n Rinnekoti-Saatio

LASTEN KUNTOUTUSKOTI
KORNETINTIE 8, 00380 HELSINKI
PUH.09-8551 454, FAX 09-8551451
lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi
www.rinnekoti.fi

APECED

paivittdnyt lastenneurologi Teija Salokorpi, 16.9.2008

Oireet ja l0ydokset

Nimilyhenne APECED johdetaan (akronyymind) vierasperéaisista laaketieteellisistéd sanoista

Autoimmuuni-PolyEndokrinopatia-Candidoosi-EktodermiDystrofia, ja nimi itsessaan jo
sisaltaa oirekuvauksen.

Autoimmuuni tarkoittaa elimistdon suojelu- ja puolustusjarjestelman muuttumista siten, etta
se kay eraiden elimiston omien rakenteiden ja kudoksien kimppuun tuhoten niita. Lisaksi
tdssa taudissa immuunipuolustus on toisaalta osin kyvyton puolustautumaan ulkopuolisia
mikro-organismitunkeilijoita vastaan. Kaytannossa tarkein niista on hiivasieni. Sairauteen
voi joskus liittyd myds maksatulehdus, autoimmuunireaktion pohjalta sekin.
Maksatulehduksen aikana potilas voi kellastua ja olla varsin vasynyt ja huonokuntoinen.

Polyendokrinopatia tarkoittaa usean endokriinirauhasen eli hormoneja tuottavan
umpieritysrauhasen vaurioitumista siten, ettd rauhasen hormonituotanto joko heikkenee
oleellisesti tai lakkaa kokonaan.

Candidoosi tarkoittaa hiivasienen aiheuttamaa, usein laajaa ja pitkdaikaista tulehdusta
limakalvoilla, kuten suussa ja ruokatorvessa, ja/tai iholla. Suomalaiseen APECED-tautiin
hiivasienitulehdus nayttaa kuuluvan jokseenkin aina, muualla maailmassa tavattavissa
taudin muunnelmissa ei yhta usein.

EktodermiDystrofia tarkoittaa pintakudoksien poikkeavuutta, haurautta ja osittaista puutosta,
muun muassa iholla, hiuksissa, kynsissa, sarveiskalvolla, hampaissa ym.

Liséksi tautiin saattaa liittya muutakin, kuten suolen toiminnanhairio tai mahalaukun
katesolujen vaurio, joka puolestaan johtaa ravinnon B-12-vitamiinin imeytymishairiéon ja,
jos potilas ei saa saannollisesti B-12-vitamiinia ruiskeina lihakseen, vakavaan veritautiin, ns.
pernisiddsiin anemiaan.

Etiologia

APECED on autosomissa resessiivisesti eli peittyvasti periytyva tauti, jonka geeni on
tunnistettu. Se sijaitsee kromosomissa No 21, sen pitkasséa haarassa (q) paikassa 22.3. Kun
tata resessiivista tautigeenia kantavat (tdman taudin suhteen terveet) vanhemmat saavat
yhteisia lapsia, on jokaisella syntyvalla lapsella 25% tilastollinen riski saada kummaltakin
vanhemmalta tautigeeni ja siis sairastua. Mikali APECED-potilas saa lapsia tdmé&n geenin
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suhteen terveen kumppanin kanssa, ovat lapset terveita (APECEDIn kannalta) mutta geenin
kantajia.

Hoito ja kuntoutus

Parantavaa hoitoa ei ole eikd paranemisia tunneta, mutta taudin vaikeusaste vaihtelee eri
yksilgilla ja yhden potilaan eri elaménvaiheissa, ja erilaisilla hoidoilla voidaan oireita
merkittavastikin helpottaa.

Suomalaisilla APECED-potilailla hiivainfektiot ovat erittain yleisia, ja niita esiintyy lahes
kaikilla joskus ja joillakin jatkuvasti. Yleisin paikka hiivainfektiolle on suun limakalvot
(sammastauti), mutta infektio voi levitd myds ruokatorveen ja alemmaksikin maha-suoli-
kanavan alueelle. Hiivatulehdus levida helposti myos iholle ja kynsiin. Naisilla esiintyy
hiivatulehduksia synnyttimien limakalvoilla. Antibioottikuurit ja yleisvoinnin heikkeneminen
lisaavat hiivan elinmahdollisuuksia ja levidmista. Hiivainfektioita hoidetaan seka paikallisesti
ettd suun kautta otettavilla ladkkeilla ja myds mukauttamalla elintapoja ja hygieniaa.

Liséakilpirauhasen vajaatoiminta eli hypoparatyreoosi on APECED-sairauden yhteydessa
umpierityshairidista tavallisin ja se kehittyy aikaa myoten useimmille potilaille. Rauhasten
tuottama ja erittama parathormoni saéatelee kalsiumin ja fosfaatin aineenvaihduntaa. Sen
puute johtaa veren kalsiumpitoisuuden vdhenemiseen ja sen kautta mahdollisesti jopa
kouristuksiin. Hoidon avulla pyritaan pitamaan veren kalsium- ja fosfaattipitoisuus
mahdollisimman tarkoin normaalirajoissa, mika on kaytdnnéssa pulmallista ja tydlasta ja
vaatii usein tarkkaa seurantaa. Laakehoidon kulmakivi on parathormonia korvaavan D-
vitamiinin kayttd seka kalsiumtalouden tarkka vartiointi ja tavallisesti ravinnon kalsiumlisa eri
muodoissaan.

Lisamunuaiskuoren vajaatoiminta, eli Addisonin tauti, merkitsee tavallisesti usean hormonin
menetysta. Elintarkeitd ovat kortisoli ja aldosteroni, joiden korvaushoidossa pyritaan
mahdollisimman lahelle elimistdn omaa eritystoimintaa, mika sekin voi olla pulmallista.
Kortisolin puuttuessa inminen vasyy, kuihtuu ja voi rasitustilanteessa ajautua jopa
hengenvaaralliseen tilaan. Korvaushoitoa ei saa koskaan keskeyttaa ja korvaushoidoksi
kaytettavan kortisolin annostusta tulee erilaisissa rasitustilanteissa tarvittaessa liséata
ohjeiden mukaan. Aldosteroni on suolahormoni, joka saatelee suolan erittymista virtsaan ja
siten suolatasapainoa ja veden maaraé elimistossé. Suolan ja veden tarkka saately on
erityisen tarkkaa tilanteissa, joihin liittyy ylimaaraisia suolojen ja veden menetyksen riskeja,
kuten ylenpalttinen hikoilu ja vaikkapa ripulitaudit. Suolahormonin vajaus korvataan Florinef-
nimisella valmisteella, mutta muutenkin tulee ottaa huomioon suola- ja vesitalouden
epavakauden mukanaan tuomat pulmat ja olla niisté tietoinen.

Munasarjojen toiminnanvajaus voi ilmaantua tytolle jo ennen murrosikaa tai vasta
aikuisidssad. Kummassakin tapauksessa hormonivajaus korvataan. Normaali naiseus
voidaan yllapitaa hormonikorvaushoidolla, ja esimerkiksi sukupuolielaméa voi periaatteessa
sujua aivan tavalliseen tapaan, mutta raskaus edellyttdéd yleensa nykyaikaisen
hedelmallisyyslaaketieteen apua ja keinoja (esimerkkina alkion siirto eli ns.
koeputkihedelmaitys).

Kivesten vajaatoiminta ilmaantuu tavallisesti aikuisiéalla, jolloin oireita ovat vAsyminen,
parrankasvun vaheneminen, tarmon puute sek& muita miessukuhormonin niukkuudesta
koituvia oireita. Korvaushoitona on pistoksina annosteltava testosteroni. Kivesten vajaa
toimintaa ilmenee vain osalla APECED-potilaista.
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Diabetes mellitus eli insuliininpuutossokeritauti johtuu haiman insuliinia tuottavien solujen
saarekesolujen autoimmuunivauriosta ja tuhoutumisesta. Insuliinin eritys heikkenee ja
lakkaa. APECED-tautiin liittyva diabetes ei eroa "tavanomaisesta”
insuliininpuutossokeritaudista. Perushoito on insuliinikorvaus pistoksina ja elintavat tulee
sopeuttaa sairauteen samalla tavalla kuin diabeteksessa yleensakin.

Maksatulehdus on yleensa alkuun niukkaoireinen ja vain verikokeella todettavissa. Se on
kuitenkin vaarallinen ja vaatii pitkaaikaista laékehoitoa. Hoito perustuu immuunivasteen
manipulointiin, osittaiseen heikentamiseen, ja hoito on omiaan lisaamaan erilaisten
infektiosairauksien mahdollisuutta.

Mahalaukun limakalvon katesolujen vaurio estda B-12-vitamiinin imeytymisen, ja
hoitamattomana tallainen 'naivetystauti’ eli pernisioosi anemia on vaarallinen sekin. Hoitona
kaytetaan B12-vitamiinia.

Varsinaisista ektodermidystrofioista voidaan mainita hampaiston kiillehairitt, kynsien
kasvuhairiot, hiusten lahto (kaljuuntumiseen asti), ihon valkolaikat seka joskus nakoa
uhkaava keratiitti (sarveiskalvon tulehdus), joka vaatii silmalaakarin hoitoa ja seurantaa,
usein pitkia aikoja.

Hoito on ainakin lasten ja nuorten osalta keskitetty yliopistosairaaloiden lastenklinikoiden
erityisvastaanotoille. Koska tauti kestaa lapi elaman tulisi hoitoon liittdd myos psyykkista
tukea, joko yksilollista tai ryhmissa tai potilaiden perheisiin kohdistaen.

APECED Suomessa

APECED kuuluu "suomalaiseen tautiperintéon”, ja samalla mita suurimmassa maarin ns.
harvinaisiin pienryhmiin. Tautia tavataan muuallakin maailmassa, mutta heidan
perimdmuutoksensa poikkeaa jossain maarin suomalaisille tyypillisista geenimuutoksista.
Suomessa kaikkien elossa olevien APECED-potilaiden kokonaisluku jadnee hieman alle
sadan. APECED-geenia kantaa perimassaan 0,5-1% suomalaisista.

Lisatietoja:

APECED r.y. toimii potilaiden ja heidan omaistensa tarkedané yhdyssiteena ja tukijana
jarjestaen esimerkiksi tapaamisia ja kursseja seka toimittaen monipuolista tietoa asian-
omaisten kayttéon. Osoite on APECED-yhdistys c/o sihteeri Reija Terava, Johan
Sederholmintie 8 B 10, 00810 Helsinki, 050 3004751. Kaikki yhteystiedot l16ytyvat myos
esimerkiksi Suomen Potilasliitosta.

Tukiperherekisterid pitdd mm. Rinnekoti-S&étion Lasten kuntoutuskoti, os. Ruusulankatu 10, 00260
Helsinki, e-mail: lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi

Seikkaperainen, yksityiskohtiin paneutuva ja monipuolinen kuvaus on loydettavissa internet-
osoitteesta www.lastenendo.sci.fi/potilaille/apeced.html (Jaakko Perheentupa: APECED-tietoa
potilaille ja myds ladkareille).
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