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YHTEENVETO

X-kromosominen peittyvasti periytyva leukodystrofia (PMG), jonka oireina ovat kehityksen
viivastyminen, nystagmus, velttous, spastisuus seka vaihtelevan asteinen kehitysvamma. Tauti
esiintyy miehill&, mutta joillakin kantajanaisilla on raportoitu lievempié oireita. Oireiden kirjo on
laaja. Se jaetaan 3 alamuotoon oireiden alkamisian ja vaikeusasteen perusteella: synnynnéinen,
klassinen ja valimuotoinen.

Taudin oireiden kirjo on laaja. Synnynndinen muoto on vaikein. Siind vastasyntyneella on
velttoutta (hypotonia), silmavarve (nystagmus), hengitysvaikeuksia ja vinkumista, ja myéhemmin
kehityksen viivastyminen ja spastinen (jaykk&) neliraajahalvaus. Klassinen muoto ilmenee
ensimmaisen 2 elinkuukauden aikana nystagmuksena ja velttoutena, joka muuttuu enenevasti
jaykkyydeksi. Mybhempia oireita ovat ataksia (haparointi), heikko motorinen ja alyllinen kehitys.
Vélimuotoisen taudin vaikeusaste on synnynnaisen ja klassisen muodon vélilla. Lievaoireisinta
tautia (2-3vuoden iassé alkava lieva psykomotorisen kehityksen viivastyminen) ei voi taysin
erottaa PLP1-nolla oireyhtyméasta (PLP1 tuotanto puuttuu), jossa on lievia PMD oireita,
perifeerinen neuropatia ja komplisoitunut spastinen alaraajahalvaus (SPG2), joka omana
muotonaan esiintyy spastisena kavelyna.

Kyseesséa on X-kromosominen tauti, jossa PLP1-geenin mutaatiot tai annosmuutokset
aiheuttavat keskushermoston myeliinituotannon vahentymisen (hypomyelinaatio). PMD on
alleelinen SPG2:lle, joka my6s aiheutuu PLP1-mutaatioista. PLP1 koodaa proteolipidiproteiinia
PLP1, joka on sen vaihtoehtoisesti silmukoidun isomuodon kanssa keskushermoston
myeliinitupen runsain proteiini. PLP1:n kahdentuminen (duplikaatio) johtaa klassiseen tautiin,
missense-mutaatiot synnynnaiseen tai aitoon SPG1 tautiin ja PLP1-nolla mutaatiot PLP1-
oireyhtymaan. On poatilaita, joilla ei ole PLP1 mutaatioita, mutta taudinkuva on samanlainen ja
neuroradiologiset |I0ydtkset lahes identtiset. Tautia kutsutaan PMD:ta muistuttavaksi (PMD-like)
taudiksi.

Diagnoosi perustuu Kliinisiin, elektrofysiologisiin ja neuroradiologisiin |[6yddksiin.
Magneettikuvauksessa (MRI) ndhdaan taydellinen (synnynndinen tai valimuotoinen tauti),
osittainen (lieva tauti) tai diffuusi (PLP1 nolla) hypomyelinaatio. Aivorungon kuuloheratevaste
(BAEP) voi olla hyddyksi eroteltaessa toisistaan PMD:ta (puuttuvat II-V-aallot) ja lievaa PMD:ta
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(mitattavissa olevat Il-V-aallot). Geenitesti varmistaa diagnoosin. Siki6- ja alkiodiagnoosi on
mahdollinen perheissa, joiden tautia aiheuttava mutaatio on tiedossa.

Hoito on moniammatillista, neurologin, fysioterapeutin, ortopedin, keuhkolaakarin ja
gastroenterologin yhteistydta. Hoitoon voi kuulua mahalaukun avanne nielemisvaikeuksien
vuoksi, epilepsialaakitys kouristuskohtauksiin, fysioterapia, spastisuutta lieventavat ladkkeet ja
vaikean skolioosin korjausleikkaus hengitysvaikeuksien helpottamiseksi. Saanndéllinen seuranta
on tarpeen. Taudinkulku on vaihtelevasti eteneva tautimuodosta riippuen. Lievimmissa
muodoissa elinidn ennuste on melko pitka ja tauti etenee nuoruusian jalkeen hitaasti.
Vaikeimmissa muodoissa potilas menehtyy tavallisesti toisella vuosikymmenella. Esiintyvyydeksi
on arvioitu 1/400 000.
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Yhteenveto on tarkoitettu vain tiedon jakamiseen eika se korvaa terveydenhuollon
ammattilaisen hoitoa. Tekstia ei pida kayttdd diagnoosin tai hoidon perusteena.
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