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PNH lyhyesti

Mika on kohtauksittainen yoéllinen hemoglobiinivirtsaisuus?

Kohtauksittainen ydéllinen hemoglobiinivirtsaisuus on verisairaus, jossa elimiston oma immuunipuolustus tuhoaa
punasoluja ja voi vaikuttaa seka fyysisesti, psyykkisesti ettd emotionaalisesti. Sairaudesta kaytetaan tekstissa
tastedes lyhennettd PNH (Paroxysmal Nocturnal Hemoglobinuria). Se on hyvin harvinainen sairaus, johon voi
sairastua kuka tahansa iasta tai sukupuolesta riippumatta. Suurin osa sairastuu aikuisiassa. PNH on niin kutsuttu
hankittu sairaus eli se ei ole synnynnéinen (eika perinnéllinen) eika se voi tarttua.

Mika PNH:n aiheuttaa?

PNH:n aiheuttaa muutos (mutaatio), jossa hematopoieettiset kantasolut alkavat tuottaa viallisia verisoluja.
Hematopoieettiset kantasolut ovat kypsymattémia soluja, joilla on kyky kehittya erilaisiksi soluiksi, kuten
punasoluiksi, valkosoluiksi ja verihiutaleiksi. Hematopoieettisia kantasoluja on luuytimessa ja perifeerisesti
veressa. Viallisista punasoluista puuttuu tiettyja proteiineja, nk. saatelijéita (CD55 ja CD59), minka vuoksi
immuunijarjestelma tulkitsee ne vieraiksi aineiksi ja komplementtijarjestelma hyokkaa niita vastaan. Punasolujen
tarkeana tehtavana on kuljettaa happea elimille ja kuljettaa pois hiilidioksidia. PNH voi olla potentiaalisesti
hengenvaarallinen sairaus.

Paroksysmaalisen ydllisen hemoglobiinivirtsaisuuden kuvasi ensimmaisend saksalainen laakéari Paul
Strubing jo vuonna 1882. Vuonna 1928 hollantilainen 1adkari J. Enneking otti kdyttéon nykyisen
nimityksen. Paroksysmaalinen tarkoittaa akillista tai kohtauksittaista. Hemoglobiinivirtsaisuus
tarkoittaa, etta hemoglobiinia, punasolujen yhta proteiinia erittyy virtsaan ja aiheuttaa sen
varjaytymisen tummaksi. Nimitys yéllinen voi olla harhaanjohtava, silla punasolujen hajoamista
tapahtuu ympari vuorokauden. Syy siihen, etta virtsan tummuuden huomaa parhaiten aamulla on
se, etta tuolloin virtsa on tiivistyneimmillaan.

Hemolyysi eli punasolujen hajoaminen voi tapahtua seké verisuonissa etta muissa kudoksissa.
Intravaskulaarisessa hemolyysissa (IVH) punasolut tuhoutuvat verisuonissa.
Ekstravaskulaarisessa hemolyysissa (EVH) punasolut tuhoutuvat esim. pernassa tai maksassa.

Hemolyysin oireita, riippumatta tapahtuuko sita verisuonissa vai niiden ulkopuolella
PNH-potilaat voivat huomata seka EVH:n etta [VH:n aiheuttamia oireita. Alhainen punasolujen maara aiheuttaa
matalaa hemoglobiiniarvoa (Hb). Se voi aiheuttaa anemiaa, vasymysta, vatsa- tai rintakipuja, nielemisvaikeuksia,
uupumusta, paansarkya, hengenahdistusta, erektiovaikeuksia, heikkouden tunnetta ja jaksamisen puutetta,
ruokahaluttomuutta, verivirtsaisuutta tai veritulppia.



PNH-oireiden jatkumisen aikana sairaus voi vaikuttaa arkeen, tyohon ja
elamanlaatuun eri tavoin. Osa potilaista kokee, etteivat he voi tyéskennella
entiseen tapaan eivatka jaksa yhta paljon kuin aiemmin. Se voi tarkoittaa
sairauslomalle joutumista tai tydajan lyhentamista.

Jaksamiskyvyn heikkeneminen puolestaan johtaa tahdin hidastumiseen ja
sellaisista asioista luopumiseen, jotka aikaisemmin olivat itsestaan selvia.

Seka intravaskulaarinen etta ekstravaskulaarinen
hemolyysi voi aiheuttaa seuraavia oireita:
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Komplementtijarjestelma

Komplementtijarjestelma on osa elimiston immuunipuolustusta, joka auttaa tuhoamaan, viruksia ja bakteereja
seka poistaa vaurioituneita soluja. Se on eraanlainen valvontajarjestelma, joka on aina aktivoitunut. PNH:ssa
komplementtijarjestelméa hyokkaa myos nithin punasoluihin, joiden pinnalta proteiinit/saatelijat CD55 ja CD59
puuttuvat. Tuolloin verenkiertoon paasee vahemman punasoluja kuljettamaan kudoksille happea.
Komplementtijarjestelméa koostuu proteiineista, jotka aktivoituvat tietyssa jarjestyksessa kuin dominopalikat
havaitessaan vieraita aineita. Kaksi tarkeaa proteiinia ovat C3 ja C5. Seuraavalla sivulla olevassa kuvassa nakyy pieni
osa komplementtijarjestelmasta.






SAATELIJOIDEN CD55 JA CD59 PUUTE JOHTAA

KOMPLEMENTTIJARJESTELMAN YLIAKTIVOITUMISEEN

C3-proteiini vaikuttaa jarjestelmassa jo varhaisessa vaiheessa ja voi
aiheuttaa seka verisuonten sisaista (intravaskulaarista) etta
ulkopuolista (ekstravaskulaarista) hemolyysia.

C5 aktivoi kalvoja tuhoavan kompleksin (MAC, Membrane Attack Complex),
joka tuhoaa punasolut ja aiheuttaa intravaskulaarista hemolyysia.

C5b MAC

Nykyaan komplementtijarjestelméan aktiivisuutta voidaan estaa laakkein ja siten hallita

hemolyysia, josta mm. PNH:n oireet johtuvat.

PNH:n yleisyys

PNH on hyvin harvinainen sairaus. Suomessa siihen sairastuu vuosittain yksi ihminen miljoonasta, ja tunnettuja
potilaita on nykyisin noin 80. Koska oireet vaikuttavat arkeen ja sairauteen liittyy vakavia ja hengenvaarallisia
komplikaatiota, on tarkeaa, ettéa potilaat saavat oikeanlaista seurantaa ja hoitoa.

Matalien veriarvojen vuoksi verensiirto on suhteellisen yleinen tukihoito. Hoito tehoaa nopeasti veriarvoihin, mutta
sen on oltava saannollista. Toiset tarvitsevat verensiirron viikoittain, toisilla verensiirtojen vali on pidempi. Hoidolla
el ole vaikutusta muihin oireisiin, kuten veritulppariskiin tai munuais- ja keuhko-ongelmiin. Toisinaan voidaan
tarvita rauta- ja foolihappolisaa uusien verisolujen muodostumisen tueksi.

Talla hetkella on useita hoitomuotoja, jotka estavat komplementtijarjestelman toimintaa eri tasoilla ja vahentavat
verensiirtojen tarvetta, veritulppariskia ja ehkaisevat voimattomuudentunteen kaltaisia oireita.
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