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Larsen oireyhtyma

perinnollisyyslaékari Sirpa Ala-Mello, 12.1.2010

ICD Q74.84
OMIM #150250

Larsen syndrome, LRS1, FLNB-Related Disorders

Yleisyys

Oireyhtyma kuvattiin ensimmaisen kerran 1950. Se on harvinainen, mutta Intian
Valtamerella sijaitsevalla La Reunion-saarella sita esiintyy poikkeuksellisen runsaasti ja
esiintyvyydeksi on ilmoitettu 1: 500 vastasyntynytta. Ranskassa vastaava luku on
1:100.000 vastasyntynyttd ja muualta luotettavia esiintyvyyslukuja ei ole saatavilla.

Oireet ja l6ydokset

Larsen oireyhtymalle tunnusomaista on synnynnaiset luksaatiot, sijoiltaanmenot, isoissa
nivelissa kuten lonkissa, polvissa ja kyynarnivelissa, kampurajalat, selkarangan
asentovirheet kuten skolioosi ja kaularangan kyfoosi, sormien ja varpaiden karkijasenten
lyhyys ja leve&d muoto seka tunnusomaiset kasvonpiirteet. Diagnoosilla ei ole vaikutusta
elinikaan eika henkiseen kehitykseen. Oireiden vaikeusasteessa esiintyy huomattavaa
vaihtelua, samankin perheen sisélla. Lieva lyhytkasvuisuus kuuluu myos usein
taudinkuvaan. Selkarangan asentovirheita arvioidaan olevan n 80%:lla ja jalkateran
virheasentoja 75%:lla. Isojen nivelten dislokaatioita tai subluksaatioita arvioidaan
esiintyvan jokaisella. Lonkkanivelten kohdalla usein tarvitaan leikkaushoitoa. Kaularangan
instabiliteetin toteaminen ja hoito ennaltaehkaisevasti ennen selkaydinvaurion kehittymista
on tarkeaa. Riski on 15 % luokkaa.

20%:lla arvioidaan esiintyvan kuulovika, joka useimmiten johtuu kuuloluiden
poikkeavuudesta. Suulakihalkio todetaan 15%:lla ja kurkunp&aéan ja henkitorven rakenteen
pehmeytta, laryngotracheomalasiaa, on myo6s joskus kuvattu.
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Larsen oireyhtymaan liittyvid tunnusomaisia kasvonpiirteitd ovat keskikasvoalueen
mataluus, nenénselan mataluus, korkeaotsaisuus ja hypertelorismi eli silmien sijainti
kaukana toisistaan.

Syy ja syntymekanismi

Larsen oireyhtyméa on yksi kromosomissa 3p14.3 sijaitsevan filamiini B eli FLNB-geenin
aiheuttamista taudeista. Se periytyy vallitsevasti, jolloin sairaalla henkil6lla kyseisen
geeniparin toisessa vastingeenissa on tautia aiheuttava mutaatio. Jalkelaisille geenivirhe
periytyy 50% riskilla, mutta samankin perheen sisalla taudinkuva voi vaihdella. La
Reunionin saarella esiintyva tautimuoto ei ole FLNB-geenin aiheuttama eika taustalla
olevaa geenia ole toistaiseksi tunnistettu. Muoto noudattaa peittyvaa periytymista. FLNB-
geenin |6ytymisen mydta onkin muodostunut kanta, etta Larsen oireyhtyma kasittaisi
nimenomaan vain FLNB-geenin aiheuttaman muodon.

Diagnostiikka

Diagnoosin asettaminen perustuu kliiniseen taudinkuvaan ja rontgenologisiin
luustoldydoksiin. Mutaation tunnistamisella voidaan varmistaa diagnoosi.

Hoito ja kuntoutus

Ortopedin toimesta tapahtuva selkarangan, etenkin kaularangan, asentovirheiden
seuranta ja kaularangan stabiliteetista huolehtiminen on tarke&a kuten myos isojen
nivelten sijoiltaanmenojen hoitoarvio. Arvio leikkaustoimenpiteiden hyodyllisyydesta on
tehtava yksilollisesti. Kuulontutkiminen ja tarvittaessa apuvéaline arvio on seurannassa
tarked.

Ennuste

Diagnoosilla ei ole vaikutusta elinikdan. Taudinkuvan vaikeusasteen vaihtelun takia tarve
leikkaustoimenpiteille vaihtelee huomattavasti ja on arvioitava yksilollisesti.



