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Hypofosfateeminen riisitauti

kirjoittanut lastenladkari Outi Makitie, syyskuu 2006
paivittanyt lastenneurologi Teija Salokorpi 4.11.2008

Hypofosfateeminen riisitauti, X-kromosomaalinen hypofosfatemia eli XLH,
HYP1 = D-vitamiini resistentti riisitauti

Oireet ja |6ydokset

Synnynnaiset kalsium- ja fosfaattiaineenvaihdunnan hairiét voidaan jakaa
suurpiirteisesti kolmeen paaryhmaan:

- D-vitamiinin tuotannon hairiot

- fosfaattiaineenvaihdunnan synnynnéiset hairiét (padasiassa fosfaatin
liallinen menettdminen)

- muut, esim. Albrightin perinndllinen osteodystrofia eli AHO ja hypofosfatasia

Naiden ryhmien yleisin muoto on fosfaatin puutteesta johtuva sairaus el
Hypofosfateeminen riisitauti. Kyseessa on harvinainen perinnollinen sairaus, jossa
munuaiset eivat kykene pidattamaan fosfaattia, vaan sitéd hukkaantuu virtsaan ja
elimisto joutuu pysyvaan fosfaatin puutteeseen. Veren fosfaattipitoisuuden
alentumisesta seuraa luuston mineralisoitumisen heikentyminen eli luuston
pehmeneminen, mik& nakyy usein mm. vaikeana lankisaarisyytena, pituuskasvun
hidastumisena ja hampaiston ongelmina.

Vauvaiassa sairaus aiheuttaa harvoin nékyvia oireita. Leikki-ikaan tultaessa
pituuskasvu kuitenkin yleensa alkaa hidastua, lihasvoima heikentya ja sen my6téa
motorinen kehityskin voi hidastua. Alakouluiassa pituuskasvun hidastumisen ohella
luuston pehmeneminen nékyy yleensa saarien kayristymisena, joskus myoés
kehittyy ns. notkoselkéa (lannerangan korostunut lordoosi). Ranteet ja nilkat
muuttuvat vahitellen paksuiksi ja rintakeha voi pyoristya ja kohota. Joskus
sairauteen liittyy kallon saumojen ennenaikainen luutuminen, jonka seurauksen
paan kasvu muuttuu poikkeavaksi ja kehittyy joko pitkhnomainen paa (venekallo)
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tai takaraivolta littedn ja levea paa. Myohemmin kasvuiassa joskus kehittyy
munuaiskalsinoosi eli kalkkeutumia kertyy munuaisiin. Harvemmin jo lapsuusidssa
iimenee ylipainoisuutta.

Aikuisiassa pitkaan jatkunut hypofostemia on ehtinyt aiheuttaa pysyvia muutoksia.
Pituuskasvu on jaanyt vajaaksi, naisten keskipituuden ollessa n. 140cm ja miesten
n. 160cm luokkaa. Potilaat karsivat usein luustokivuista, nivelten ja selkdrangan
Kivuista ja jaykkyydesta, ja nivelrikko voi ilmaantua jo suhteellisen nuorella ialla.
Janteissa ja nivelissa voidaan radiologisissa tutkimuksissa nahda kalkkeutumia.
Joskus alaraajoihin ilmaantuu ns. valemurtumia. Harvinaisempia sairauden
myohaisoireita ovat sisdkorvaperainen kuulon heikkeneminen tai selkaydinkanavan
ahtautumisesta aiheutuvat alaraajakivut tai halvausoireet.

Hypofosfatemiaa sairastavan hampaat nayttavat normaaleilta. Hampaan kehitys on
kuitenkin jo varhain hairiintynyt, hammaskiille on ohutta ja hammasjuurikanavat
ulottuvat lahelle hampaan karkea. Hammasjuuritulehdukset (periapikaali-abskessit)
ovat hampaan juuren paassa olevia markapesakkeita, joista on aukot ikenien
sivuun. Tulehdukset aiheuttavat kipua ja sarkya ja niita hoidetaan antibiootein ja
usein joudutaan poistamaan ko. hammas.

Etiologia

Fosfaatin liiallinen menetys virtsaan johtuu perintétekijavirheesta nk. PHEX-
geenissa. PHEX-geeni osallistuu fosfaattiaineenvaihdunnan saatelyyn elimistossa.
Mutaation seurauksena syntyy normaalista poikkeavaa ns. PHEX-proteiinia, ja sen
seurauksena on liiallinen fosfaatin erittyminen munuaisten kautta virtsaan.

PHEX-geeni sijaitsee X-kromosomissa eli naissukukromosomissa kohdassa
Xp22.1. Sairaus voi periytya vanhemmilta tai johtua uudesta mutaatiosta, joka on
tapahtunut aivan sikiokehityksen alussa. Hypofosfatemia on vallitsevasti ja
sukupuoleen sidotusti periytyva sairaus. Mikali aiti sairastaa hypofosfatemiaa se
periytyy aidilta 50 %:n todennékdisyydella tyttarelle tai pojalle ja hypofosfatemiaa
sairastavalta isalta 100 %:n todennékoisyydella tyttarelle, mutta ei koskaan pojalle.
Koska sairaus ei aina aiheuta nékyvia oireita, kannattaa kaikkien perheenjasenten
veren fosfaatin pitoisuus tutkia kertaalleen sairauden poissulkemiseksi. Tautia ei
yleensa voida todeta ennen syntyméaa, mutta kyllakin jo ensimmaisten kuukausien
aikana syntyman jalkeen.

Diagnostiikka

Sairauden toteaminen on yleensé yksinkertaista ja varmaa. Jo kolme - kuuden
kuukauden ikaisilla hypofosfatemiaa sairastavilla veren fosfaattipitoisuus on
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normaalia alhaisempi. Yleensa sairaus kuitenkin todetaan vasta ensimmaisen
ikavuoden jalkeen pituuskasvun hidastumisen ja alaraajojen virheasennon takia
tehtavissa tutkimuksissa. Diagnostiikassa kaytetadan apuna laboratoriotutkimuksia
ja luuston réntgen-tutkimuksia. Vain harvoin on aihetta geenitutkimuksiin.

Hypofosfatemian hoito

Hoitona kaytetaan fosfaattiliuosta tai -tabletteja sek& D-vitamiinia suun kautta
antamalla. D-vitamiini edesauttaa ravinnon kalsiumin ja fosfaatin imeytymista
ruoansulatuskanavasta seké estaa niiden erittymista virtsaan yllapitaen nain
elimistdlle sopivaa kalsiumin ja fosfaatin maaraa.

Fosfaattiliuos-ladkehoidon tavoitteena on nostaa veren fosforipitoisuus lahemmas
normaalia tasoa ja korjata luuston riisitautimuutokset. Annostuksessa pyritaan
varmistamaan riittava ja mahdollisimman tasainen veren fosfaattipitoisuus. Taman
vuoksi fosfaatti annostellaan 4-5 kertaa vuorokaudessa. Kaytanndossa
fosfaattipitoisuus vaihtelee alhaisen ja korkean valilla vuorokauden aikana.

Veren fosfaatti- ja kalsiumtasapainoa seurataan laboratoriokokein ja ladkarin
vastaanotoilla tilanteesta riippuen 3-6 kuukauden valein. Myds munuaisten tilaa
tulee seurata saanndllisesti. Kasvuikaisille tehdaan saanndllisesti myds
rontgentutkimuksia, joilla seurataan riisitaudin luustomuutoksia ja arvioidaan
kasvua. Hampaiston ja ikenien tilaa on hyva seurata seka kotona etta
saannollisesti hammaslaakarin vastaanotolla.

Laékehoidon tarve on pysyva. Erityisen tarkedé saannollinen laakehoito ja hyva
hoitotasapaino on kasvuian aikana, jotta pituuskasvu ja luuston kehitys etenisivat
mahdollisimman normaalisti. Sairauden vaikeusaste ja laakityksen teho vaihtelevat
huomattavasti henkil6ittain. Usein hoito on riittdvan tehokas turvaamaan hyvan
kasvun ja luiden vahvistumisen. Mutta aina laékehoito ei riitd, vaan tarvitaan
ortopedisia leikkaushoitoja jalkojen kayristymisen korjaamiseksi.

Koska hypofosfateeminen riisitauti on harvinainen sairaus ja sen hoito vaativaa, on

sitd sairastavien lasten hoito ja seuranta keskitetty yliopistosairaaloiden tai
keskussairaaloiden lastentautien poliklinikoille.

Lisatietoa

Tukiperherekisteria pitéa mm. Rinnekoti-Saation Lasten kuntoutuskoti, os.
Ruusulankatu 10, 00260 Helsinki, e-mail: lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi
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