoutta ja
lihasten rappeutumista.

Edellda mainitut oireet tulevat monesti ilmi
vasta aikuisidssa. HNPP-oireyhtyma&a voi
epailla, jos tutkittavalla on puutoksia yksit-
taisten aareishermojen toiminnassa, etenkin
hermojen lievdn vamman tai paineen
kohteeksi joutumisen seurauksena.

Mikali vanhemmilla tai sisaruksilla on saman-
kaltaisia oireita, vahvistaa tdma epailyn
HNPP-oireyhtymsta.

Diagnostiikka

HNPP:ta voidaan tutkia ENMG:n eli lihas-
hermoséhkdkayran avulla. HNPP:ss&
hermojen sahkdnjohtamisessa tapahtuu télle
sairaudelle ominaisia muutoksia.

Joskus voidaan myds ottaa koepala
hermosta. Diagnoosi voidaan varmistaa DNA-
tutkimuksella.

HNPP-oireyhtymén perinnéllisyys

HNPP on perinndllinen sairaus, joka johtuu
muutoksesta (mutaatiosta) kromosomiin 17
(17p11.2-12) paikantuvassa geenissa.

Noin 80 %:ssa tapauksista on kyse puutok-
sesta (deleetiosta) toisessa kromosomissa
nro 17.

Puutosalue sisaltda geenin, joka saatelee
perifeerisen myeloproteiini-nimisen valkuais-
aineen (PMP22) tuottamista.

Joissakin perheissa on puutoksen sijasta
kyse jostain toisesta rakennepoikkea-
vuudesta saman geenin perintdtekijan
alueella. PMP22-valkuaisaine on tarkea
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rakenneosa aareishermon eristekerroksessa
(myeliinituppi).

Myeliinituppi vaikuttaa hermon kykyyn johtaa
hermoarsykkeitd. PMP22:n puute johtaa
toistaiseksi huonosti tunnettujen mekanis-
mien pohjalta hermon toiminnan huonontu-
miseen ja hermon paineherkkyyteen.

Mikali perimaaines puutoksen sijasta on
lisdantynyt PMP22:a tuottavan geenin
alueella, seuraa tasté toinen hieman ylei-
sempi perinndllinen sairaus eli Charcot-
Marie-Tooth-oireyhtyma (hereditaarinen
sensorinen ja motorinen neuropatia).

HNPP periytyy vallitsevasti, miké tarkoittaa,
ettd jos toisella vanhemmista on kyseinen
sairaus, on heidan lapsiensa riski peria se

50 %.

Lapset, jotka eivat ole perineet kyseista tauti-
geenia, eivat sairastu eivatka periyta sairautta
eteenpain.

HNPP:ss& on myds todettu, etta joillakin
yksilGilld on uusi mutaatio. Poikkeava
perintétekija on silloin syntynyt jompaan-
kumpaan niista sukusoluista, joista tama
yksild on saanut alkunsa eika ole néin ollen
periytynyt kummaltakaan vanhemmalta.
Perim&ssé olevasta uudesta muutoksesta
tulee kuitenkin jatkossa perinndllinen.

Riski uuden mutaation saaneen henkilén
seka pojille etta tytdille saada sairaus on
50 %.

Hoito

Sairauteen ei ole mitaan erityista hoitoa.
HNPP:t4 voidaan ennalta ehkaistéa suojaa-
malla hermoja painevammaoilta.

Esim. rannetuet yon aikana kaytettyna
estavat turvotusta ranne-kanavassa.
Jalkineitten valintaan tulee kiinnittaa erityista
huomiota.
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Leikkauksien ja nukutuksien yhteydessa Eraat ladkeaineet saattavat pahentaa
asentoihin on kiinnitettava erityistd huomiota. sairautta. HNPP:1a sairastavan henkildn tulisi
Kipsaukset on tehtava huolella, ettei kipsi mainita sairaudestaan hoitavalle 1a&kéarilleen.
painaisi hermoja. HNPP-oireyhtym&a sairastaville ei toistaiseksi

ole omaa potilasyhdistysta.
Ylipaino saattaa altistaa painevammaoille,

joten ylipainon valttdminen olisi suotavaa. HNPP-oireyhtymasta ja sen periytyvyydesta
Ammatinvalintaan tulisi myés kiinnittaa saa halutessaan lisatietoa perinndllisyys-
erityistd huomiota. la&ketieteen ja neurologian yksikdista.

Internet-sivuja ja kirjallisuutta

Socialstyrelsen (Sverige) Hereditar neuropati med kompressionsneuropatier
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser

Orphanet http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php#
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