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Smith-Magenis oireyhtyma, (SMS), Deleetio 17p11.2 —oireyhtyma

Yleisyys

Smith-Magenis oireyhtyman esiintyvyys on noin 1/25.000. Suomeen syntyy sen mukaan
vuosittain muutama lapsi, joilla on tama oireyhtyma. Koko ryhman suuruus on Suomessa,
aikuiset mukaan lukien, muutamia kymmenia.

Oireet ja l6ydokset

Smith-Magenis oireyhtymaan liittyy useita oireita, jotka voidaan jakaa kolmeen
paaryhméaan: 1. kallon, kasvojen ja muun luuston poikkeavuudet, 2. elinpoikkeavuudet ja
3. neuro-behavioraaliset piirteet.

1. Kallon, kasvojen ja luuston poikkeavuudet

Kallon muoto ja kasvojen piirteet antavat kokeneelle tarkastelijalle viitteitd diagnoosista.
Kovin silmiinpistavid ne eivat ole, varsinkaan pikkulapsilla. Lyhytkasvuisuus kuuluu
kokonaiskuvaan, etenkin sormet ja varpaat ovat lyhyet. Noin joka toiselle ilmaantuu
vuosien myotéa skolioosi eli kieroselkaisyys. Harvemmin tavataan myds kyynarvarren
rakenteen poikkeavuutta ja / tai suulakihalkio.

2. Elinmuutokset

Valikorvan, kurkunpéaéan ja myds silmien rakenne (esimerkiksi varikalvon tai sarveiskalvon)
voi olla poikkeava. Kurkunpaan erilaisuus selittdd SMS:lle ominaisen matalankaheén
aanen. Kuulovamma voi kuulua oireisiin. Myds henkitorven ja keuhkoputkien alueella
voidaan havaita rakenteellisia poikkeavuuksia. Synnynnaiset sydanviat ja munuaisten tai
alempien virtsateiden rakenteen poikkeavuudet eivat ole harvinaisia nekaan. Muutamille
ilmaantuu kilpirauhasen toiminnanvajaus.

3. Neuro-behavioraaliset piirteet
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Nailla tarkoitetaan oireita, jotka perustuvat hermoston synnynnaisiin rakenteellisiin,
radiologisesti osoitettaviin poikkeavuuksiin sekd hermoston toiminnallisiin hairi6ihin.
Kehitysvamma kuuluu aina oireyhtymaan, mutta kehitysvamman aste vaihtelee lievasta
syvaan. Epilepsia ilmaantuu vuosien myo6ta noin joka kolmannelle, yleensa tyypiltdan
paikallisalkuisena yleistyvana.

Imevaisidssa lapset ovat usein hiljaisia, vaisuja, ja usein imeminen ja syominen on
vaivalloista yleisen lihashypotonian vuoksi. Lapset nukkuvat paljon, mutta myos herailevat
herkasti, itkevat vahan, ja aani on kahea. Erilaisten taitojen ilmaantuminen on hidasta.
Jokeltelu tai myéhemmin puheen tapailu on niukkaa ja myéhassa.

Leikki-iassa oirekuva muuttuu. Tyypilliset kasvonpiirteet vahvistuvat ja tulevat helpommin
havaittaviksi. Lisaksi SMS:lle ominaiset kayttaytymispiirteet alkavat nousta esiin. Paan
hakkaaminen voi alkaa varhain ja lapset ovat levottomia ja itkuisia. Kiukkukohtaukset ja
raivonpuuskat lisdantyvat. ltsed vahingoittava kayttaytyminen lisaantyy, lapset hakkaavat,
purevat, nyppivat ja raapivat itsedén, ja joskus tallainen itsensa vahingoittaminen voi
saada varsin aarimmaisia piirteita. Taustalla on myds aareishermojen toimintahairio ja
alentunut kipuaistimus. Lapset alkavat heréilla ja valvoa disin, unirytmi voi muuttua aivan
kaanteiseksi.

Kouluidssa edelld kuvatut piirteet vahvistuvat. Kayttaytymiseen ilmaantuu myos erilaisia
stereotypioita kuten itsensa halaaminen (self hug), kasien imeskely ja nuoleskelu,
esineiden tyontdminen suuhun, hampaiden kirskuttelu tai heijaaminen. Unirytmin hairio voi
olla perheen kannalta kaikkein koettelevin oire, pahimmassa tapauksessa kaikki perheen
jasenet uupuvat menettdessddn mahdollisuuden katkottomiin yéuniin.

Murrosiassa kayttaytymisen pulmat saattavat karjistya, ja itsensa vahingoittamisen muodot
voivat lisdantya, voi ilmeta kynsien irti nyhtamista, erilaisten esineiden tyontamista ruumiin
aukkoihin. Unirytmin hairiot ovat entista yleisempia.

Etiologia

Smith-Magenis oireyhtyman taustalta 16ytyy kromosomipoikkeavuus, kromosomin 17
lyhyen haaran mikrodeleetio eli havidma juovan 11.2. alueella (del 17p11.2). Haviaméan
koko voi vaihdella, mutta lahes aina kyse on tilanteesta, jossa havidman alueelta on
menetetty useita geeneja. Menetyksen laajuus nayttaa vaikuttavan oirekuvaan. On myos
tehty havaintoja, joiden mukaan haviamaalueella olisi “kriittinen” geeni, jonka menetys
selittéisi keskeisimmat oireet, etenkin kehitysvammaisuuden ja kayttaytymispiirteet. Tama
ehdokasgeeni on nimetty RAI-1:ksi. Useimmissa tapauksissa taustalta kuitenkin 16ytyy
kromosomiaineksen laajempi menetys, joka joko ndhd&&n mikroskoopilla kromosomistosta
tai osoitetaan ns. FISH-tekniikalla. Muutos (mutaatio) on satunnainen, sporadinen, eiké se
paasaantoisesti toistu samassa perheesséd, mutta tastakin sddnnosta tunnetaan
poikkeuksia.

Hoito ja kuntoutus
Parantavaa hoitoa ei ole. Oireenmukaisesti hoidetaan unirytmin hairi6ta ensisijaisesti

melatoniinilla, mutta myds varsinaisia unilaakkeita voidaan kayttaa. Epilepsia voi vaatia
laédkehoitoa. Kehitysvamman ja kaytdsongelmien kuntoutus edellyttdd moniammatillisen
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tyoryhman saannollisid kuntoutusarvioita ja kuntoutusta. Koulun tukitoimet (erityisopetus)
ovat myos yleensa tarpeen.

Lisatietoja:
Rinnekoti-Saation Lasten kuntoutuskoti yllapitaa tukiperherekisteria.

esimerkiksi OMIM entry 182290, josta paljon uusia linkkeja moniin artikkeleihin (engl.)
www.smithmagenis.org/ (amerikkalaiset sivut aiheesta, tarkeita linkkeja)
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