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MULIBREY-nanismi
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OMIM?
ICD107?

Yleisyys

MULIBREY-nanismi on ns. suomalaiseen tautiperintédon kuuluva kasvuoireyhtymé. Taudin
kuvasi lastenlaakari Jaakko Perheentupa v. 1970, ja tila tunnetaan maailmalla myos
Perheentupa oireyhtymana. Tana paivana on tiedossa n. 85 suomalaista potilasta.
Muualta maailmassa on julkaistu yhteensa parisenkymmenté tapausta.

Oireet ja |0ydokset

Nimi on koottu sairaudelle ominaisista |0ydoksista akronyyminimena: lihasten hentous
(MUscle), iso maksa (LIver), laajat aivokammiot (BRain) ja silmapohjamuutokset (EYe).
Nanismi tarkoittaa kasvuhairiota.

Kasvu hairiintyy jo sikiokaudella, ja lapset ovat syntyessaan lyhyita ja pienipainoisia
raskauden kestoon ndhden. Erityisesti tassa kasvuhairiossa raajojen pitkat luut jaavat
lyhyiksi ja jo vauvaiassa paa on iso, samoin kammenet ja jalkaterat voivat olla suhteellisen
isot. Kasvu jatkuu viela syntyman jalkeenkin hitaana ja kasvuhairion aste vaikeutuu
yleensa jonkin verran aina viiteen, kuuteen ikavuoteen asti. Kasvukayrilla naiden lasten
pituus kulkee keskimaéarin 4-5 keskihajontaa ikatovereita alempana. Aikuisena on naisten
pituus keskimé&arin 135 cm ja miesten 145 cm. Laihuus ja siro ruumiinrakenne on
silmiinpistavaa koko lapsuuden ajan. Nuoruudessa alkaa vartalo useilla pyylevoitya mutta
raajojen sirous sailyy.

MULIBREY —nanismiin liittyy kahdentyyppista sydédnongelmaa, konstriktiivista perikardiittia
(sydanpussin seinamén ahtauttava paksuuntuminen) ja restriktiivista kardiomyopatiaa
(sydanlihaksen paksuuntuminen). Noin puolelle MULIBREY -potilaista ilmaantuu oireita
aiheuttava sydanpussin paksuuntuminen ja noin joka kolmannelle lisaksi sydanlihaksen
paksuuntumista keski-ikddn mennessa. Oireita ovat suorituskyvyn lasku, maksan
suureneminen (entisestédén), kaulalaskimoiden pullottaminen ja hengenahdistus.
Lapsuusialla sydanoireet ovat harvinaisempia, mutta niitd on kuvattu jo leikki-ikaisillakin.
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Leikkauksella, jossa jaykistynyt ja joskus kalkkeutunut sydanpussi poistetaan
(perikardiektomia), voidaan potilasta yleensa auttaa.

MULIBREY-nanismiin liittyy suurimmalla osalla potilaista raajojen, erityisesti jalkojen
tuliluomia. Varsinkin tytdilla todetaan usein luumuutoksia, luukystia (onteloita), pitkissa
raajaluissa. Rontgenkuvissa raajojen pitkat luut nayttavat hennoilta mutta niissa voi olla
paksu kuori. Luukystat voivat joskus altistaa luun murtumille ja tuolloin pitéisi kirurgista
hoitoa aina valttaa. limeisesti kurkunpaan rakenteesta johtuen puheéani voi olla hiukan
nasaalinen ja korkeahko.

Etiologia ja periytyminen

Taudin aiheuttava geenivirhe sijaitsee kromosomin 17 pitkdssa haarassa. Kyseisen
geenipaikan lopullista aineenvaihduntatuotetta (proteiinia) ei vield tunneta, eika siten osata
selittda taudin oireiden laajaa kirjoa.

MULIBREY—-nanismi on osoitettu peittyvasti (resessiivisesti) periytyvaksi eli oireiselle
"potilaalle” virheellisen tautigeenin on tultava kummaltakin vanhemmalta. Siita johtuen
oireettomien tautigeenia ’kantavien’ vanhempien jokaisella lapsella on 25 % tilastollinen
riski syntya sairaana (ja vastaavasti 75 % mahdollisuus syntya terveend). Geenivirhe on
83 suomalaispotilaalla todettu identtiseksi (ja siis lahtbisin yhdesta ja samasta mutaatiosta
vuosisatojen takaa), kun vain kahdella tutkituista suomalaisista on todettu erilainen muutos
samassa geenikohdassa. Muista maista julkaistuilla potilailla on sen sijaan havaittu monia
erilaisia (suomalaisesta poikkeavia) muutoksia kyseisessa geenikohdassa.

Diagnostiikka

Taudin diagnoosi asetetaan useamman tyyppildydoksen samanaikaisen esiintymisen
perusteella. Tarkeimmat taudin puolesta puhuvat |6ydokset ovat vaikea kasvuhairio ja
hento ruumiinrakenne, kolmiomaiset kasvot, silmanpohjan keltapigmenttikertymét ja iso
maksa. Myos tyypilliset kasvonpiirteet ja kime&hko &éni seké eraat rontgenologiset
tyyppiloyddkset vahvistavat diagnoosia. Vain silmanpohjan pigmenttikertymat ovat
yksittdisené oireena diagnostisia, mutta niita on tavallisessa silmatutkimuksessa usein
vaikea huomata. Vuodesta 2001 alkaen on ollut kaytettavissa myds diagnostinen geeni-
testi.

Hoito

Parantavaa hoitoa ei viela ole nakopiirissa, mutta geenitutkimus on mahdollistanut
sikibdiagnostiikan (ja myds kantaja-diagnostiikan). Potilaita voi kuitenkin monella tavalla
auttaa. Varhaislapsuudessa on syomisongelmien ja infektioiden hoito tarkeaa.
Sydanpussin kirurginen poisto parantaa sydantilannetta. Kasvuhormonihoito lisaa lahes
poikkeuksetta kasvunopeutta lapsuus- ja nuoruusvuosina. Vieléa ei kuitenkaan ole
mahdollista varmuudella osoittaa, etta hoito lisaisi aikuispituutta.

Ennuste
Vastasyntyneiden hengitys- ja sydomisvaikeudet ovat yleisia ja imevaisika voi olla

muutenkin ongelmallinen. Heikko paaston sieto, sydmisongelmat ja keuhkokuumeet
aiheuttavat joillekin pulmia viela leikki-iassakin. Koulu- ja nuoruusvuosina ovat ongelmat



selvasti vahaisempia. Koulumenestys on yleensa tyydyttava, mutta pienikokoisuus ja
heikkovoimaisuus voivat sydénvaurion ohella haitata ty6hon sijoittumista, ja arkipéivan
tehtavista selviytymista yleensakin.

Lisatietoja voi hakea myos internetista, esimerkiksi
OMIM 253250 www.icomm.ca/geneinfo/mulibrey.htm
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