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Rubinstein-Taybi oireyhtyma
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Yleisyys

Suomessa syntynee arviolta uusi Rubinstein-Taybi-lapsi keskimaérin joka toinen vuosi.
Kyseessa on siis todella harvinainen pienryhmaé. Kaikkiaan maailmassa on tahan ryhmé&éan
kuuluvia henkil6ita kuvattu julkaisuissa runsas 1000.

Oireet ja |0ydokset

Rubinstein-Taybi oireyhtyma kuvattiin ensimmaisen kerran vuonna 1963. Oireyhtymaan
kuuluvat tyypillisesti sirot, ’lintumaiset’ kasvonpiirteet ja leveéat tappimaiset peukalot ja
isovarpaat. Useimmilla on oppimisvaikeuksia tai lieva-keskivaikea kehitysvamma.

Vastasyntyneella ei usein havaita mitdan poikkeavuutta, joskin padnymparys voi olla
keskimaaraista pienempi. Melko yleisia ongelmia ovat myds synnynnaiset sydanviat seka
munuaisten ja virtsateiden/genitaalien rakennepoikkeavuudet. Synnynnaisista sydanvioista,
jotka saattavat liittya tahan oireyhtymaan, voidaan mainita yleisimpina
keuhkovaltimoahtauma (pulmonaalistenoosi), hiippalédpéan vuoto, sekd pysyva valtimotiehyt.
Munuaisten ja virtsatiehyiden anomalioista tavallisimpia ovat hypoplastiset eli kehityksessa
pieneksi jadneet munuaiset, virtsan takaisinvirtaus ja pojilla piilokivekset.

Imevaisidasséa paan kasvu hidastuu, vaikka otsa saattaakin olla eteen tyontyva ja etuaukile
(fontanelli) laaja. Imevaisiassa ilmenee usein myds syomisvaikeuksia ja toistuvia
hengitystieinfektioita. Painonkehitys on usein hidasta. Lapsilla voi myds olla taipumusta
matalaan verensokeriin. Kokonaiskehitys on hidasta, kavelemaan opitaan keskimé&arin vasta
2,5-vuoden idssa, ja liikunta on senkin jalkeen kémpeloa.

Kasvun myo6ta monet ulkondén piirteet tulevat selvemmin esiin. Silmissa on usein
luomipoimut, luomiraot ovat hieman vinot ulos-alaspain ja lapsilla tavataan usein karsastusta
seka taittovikoja. Varikalvoissa saattaa olla kolmiomainen puutosalue eli koloboma. Mikali
kolobomia on useita, nayttavat mustuaiset hiukan tahtimaisiltd. Nen& on suurehko, suora tai
hieman kydomymainen, nenanselka leveé ja alaleuka pieni. Kulmakarvat ovat usein tuuheat.
Suulaki on korkea, hammaskaari ahdas ja purentavirheet yleisid. Ylahuuli on lyhyt, alahuuli
puolestaan voimakas.



Aikuisikaa lahestyttdesséa ulkonaon piirteet puolestaan menettavat merkitystaan ja ovat
vahemman huomiota herattavid. Peukaloiden ja isovarpaiden lyhyys ja tappimaisuus sailyy
kuitenkin selkeana poikkeavuutena lapi elaman.

Muita kirjallisuudessa mainittuja Rubinstein-Taybi oireyhtym&an joskus kuuluvia oireita ovat
ummetus, lisdantynyt arpikudoksen muodostuminen (keloidi), uniapneataipumus seké
anestesiaan eli nukutukseen liittyvat pulmat.

Etiologia

Melkein kaikki toistaiseksi kuvatut Rubinstein-Taybi -henkilot ovat olleet perheissaan ja
suvuissaan satunnaisia ja yksittaisia tapauksia. Oireyhtyma on todennakoisesti
geenimuutoksen aiheuttama ja kyseinen geeni sijainnee kromosomissa 16 kohdassa p13.3.
Kaikilla tutkituilla ei ole kuitenkaan voitu osoittaa tatd nimenomaista perimamuutosta
mainitulla alueella, selvasti yli puolella kyllakin. On kuitenkin ilmeista, ettd oireyhtyman
toistuminen samassa perheessa on hyvin epatodennakoista.

Hoito ja kuntoutus

Parantavaa hoitoa ei ole. Joskus tarvitaan sydanvian kirurgista hoitoa tai piilokivesleikkausta.
Kuntoutussuunnitelma edellyttdd moniammatillisen tyéryhman panosta ja kuntoutus painottuu
yksil6llisten tarpeiden mukaan. Usein kehitysta voidaan tukea puhe-, toiminta- ja myos
fysioterapian keinoin. Oppimisvaikeudet ja kehitysvamma edellyttavat useimmiten myos
koulun tukitoimia.

Lisatietoa

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