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Robin sekvenssi

lastenneurologi Teija Salokorpi 13.10.2008

Robin sekvenssi, (aik.) Pierre-Robin oireyhtyméa
Oireet ja l0ydokset

Robin sekvenssiin kuuluu pieni alaleuka, leve&d U-muotoinen suulakihalkio ja
vastasyntyneen hengitysvaikeus, joka johtuu ylahengitysteiden ahtaudesta. Aiemmin
puhuttiin Pierre-Robin oireyhtymasta, jolloin ajateltiin, etta em. |0ydokset olivat itsenaisia
toisistaan rippumattomia oireita tai I0ydoksia. Sekvenssi taas tarkoittaa sita, ettéa on vain
yksi poikkeava 16ydos, tassa tapauksessa alaleuan kehityshairio, pienileukaisuus
(mikrognathia), joka sitten johtaa muihin oireisiin ja 16ydoksiin.

Pieni alaleuka ja suulakihalkio havaitaan yleensa jo sikion ultradéanitutkimuksessa.
Vastasyntyneella on tavallista pienempi alaleuka ja sen vuoksi suurelta nayttava kieli, joka
usein tydntyy osittain ulos. Suulakihalkio on tyypillisesti U:n muotoinen ja levea.
Vastasyntyneella on hengitysvaikeutta johtuen ylahengitystien ahtautumisesta kielen
painuessa suulaen kattoon ja nieluun. Vastasyntynyt pystyykin hengittdmaan vain nenan
kautta, ja tAsté aiheutuu imemisvaikeuksia. My6s suulakihalkio itsessaan vaikeuttaa
syomista, koska osa ravinnosta pyrkii tulemaan halkion kautta ulos nenasta.

Lapsen kasvaessa hengitystiet laajenevat ja hengitysvaikeus yleensa helpottuu. Samalla
syomisongelmat vaistyvat. Lapsilla on kuitenkin vauva- ja usein viela leikki-iassakin
herkasti toistuvia valikorvatulehduksia tai limakorvasairaus. Hampaiden puhkeaminen on
usein poikkeavaa ja leve&éan suulakihalkioon liittyen pysyvia hampaita voi puuttuakin.

Mikali Robin sekvenssin yhteydessa todetaan muitakin synnynndisié elinpoikkeavuuksia,
voi kyseessa olla muu ns. halkio-oireyhtyma, jotka tulisi poissulkea ennen Robin sekvenssi
-diagnoosiin paatymista. 'Puhtaassa’ Robin sekvensissé lapsen henkinen ja muukin
kehitys on useimmiten tavanomainen.

Aiheuttaja

Robin sekvenssi on varhaisen sikibkauden satunnainen kehityshairié. Kasvojen luusto
kehittyy jo varhaisilla (8. — 11.) sikioviikoilla, jolloin luisen suulaen pitdisi my6s kasvaa
sivuilta yhteen. Robin sekvenssissa alaleuan kehitys on tuntemattomasta syysta
poikkeava ja alaleuka jaa pieneksi, ja sen seurauksena sikion kieli ei mahdu laskeutumaan
suulaen pohjalle vaan pysyy kallon pohjassa ja estaa nain suulaen sulkeutumisen.
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Puhtaassa Robin sekvenssissa ei ole toistaiseksi I6ydetty yksittaista geneettista tai
perinnéllista aiheuttajaa.

Diagnoosi
Puhtaassa muodossa Robin sekvenssi diagnosoidaan kliinisten 6yddsten perusteella.

Robin sekvenssi voi liittya myds laajempaan oireistoon, esim. Velocardiofaciaaliseen
oireyhtyméaan (VCF eli Catch-22 oireyhtyma), johon liittyy usein myds synnynnainen
sydanvika, virtsatiepoikkeavuuksia, yleinen lihashypotonia, infektioherkkyys ja myéhemmin
eri asteisia oppimisvaikeuksia. VCF oireyhtyma todetaan yleensa kromosomiston ns.
FISH-tutkimuksella.

Toinen, dominantisti periytyva, oireyhtyméa Robin sekvenssin taustalla voi olla Stickler
oireyhtyma, johon kuuluu lisaksi silmaongelmia (likindkdisyys, verkkokalvon irtaumat),
nivelten ylilikkuvuus ja poikkeavuutta kasvoluustossa. Stickler oireyhtymén varmistava
geenitutkimus lienee tulossa yleiseen kliiniseen kayttoon.

Myds lukuisia muita geneettisia tai tuntemattomasta syysté johtuvia oireyhtymia on
kirjallisuudessa kuvattu aiemmin Pierre Robin oireyhtymé&-diagnoosin saaneilla henkilGilla.
Erotusdiagnostisista syista tulisi Robin sekvenssin yhteydessa aina tutkia esim.
kuvantamalla sydan, luusto ja virtsatiet, seka huolehtia lapsen kuulo- ja ndkétutkimuksista
ja kehitysseurannasta.

Hoito ja kuntoutus

Imevaisiassa hengitys- ja sydomisongelmat ovat usein hoitoa vaativia. Hengitysvaikeutta
voidaan helpottaa asentohoidolla ja joskus asettamalla hengitysputki nenasta
henkitorveen. Harvoin ylahengitystiet ovat niin ahtaat, etté joudutaan trakeostomiaan.
Imevaisidssa hengityksen riittdvyytta voidaan seurata oksimetrimittauksella, myds unen
aikainen seuranta ns. apneamonitorilla on usein avuksi.

Syomisvaikeus voi edellyttdd joskus nenamahakatetria siihen saakka kunnes suulakihalkio
on suljettu. Hyvin harvoin voidaan syomisvaikeuden vuoksi paatya gastrostoman
asettamiseen.

Suulakiohalkion ja liimakorvasairauden hoitotoimenpiteet noudattavat yleisia
hoitokaytantoja. Valikorvatulehdukset suositellaan hoidettavaksi herkasti riittavan
laajakirjoisilla antibiooteilla, koska tulehdukset useimmiten halkioiden yhteydessa pyrkivét
pitkittymaan. Tarykalvojen putkitus on suositeltava aikaisessa vaiheessa. Kuulotutkimuksia
suositellaan tehtavaksi vuosittain, kunnes korvatulehdukset hellittavat.

Hampaiston poikkeavuus on tavallista ja hampaiden oikomishoito yleensa tarpeen aloittaa
jo maitohammasvaiheessa. Myohemmin nuoruusiassa voidaan tehda myds alaleuan
venytys- eli ns. distraktiohoitoa tai muita leukakirurgisia toimenpiteita.

Robin sekvenssi Suomessa
Robin sekvenssi on tiettavasti yhta yleinen Suomessa kuin muissakin maissa. Puhtaan

Robin sekvenssin yleisyys on n. 1 / 2000 vastasyntynytta, josta laskien Suomessa syntyy
vuosittain hieman alle 30 lasta, joilla todetaan Robin sekvenssi.



Suomessa naiden lasten hoito- ja kuntoutusseuranta on keskitetty Helsinkiin Huuli-
suulakihalkiokeskukseen (HUSUKE) seka Oulun yliopistoklinikkaan.

Potilasyhdistys SUHUPO jarjestaa vertaistapaamisia ja yllapitaa kaikkien halkio-
oireyhtymien osalta tukiperherekisteria.

Tukiperherekisteria pitaa myés mm. Rinnekoti-Saation Lasten kuntoutuskoti, os.
Ruusulankatu 10, 00260 Helsinki, e-mail: lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi

Kirjallisuutta ja linkkeja

Kirja "Avoin hymy” (Edita 1998, toim. Jyri Hukki, Mirjam Kalland), Mirja Somer, Jyri Hukki,
Pia Saarinen.


mailto:lasten.kuntoutuskoti@rinnekoti.fi

