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Oireet ja l0ydokset

Leigh oireyhtyma on etenevin oirein ilmenevé keskushermostosairaus ja se luetaan
kuuluvaksi seka ns. aivojen valkean aineen sairauksiin ettd ns. mitokondriosairauksiin.

Vastasyntynyt lapsi on terveen oloinen ja nékdinen. Muutaman kuukauden iassa, lievissa
sairauden muodoissa ehka vasta leikki-iassa, lapsen kehitys kuitenkin pysahtyy ja alkaa
hiljakseen taantua. Opitut sanat ja liikunnalliset kyvyt heikkenevat ja haviavat vahitellen
kokonaan. Lapsi muuttuu kayttaytymiseltdan karttyisaksi ja itkuiseksi. Ruokahalu haviaa ja
sydminen on vaikeaa osin myds ilmaantuvan nielemisvaikeuden takia. Silmavarvetta ja
karsastusta alkaa ilmaantua. Katseen kohdistaminen kay ty6laaksi ja nako heikkenee.
Pituuskasvu hidastuu ja painonkehitys kaantyy laskuun. Lihaksisto kuihtuu ja ilmaantuu
lihasnykinoitd, myoklonusta. Lihasjantevyys muuttuu ensin hypotoniseksi, mutta ajan
my6ta raajoihin ilmaantuu jaykkyytta, rigiditettia. Joillekin ilmaantuu myés epilepsia.
Kuukausien - muutamien vuosien kuluessa lapsi menettaa kaikki aiemmin oppimansa
taidot ja tulee vahitellen taysin riippuvaiseksi ulkopuolisesta hoidosta.

Mita varhaisemmin ensioireet ilmaantuvat, sitd nopeampi taudin kulku yleensa on, ja
monet naista varhaisimmista oirehtijoista menehtyvat jo ennen kouluik&a.

Joskus oireet ilmaantuvat vasta leikki- tai alakouluidssa ja sairaus etenee hitaasti, mutta
namakin lapset ovat viimeistadan murrosikaan tultaessa taysin ulkopuolisen hoivan ja
jatkuvan hoidon varassa. Tassa ryhmassa ennuste voi olla eloonjaamisen kannalta
valoisampi.

Etiologia

Leigh oireyhtyma on oireiltaan etenevéa keskushermostosairaus, jossa toimintahairio
sijaitsee elamalle valttamattomissa solurakenteissa, mitokondrioissa. Mitokondriot
sijaitsevat soluissa tuman ulkopuolella ja huolehtivat solujen energia-aineenvaihdunnasta
(ns. oksidatiivinen fosforylaatio eli hengitysketju).



Leigh oireyhtyma on mitokondriotauti kahdellakin tavalla. Ensinnakin sairauden aiheuttava
aineenvaihdunnan hairio on paikallistettu mitokondrioihin ja toiseksi se geenivirhe, josta
entsyymitoiminnan hairio johtuu, sijaitsee ilmeisesti myds ns. mitokondriaalisessa
geenijoukossa eli DNA:ssa (mtDNA). Mitokondriaalinen perimaaines tulee aina aidilta,
koska siittiosoluissa ei ole mitokondrioita lainkaan. Tasta johtuen sairauden periytyminen
ei noudata tavanomaisia periytymissaantoja.

Itse asiassa Leigh oireyhtymé&n periytymistapa on hyvinkin heterogeeninen eika sita viela
kaikilta osin tarkasti tunneta.

Yleisyys

Sairaus on erittéin harvinainen eiké tarkkoja yleisyyslukuja ole tiedossa. Suomessa on
Leigh oireyhtymaa sairastavia lapsia korkeintaan muutamia kymmenia.

Diagnoosi

Kliiniset etenevat oireet ovat yleensa lahes diagnostisia. Lihaskoepalan tutkimuksessa
nahdaan solupoikkeavuuksia, elektronimikroskoopilla myds rakenteeltaan vaaristyneita,
poikkeavan ndkdisid mitokondrioita. Aivojen tietokone- ja magneettikuvissa voidaan
osoittaa muutoksia ja poikkeavuutta ns. valkeassa aineessa aivojen tyvitumakkeissa,
ydinjatkoksessa, thalamusalueilla ja pikkuaivoissa. Valkean aineen muutos on eteneva,
tuhoutuvan valkean aineen tilalle ilmaantuu gliooosia, eraanlaista arpikudosta. Se, milla
alueilla aivoissa naitd muutoksia tavataan, vaikuttaa enemman oireisiin ja ennusteeseen,
kuin esimerkiksi se miké geeni tai entsyymi on poikkeava. Veressa ja selkdydinnesteessa
voidaan todeta, ainakin aika ajoin, maitohappoasidoosi aineenvaihdunnallisen hairion
merkkind, ts. pH laskee ja maitohappopitoisuus (laktaatti) nousee normaalirajojen
ylapuolelle, harvoin kuitenkaan huomattavasti.

Hoito ja kuntoutus

Mitdan tautia hidastavaa tai pysayttavaa hoitoa ei ole. Maitohappoasidoosia on pyritty
korjaamaan laékkein, mutta on epavarmaa, onko yrityksella todellisia myonteisia
vaikutuksia. Epilepsialddkkeilla voidaan ehkaista tai ainakin rajoittaa epilepsiakohtauksia.

Kuntoutus ja lisdantyva avun tarve edellyttdd saanndollistd moniammatillisen tyéryhman
toimesta toteutettavaa seurantaa ja kuntoutussuunnitelman paivittamista sita tiheammin,
mité pidemmalle sairaus etenee. Liikkumisen ja arjen toiminnalliset apuvélineet helpottavat
seka lapsen etta laheisten paivittaista elamaéa. Monipuolisen terapian avulla pyritaan
yllapitdmaan lapsen toiminnallisuutta ja osallistumista mahdollisimman pitkaan.
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Lisétietoa

www.sos.se/smkh/ hae Leighs syndrome (ruotsiksi)
www.ulf.org (United Leucodystrophy Foundation)
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