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Retinoblastoma, verkkokalvon varhaissolusyopa

lastenneurologi Teija Salokorpi 22.10.2008

OMIM
ICD-10; C69.2

Yleisyys

Retinoblastoman yleisyys on kaikkialla maailmassa samaa luokkaa, eli noin 1/16 000
vastasyntynytta vuodessa. Suomessa syntyy vuosittain siis keskimaarin kolme-nelja lasta,
jotka sairastavat retinoblastomaa. Kasvain on yhta yleinen pojilla ja tyto6illa.

Oireet ja l6ydokset

Retinoblastoma on kehittyvan silméan verkkokalvon valoa aistivista soluista alkunsa saava
pahanlaatuinen kasvain eli sy6péa, jota esiintyy erityisesti, ja melkein yksinomaan,
pikkulapsilla. Suomeksi sen nimi on verkkokalvon varhaissolusyopa.

Useimmat kasvaimet havaitaan leukokoria-oireesta: pupillin eli mustuaisaukon normaalisti
punertava valoheijaste onkin samea ja vaaleanharmaa. Varsin usein sameus todetaan
kotona vauvan ollessa muutaman viikon tai kuukauden iassa, varsin usein pupillin sameus
huomataan salamavalokuvasta. Joskus oire havaitaan jo synnytyssairaalassa, toisinaan
taas esimerkiksi neuvolatarkastuksen yhteydessa. Leukokoria eli mustuaisen sameus ei
ihan aina merkitse retinoblastomaa, mutta useimmiten havainnon takana on juuri tama
varhaislapsuuden silmékasvain.

Mustuaisaukon samenemisen liséksi tai sijasta ensioireena saattaa olla karsastus. Jos
kasvain on paassyt kehittymaan suureksi alkaa silmaén ilmaantua myds muita oireita kuten
punotusta, aristusta ja turvotusta, mutta tama tilanne on Suomessa onneksi hyvin
harvinainen. Yleisoireet iimaantuvat vasta kasvaimen karatessa silman ulkopuolelle, mutta
tallainen tilanne on nykyaan maassamme aarimmaisen harvinainen.

Tunnetaan myo6s hyvin harvinainen ns. deleetio-oireyhtyma, jossa retinoblastoma-geenin
liséksi on menetetty joukko muita geenejé asianomaisesta kromosomialueesta. Naissa
tapauksissa lapsella havaitaan useita erilaisia malformaatioita eli synnynnaisia
rakennepoikkeavuuksia seké kehityksen hitautta kasvainsairauden ohella.

Etiologia
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Retinoblastoma johtuu geenimuutoksesta ns. RB-geenissa, joka sijaitsee kromosomissa 13
kohdassa ql14. RB-geenia on tutkittu paljon ja sen rakenne tunnetaan yksityiskohtaisesti.

Unilateraalinen kasvain esiintyy vain toisessa silmassa, bilateraalinen puolestaan
molemmissa. Samassa silmassa voidaan tavata joskus useitakin erillisia kasvaimia.
Unilateraalisia retinoblastomia on enemman, yli 65% tapauksista ja unilateraalien muoto on
harvoin perinndllinen. Bilateraalinen kasvain on harvinaisempi, mutta useimmiten
periytyvaa, familiaalista muotoa. Periytymiskaava on tavallisesti maaraytyva eli dominantti,
jolloin toisella vanhemmista on lapsena hoidettu retinoblastoma. Kaikkiaan vain 10%
retinoblastomista on perinndllisid ja valtaosassa kyseessa on uusi mutaatio kyseisen lapsen
kohdalla.

Diagnostiikka

Diagnoosi varmistuu yleensa silmalaakarin tekeméassa tarkassa silméanpohjatutkimuksessa,
joka vauvoille tehdéaéan yleisanestesiassa. Kasvaimen koko ja levinneisyys selvitetaan
magneettikuvauksella.

Sikiodiagnostiikka onnistuu tilanteissa, joissa samassa perheessa (lahisuvussa) on
useampia kasvaintapauksia. Samoin geenimuutoksen kantajuus voidaan tutkia
oireettomalta vanhemmalta tai sisarukselta. Jos perheessa ei ole koskaan ollut kyseista
kasvainsairautta aiemmin, jaa diagnostiikka yleensa em. |6yddsten varaan.

Hoito
Suomessa hoito on keskitetty Helsingin yliopistosairaalan Silmatautien klinikkaan.

Ensisijainen hoitomuoto on sédehoito. Kasvain on hyvin sddeherkka. Ulkoista sadetysta
kaytetaan yha harvemmin, mutta sellaisiakin tilanteita on, joissa tama sadehoidon tapa
otetaan kayttoon. Yleensa, ja nykyaan melkein aina, séddehoito annetaan paikallisesti silman
ulkopinnalle kasvaimen kohdalle asetettavalla sateilylevylla, jolloin sateily kohdistuu
parhaassa tapauksessa todella vain kasvaimeen ja muut silman rakenteet saastyvét silta
melkein kokonaan.

Pienia ja verkkokalvon reunaosissa sijaitsevia kasvainpesakkeita voidaan tuhota myds
jaédytys- eli kryohoidolla. Taméa hoito on tarvittaessa toistettavissa. Erdat pienehkot
silmanpohjien keskiosissa sijaitsevat kasvaimet voidaan tuhota myds lasersateella
polttamalla.

Enukleaatio eli silm&n poisto on tehokas, mutta toissijainen hoitoratkaisu. Leikkauksella
voidaan poistaa sy6pakasvain kokonaan. Enukleaatioon paadytaén yleensa vain
unilateraalisissa tapauksissa, joita kuitenkin kaikista tapauksista on suurin osa.
Enukleaatiossa koko silmé ja mahdollisimman pitkd osa nakéhermoa poistetaan. Kaikki
muut silméaa ympardoivat rakenteet sddstyvat. Silmien rapyttely, kulmien kurtistelu,
kyynelvuoto jne. sailyvéat ennallaan.

Nukutuksessa tapahtuva leikkaus on lyhyt, samoin jalkihoito, ja kipuilukin ja& vahaiseksi.
Lapsi paasee kotihoitoon pian. Silmé&kuoppa paranee tavallisesti nopeasti. Silmén ns.
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harjoitusproteesia voidaan kayttdd muutama viikko, mutta pian tehdd&n omaa silmaa
mahdollisimman taydellisesti muistuttava proteesi. Silmaproteesia vaihdetaan kasvun ja
proteesin kulumisen my6ta. Tekosilméan liike jaa terveeseen nahden vajaammaksi, mutta
nykyaan myaos liikettéd voidaan jaljitella aiempaa paremmin, ainakin isommilla lapsilla.

Jos kyseessa on bilateraalinen tilanne, voidaan syévan pahemmin valtaama silma poistaa
ja parempi sdastaa ja hoitaa muilla menetelmilla. Viime vuosina on kaiken kaikkiaan siirrytty
kohti silméa saastavampia hoitomenetelmia, mutta jos kasvain on ehtinyt vieda naon, ei
silman saastamisessa ole tarkoitusta.

Sy6van ladkehoitoa (sytostaatit eli solunsalpaajat) kaytetaan nykydan entista useammin,
erityisesti pienentdmaan suureksi ehtinyttd kasvainta ennen kuin se lopullisesti tuhotaan
edella kuvatuilla menetelmilla. Silman ulkopuolelle edenneitéa kasvaimia hoidetaan myos
ladkkein, mutta Suomessa nama tilanteet ovat pitkaan olleet perin harvinaisia.

Noin 1% retinoblastomista nayttaa pysahtyvan kasvussaan itsestaén ilman mitéaan hoitoa.

Ennuste

Eloonjddmisennuste on nykyddn maassamme erittéain hyva, joskin toinen silma usein
menetetaan ja korvataan proteesilla.

Kaikissa bilateraalisissa tapauksissa ja kaikissa niissa unilateraalisissa tapauksissa, joissa
samassa silmassa tavataan useampia kasvaimia, on ennusteen arviointi mutkikkaampaa, ja
kasvaimen uusiutumisriski suurempi. Naissa perinnéllisen retinoblastoman muodoissa
lapsella on my6s suurentunut riski sairastua muuhun syopaan myéhemmin elaméssaan.
Yleisin naista on osteogeeninen sarkoma eli luusyopa, ja sairastumisriski ikétovereihin
verrattuna on selkeéasti kohonnut. Tasta syysté on aiheellista jarjestdd saannoéllinen, vaikka
harvajaksoinenkin, seuranta elinikaisesti mahdollisten uusien kasvaimien havaitsemiseksi
mahdollisimman aikaisin.

Tunnetaan myos eréénlainen trilateraalinen retinoblastoma, jolloin tama kolmas kasvain
sijaitsee kdpyrauhasessa, sen valoa aistivissa soluissa aivojen pohjassa keskiviivassa.
Kapyrauhaseen kasvain ilmaantuu yleensa jo vauvaiassa ja vain bilateraalisen perinndllisen
retinoblastoman yhteydessa. Riski on pieni, parin - kolmen prosentin luokkaa, mutta tama
kasvain huonontaa ennustetta oleellisesti ja sen toteamisen jalkeen lapsen kuoleman vaara
on suuri.
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