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Orpha number: ORPHA2750

YHTEENVETO

Harvinainen varekarvatautien (siliopatiat) rynmaan kuuluva hermostollinen kehityshairio, joka on
pojilla tavallisesti kuolemaan johtava jo ennen syntymaa. Naisilla siihen kuuluu vaihtelevia
poikkeavuuksia, seka ulkoisia epdmuodostumia (paan alueella, sormissa ja varpaissa) etta
mahdollisesti myos keskushermostossa ja sisaelimissa (munuaiset, haima, munasarjat). Melkein

kaikki potilaat ovat naisia, miehilla tapauksia on kuvattu vain poikkeuksellisesti.

Naisilla oireet vaihtelevat suuresti useista vaikeista ulkoisista ja sisaelinepamuodostumista vain
munuaisten rakkuloihin ja dysmorfisiin kasvonpiirteisiin. Suussa on epamuodostumia yli 95 %:lla,
naihin kuuluvat lohkoinen kieli, kielen hyvanlaatuiset kasvaimet, kielen kiinnittyminen suun
pohjaan (ankyloglossia), suulakihalkio tai korkea suulaki, ikenien lisdpoimut, puuttuvat tai
ylimaaraiset hampaat sekd hampaiden kiillemuutokset ja epédjarjestys. Noin 87 %:lla on paan
alueen poikkeavuuksia, kuten kasvopiirteiden muutokset (toisistaan kaukana sijaitsevat silmat tai
telekantus, pienet nenan siivekkeet, ylahuulen keskiviivahalkio, pieni alaleuka, alaspain vinot
luomiraot), poikkeavat hiukset tai palvikaljuus ja lyhytaikaiset kasvojen miliat. Sormien
epamuodostumia on noin 88 %:lla. Keskushermoston poikkeavuuksia, kuten aivojen
epamuodostumat (aivokystat, aivokurkiaisen kehittyméttomyys, pikkuaivojen kehittymattomyys
Dandy-Walker malformaation kanssa tai ilman sitd) ja lieva-keskivaikea kehitysvamma on noin

puolilla potilaista. Huonokuuloisuutta on raportoitu 6 %:lla.

Tauti periytyy X-kromosomissa vallitsevasti ja aiheutuu mutaatioista OFD1-geenissa (Xp22),
joka koodaa alkion kehityksessa tarkeiden primaaristen varekarvojen sentrosomissa ja rungon
tyvessa sijaitsevaa proteiinia. Osassa tapauksia nahdaan periman deleetioita. Penetranssi on
korkea, mutta oireet hyvin vaihtelevat. De novo-mutaatiot ovat yleisia. Noin 75 % tautia
sairastavista naisista ovat sukunsa ainoita sairaita. Kantajatutkimukset ovat aiheelliset niille

naisille, joilla on riski olla geenivirheen kantajia.
Diagnoosi tehdaan usein syntyessa tyypillisten suun, kasvojen, sormien ja varpaiden

anomalioiden johdosta. Toisilla diagnoosia epaillaan vasta mydhemmin lapsuuden aikana tai

aikuisena rakkulamunuaisten toteamisen jalkeen. Diagnoosi varmistetaan geenitutkimuksin.
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Kosmeettista ja rekonstruktiivista kirurgiaa tarvitaan huuli- ja/tai suulakihalkion, kielen kyhmyjen
ja lisgjanteiden hoitoon ja ylimaaraisten hampaiden poistoon, oikomishoitoa hampaiden
virheasentoihin ja kirurgiaa yhdyssormisuuteen. Munuaistaudin ja kouristuskohtausten hoito on
tavanomaista. Erityisopetuksen asiantuntijoita tarvitaan oppimisvaikeuksien arvioinnissa.
Poikasikiot menehtyvat yleensa 1. tai 2. raskauskolmanneksen aikana. Naispuolisten potilaiden
ennuste vaihtelee riippuen tautiin liittyvista epdmuodostumista ja sisaelinmuutoksista, hoidosta
ja taudinkulusta. Esiintyvyydeksi elavana syntyneilla on raportoitu 1/50 000 - 1/250 000.
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Yhteenveto on tarkoitettu vain tiedon jakamiseen eikd se korvaa terveydenhuollon
ammattilaisen hoitoa. Tekstia ei pida kayttaa diagnoosin tai hoidon perusteena.
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