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Wolf-Hirschhorn

lastenneurologi Teija Salokorpi 9.10.2008

OMIM; 194190
ICD10; ?

Wolf-Hirschhorn oireyhtyma, Kromosomi 4p-deleetio-oireyhtyma, 4p- oireyhtyma,
WHS

Yleisyys

Oireyhtyma on hyvin harvinainen. Suomeen syntyy vuosittain tilastollisesti 1-2 lasta, joilla
todetaan WHS.

Oireet ja |0ydokset

Wolf-Hirschhorn oireyhtymalle tyypilliset, usein jo vastasyntyneella havaittavat, kasvojen
piirteet kuvataan usein ilmaisulla 'kreikkalaisen soturin kypara’ (englanniksi ‘greek helmet
facies’). llmaisulla viitataan pitkd&dn kaarevaan nenaan, jykevaan otsaan, silmien
etaisyyteen toisistaan ja niiden asentoon (hypertelorismi), seké pieneen leukaan
(mikrognatia). Paanymparys on pieni (mikrokefalia). Joskus oireyhtymaan liittyy myos
huuli- tai suulakihalkio, silman varikalvon kiilamainen puutos (coloboma), ja joskus
tavataan myos hiuspohjassa keskiviivapuutos.

Lapset syntyvét pienikokoisina ja kasvu jatkuu hitaana ja vahaisenéd koko kasvukauden
ajan. Varhaisvaiheessa lapsilla on usein suuriakin syémisongelmia. Aikuispituus on
yleensa pieni, lyhimmilla&n noin 115 cm, joskin yksiléllinen vaihtelu on huomattavaa.

Oireyhtymaan liittyy yleensa vaikea-asteinen kehitysvammaisuus. Kieli ja puhe kehittyvat
hitaasti ja usein tarvitaan korvaavia kommunikaatiokeinoja. Liikunnan kehitys on samalla
tavalla hidasta ja ongelmallista, kaikki eivat opi lainkaan kavelemaan.

Epilepsia liittyy hyvin usein oirekuvaan ja saattaa olla vaikeahoitoinen, joskin se usein
muuttuu helpommin hallittavaksi ian myo6ta. Aivojen magneettikuvauksessa (MRI) voidaan
nahda aivokurkiaisen puutos tai kehityshéairié (corpus callosum agenesia / hypoplasia).
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Oireyhtymaan voi myos liittya synnynnaisia rakennepoikkeavuuksia, useimmiten
synnynnainen sydéanvika, tavallisimmin kammiovaliseinan aukko (VSD), ja / tai huuli-
suulakihalkio. Harvemmin kuvattuja poikkeavuuksia ovat hypospadia eli pojan peniksen
rakennepoikkeavuus, késien tai sormien epamuodostumat, suoliliepeen rakenteen
poikkeavuus, palleatyra tai synnynnéainen kuulovamma.

Etiologia

Wolf-Hirschhorn oireyhtyméan aiheuttaa periméaineksen menetys kromosomin 4 toisesta
lyhyesta haarasta, siis haviama eli deleetio 4p-. Havidman koko ja sijainti vaihtelee.
Yleenséa kyseessa on haaran karkiosan laajahko menetys, mutta joskus deleetioalue on
lyhyt ja vaikeasti havaittavissa. Kookas haviama nakyy tavallisessa
kromosomitutkimuksessa valomikroskopiassa, pienen osan menetys todetaan vain
tarkemmalla ns. FISH-menetelmalla.

Useimmiten rakennepoikkeavuus syntyy satunnaismuutoksena sukusoluun. Joskus
kyseessé on vanhemman tasapainoinen kromosomipoikkeavuus eli "balansoitu
translokaatio”, joka voidaan nahda hanen omassa kromosomitutkimuksessaan. Naissa
tapauksissa toisen samaa oireyhtymaa sairastavan lapsen syntyminen samoille
vanhemmille on kohonnut eika siis enda satunnainen eli sporadinen tapahtuma.

Hoito ja kuntoutus

Hoito on oireenmukaista. Syomisvaikeus voi vaatia nenamahakatetrin tai gastrostoman
asettamista ravitsemuksen turvaamiseksi. Sydanviat hoidetaan yleisten hoitosuositusten
mukaan, samoin mahdolliset aistivammat. Epilepsia hoito voi alkuvaiheessa vaatia erilaisia
ladkekombinaatioita, mutta mydhemmin voidaan paasta hyvaan hoitovasteeseen
yhdellakin laékevalmisteella. Lapset hyotyvét yleensad monipuolisista terapioista kehityksen
tueksi, usein esim. vaihtoehtokommunikaatio- ja musiikkiterapiat voivat auttaa yhteisen
kommunikaatiokeinon loytamiseen.

Ennuste

Vaikeimmin vammautuneet menehtyvat jo kohdussa tai pian syntyman jalkeen. Useimmat
elavat kuitenkin keski-ikaisiksi tai vanhemmiksi. Oireyhtyman vaikutus elinikaan ja -
kaareen on hyvin vaihteleva ja riippuu oirekokonaisuuden ja epamuodostumien asteesta ja
laaja-alaisuudesta.
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