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TAR oireyhtyma

Perinnollisyyslaakari Sirpa Ala-Mello 2.3.2010

ICD-10: Q87.25 TAR oireyhtyma
OMIM #274000

TAR, Thrombocytopenia Absent Radius, Trombosytopenia ja varttindluun
puuttuminen, Kromosomi 1g21.1 deletio-oireyhtyma (200 Kb)

Yleisyys

TAR oireyhtyma on erittain harvinainen. Esiintyvyydesta ei siten ole tarkkaa tietoa ja arviot
likkuvat valilla 0.5-1:100.000. Sen mukaan Suomessa syntyisi vain muutamien vuosien
valein lapsi, jolla on TAR oireyhtyma

Oireet ja l6ydokset

TAR oireyhtyméan nimi muodostuu englanninkielisten oireiden alkukirjaimista
Thrombocytopenia Absent Radius ja sille ei ole olemassa hyvaa suomenkielista nimea.
Kun taustasyyksi on paljastunut kromosomin 1g21.1-deleetio, on tata
kromosomipoikkeavuutta myds ryhdytty kayttamaan oireyhtyman nimena.

Nimi TAR pitaa siséllaédn keskeisimmat oireyhtyman I6ydokset. Eli tunnusomaista on
molemminpuolinen varttindluiden (radius) puuttuminen tai vajaakehittyneisyys. Peukalot
kuitenkaan eivat puutu, vaan ovat yleensa lahes normaalikokoiset, mutta voivat olla
muodoltaan tavanomaista leveammat ja liteammaét. Peukaloiden liikkeissa voi olla
rajoittuneisuutta ja ne ovat usein kammeniin pain taipuneina. Joskus harvoin ylaraajojen ja
alaraajojen muissa pitkissa luissa voi olla synnynnéisia anomalioita.

Toinen oireyhtyman paapiirre on trombosytopenia eli verihiutaleiden vahaisyys (<50/nL).
Erikoista tassa oireessa on, ettd se voi olla ohimeneva. Se voi olla syntyessakin, mutta
tavallisimmin ilmenee muutamien viikkojen ja kuukausien idssa. Trombosytopenia voi
ilmeta episodeina ja yleensa idn myota lievenee jo kouluikddn mennessa.
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Alaraajojen luustoanomalioita esiintyy suunnilleen puolella. Muut luuston
rakennepoikkeavuudet kuten kylkiluiden ja nikamien poikkeavuudet ovat harvinaisia.
Sydanvikoja esiintyy 15-20%:lla ja ne ovat yleensa lievaasteisia, kuten valiseindvikoja.
Lehmanmaitoallergiaa esiintyy normaalia enemman. Silla on taipumus lieventya ian myota.
Harvinaisina oireina voi esiintyd myds munuaisten ja virtsateiden rakennepoikkeavuuksia.
Henkinen kehitys on yleensa normaali.

Syy ja syntymekanismi

TAR oireyhtyman periytymismekanismi on epaselva. Kliinisen taudinkuvan arviolla on
diagnostiikassa tarkea osuus. Taustalta on I6ydetty pieni, 200-kb kokoinen, deleetio el
haviamé kromosomista 1g21.1. Erikoinen piirre on, ettad tAman deleetion olemassaolo on
oireyhtyman synnylle valttamaton, muttei aina riittdva. Deleetio on 25%:lla syntynyt uutena
satunnaisena mutaationa, jolloin sisaruksille ei ole toistumisriskia. Arviolta 75% potilaista
on perinyt deleetion jommaltakummalta oireettomalta vanhemmaltaan. Talléin deleetion
periytymisen riski jalkelaiselle on 50%, mutta kaytdnndssa oireyhtyman periytymisen riski
lapselle nayttaa olevan alle 25%, silla pelkka deleetion periytyminen ei riitd aiheuttamaan
oireyhtym&a, vaan mukana vaikuttamassa on muitakin toistaiseksi tuntemattomia tekijoita.

Diagnostiikka

Kun kliininen taudinkuva on TAR-diagnoosiin sopiva ja todetaan 200-kb deleetio
kromosomissa 1g21.1, diagnoosia voidaan pitdd varmana. N&in pieni deleetio voidaan
todeta mikrosirututkimuksella. Taman deleetion olemassaoloa pidetdan valttamattomana,
muttei yksistaan riittavana diagnoosille.

Hoito ja kuntoutus

Trombosytopenia saattaa vaatia, muttei laheskaan aina vaadi, trombosyytti-infuusioita.
Usein trombosytopenia on kokonaan ohimeneva ja ainakin lievenee ian my6ta ja siten
luuydinsiirtoja ei harkita. Aikuisialla trombosyytti-infuusioiden raja-arvona on pidetty
<10/nL. Luustoloydoésten laajuus ja vaikeusaste vaihtelevat ja siten leikkausten ja
apuvalineiden tarve on arvioitava yksiléllisesti.

Ennuste

Trombosytopenia ja lehmanmaitoallergia ovat yleensa ian myota lievenevid, joskus
kokonaan vaistyvié ja siten ennusteeltaan hyvia. Luustoanomaliat saattavat johtaa
useisiinkin leikkauksiin, mutta TAR oireyhtymé&an ei liity mitdéan elinikaa lyhentavia piirteita
ja henkinen kehitys on yleensa taysin normaali.



