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CANVAS-oireyhtymä ja RFC1-tautikirjo

Kromosomissa 4 sijaitsevan RFC1-geenin patogeeninen toistojaksolaajentuma (AAGGG)exp sijaitsee pro-
teiinia koodaavan alueen ulkopuolisella intronialueella, ja sen alleelitaajuus väestössämme on arviolta 
0,5 % (eurooppalaisissa väestöissä keskimäärin 0,7 %). On toistaiseksi epäselvää, miten bialleelinen tois-
tojaksolaajentuma aiheuttaa hermoston rappeumasairauden, mutta toistojakson pituus näyttää olevan 
yhteydessä taudin alkamisikään ja oirekuvan vaikeuteen. Bialleelinen toistojaksolaajentuma johtaa tyy-
pillisimmin CANVAS-oireyhtymään (cerebellar ataxia, neuropathy and vestibular areflexia syndrome), 
mutta siihen on yhdistetty myös useita muita oireita ja löydöksiä, kuten ekstrapyramidaalisia piirteitä, 
autonomisen hermoston toimintahäiriö ja krooninen yskä. Pohjoissuomalaisessa potilaskohortissa bi-
alleelinen RFC1-toistojaksolaajentuma todettiin 5 %:lla potilaista, joilla epäiltiin periytyvää ataksiasai-
rautta. Nykytiedon valossa kaikkien oirekuvien esiintyvyys on Itä- ja Pohjois-Suomessa noin 3–6/100 000 
henkilöä.

Kroonisten ataksioiden diagnosointi on hy-
vin vaativaa (1,2). Hankinnaisten ja mui-
den syiden (kuten infektioiden ja muihin 

neurologisiin sairauksiin liittyvän oireiston) 
poissulun jälkeen noin kolmasosalla aikuisista 
ataksiapotilaista taudin syy on mahdollisesti ge-
neettinen (3). Laajojenkin tutkimusten jälkeen 
tulokset jäävät usein laihoiksi ja on tyydyttävä 
idiopaattisen pikkuaivoataksian diagnoosiin. 

Suomalaiseen väestöön soveltuvaa diagnos-
tista vuokaaviota ei ole hiljattain julkaistu, mikä 
on ongelmallista, kun huomioidaan perinnöl-
listen ataksioiden esiintyvyyden huomattava 
vaihtelu eri väestöissä (4). Esimerkiksi muis-
sa maissa yleisimmät perinnöllisen ataksian 
muodot, spinoserebellaariataksia 3 (SCA3) ja 
Friedreichin ataksia (FRDA) puuttuvat suo-
malaisesta väestöstä lähes kokonaan, kun taas 
SCA7 ja SCA8 sekä mitokondriaalinen ataksia-
oireyhtymä (MIRAS) lienevät meillä yleisem-
piä kuin muualla (3,5). 

Viiden viime vuoden aikana ataksiadiagnos-
tiikassa on edistytty merkittävästi uusien tauti-
geenien löytymisen myötä. Esimerkiksi RFC1-
geenin bialleelinen introninen toistojaksolaa-
jentuma (AAGGG)exp tunnistettiin vuonna 

2019 aiemmin kuvatun CANVAS-oireyhtymän 
aiheuttajaksi (pikkuaivoataksia, neuropatia ja 
tasapainoelimen toimintahäiriö) (6,7). Poh-
joissuomalaisessa aineistossa sen on hiljattain 
todettu selittävän noin 5 % epäillyistä perin-
nöllisistä ataksiatapauksista (3). RFC1-toisto-
jaksolaajentuma on teknisesti poikkeuksellisen 
vaativa todettava, eikä ole tiedossa, millä meka-
nismilla se johtaa hermoston rappeumasairau-
teen (8). Geenivirheen tunnistamisen jälkeen 
sen aiheuttamaksi raportoitujen ilmiasujen kir-
jo on nopeasti laajentunut (KUVA 1).

Viimeksi kuluneiden kolmen vuosikymme-
nen aikana toistojaksolaajentumat on tunnistet-
tu keskeiseksi neurologisia sairauksia aiheutta-
vaksi varianttityypiksi. Toistojaksolaajentumien 
toteaminen ei kuitenkaan ole nykyaikaisinkaan 
geneettisin menetelmin suoraviivaista, mikä 
tulee ottaa huomioon tavallisia paneelitutki-
muksia tilattaessa. Usein laajentumat sijaitsevat 
vaikeasti katettavilla alueilla genomissa, ja nii-
den toteaminen vaatii erityistä toistojaksospesi-
fistä metodologiaa. Tarvitaan siis yhä kliininen 
epäily ja tiettyyn geenivirheeseen kohdennettu 
tutkimus. Toistojaksolaajentumien aiheutta-
mien oirekuvien moninaisuuden vuoksi tämä 
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on kuitenkin usein vaativaa ja epävarmaa. Ei ni-
mittäin ole lainkaan tavatonta, että toistojakso-
laajentuma voi ilmetä erilaisin ilmiasuin, vaikka 
yksi niistä olisikin selvästi yleisin. Esimerkiksi 
pääasiassa Huntingtonin tautiin liitetyn HTT-
geenin toistojaksolaajentuman on raportoitu 
ilmenevän yksittäisissä tapauksissa myös mo-
nijärjestelmäsurkastuman (multiple system at-
rophy, MSA), amyotrofisen lateraaliskleroosin 
(ALS) ja ohimolohkodementian tai primaari-
sen etenevän afasian taudinkuvaa vastaavana 
(9). Toisaalta Huntingtonin taudin ilmiasun 
toiseksi yleisin geneettinen syy on C9orf72-tois-
tojaksolaajentuma, joka tyypillisemmin aiheut-
taa ALS:n tai ohimolohkodementian ilmiasulla 
ilmenevän taudin. C9orf72-toistojaksolaajen-
tuma on yhdistetty myös monien muiden her-
moston rappeumatautien ilmiasuihin (10). On 
toki huomioitava, että sairauksien oirekuvissa 
on jonkin verran päällekkäisyyttä ja kliinisissä 
diagnooseissa epävarmuutta.

Geneettiset mekanismit

Kromosomissa 4 sijaitsevan RFC1-geenin koo-
daama replikaatiotekijä C:n alayksikköproteii-

ni osallistuu DNA:n replikaatioon ja kor-
jaukseen. Patogeeninen toistojaksolaajentuma 
(AAGGG)exp sijaitsee proteiinia koodaavan 
alueen ulkopuolisella intronialueella, jossa 
esiintyy runsaasti sekä sekvenssi- että pituus-
vaihtelua (11). Yleisin alleeli koostuu yhdes-
tätoista AAAAG-toistojaksoyksiköstä. Taval-
lisimman patogeenisen AAGGG-toistojakson 
lisäksi alueella tunnetaan useita eri viiden nu-
kleotidin toistojaksolaajentumia, joista osan on 
osoitettu olevan patogeenisia (11,12). 

Lähes kaikilla tunnistetuilla potilailla yleisin 
toistojaksolaajentuma (AAGGG)exp esiintyy 
tietyssä neljän variantin määrittelemässä eu-
rooppalaista alkuperää olevassa haplotyypissä, 
johon toistojaksomuutoksen on arvioitu syn-
tyneen noin 26 000 vuotta sitten (7). Kyseinen 
haplotyyppi on Suomessakin yleinen 10,4 %:n 
esiintyvyydellään, mutta potilaskohorttien pe-
rusteella arvioitu patogeenisen toistojakson al-
leelitaajuus on väestössämme noin 0,5 %, mikä 
on hyvin lähellä tavanomaista eurooppalaista 
väestötaajuutta 0,7 % (3,6,13). 

Potilaskohorteissa bialleelinen AAGGG-
toistojaksolaajentuma löytyy yli 90 %:lta CAN-
VAS-potilaista, ja se selittää 14 % myöhäisellä 

M. Jokela ym.

KUVA 1. Bialleeliseen RFC1-toistojaksolaajentumaan keskeisimmin yhdistetyt oireet ja löydökset. CANVAS-oi-
reyhtymän keskeiset piirteet on lihavoitu.

Älyllisten toimintojen häiriö

Pikkuaivojen surkastuminen

Krooninen kuiva yskä

Selkäytimen surkastuminen

Alemman liikehermon oireet
ja löydökset

Ohutsäieneuropatia

Sensorinen neuropatia

Autonomisen hermoston
toimintahäiriö

Parkinsonismi

Hyperkineettiset liikehäiriöt

Dysartria ja dysfagia

Vestibulaarinen arefleksia
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iällä alkaneista ataksioista (14). Suomalaisilla 
ataksiapotilailla bialleelinen toistojaksolaajen-
tuma on yhdessä POLG-geenin MIRAS-valta-
variantin kanssa yleisin peittyvästi periytyvän 
ataksian syy 5 %:n esiintyvyydellään (3). Tois-
tojaksolaajentuman pituus vaihtelee reilusta 
sadasta toistojaksoyksiköstä useisiin tuhansiin 
(6,13,15,16). Toistojaksoyksikköjen suurem-
pi määrä erityisesti pienemmän alleelin osalta 
näyttäisi ennustavan neurologisten oireiden 
varhaisempaa alkamista ja vaikeampaa taudin-
kuvaa (16).

Toistojaksolaajentuman patomekanismi on 
toistaiseksi epäselvä. Potilaiden, joilla on toises-
sa alleelissaan koodaavan alueen ennenaikaisen 
lopetus- eli stop-kodonin aiheuttava muutos ja 
toisessa toistojaksolaajentuma, RFC1-geenin 
RNA-määrät ovat selkeästi pienempiä kuin 
potilaiden, joilla on bialleelinen toistojaksolaa-
jentuma (17,18). Joissakin tutkimuksissa bial-
leelinen toistojaksolaajentuma ei ole näyttänyt 
vähentävän RFC1-geenin RNA:n ilmentymistä 
eikä muuttavan lähetti-RNA:n prosessointia, 
mutta sen on sen sijaan huomattu mahdolli-
sesti häiritsevän muiden geenien ilmentymis-
tä (6,7). Aivan vastikään julkaistujen tulosten 
mukaan patogeeninen toistojaksolaajentuma 
muodostaa DNA:n ja RNA:n sekundaariraken-
teita, jotka voivat estää normaalin DNA:n rep-

likaation ja häiritä translaatiota (19).
Diagnosoinnissa on huomioitava, ettei pato-

geeninen toistojaksolaajentuma ole havaittavis-
sa eksomisekvensoinnissa. Yhdistämällä pitkien 
tuotteiden PCR-menetelmä ja repeat-primed-
PCR-menetelmä päästään varmuudella diag-
noosiin, mutta laajentuman pituutta ei näillä 
menetelmillä voida määrittää. Toistojaksolaa-
jentuman sekvenssin selvittäminen koko laajen-
tuman alueelta sekä sen tarkka pituudenmääri-
tys vaativat kohdennettua long-read-teknologiaa 
(13,15). Koska myös RFC1-geenin koodaavalla 
alueella on viime aikoina kuvattu useita haital-
lisia variantteja (17,18), tulee toistojaksolaa-
jentuman ja toisen alleelin koodaavan alueen 
haitallisen variantin muodostaman yhdistelmä-
heterotsygotian mahdollisuus huomioida, kun 
potilaalla on tautiin sopiva oirekuva.

CANVAS-oireyhtymä

Kahdella potilaalla kuvattiin 1990-luvulla pik-
kuaivoataksia, johon liittyi molemminpuolinen 
vestibulaarinen arefleksia, ja vuonna 2004 jul-
kaistiin neljän potilaan aineisto, joka vahvisti 
käsitystä siitä, että kyseessä on itsenäinen oi-
reyhtymä (20,21). Myöhemmin vuonna 2011 
Szmulewicz työtovereineen julkaisi 27 poti-
laan aineiston, jossa keskeiseksi oireyhtymän 
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reiden alkamisikä suhteessa ataksian alkamisajankohtaan (n = 67) (B) (23).

CANVAS-oireyhtymä ja RFC1-tautikirjo
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Ydinasiat
 8 RFC1-geeni sijaitsee kromosomissa 4, 

eikä ole tiedossa, millä mekanismilla sen 
bialleelinen toistojaksolaajentuma aihe-
uttaa hermoston rappeumasairauden.

 8 RFC1-taudin tyypillisin oirekuva on 
CANVAS-oireyhtymä (pikkuaivoataksia, 
neuropatia ja tasapainoelimen toiminta-
häiriö).

 8 Monen muun neurologisen toistojakso-
laajentumasairauden tapaan RFC1-tautiin 
on raportoitu liittyvän myös monia muita 
oireita ja löydöksiä.

 8 RFC1-taudin keskeisin piirre on sensori-
nen neuronopatia.

 8 RFC1-taudin kaikkien oirekuvien esiin-
tyvyys Itä- ja Pohjois-Suomessa on 
3–6/100 000, eli se vaikuttaa olevan 
maassamme huomattavasti yleisempi 
kuin esimerkiksi Huntingtonin tauti.

piirteeksi tarkentui edellä mainittujen lisäksi 
sensorinen neuronopatia (22). Näistä kolmes-
ta päälöydöksestä muodostettiin akronyymi 
CANVAS (cerebellar ataxia, neuropathy and 
vestibular areflexia syndrome). Szmulewiczin 
ym. artikkelissa arvioitiin CANVASin periy-
tyvän resessiivisesti, mikä geenivirheen löyty-
misen myötä osoittautui oikeaksi hypoteesiksi 
(6,7,22).

CANVASin keskeinen ensioire on hitaasti 
etenevä, hämärässä korostuva tasapainovaikeus 
mutta ei esimerkiksi vertigomainen huimaus. 
Potilaille kehittyy alaraajavoittoista ataksiaa, 
jossa on sekä sensorisen että pikkuaivope-
räisen ataksian piirteitä. Ataksia alkaa keski-
määrin noin 55 vuoden iässä, mutta vaihtelu-
väli on huomattava (26–80 vuotta) (KUVA 2) 
(16,23,24). Osa potilaista joutuu taudin ede-
tessä turvautumaan liikkumisen apuvälineisiin, 
mutta tämä ei ole vääjäämätöntä (23). Mikäli 
CANVAS-epäily herää neurologisen tutkimuk-
sen perusteella, jatkotutkimuksista hyödylli-
simpiä ovat aivojen magneettikuvaus, ENMG 
ja neuro-otologiset tutkimukset – erityisesti vi-

deopäännykäisytesti (video head impulse test, 
vHIT).

RFC1-toistojaksolaajentuma lienee ylei-
sin CANVAS-oireyhtymän aiheuttaja, mutta 
samankaltaista oirekokonaisuutta voi liittyä 
myös spinoserebellaariataksioihin (esimerkiksi 
SCA3), POLG-geenin haitallisista varianteis-
ta johtuviin mitokondriotauteihin, myöhään 
alkavaan Friedreichin ataksiaan tai erityisesti 
hiljattain kuvattuun varsin yleiseen FGF14-
toistojaksolaajentumasta johtuvaan SCA27B-
ataksiaan (25). 

Monikansallisessa eurooppalaisessa tutki-
muksessa ataksian paheneminen hämärässä tai 
silmät suljettuina, krooninen yskä, tuntoperäi-
set oireet, poikkeavan vähäinen pohjeihoher-
mon (n. suralis) aktiopotentiaali sekä poik-
keavan pieni yläraajasta mitattu tuntohermon 
aktiopotentiaali olivat kliinisiä piirteitä, jotka 
parhaiten erottivat bialleelisen RFC1-toistojak-
solaajentuman kantajat sitä kantamattomista 
ataksiapotilaista (23). Yläraajojen tuntoaistin 
heikkeneminen ja huonontuneet yläraajojen 
tuntohermovasteet ENMG:ssä viittaavat sii-
hen, että kyseessä on tavallisemman pituus-
riippuvaisen neuropatian sijasta pituudesta 
riippumaton neuronopatia, joka on tyypillinen 
CANVAS-sairaudelle.

Pikkuaivoataksiasta poiketen sensorisen 
ataksian voimakkuus korostuu selvästi pime-
ässä tai silmät suljettuina, mutta CANVAS-po-
tilailla on usein sekä sensorista että pikkuaivo-
peräistä ataksiaa. Tasapainoelimen molemmin-
puolista toimintahäiriötä ei ole helppoa epäillä 
kliinisin perustein epäspesifisen tasapainohäi-
riön taustalta, joten HIT-testi kannattaa suo-
rittaa matalalla kynnyksellä tällaista potilasta 
tutkittaessa. CANVAS-oireyhtymää kannattaa 
epäillä ainakin silloin, kun potilaalla on kak-
si seuraavista oireista tai löydöksistä: ataksia, 
sensorinen neuropatia, krooninen yskä tai tasa-
painoelimen vajaatoiminta. Diagnoosi tehdään 
oireyhtymään sopivien oireiden ja löydösten 
perusteella potilaalle, jolla todetaan bialleeli-
nen RFC1-toistojaksomutaatio.

Pian RFC1-toistojaksolaajentuman tunnista-
misen jälkeen potilailla esiintyvään oirekuvaan 
todettiin liittyvän useissa tapauksissa muitakin 
oireita ja löydöksiä CANVAS-oireyhtymän 
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KUVA 3. RFC1-taudin ”jäävuorihypoteesi” piilevän her-
mostorappeuman kannalta. Sensorinen neuropatia 
on vain jäävuoren huippu valtaosan rappeumasta il-
metessä (mahdollisesti subkliinisesti) monissa hermo-
järjestelmissä niin aivoteltan ylä- ja alapuolella kuin 
aivohermoissakin (30).

keskeisten piirteiden lisäksi (23). Tyypillisim-
piä näistä ovat krooninen yskä ja autonomisen 
hermoston toimintahäiriö (8,23,24). Epätäy-
dellinen CANVAS-ilmiasukaan ei ole poik-
keuksellinen, ja näistä tavallisimmat vaikuttavat 
olevan sensorinen neuronopatia yhdistyneenä 
ataksiaan, sensorinen neuronopatia ilman atak-
siaa tai vestibulaarihäiriötä sekä bilateraalinen 
vestibulaarihäiriö (16,24,26,27). Pelkkä ataksia 
vaikuttaa olevan hyvin harvinainen ilmiasu ja 
pelkkä krooninen kuiva yskäkin sitä tyypilli-
sempi (14,28,29).

RFC1-taudin keskeisin piirre vaikuttaa ole-
van sensorinen neuronopatia, mutta monesti 
se on subkliininen eikä kaikissa tapauksissa 
lainkaan todettavissa (KUVA 3) (14,16,30,31). 
Usein oirekuva ilmeisesti kuitenkin täydentyy 
vuosien kuluessa (14,27). Osalla potilaista on 
ollut krooninen yskä jo kymmeniä vuosia en-
nen kuin ilmiasun muita piirteitä on tullut esiin 
(KUVA 2) (23,24). Kyseessä vaikuttaa olevan 
useimmiten hyvin hitaasti etenevä ja vaihtele-
vin piirtein ilmenevä oireyhtymä. Näiden kes-
keisimpien piirteiden lisäksi RFC1-taudin ilmi-
asuun liittyy usein muitakin oireita ja löydöksiä 
(KUVA 4).

Muut piirteet ja ilmiasut

Älyllisten toimintojen häiriö vaikuttaa olevan 
RFC1-taudin ilmiasussa yleinen ja ilmenevän 
monimuotoisesti, mutta toistojaksolaajentuma 
ei vaikuta olevan merkittävä Alzheimerin tau-
din tai ohimolohkodementian ilmiasun aiheut-
taja (23,32,33). Aivojen kuvantamismuutokset 
ulottuvat pikkuaivojen lisäksi tyvitumakkeiden 
ja aivorungon rappeutumaan sekä valkean ai-
neen löydöksiin ja muistuttavat polygluta-
miinitoistojaksolaajentumien aiheuttamissa 
ataksioissa todettavia muutoksia (34). Myös 
selkäytimen ja erityisesti sen takajuosteiden 
rappeutuminen on yleinen muutos, mikä on 
odotettavissa taudissa, jonka keskeisin piirre 
on sensoristen juuriganglioiden rappeutumi-
nen (35–37). Pyramidiradan ja liikehermojen 
vaurion merkkejä on todettavissa osalla po-
tilaista (23,24,33,36). RFC1-geenivirheitä ei 
kuitenkaan vaikuta löytyvän ALS:n taustalta 
(38).

Hiljattain portugalilaisessa kansallisessa 67 
potilaan kohortissa raportoitiin joka seitse-
männellä potilaalla olleen hyperkineettinen lii-
kehäiriö ja jokaisella 15 tutkitusta ohutsäieneu-
ropatia ihobiopsianäytteessä (24). Yksittäisillä 
potilailla raportoitiin tässä aineistossa myös 
aivohermolöydöksiä ja unihäiriöitä.

Kuten aivojen kuvantamislöydösten perus-
teella oli odotettavissa, on osalla CANVAS-
potilaista sittemmin raportoitu parkinsonis-
mia (33,34). Lisäksi toistojaksolaajentuma 
on toistuvasti yhdistetty myös monijärjestel-
mäsurkastuman ja Parkinsonin taudin tyyp-
pisiin taudinkuviin, joskaan kovin yleinen 
syy näille ilmiasuille ne eivät vaikuta olevan 
(13,15,39,40). Alkamisiän ja ilmiasun osalta 
nämä tapaukset eivät vaikuta kovin selvästi 
eroavan tavanomaisista monijärjestelmäsur-
kastuma- ja Parkinsonin tauti -oireyhtymistä, 
mutta CANVAS-oireyhtymän tyypillisiä piir-
teitä saattaa olla todettavissa. Parkinsonin tauti 
-ilmiasuissakin autonomisen hermoston toi-
mintahäiriö saattaa olla suhteellisen voimakas 
(13). Neuropatologisesti vahvistetuista 336 
monijärjestelmäsurkastumapotilaasta bialleeli-
sia RFC1-toistojaksolaajentumia ei kuitenkaan 
löytynyt (41).

CANVASista poikkeavat taudinkuvat on 
toistaiseksi löydetty laajoissa väestötason tut-
kimuksissa, ja ne ovat olleet niissä harvinaisia. 
Yksittäisten potilaiden tällaisten oirekuvien 
taustalta ei nykytiedon valossa kannata etsiä 
RFC1-tautia ainakaan, jollei sellaista ole vahvis-
tettu suvussa.

Sensorinen
neuropatiaKliininen

pintataso CANVAS ja
monitahoinen neuropatia

Laaja monen järjestelmän vaurio
(pikkuaivoteltan ylä- ja alapuolella, aivohermoissa)

CANVAS-oireyhtymä ja RFC1-tautikirjo
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Kävelyataksia (70/70)
Ataksian voimistuminen pimeässä tai silmät suljettuina (62/63)

Positiivinen Rombergin koe (51/55)
Puheen epäselvyys (44/67)

Yläraaja-ataksia (41/63)
Nielemisvaikeus (29/63)
Toimintavapina (18/56)

Kaksoiskuvat (13/48)
Oskillopsia tai näön samentuminen (10/45)

Pikkuaivoataksia (68/70)
Sensorinen neuropatia (61/61)

Poikkeava päännykäisykoe (44/49)
Täysi CANVAS (44/69)

Krooninen yskä (46/64)
Serebellaariset okulomotoriset merkit (53/67)

Dysdiadokokineesi (44/62)
Serebellaarinen dysartria (23/50)

Heikentynyt värinätunto nilkan tasolla (61/61)
Heikentynyt värinätunto polven tasolla (36/40)

Heikentynyt värinätunto yläraajassa (19/42)
Heikentynyt nivelen asentotunto (20/28)

Heikentynyt kosketustunto (16/40)
Heikentynyt kiputunto (11/33)

Puutuneisuus (42/65)
Lihaskouristukset (26/62)

Epämiellyttävät tuntemukset (22/61)
Kipu (16/63)

Levottomat jalat (13/58)
Puuttuvat akillesheijasteet (38/61)

Puuttuvat patellaheijasteet (18/61)
Puuttuvat hauislihasheijasteet (11/60)

Ääreisosien surkastuma alaraajoissa (11/54)
Ääreisosien heikkous alaraajoissa (3/54)

Pohjeihohermon poikkeava aktiopotentiaali (42/42)
Yläraajasta mitattu poikkeava tuntohermon aktiopotentiaali (41/43)

Pohjeihohermon poikkeava sensorinen johtumisnopeus (17/22)
Yläraajasta mitattu poikkeava sensorinen johtumisnopeus (16/26)

Motorinen neuropatia (18/45)
Autonomisen järjestelmän häiriö (39/63)

Bradykinesia (15/56)
Heikentyneet tasapainon korjausheijasteet (22/44)

Vertikaalisten sakkadien hidastuminen (11/64)
Horisontaalisten sakkadien hidastuminen

Älyllisten toimintojen häiriö (13/52)
Suun, kasvojen tai raajan dyskinesia (5/55)

Pyramidiradan löydöksiä (4/65)

Ataksiapiirteet

CANVAS-piirteet

Serebellaariset piirteet

Neuropaattiset piirteet

Muut järjestelmät
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KUVA 4. RFC1-taudin ilmiasun kirjo eurooppalaisessa monikansallisessa tutkimuksessa (23).
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Lopuksi

RFC1-geenin bialleeliseen toistojaksolaajen-
tumaan liittyy tyypillisimmin CANVAS-oi-
reyhtymä, mutta koska tauti kehittyy hitaasti 
ja yksilöllisesti, ovat epätäydelliset oirekuvat 
kliinisessä arjessa yleisiä. Laajentumaan on to-
dettu liittyvän myös huomattavan kirjon muita 
hermoston rappeumasairauksien piirteitä. Ky-
seessä on useita hermojärjestelmän osia yksi-
löllisesti vaihtelevalla tavalla vaurioittava tauti 
(KUVA 4), jonka taustamekanismien selvittä-
minen auttaa paitsi kyseisen taudin hoitamista 

myös valaisee hermoston toiminnan ja sairastu-
misen mekanismeja paljon laajemmin.

RFC1-tauti ei ole Suomessakaan harvinai-
nen. Kirjoittajien tunnistamien tapausten pe-
rusteella Pohjois-Karjalassa diagnosoidun tau-
din esiintyvyys on nykyisin 6,1/100 000 henki-
löä ja Pohjois-Pohjanmaalla noin puolet tästä, 
kun kaikki oirekuvat huomioidaan. Koko maan 
kattavan epidemiologisen tutkimuksen toteut-
taminen on kuitenkin nykytilanteessa valitetta-
vasti käytännössä mahdotonta. ■
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