VAESTOLIITON PERINNOLLISYYSKLINIKKA, TIETOLEHTISET/
CORNELIA DE LANGE -OIREYHTYMA

Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymaéan tai sairauteen, ne eivét
korvaa perinndéllisyysneuvontaa tai erikoislaékarin konsultaatiota.

Cornelia de Lange-oireyhtyma

Cornelia de Lange -Oireyhtymasaétion Iso-Britannian osaston tekemasta kirjasesta suomentanut
erikoislaakari Maarit Peippo ,Vaestdliiton perinndllisyysklinikka 2004

Synonyymeja: Lange's syndrome, Brachmann-de Lange-syndrome, de Lange syndrome

Cornelia de Lange-oireyhtyma

Teksti perustuu seka vanhempien etta monia
CdL-henkiloitd ndhneiden ammattilaisten
antamaan tietoon.

Suuri osa ladketieteellisissa oppikirjoissa
olevista CdL-oireyhtymaa koskevista tiedoista
perustuu muutamiin vaikeavammaisista
lapsista kertoviin julkaisuihin. Nykyisin
tiedetaan, etta osalla heista ei edes ole CdL-
oireyhtymaa.

Mita sana oireyhtyma eli "syndrooma"
tarkoittaa?

"Syndrooma" on itse asiassa kreikkalainen
sana, joka tarkoittaa "juosta yhdessa".
Ladkarit kayttavat sita silloin kun potilaalla on
samanaikaisesti tietty oirekokoelma. Monet
ajattelevat sanan tarkoittavan vain henkista
kehitysvammaisuutta, mutta niin asia ei ole.

Laaketiede tuntee yli tuhat oireyhtymaa, joista
useimmat ovat hyvin harvinaisia ja uusia
kuvataan joka vuosi. Syndroomia on niin
valtavan paljon, ettei moni |&&kari ole ehka
koskaan kuullutkaan CdL-oireyhtyméasta.

Mitka ovat ne "yhdessa juoksevat"
oireet, joista CdL-syndrooma
koostuu?

CdL-oireyhtyméassa on nelja paaoiretta.
CdL-lapset ovat syntyessaan pienikokoisia ja
pysyvatkin pienikasvuisina ikatovereihinsa

verrattuna. Heilla on oppimisvaikeuksia, jotka
voivat vaihdella lievista hyvin vaikeisiin.

Useimmilla lapsilla on raajapoikkeavuuksia,
joitten kirjo vaihtelee. Kdmmenet voivat olla
vain pienet tai lapselta puuttuu sormia tai
koko kdammenen ja kyynarvarsikin.

Silmiinpistavinta on, ettd CdL-lapset
muistuttavat ulkonadltaan toisiaan kuin
olisivat sisaruksia.

Mista oireyhtyman nimi on peréisin?

Oireyhtymé& on saanut nimensa kuuluisan
lastentautiopin professorin, Cornelia de
Langen mukaan, joka tyoskenteli
Amsterdamissa 1900-luvun alkupuolella.

Vuonna 1933 han julkaisi ladketieteellisen
kirjoituksen, jossa han kuvasi kaksi tata
oireyhtymaa sairastanutta lasta. Vaikkeivat
nama tytot olleet toisilleen sukua, heidan
kasvonpiirteensé olivat niin samanlaiset, etta
professori de Lange ja hoitohenkilokunta
luulivat heitd yhdeksi ja samaksi lapseksi.

Muutamia vuosia myéhemmin han kuvasi
viela yhden lapsen, jolla oli aivan samanlaiset
kasvonpiirteet. Nyt |&dketieteellisessa
kirjallisuudessa on julkaistu jo satoja CdL-
oireyhtymatapauksia.
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Kaytetaanko oireyhtymasta muitakin
nimia?

Joskus puhutaan myos Brachmann de Lange
-oireyhtymasta saksalaisen laakarin, Winfried
Brachmannin mukaan. Han kuvasi vauvan,
jolla oli "amsterdamilaiskaapiokasvuisuus",
kuten professori de Lange oireyhtymé&a oman
kotikaupunkinsa mukaan nimitti.

CdL Oireyhtymasaéatio haluaa kunnioittaa
professori de Langen ty6té ja suosittelee
kayttoon nimea Cornelia de Lange -oire-
yhtyma.

Onko olemassa erilaisia Cornelia de
Lange -oireyhtymatyyppeja?

Kylla on. Toiset ovat vaikeavammaisempia
kuin toiset ja oireisto vaihtelee laajasti lie-
vasta vaikeaan. Monet laakarit kayttavat
vaikeammasta muodosta nimitysta "klassinen
CdL-oireyhtyma" ja lievemmasta "lieva CdL-
oireyhtyma".

Kuinka yleinen CdL-oireyhtyméa on?

On vaikea tietaa tarkalleen, kuinka yleinen
CdL-syndrooma on, mutta todennékdisesti
yhdella 40 000 - 100 000 vastasyntyneesta
on se. Cornelia de Lange Oireyhtyméasaation
tiedossa on Iso-Britanniasta ja Irlannista
lahes 200 tapausta ja maailmalta yli tuhat
tapausta.

Oireyhtyman paaasialliset piirteet
Kasvu

Lapset ovat syntyessaan yleensa pienia
vaikka joskus voivat olla normaalipainoisia.
Vaikka CdL-lapset ovatkin pienia, he kasva-
vat omaa kasvunopeuttaan ja murrosika-
kehitys tulee tavanomaisessa idssa. Eraan
laajan amerikkalaisen tutkimuksen mukaan
CdL-potilaitten aikuispituus on 120-150 cm.

Tassa tutkimuksessa on yhdistetty seka
lievaa ettd vaikeaa muotoa sairastavien
kasvutiedot. Toiveena on, etta tulevaisuu-
dessa saataisiin erilliset kasvukayrat kum-
mallekin CdL-muodolle, jotta yksildllinen
kasvun seuranta olisi paremmin mahdollista.

Kehitys

CdL-henkil6t ovat alyllisesti kehitysvammai-
sia. Vammaisuuden aste kuitenkin vaihtelee
laajasti. Lahes kaikki oppivat k&velemaan.
Klassista muotoa sairastavat oppivat kavele-
maan ehka vasta 5 vuotta taytettydan, kun
taas lievaa muotoa sairastavat oppivat jo alle
2-vuotiaina kadvelemaan. Yleensa lapset
kayttavat kasiaan varsin napparasti ja jopa
ne, joilta puuttuu sormia tai koko kammen,
tavallisesti oppivat tarttumaan esineisiin ja
kasittelemaan niita.

Vaikeimmin hairiintynyt alue on puheenkehi-
tys. Monet CdL-lapset eivat koskaan opi
puhumaan, mutta sopivalla tuella ja rohkai-
sulla oppivat kayttdmaan joitakin yksittaisia
sanoja. Oireyhtyman lievaa muotoa sairasta-
vat voivat oppia puhumaan sujuvasti vaikka-
kin saattavat ruveta puhumaan vasta 5-6-
vuotiaina.

Raajojen rakennepoikkeavuudet

Pieneen kokoonsakin n&dhden CdL-henkildilla
on pienet kAmmenet ja jalkaterat.

Toisinaan oireyhtyman klassista muotoa
sairastavilta puuttuu sormia tai kAmmenet tai
kyynarvarret.

Kasvonpiirteet

CdL-oireyhtyméalapset ovat keskenaan
samannakaisia kuin sisarukset ikaan.
Oireyhtymalle ominaisinta on kulmakarva-
seudun, nenén ja suun piirteet. Kulmakarvat
ovat hyvin huolitellun nékoéiset, ikdan kuin ne
olisi piirretty pensselilla. Usein kulmakarvat
yhtyvat keskiviivassa nenan ylapuolella.



Nena on yleensa hyvin pieni, sen selkéa on
matala ja sieraimet ovat eteenpain. Nenan ja
ylahuulen valinen alue on pitka ja sileé ja
huulet ovat yleensa ohuet ja suupielet ovat
alaspéain. Leuka on tavallisesti pieni.

Muita CdL-oireyhtymdasséa usein tavat-
tavia pulmia:

Sydamen poikkeavuudet

Noin yhdella kymmenesta CdL-oireyhtyma-
lapsesta on jokin sydamen rakennepoikkea-
vuus. Useimmiten kyseessa on sydamen
eteis- tai kammiovaliseindmassa oleva aukko,
joka sulkeutuu itsekseen lapsen kasvaessa.
Suuremmat aukot ovat harvinaisempia ja ne
on suljettava leikkauksella.

Noin 3 %:lla CdL-lapsista on niin vakava
sydanvika, ettéd se on korjattava
avosydanleikkauksella.

Gastroesofageaalinen refluks-tauti (GER)

GER:lla tarkoitetaan mahalaukun happaman
sisallon virtaamista takaisin ruokatorveen.

Mahahappoja tarvitaan ravinnon sulattami-
seen ja mahalaukun seinamien ominaisuuk-
siin kuuluu hyva haponsietokyky. Ruokator-
ven tehtava on vain kuljettaa ruokaa suusta
mahalaukkuun eivatkd sen seindamaét kesta
happoa.

Jos mahalaukun hapan sisalto virtaa
ruokatorveen siitad aiheutuu kipuja, tulehdusta
ja arpeutumistakin. GER:a voidaan hoitaa
ladkkein, jotka estavat mahalaukun sisallon
virtaamisen ruokatorveen. Ellei Iadkehoidosta
ole riittavaa apua, voidaan tehda leikkaus.

GER:n ja sen vaikeusasteen maarittamiseksi
voidaan tutkia ruokatorven pH:ta ja tehda
ruokatorven ja mahalaukun tahystys.
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Kuulovamma

Useimmilla CdL-lapsilla on jonkinasteinen
kuulovamma ja joissain tapauksissa se on
niin vaikea, etta lapsi tarvitsee kuulokojeen.

Kaytospiirteet

Monilla terveillakin lapsilla on kaytésongel-
mia, mutta kehitysvammaisilla lapsilla niitten
tiedetaan olevan tavallista yleisempia. Viela
ei tiedetd, onko olemassa joitakin CdL-oire-
yhtymalle tyypillisia kayttaytymisongelmia.
Tata kartoittavia tutkimusprojekteja on
parhaillaan kaynnissa. GER:iin liittyvat Kivut
on tavallinen syy lapsen kayttaytymisongel-
mien pahenemiseen ja GER:n hyva hoito
lievittdd ongelmia usein huomattavasti.

Milla hoidoilla CdL-lasta voi auttaa?

Kaikkein tarkeintd on kohdella CdL-lasta niin
paljon kuin mahdollista normaalina lapsena.
He tarvitsevat rakkautta ja hoivaa niin kuin
kaikki lapset. On erityisen tarkeaa, ettei heille
anneta periksi sellaisessa, missé perheen
terveillekdan lapsille ei anneta periksi.

Puheterapia

Puheterapia on kaikille CdL-lapsille erittéain
tarkeaa, jotta he saavuttaisivat kykyjensa
mukaisen parhaan mahdollisen kommuni-
kointitaidon. Puheterapeutti voi antaa myos
vanhemmille ohjeita, joitten avulla voi itse
auttaa lasta.

Millainen on CdL-lapsen tulevaisuus?

Useimmilla CdL-lapsilla on toistuvia hengitys-
tietulehduksia ja sydomisvaikeuksia. Monissa
tapauksissa ongelmat johtuvat GER:sta tai se
pahentaa niitd. GER:n hyva hoito lievittéa
niita.




Ne harvat CdL-lapset, joilla on vakava ja
monimutkainen sydamen rakennevika, saat-
tavat menehtya 5. ikAvuoteen mennessa.

Useimmat lapset ja aikuiset ovat kuitenkin
terveita ja hyvakuntoisia, eik& tamanhetkisen
tiedon mukaan ole mitdan syyta olettaa, ettei-
vatko he elaisi yhta pitkaan kuin terveet sisa-
ruksensakin.

On epatodennakdista, etta CdL:n klassista
muotoa sairastavat kykenisivat elamaan
itsenaisesti tai kdymaan tydssa. Lievat CdL-
henkilot saattavat kyeta asumaan melko
itsenaisesti ja kAymaan suojatydssa.

Mista lapsen CdL-oireyhtyma johtuu ja
voiko perheeseen syntya toinenkin
sitd sairastava lapsi?

Nykykasityksen mukaan oireyhtyman aiheut-
taa yhden perintétekijan eli geenin poikkea-
Vuus.

Jokaisessa kehomme solussa on noin 50 000
geenia. Kutakin geenia on kaksi kappaletta,
joista toinen on perdisin aidilta ja toinen
isalta.

Monissa tapauksissa riittaa, ettd geeniparista
toinen on terve ja normaalisti toimiva, jotta
toisessa olevat virheet eivat aiheuta haittaa.
Aina nain ei kuitenkaan ole. Osa
geenipareista on sellaisia, ettd kummankin
osapuolen virheetdn toiminta on
valttamatonta, jotta ihminen olisi terve.
CdL-oireyhtyméassa ajatellaan kéyneen niin,
ettd jonkin hyvin tarkean geeniparin toisessa
osapuolessa on virhe. Tama virhe on voinut
syntya joko munasolussa tai siittiossa

CdL-perimdmuutoksesta

On hyvin epatodennakagista, ettd perheeseen
syntyisi toinen CdL-lapsi. Koko maailmasta
tunnetaan vain harvoja pariskuntia, joille on
syntynyt kaksi CdL-lasta. Siksi voidaan
vahintdan 99 %:lla varmuudella sanoa, ettei
se tule perheessa toistumaan.

Niissa harvoissa tapauksissa, joissa oire-
yhtyma on toistunut, ajatellaan hairion sattu-
neen jo hyvin varhain vanhemman
sukurauhasen, munasarjan tai kiveksen,
kehityksessa. Nain sukurauhasessa on
useampi kuin yksi sukusolu, jossa on
CdL-oireyhtymé&a aiheuttava virhe.

Vaikka vanhemmat tietavatkin olevan aarim-
maisen epatodennakagista, ettd heille syntyisi
toinen CdL-lapsi, he silti usein tuntevat itsen-
sa epaonneen tuomituiksi. Erityisesti jos per-
heen esikoinen on vammainen, vanhemmat
eivat aina kaikesta huolimatta jaksa uskoa,
ettd heidan seuraava lapsensa voisi olla
terve.

Voidaanko CdL-oireyhtyma
diagnosoida jo siki6lta?

Tarkalla ultradénitutkimuksella voidaan
seurata sikion kasvua, havaita sydanvikoja ja
vaikeita raaja-puutoksia, kuten ylaraajojen
puuttuminen kyynarvarsista alkaen.

Tallainen ultradénitutkimus vaatii hyvia
laitteita ja sellaista erikoisosaamista, jota ei
ole mahdollista resurssien puutteen vuoksi
tarjota kaikille raskaana oleville. Siksi
suurentuneen riskin tapauksissa suositellaan
hakeutumista yliopistosairaaloitten
sikiotutkimusyksikoéihin.
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Internet-sivuja ja kirjallisuutta

Cornelia de Lange Syndrome Foundation, UK and Ireland. http://www.cdls.org.uk/
Uutislehtinen "Reach Out". http://www.cdlsusa.org/publications/reaching_out.html

Socialstyrelsen (Sverige) Cornelia de Langes syndrom
http://lwww.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/corneliadelangessyndrom

Verneri.netissa on suljettu keskustelupalsta Cornelia de Langeen liittyen.
http://www.verneri.net/yleis/keskustelu/

Orphanet, Cornelia de Lange_http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=EN

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