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Marshall-Smith oireyhtyma
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Yleisyys

Marshall-Smith oireyhtyma on erittain harvinainen. Noin parikymmenta tapausselostetta
on julkaistu eri puolilta maiilmaa.

Oireet ja |0ydokset

Marshall-Smith oireyhtymé& kuuluu suurikokoisuusoireyhtymiin. Lapsi on jo syntyessaan
isokokoinen. Pituuskasvu seka luuston kypsyminen ovat edella lapsen kronologista ikaa
mutta painonkehitys voi olla hidasta. Vaikka lapsi on pitk&, on ruumiinrakenne silti hento.
Mydhemmin myds pituuskasvu hidastuu ja aikuispituus on yleensa tavanomainen. Seka
henkinen ettéd motorinen kehitys on viiveista. Lihasjantevyys on yleensa alentunut
(lihashypotonia).

Vastasyntyneella voi iimeta hengitysvaikeuksia, koska kurkunpéa ja kurkunkansi ovat
poikkeavat. Hengityskatkokset ovat tavallisia, samoin keuhkotulehdukset. Usein lapsi
menehtyy hengitysongelmien tai keuhkoinfektioiden takia jo varhaisvaiheessa.

Marshall-Smith oireyhtymassé kasvonpiirteet ovat tyypilliset: kallo on pitk&, otsa eteen
tyontyva, silmét ulkonevat, nenantyvi matala ja nenanpaa ylospain kaantynyt. Alaleuka on
pieni (mikrognathia). Kulmakarvat ovat paksut ja tuuheat. Sormien keski- ja tyvijasenet
ovat paksut, karkijasenet taas ohuet. Lapsilla on usein napatyré. Rintalasta on usein lyhyt,
ja ykkos- ja kakkosvarpaiden valit syvat. Joskus oireyhtymaan liittyy synnynnainen
nendaukkojen kehittymattomyys (choana-atresia), joka osaltaan selittdé vastasyneen
hengitysvaikeutta ja vaatii nopeaa hoitoa.

Etiologia

Oireyhtyma on mahdollisesti geneettinen, autosomissa vallitsevasti periytyva, mutta
hravinaisuudestaan paatellen ilmeisesti aina uusi mutaatio. Yhdessa tapausjulkaisussa on
todettu osittainen kromosomi 2g3-trisomia (Seidahmed). Useimmiten perussyyta ei
tunneta.



Hoito ja kuntoutus

Hoito on oireenmukaista. Alkuvaiheessa ilmenevat hengitysvaikeudet voivat vaatia hoitoa.
Henkitorviavanteesta (trakeostomia) voi joissakin tapauksissa olla hyotyd. Vauvaidssa
syomisvaikeudet voivat edellyttaa nendmahakaketria tai gastrostomaa ravitsemuksen
turvaamiseksi. Motoriikan ja puheen kehitysta voidaan tukea erilaisten terapioiden avulla.
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