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Waardenburg oireyhtyma

lastenneurologi Teija Salokorpi 28.1.2010

OMIM; 193500
ICD10; E70.3

Yleisyys

Oireyhtyma on erittdin harvinainen, tarkkoja yleisyyslukuja ei ole tiedossa.

Oireet ja l0ydokset

Waardenburg oireyhtyma on oireiltaan hyvin vaihteleva, mutta siihen liittyen on kuvattu useita
oireita ja I6ydoksia, kuten kuulovamma / kuurous (siséakorvaperainen), silman véarikalvon,
hiusten tai ihon pigmenttipoikkeavuudet ja tyypilliset ulkonakopiirteet etenkin silmien
seudussa. Aganglioninen megacolon eli Hirschsprungin tauti voi joskus harvoin liittya
oireyhtym&an. Joskus oireyhtymaan liittyy myds muita synnynnaisia elinepamuodostumia
(suulakihalkiot, ylaraajamalformaatiot).

Waardenburg —henkildlla on tyypillisimmilladn vaalea hiuskiehkura, valkeat kulmakarvat ja
silméaripset, yhteen kasvaneet kulmakarvat, erivariset silméat (toinen ruskea, toinen sininen),
vaaleita hypopigmentoituneita iholaiskia, kuulovamma seka joskus lisaksi Hirschsprungin
tauti. Useimmiten kuitenkin edell& mainituista oireista on samalla henkil6lla vain joitain.

Waardenburg-Hirschsprung (tai Waardenburg-Shah) oireyhtyma on harvinaisin Waardenburg
oireyhtymé&n muodoista. Se on perimamuutoksen aiheuttama tila, jossa mainitut kaksi
oireyhtym&a (HSCR ja WS) esiintyvat samalla yksil6lla aiheuttaen sek& kuulovamman etta
synnynnaisen vaikean suolistosairauden, joiden lisaksi saattaa ilmeta eriasteisia pigmentti-
puutoksia ja / tai kasvojen jossain maarin tyypillisia ulkonakopiirteita. Toisinaan
pigmenttiniukkuus tulee esiin hyvin ennenaikaisena hiusten harmaantumisena.

Hoito ja kuntoutus

Hoito ja kuntoutus on oireenmukaista. Kuulovamma voi edellyttdd kuulolaitteen avulla, joskus
korvaavat kommunikaatiokeinot ovat valttAmattomia.

Hirschsprung-oireet vaativat usein kirurgisia hoitoja (ks. Hirschsprung hakusanalla).
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