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Holoprosencephaly
Yksikammioinen aivo, Aivojen rakennepoikkeavuus

lastenneurologi Teija Salokorpi, 26.8.2009

Luokitukset

ICD-10 Q04.2

Yleisyys

Tarkkaa yleisyytta on vaikea arvioida. Eri julkaisuissa yleisyys asettuu 1/10 00 alueelle.
Tama merkitsee Suomessa noin viittd uutta tapausta vuosittain.

Oireet ja 16ydokset

Prosenkefalon on muutaman viikon ikaisen alkion primitiivinen keskushermoston etuosien
esiaste, josta normaalisti kehittyvét aivojen etuosan kaksi aivopuoliskoa (hemisfaarit),
parilliset sivukammiot (lateraaliventrikkelit), keskiviivarakenteet (kolmas aivokammio,
aivolisake ja aivokurkiainen), ndk6hermot ja aivokuoren poimutus.

Holoprosenkefalia merkitsee synnynnaista alkiokehityksen hairiéta, jossa edella kuvattu
kehitys ja& kokonaan tapahtumatta tai kesken. Vaikeimmissa muodoissa parilliset
aivorakenteet, aivopuoliskot jadvat kokonaan kehittymatta, jolloin myos haju- ja nako-
hermot saattavat puuttua kokonaan ja kahden sivukammion tilalla onkin yksi suuri nesteen
tayttdma ontelo. Naissa tapauksissa myds keskikasvoalueen kehitys on usein hairiytynyt,
pahimmissa tapauksissa esimerkiksi silmien ja nenan kehitys on jaanyt puutteelliseksi,
jolloin normaalit kasvonpiirteet ovat poikkeavat. Tallaiset vaikeimmat holoprosenkefalia-
lapset menehtyvat tavallisesti pian syntyman jalkeen tai syntyvat kuolleina.

Lievimmissa tapauksissa ndhdaan poikkeavia kasvonpiirteita, esim. leved nenédnselka ja
silmat lahella toisiaan (hypotelorismi), karsastusta ja ehk& colobomat (silméarakenteiden
halkiot). Talléin myds aivojen rakenne saattaa olla lievemmin poikkeava. Lievatkin
holoprosenkefaliapoikkeavuudet aivoissa voivat kuitenkin aiheuttaa vaikean neurologisen
oireiston.



Holoprosenkefalia voidaan luokitella vaikeusasteen mukaan:

1. alobaarinen, jakautumaton, lohkoutumaton aivorakenne (yksikammioinen aivo)

2. semilobaarinen, jossa jakautuminen kahteen aivopuoliskoon on osittainen

3. lobaarinen, jossa jakautuminen on tapahtunut, mutta keskiviivarakenteissa on
eriasteisia rakennevirheita.

Etiologia

Aivorakenteiden sikibaikaisen kehityshairion syy jaa yleensa epaselvaksi. Osa
holoprosenkefaliasta kytkeytyy perimaan, ja tietyissa muodoissa geenivirhekin on l0ydetty.
Muutamat muodot liittyvat eraisiin kromosomipoikkeavuuksiin. Trisomia 13 on niista
yleisin, joskin perin harvinainen pienryhma sekin. Muista mainittakoon esimerkin vuoksi
kromosomin 7 pitké&n varren terminaaliosan haviama (del 7936), jossa holoprosenkefalia
esiintyy lahes sddnnénmukaisesti. Tunnetaan myds familiaalisia muotoja, jossa samassa
perheessa / suvussa on esiintynyt useita tapauksia, joiden Kliininen vaikeusaste on
kuitenkin ollut varsin vaihteleva.

Hoito ja kuntoutus

Hoito ja kuntoutus perustuvat oirekuvaan ja kehitysvaiheeseen. Moniammatillinen ja
kokenut tyéryhma on valttdméaton ja kuntoutussuunnitelma tulee sdannollisesti paivittaa.

Ennuste

Holoprosencephaliaan voi liittya myods muita kuin kasvojen, paan ja aivojen
rakennepoikkeavuuksia. Sydamen tai virtsateiden rakennepoikkeavuudet ovat niista
yleisimpid, mutta myo6s raaja-anomalioita voidaan tavata. Lapsen oireet ja ennuste
riippuvat ratkaisevasti aivojen ja muiden elimien rakennepoikkeavuuksien ja
toimintahairididen asteesta ja laadusta. Mikali oirekokonaisuus on kohtalainen tai lieva,
saattaa lapsi kasvaa aikuiseksi ja elda sitten vanhaksikin. Vaikeampiin ja laajempiiin
rakennepoikkeavuuksiin liittyy aina vaikea kehitysvamma, aistivammoja ja usein elinikékin
on lyhentynyt.



