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Aicardi oireyhtyma

lastenneurologi Teija Salokorpi, 5.9.2008

Aicardi oireyhtyma
Corpus callosum-agenesia, verkkokalvomuutokset ja infantiilispasmit

Oireet

Aicardi oireyhtyma on paaasiassa tytoilla todettu vaikeaan kehitysvammaan johtava
sairaus, johon kuuluu vauvaiassa alkava vaikeahoitoinen epilepsia, aivokurkiaisen puutos
ja silmanpohjamuutokset.

Tyt6t syntyvét yleensa terveina, ovat syntyessaan normaalipainoisia ja myds pituus ja
paanymparys ovat keskimaaraiset. Ensioireena useimmilla puhkeaa ensimmaisten
elinkuukausien aikana infantiilispasmi-epilepsia, ja EEG:ssa nahdaan siihen liittyen
tyypillinen hypsarytmialdéydds. Joskus epilepsia puhkeaa myéhemmin ja on tyypiltd&dn
vaihteleva, kuitenkin useimmiten vaikeahoitoinen.

Kaikilla potilailla todetaan aivokurkiaisen (corpus callosum) puutos joko totaalisena (n.
70%) tai osittaisena (n. 20%). Lievimmillaan aivokurkiainen on kehittynyt, mutta
poikkeavan ohut (n. 10%). Aivokurkiaisen puutos todetaan parhaiten aivojen
magneettikuvauksessa ja aiheuttaa lahes poikkeuksetta jonkin asteisen kehitysvamman.
Aicardin oireyhtyméassa kehitysvamma on lahes aina vaikea-asteinen ja tytét ovat yleensa
kaikessa arkielamassa taysin hoidettavia, vaikeasti likuntavammaisia ja yleensa
puhumattomia. Kirjallisuudessa on kuvattu kuitenkin muutamia tapauksia, jotka ovat vain
lievasti kehitysvammaisia, osittain itsenaisia arkitaidoissaan ja liikkumisessaan. Naissa
tapauksissa epilepsia on puhjennut myéhemmin vauvaian jalkeen ja ollut helpommin
ladkkeilla (tai epilepsiakirurgialla) hoidettavissa.

Oireyhtyman kolmas ’tyyppildydos’ ovat verkkokalvolla nahtavat laguunamaiset
puutosalueet. Valtaosalla potilaista ndma kalpeat laikut silmanpohjissa ovat
molemminpuolisia, mutta joillain on kuvattu muutoksia vain toisessa silmanpohjassa.
Verkkokalvomuutokset aiheuttavat todennékoisesti nakdkenttapuutoksia mutta niiden
todentaminen on vaikeata oireyhtymaan liittyvan vaikean kehitysvamman takia.

Aicardi oireyhtymaéan voi myos liittya tyypillisia kasvonpiirteita (pieni ylospain kaantynyt
nend, harvat etdalla toisistaan sijaitsevat kulmakarvat, pienet silmat), ihomuutoksia
(erilaisia luomia ja ihopoimuja), seka rakenteellisia poikkeavuuksia kasissa (alhaalla
sijaitsevat peukalot, pienet pikkusormet, lyhyet tappimaiset sormet). Nailla muutoksilla on
merkitysta ainoastaan diagnoosia vahvistavina piirteina.



Etiologia

Aicardi oireyhtyma aiheutuu X-kromosomiin paikallistetusta muutoksesta, joka on aina
satunnainen, ei siis perinnéllinen. Geenivirhe on paikallistettu X-kromosomin lyhyeen
haaraan, kohtaan Xp22, mutta tarkemmin geenin rakennetta ei viela tunneta. Oireyhtyméa
on poikasikioilla ilmeisesti varhaiseen raskauden keskeytymiseen johtava, koska
poikasikiolla ei ole toista, taman geenin suhteen tervettd, X-kromosomia kuten tytoill&.
Kirjallisuudessa on kuvattu muutama tyypillinen Aicardi oireyhtyma poikalapsilla, ja talléin
kyseessa on ollut poika, jolla on poikkeuksellisesti kaksi X-kromosomia ( krom. 47XXY,
Klinefelter oireyhtyma).

Diagnostiikka

Diagnoosi perustuu sairauden kliinisiin oireisiin ja 10ydoksiin. Ensioireena on useimmiten
infantiilispasmeina 2-6 kk idssa ilmeneva epilepsia tyypillisine EEG-l6yddksineen. Sen
lisdksi paan magneettikuvauksessa nahtava aivokurkiaisen puutos ja silmalaakarin
tutkimuksessa nahtavat muutokset vahvistavat diagnoosin.

Hoito ja kuntoutus

Sairauteen ei ole |6ydetty parantavaa hoitoa. Epilepsia-ladkkeet ja ladkekombinaatiot
valitaan yksilollisesti, edellyttaen yleensa tutkimuksia lasten epilepsia-yksikossa. Hyvia
tuloksia voidaan saavuttaa joskus epilepsiakirurgian avulla. Lapset hyotyvat fysioterapiasta
ja tarvitsevat yleensé useita apuvalineita seka liikkumisen etté arjen helpottamiseen.
Syémisongelmien vuoksi voidaan paatya gastrostoma-ravitsemukseen. Puheterapia ja
musiikkiterapia helpottavat ndiden lasten, usein vaikeaa, kommunikaatio-ongelmaa.

Ennuste

Aicardi oireyhtyma johtaa yleensa vaikeaan tai syvaan kehitysvammaan ja myos
elinikdodotus on lyhentynyt. Eri seurantatutkimuksissa on arvioitu kuoleman riskin olevan
suurimmillaan 16 -18 vuoden iassa. Tiedetdan kuitenkin keski-idn saavuttaneita naisia ja
toisaalta lapsi voi menehtya esim. vaikeaan epilepsiakohtaukseen tai sen komplikaatioon
jo vauvaiassa.

Aicardi oireyhtyma Suomessa

Aicardi oireyhtyma on kuvattu useissa eri maissa ja sen yleisyydeksi on arvioitu 1-2 /
100000 vastasyntynytta tyttdd. Sen perusteella Suomessa syntyy Aicardi oireyhtymaéa
poteva tyttd keskim&arin joka toinen — joka neljas vuosi. Lapset ovat yleensa keskus- tai
yliopistosairaalan lastenneurologisen yksikdn hoidossa ja seurannassa, missd myos
moniammatillinen tyéryhmaé vastaa lasten kuntoutuksesta.
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