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Canavan
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ICD-10: G36.8 (muu maaritetty Leukoenkefalopatia)
OMIM 271900

Canavan Disease

Yleisyys

Canavan sairautta on todettu kaikissa kansoissa, mutta erityisesti Ashkenazi-juutalaisilla.
Ashkenazi-juutalaisilla Canavan sairauden ilmaantuvuus on arvioitu vaihetelevan valilla
1: 6 400 — 1: 13 500. Ei-juutaisilla sairauden ilmaantuvuuslukua ei tiedetd, mutta se on
joka tapauksessa selkeésti edella mainittua pienempi.

Oirekuva

Oirekuva on joskus nahtavissa jo vastasyntyneelld, mutta yleensa oireet korostuvat 3-5 kk
ikdan mennessa. Paa on iso (makrokefalia), paan kannatus heikkoa ja lihasjantevyys
muutenkin erittdin alhainen. Motorinen kehitys jaa jo vauvaidssa yha selkeammin
idnmukaisesta, lapset eivét yleensa opi istumaan eivatka likkumaan. Vauvaian jalkeen
voimakas lihasvelttous korvautuu lisdantyvalla spastisiteetilla. Imemis- ja syémisvaikeus
on yleensa vaikea. N&ko ja kuulo ovat normaalit, vaikka silmanpohjatutkimuksessa
nahdaan usein kalpeat nakbhermonpaéat. Lapset ovat sosiaalisia, aantelevat ja hymyilevat,
mutta eivat yleensa opi puhumaan. Katseella seuraaminen, tavoittelu ja tarttuminen ovat
mahdollisia, mikéli paan hallinta istuma-asennossa kehittyy. Joskus ilmaantuu epileptisia
kohtauksia. Neurologiset oireet lisdantyvat ja sairaus johtaa yleensa kuolemaan 3-5
vuoden ikd&n mennessa.

Canavan sairudesta tunnetaan myds epatyypillinen muoto, jossa oireet ovat merkittavasti
lievemmat ja keskimaarainen elinikd nuoruusvuosiin asti.
Sairauden syy ja synty

Canavan sairaus kuuluu peittyvasti periytyviin sairauksiin. Se tarkoittaa, etta syntyva lapsi
saa oireisen sairauden, mikali han on perinyt sairauden aiheuttavan geenimuutoksen



(mutaation) molemmilta vanhemmiltaan. Perheen jokaisella syntyvalla lapsella on siten
25% riski syntya sairaana ja 50% riski syntya ns. oireettomana geenimuutoksen kantajana.

Sairauden aiheuttaa muutos geenimateriaalissa, joka saatelee aspartoasylaasi-nimisen
entsyymin tuotantoa soluissa. Kyseinen geeni on nimeltddn ASPA ja se sijaitsee
kromosomi-17:n lyhyessa haarassa. Mutaation jalkeen Aspartoasylaasi-entsyymin
tuotanto on hairiintynyt ja sen seurauksena erityisesti keskushermostoon kertyy N-
asetyyliaspartaatti-happoa (NAA), joka tuhoaa aivojen valkeaa ainetta ja aiheuttaa
magneettikuvissa ndkyvan sairaudelle tyypillisen muutoksen (spongy degeretation).

Diagnostiikka

Diagnoosi perustuu em. Kliinisiin piirteisiin seka niita tukeviin laboratio- ja kuvantamis-
|6yddksiin. Virtsasta ja verestéa (seka selkaydinnesteesta) voidaan maarittaa NAA- eli
asetyyliaspartaatti-hapon pitoisuus, ja korkea pitoisuus on diagnostinen Canavan
sairaudelle. Myo6s lapsivedesta mitattu korkea NAA-pitoisuus varmistaa sikion sairauden.
Paan magneettikuvassa on néhtavissa erityisesti aivokuoren alaisen valkean aineen
poikkeavuutta, pyoreitd symmetrisesti sijaitsevia valkean aineen tuhoutumiskohtia.

ASPA-geenin kohdennettu mutaatio-tutkimus on mahdollinen. Sikidaikainen geeni-
diagnoosi on mahdollinen istukkabiopsiasta, jos vanhempien geenimutaatiot ovat tiedossa.

Hoito ja kuntoutus

Sairauteen ei ole I6ytynyt parantavaa hoitoa. Oireenmukaisena hotona gastrostoma on
usein tarpeen riittavan ravitsemuksen takaamiseksi. Epilepsiakohtausten hoitaminen
ladkityksella on luonnollisesti myds aiheellista.

Kuntoutus edellyttdd moniammatillisen tydryhméan panosta ja seuranta on Suomessa
yleensa keskittetty yliopistosairaaloiden lastenneurologisille tydryhmille. Lapset hyotyvéat
yllapitavasta fysioterapiasta ja kommunikaatioterapiasta. He tarvitsevat seka liikkumista
etta arkielamaa helpottavia apuvalineita.

Lisatietoja internetista:
www.sos.se/smkh/ etsi Canavan (yksityiskohtainen laaja ruotsinkielinen yhteenveto)
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