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Tietoa Alagillen oireyhtymasta
Mika on Alagillen oireyhtyma?

Alagillen oireyhtyma on harvinainen perinndllinen sairaus, jota esiintyy noin yhdelld 30 000—
50 000 vastasyntyneesta. Sairaus on yhta yleinen seka tytoilla etta pojilla.! Oireet ilmenevat
tavallisesti imevais- tai varhaislapsuudessa?, mutta niiden vaikeusaste vaihtelee
huomattavasti. Sairaus vaikuttaa ensisijaisesti maksaan ja sydameen, mutta vaikutukset
voivat ulottua my6s muihin elimiin kuten silmiin, munuaisiin, luihin ja verisuoniin.>*

Alagillen oireyhtyman keskeinen piirre on kolestaasi, eli sappinesteet virtaavat puutteellisesti
pois maksasta. Tama johtuu siita, ettéd sappitiehyet ovat puutteellisesti kehittyneet tai
rakenteellisesti poikkeavat. Taman seurauksena sappihapot kertyvat maksaan ja
verenkiertoon aiheuttaen tulehdusta, maksavauriota sekd muita oireita, kuten voimakasta
kutinaa®".

Mista Alagillen oireyhtyma johtuu?

Alagillen oireyhtyma johtuu geenivirheista geeneissa, jotka ovat keskeisia elinten
kehitykselle sikidaikana?®. Noin puolessa tapauksista sairaus periytyy toiselta vanhemmailta,
ja muissa tapauksessa kyseessa yllattain ilmenevasta geenivirheesta®. Sairaus voi siten
ilmeta myos perheessa, jossa kukaan ei ole aiemmin sairastunut sairauteen.

Miten Alagillen oireyhtyma diagnosoidaan?

Alagillen oireyhtyman diagnoosi perustuu geenitesteihin ja sairaudelle tyypillisten piirteiden
havaitsemiseen. Ennen laajamittausta geenitestausta diagnoosi tehtiin, jos potilaalla todettiin
kolme viidesta seuraavasta piirteesta: maksasairaus, tyypilliset kasvonpiirteet,
silméamuutokset, sydanviat tai selkdrangan poikkeavuudet®'°. Uusimmissa suosituksissa on
laajennettu kriteereja kattamaan myds munuais- ja verisuonipoikkeavuudet, jotta sairaus
voidaan tunnistaa aiempaa paremmin®.

Mitka ovat Alagillen oireyhtyman yleisimmat oireet?

Merkittavimmat maksaan liittyvat oireet ovat keltaisuus ja kutina. Keltaisuus on seurausta
bilirubiinin kertymisesta kehoon ja tdma on erityisen nakyvaa silmien alueella. Kutina on
usein potilaille kuormittavin oire ja johtuu todennakdisesti sappihappojen kertymisesta
elimistoon. Lisaksi voi esiintya ksantoomia eli ihonalaisia rasvakertymia, jotka ilmenevat
kyhmyina tai kohoumina. Ksantoomat liittyvat veren kohonneisiin rasva-arvoihin, erityisesti
kohonneeseen kolesteroliin' 12,

Tyypillisiin kasvonpiirteisiin kuuluvat syvalla sijaitsevat silmat, levea otsa, suora nena ja
pieni, teravaleukainen alaleuka. Kasvun hidastuminen on tavallista Alagillen
oireyhtymassa'>'3, Sydanongelmat liittyvat usein keuhkoihin johtavien verisuonten
ahtaumaan, mika voi aiheuttaa sydanaanen. Munuaispoikkeavuudet voivat vaikuttaa veren
happo-emastasapainoon ja osaltaan heikentaa kasvua'’+ 1416,

Miten Alagillen oireyhtymaa hoidetaan?

Hoito edellyttdd moniammatillista tiimia, johon kuuluu maksan, sydamen ja munuaisten ja
silmien hoitoon erikoistuneita l1aakareita®. Hoidon tavoitteena on oireiden hallinta, ongelmien
ehkaisy ja lapsen kokonaisvaltaisen kehityksen tukeminen.

Nykyhoito perustuu laakityksiin, jotka lisdavat sappivirtausta ja lievittavat kutinaa, seka
vitamiini- ja kivennaislisavalmisteisiin imeytymishairididen korjaamiseksi'’.

IBAT-estajat ovat uusi kohdennettu hoitomuoto, joka on kehitetty erityisesti Alagillen
oireyhtymaan. Ne estavat sappihappojen takaisinimeytymistd suolistosta maksaan, mika
vahentaa sappihappojen pitoisuutta elimistdssa ja lievittaa kutinaa.'®
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Vaikeissa tapauksissa, joissa laakehoito ei riitd, voidaan joutua turvautumaan
maksansiirtoon pitkalle edenneen maksavaurion hoitamiseksi ja elamanlaadun
parantamiseksi."”
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