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HOGA, Hyperornitemia ja gyrata-atrofia,
OAT, ornitiiniaminotransferaasipuutos,
Suoni- ja verkkokalvon py6rérappeuma

OMIM ?
ICD10 ?

Yleisyys

Suomessa HOGA-potilaita on tiedossa n. 80. Uusia HOGA-diagnoosin saavia lapsia syntyy
keskimaarin yksi vuodessa, eli maassamme ilmaantuvuus on luokkaa 1 / 60 000. Muualla
maailmassa esiintyvyysluvut ovat jonkin verran pienemmat ja muualla todetut
geenimutaatiot ovat vaihtelevia ja poikkeavat suomalaisesta valtamutaatiosta.

Oireet ja l0ydokset

HOGA-sairaudessa on kyseessa proteiini- eli aminohappoaineenvaihdunnan poikkeavuus.
Yksityiskohtiin menematta veren ornitiini-nimisen aminohapon pitoisuus on HOGA-potilailla
huomattavan korkea. Ornitiinia, samoin kuin paria muuta aminohappoa, erittyy myos
potilaan virtsaan. Sen sijaan tdhan synnynnaiseen aminohappoaineenvaihdunnan hairioén
ei liity ammoniakkitason nousun riskia.

Korkea ornitiinipitoisuus aiheuttaa ennen muuta silman herkkien verisuonien vaurioitumista
ja siten tyypillisia silmé&n suonikalvossa ja verkkokalvossa havaittavia laiskdmaisia ns.
pyorérappeuma-muutoksia, jotka heikentavat nakoa ja saattavat johtaa vuosikymmenien
kuluessa lopulta sokeuteen.

Vauvaidssa lapset ovat yleensa aivan oireettomia. Yleensa kouluiassa ilmaantuu
likindkdisyyttd, myos hamaranako ja nakodkenttien laitaosien naontarkkuus heikkenee.
Yleensa nuoruusidssa ilmaantuu harmaakaihi-muutoksia ja ndkokenttien kapeneminen voi
johtaa ns. putkinakéon. Keski-ikdan tultaessa sairaus johtaa diagnosoimattomana
sokeuteen.

Paitsi silman rakenteisiin aiheuttaa OAT-puutos hairi6itd myos lihasten toimintaan. Vaurio ei
littyne suoraan poikkeavan korkeaan ornitiinipitoisuuteen vaan sekundaarisesti muihin
kyseisen aminohappohéirion seuraamuksiin. Lihasoireet tulevat esiin lihasheikkoutena ja
puutumisoireina, joskus varsinaisena lihasrappeumasairautena.
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Etiologia

Kysymyksessa on yhden geenin mutaatio kromosomissa 10, kohdassa 10g26. HOGA-tauti
kuuluu ns. suomalaisen tautiperiman sairauksiin. Sairaus periytyy peittyvasti, sairauden
iimeneminen, eli OAT-entsyymin puutos, edellyttaa geenimuutosta molemmilta
vanhemmilta perityissé vastinkromosomeissa. Suomalaisilla HOGA-potilailla on todettu
90%:ssa identtinen geenimutaatio, jota ei ole |0ydetty muissa maailman maissa. Kymmenen
prosenttia tutkituista suomalaisista on jaanyt vaille tarkempaa geeniloydosta, tai
geenimutaatio on ollut ns. valtamutaatiosta poikkeava.

Diagnostiikka

Silmanpohjissa nédhdaén jo varhain kehamaisesti silmanpohjan laitaosiin painottuvia
pyoreita laiskamaisid puutosalueita, eraanlaisia reikia, jotka ovat vahvasti diagnostisia.
ERG-tutkimuksessa (elektroretinografia) nahdaan tyypillisella tavalla poikkeava [6ydos.
EMG-tutkimuksessa (elektromyografia) voidaan ndhda lihasrappeuman aiheuttamia
muutoksia.

Muita diagnostisia I6ydoksia ovat korkea veren ornitiinipitoisuus, virtsan
aminohappopitoisuuksien muutokset, OAT-entsyymin puutoksen osoittaminen
verinaytteesta tai koepalasta, tai geenimuutoksen osoittaminen verinaytteesta.

Hoito

Parantavaa laakehoitoa ei toistaiseksi ole. Sairauden oireisiin pyritdan vaikuttamaan
dieettihoidolla. Tavoitteena on plasman aminohappopitoisuuksien korjautuminen
normaaliksi tai ainakin lahelle sita, sek& huolehtia kasvun ja kehityksen turvaamisesta eri
elamanvaiheissa. Dieettihoidon tavoitteena on my6s hidastaa silmamuutoksien
ilmaantumista ja etenemista mahdollisimman tehokkaasti ja pitkdan. On epavarmaa
kyetaanko niita dieettihoidolla kokonaan torjumaan, mutta muutoksia voitaneen kuitenkin
hoidolla seka lieventaa etta lykata huomattavasti tuonnemmaksi.

Pyororappeuman hoitoon kaytetty dieetti on vaativa. Siihen kuuluu ankara proteiinirajoitus,
jonka keskeisin piirre on arginiini-nimisen aminohapon poistaminen ravinnon valkuaisista
lahes kokonaan. Siihen paastaan kayttamalla tiettyja erityisvalmisteita. Normaaliravinnon
valkuaismaarat on pidettava hyvin pienina. Riittavasta rautamaarasta, vitamiineista ja
hivenaineista on pidettava samalla huolta. Hoidon aloittamisen jalkeen sen vaikutuksia
seurataan tarkasti tietyin laboratoriotutkimuksin, aluksi hyvinkin tiheésti ja tilanteen
vakiinnuttua muutaman viikon-kuukauden valein. Hoidon suunnittelu ja toteuttaminen seka
sen tuloksellisuuden huolellinen ja jatkuva seuranta kuuluvat yliopistosairaaloiden asiaan
hyvin perehtyneiden tydryhmien vastuualueelle.

Harmaakaihia hoidetaan kuten muillakin potilailla leikkaushoidolla. Riittdvan aikaisin tehty
kaihileikkaus parantaa nakokykya usein merkittavasti.
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