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Kun hemoglobiinipitoisuus on suurentunut

Suurentuneet hemoglobiinipitoisuus ja hematokriittiarvo herättävät epäilyn erytrosytoosista, lisäänty-
neestä punasolujen määrästä. Akuuttitilanteessa potilaan hemoglobiinipitoisuuden suurenemisen syynä 
on tavallisesti plasmatilavuuden pieneneminen dehydraation vuoksi. Sen aiheuttaja on usein ilmeinen, 
ja hemoglobiinipitoisuus normalisoituu kuivuman korjaannuttua. Lisääntyneen erytropoietiinituotan-
non aiheuttama sekundaarinen erytrosytoosi voi liittyä perinnöllisenä muun muassa vahvasti happea 
sitoviin hemoglobiineihin tai hankinnaisena kasvaimiin sekä hypoksemiaa aiheuttaviin sydän- ja keuhko-
sairauksiin. Tärkeää on löytää potilaat, joiden suurentuneen hemoglobiinipitoisuuden syynä on primaa-
reihin polysytemioihin luokiteltava myeloproliferatiivinen sairaus, polycythaemia vera (PV), koska sen 
hoidolla voidaan vaikuttaa potilaiden ennusteeseen. Suurentuneen hemoglobiinipitoisuuden selvittelyt 
aloitetaan perusterveydenhuollossa. Jos tutkimusten perusteella herää epäily PV:stä tai perinnöllisestä 
erytrosytoosista, potilaat tulee ohjata hematologin tai sisätautilääkärin vastaanotolle.

K äytetyin terveydenhuollon laboratorio-
tutkimus on perusverenkuva. Terveellä 
henkilöllä on arviolta 10–20 %:n toden-

näköisyys saada vähintään yhdestä perusve-
renkuvan osatutkimuksesta viiterajojen ulko-
puolelle osuva tulos (1). Poikkeamat hemog-
lobiinin tai hematokriitin viitearvoista ovatkin 
tavallisia potilastyössä eteen tulevia asioita. 
Keskityn tässä kirjoituksessani aikuispotilaiden 
suurentuneen hemoglobiinipitoisuuden syihin 
ja tutkimuksiin (TAULUKKO 1).

Suurentunut hemoglobiinipitoisuus herät-
tää epäilyn erytrosytoosista. Yleisesti käytetyn 
määritelmän mukaan erytrosytoosilla tarkoite-

taan tilaa, jossa elimistön kokonaispunasoluti-
lavuus (punasolumassa) on yli 25 % viitearvoa 
suurempi. Kehon punasolumassa on normaali-
tilanteissa vakaa. Isotooppitutkimuksena tehtä-
vä punasolumassan määritys on työläs ja kallis, 
joten monet maat Suomi mukaan lukien ovat 
lopettaneet sen tekemisen. 

Punasolumassan määrittämisen korvaajaksi 
on ehdotettu sekä veren hemoglobiinipitoisuu-
den mittaamista että hematokriittiarvoa. Tu-
losten tulkinnassa on muistettava, että verestä 
mitattavat arvot vaihtelevat jonkin verran vuo-
rokauden eri aikoina ja merkittävämmin muun 
muassa kuivumistilojen, palovammojen ja pit-

TAULUKKO 1. Erytrosytoosin selvittelyssä tavallisimpien laboratoriotutkimuksien viitearvot (21,22).

Tutkimus Lyhenne Yksikkö Miehet Naiset

Hemoglobiinipitoisuus B-Hb g/l 134–167 117–155

Hematokriittiarvo B-Hkr % 36–50 35–46

Punasolumäärä B-Eryt x 1012/l 4,25–5,70 3,9–5,2

Erytropoietiinipitoisuus S-EPO U/l 5,4–21,8

JAK2 V617F -mutaatio B-JAK2-D Positiivinen tai negatiivinen tulos, mutaatiotaakka ilmoitetaan prosentteina.

95 %:lta PV-potilaista löytyy eksonissa 14 sijaitseva mutaatio. Tarvittaessa 
lisätutkimukset eksonin 12 ja mahdollisten muiden mutaatioiden osalta 
(HUSLABissa sisältyy tutkimukseen B-MyelMut, muissa laboratorioissa tutki-
mukseen B-JAK2e12).

PV = polycythaemia vera
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käkestoisen fyysisen rasituksen yhteydessä (2). 
Hemoglobiinipitoisuus ei korreloi suoraan 

punasolumassaan. Erytrosytoosin määritelmän 
mukainen suurentunut punasolumassa todet-
tiin vain 35 %:lla PV:tä sairastavista miehistä, 
joiden hemoglobiinipitoisuus oli suurempi 
kuin 185 g/l ja vastaavasti 65 %:lla naisista, 
joiden pitoisuus oli suurempi kuin 165 g/l (3). 
Hematokriittiarvon ylittäessä 60 % punasolu-
massa on aina suurentunut (TAULUKKO 2). Tu-
los perustuu 188 miespotilaan aineistoon (4). 
Britannian hoitosuosituksissa onkin erytrosy-
toosille eri arvot miehille (≥ 60 %) ja naisille 
(≥ 56 %) (5).

Kliinisessä työssä kannatta yhden arvon si-
jaan arvioida kokonaisuutena punasoluarvojen 
kolmikkoa (B-Hb, B-Hkr ja B-eryt) (2).

Suurentuneen hemoglobiini­
pitoisuuden selvittely

Jos hemoglobiinipitoisuus toistetusti ylit-
tää viitearvon ylärajan tai on selvästi aiem-
pia mittauskertoja suurempi, on arvioitava 
lisätutkimuksien tarve (KUVA). Usein suuren-
tuneen hemoglobiinipitoisuuden syy on ilmei-
nen, esimerkiksi kuivuma tai jo tiedossa oleva 
potilaan pitkäaikainen, vaikea keuhko- tai sy-
dänsairaus. Mikäli poikkeava hemoglobiiniar-
vo löytyy esimerkiksi akuutin verisuonitukos-
tapahtuman yhteydessä, tulee jatkotutkimuk-
set käynnistää pikaisesti. Oireettoman potilaan 
sattumalta todetun suurentuneen hemoglobii-
nipitoisuuden tutkimukset aloitetaan peruster-
veydenhuollossa.

Potilaan hyvä haastattelu ja tieto aiempien 

laboratoriokokeiden tuloksista antavat viitteitä 
tarvittavista tutkimuksista. Perinnölliseen tau-
tiin viittaavat jo lapsuudessa todettu suurentu-
nut hemoglobiinipitoisuus ja lähisukulaisten sa-
mankaltainen veriarvojen poikkeama. Potilaan 
tiedossa olevien sairauksien kartoittaminen 
erityisesti sydän- ja keuhkosairauksien osalta 
voi selventää asiaa niin, ettei jatkotutkimuksia 
ehkä tarvitakaan. Tärkeää on kysyä myös tupa-
koinnista ja kuorsauksesta tai mahdollisesti jo 
tiedossa olevasta uniapneasta. 

Potilaan käytössä olevat lääkkeet kysytään. 
Erytropoietiinivalmisteiden lisäksi muun 
muassa testosteroni ja androgeenit voivat suu-
rentaa hemoglobiinipitoisuutta (6). Suomessa 
miesten testosteroninkäyttö on lisääntynyt (7). 
Reseptivalmisteiden lisäksi esimerkiksi kehon-
rakennusta harrastavilta voi olla tarpeen kysyä 
dopingkäytöstä. Uusista lääkkeistä SGLT2:n 
estäjien tunnettu haittavaikutus on erytrosy-
toosi (8).

Alkututkimuksiin kuuluu seerumin erytro-
poietiinipitoisuuden (S-EPO) mittaaminen. 
Jos pitoisuus on pienentynyt, herää epäily 
PV:stä ja tutkitaan veren JAK2-mutaatio. Mo-
lemmat tutkimuksista tehdään perustervey-
denhuollossa. PV:n hoito-ohjeissa ensisijaisia 
tutkimuksia ovat sekä S-EPO että B-JAK2-D 
(5). Ehdotukseni on edetä vaihtoehtoisesti 
portait﻿tain tutkimalla JAK2-mutaatio vain niil-
tä potilailta, joiden S-EPO on pieni tai viitevä-
lin alarajan tuntumassa sekä potilailta, joilla on 
PV:hen viittaavia oireita. Tutkimus ei ole hinta-
va, mutta se tulisi kohdistaa oikein. Portaittain 
edeten vältytään nykyisten pienet poikkeamat 
löytävien analysaattoreiden aikakaudella tör-
määmästä tilanteeseen, jossa potilaalta löytyy 
pieni (alle 1 %) JAK2-mutaatio ilman siihen 
sopivaa sairautta. Tutkimuksessa, jossa tutkitta-
vat olivat terveitä vapaaehtoisia, osalta terveistä 
löytyi JAK2-mutaatio (9). Mahdollisesti joille-
kin heistä kehittyy verisairaus, todennäköisesti 
ei kaikille.

Suurentunut seerumin EPO-pitoisuus voi 
liittyä hypoksemiaa aiheuttaviin sydän- ja keuh-
kosairauksiin tai kasvaimiin. Näiden selvittämi-
sessä tarvitaan usein kuvantamisia ja kohden-
nettuja laboratoriotutkimuksia. Jos haastattelun 
perusteella on herännyt epäily mahdollisesta 
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TAULUKKO 2. Hematokriittiarvon ja punasolumassan 
välinen yhteys. Mukailtu tutkimuksesta, johon osallis-
tui 188 miestä, joilla oli todettu polycythaemia vera (4).

B-hematokriitti (%) Potilaiden, joiden punasolumassa on 
suurentunut (absoluuttinen erytro-
sytoosi), osuus (%)

50–51 15

52–53 21

54–55 55

56–57 65

58–59 91

> 60 100



1405

perinnöllisestä sairaudesta, hemoglobiinin 
elektroforeesi tutkitaan perusterveydenhuol-
lossa. Genetiikan tutkimukset on keskitetty eri-
koissairaanhoitoon.

Erytrosytoosien jaottelu

Erytrosytoosi voi olla relatiivinen (suhteelli-
nen) tai absoluuttinen (todellinen). Relatiivi-
sessa erytrosytoosissa kehon kokonaispuna-
solumassa on normaali mutta plasmatilavuus 
on pienentynyt. Valtaosa erytrosytooseista on 
relatiivisia. Tavallisesti taustalla on dehydraatio, 
jonka aiheuttaja akuutissa tilanteessa on usein 
ilmeinen esimerkiksi korkean kuumeen, oksen-
telun tai ripuloinnin yhteydessä kehittynyt nes-
tehukka. Sydänsairaan potilaan nesteenpoisto-
lääkitys yhdistettynä nesterajoitukseen voi joh-
taa hemoglobiinipitoisuuden suurenemiseen.

Kun hemoglobiinipitoisuus on suurentunut

Relatiivisiin erytrosytooseihin luokitellaan 
huonosti määritelty stressipolysytemia ja Gais-
böckin oireyhtymä, johon liittyy suuren he-
moglobiinipitoisuuden lisäksi kohonnut veren-
paine. Potilaista enemmistö on miehiä, monet 
potilaat ovat ylipainoisia ja tupakoivat. Oireyh-
tymään liittyy suurentunut sairastuvuus sydän- 
ja verisuonitauteihin. Keskeistä on kohonneen 
verenpaineen ja muiden riskitekijöiden aktiivi-
nen hoito. Hematokriittiarvon pienentämistä 
venesektioin tai lääkkein ei pidetä perusteltuna 
(10).

Kun punasolutuotanto lisääntyy luuytimen 
sisäisen tekijän, esimerkiksi erytropoietiini-
reseptorin tai JAK2-geenin mutaation vuoksi, 
puhutaan primaarisesta erytrosytoosista. Sille 
tyypillisiä ovat veri- tai luuydinnäytteen kan-
tasoluviljelmässä havaittavat spontaanit pesä-
kekasvut. Sekundaarisissa erytrosytooseissa 

Hemoglobiinipitoisuus suurentunut,
erytrosytoosi

Akuutti tilanne?
Viitteitä plasmatilavuuden vähenemisestä?

Kyllä Ei

Kyllä

Ei

Relatiivinen erytrosytoosi
”Kuivuminen”

Kuume, sepsis, gastroenteriitti, palovammat jne.

Absoluuttinen erytrosytoosi
Jatkoselvittelyt tarpeen

Arvioi lääkkeen annos,
mahdollinen lopetus tai vaihto

Käytössä erytropoietiini, 
testosteroni, SGLT2:n estäjä?

S-EPO

Pienentynyt Suurentunut (tai normaali)

Primaarinen erytrosytoosi
Hankinnainen: polycythaemia vera

Synnynnäiset: EPO-reseptorin mutaatiot

Sekundaarinen erytrosytoosi
Hankinnainen: keuhko- ja sydänsairaudet,

pahanlaatuiset kasvaintaudit
Synnynnäinen: suuren happiaffiniteetin

hemoglobiinit, methemoglobinemia, VHL, 
EPAS ja muut harvinaiset mutaatiot

JAK2

KUVA. Suurentuneen hemoglobiinipitoisuuden selvittely.
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seerumin suurentunut erytropoietiinipitoisuus 
tai muu luuytimen ulkopuolinen tekijä kiih-
dyttää punasolujen tuotantoa. Erytropoietiini 
on pääasiassa munuaisten erittämä hormoni, 
jonka eritys lisääntyy tarkoituksenmukaisesti 
hypoksemian yhteydessä tai epätarkoituksen-
mukaisesti, autonomisesti esimerkiksi kasvain-
ten yhteydessä. Sekä primaarisen että sekun-
daarisen erytrosytoosin syy voi olla perinnölli-
nen tai hankinnainen (TAULUKKO 3).

Hankinnaiset, sekundaariset 
erytrosytoosit

Hypoksemiaan liittyvät erytrosytoosit. Eli-
mistö korjaa kudosten hapensaannin lyhytai-
kaisia muutoksia säätelemällä hengityksen ja 
sydämen toimintaa, verenkierron jakautumista 
ja muuttamalla hemoglobiinin happiaffiniteet-
tia. Tärkein happiaffiniteettia säätelevä tekijä on 
punasolujen 2,3-difosfoglyseraatti. Sen määrän 
lisääntyessä hapen vapautuminen kudoksiin 
helpottuu. Pitkäkestoisen hypoksemian eli-
mistö pyrkii kompensoimaan lisäämällä puna-
solujen tuotantoa. Korkealla vuoristossa elävät 
ihmiset sopeutuvat matalaan ilmanpaineeseen 
suurentamalla punasolutilavuutta. Tällaiseen 
erytrosytoosiin ei liity tukosalttiutta, eikä vuo-
ristossa elävien ihmisten elinaika ole muita ly-
hyempi. Joskus kompensaatiomekanismit eivät 
toimi ja kehittyy krooninen vuoristotauti, jolle 
ominaista kiihtyneen erytropoieesin lisäksi ovat 
hyperviskositeetti, sydämen oikean kammion 
vajaatoiminta ja pulmonaarihypertensio (11).

Pitkäaikaisiin hypoksemiaa aiheuttaviin 
keuhkosairauksiin voi liittyä sekundaarinen 
erytrosytoosi. Epäselvää on, miksi tämä kehit-
tyy vain noin puolelle potilaista, joilla on pieni 
valtimoveren happikyllästeisyys. Alveolaarinen 
hypoventilaatio joko idiopaattisena tai esimer-
kiksi lihavuuteen liittyvänä voi aiheuttaa eryt-
rosytoosin, samoin ventilaatio-perfuusiohäi
riöt. Hypoventilaation aiheuttama hypoksemia 
voi liittyä rintakehän liikkeitä heikentävään 
neurologiseen sairauteen tai hengityskeskuksen 
vaurioon esimerkiksi aivotromboosin tai enke-
faliitin seurauksena (2,12).

Synnynnäisiin sydänvikoihin, joissa on oiko-
virtaus oikealta vasemmalle, liittyy pienentynyt 
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TAULUKKO 3. Erytrosytoosien jaottelu ja tavallisim-
mat syyt.

Relatiivinen

Kuivuminen
Palovammat
Stressipolysytemia
Gaisböckin oireyhtymä

Absoluuttinen

Primaarinen

Hankinnainen: polycythaemia vera
Perinnölliset: EPOR-mutaatiot

Sekundaarinen

Perinnölliset
• Suuren happiaffiniteetin hemoglobiinit
• Punasolujen 2,3-DPG-puutos
• Methemoglobinemia
• VHL-geenin mutaatiot (Chuvashin polysytemia)
• BMG (bisfosfoglyseraattimutaasi) -geenin mu-

taatiot

Hankinnaiset
Systeeminen hypoksemia, tarkoituksenmukainen eryt-
ropoietiinin erityksen lisääntyminen
• Pitkäaikainen tupakointi
• Korkea ilmanala
• Uniapnea
• Krooniset keuhkosairaudet, joihin liittyy hypoksemia
• Hypoventilaatio
• Sydänviat, joissa oikovirtaus oikealta vasemmalle

Paikalliseen hypoksemiaan liittyvä erytropoietiinin 
erityksen lisääntyminen
• Munuaisvaltimon ahtauma
• Hydronefroosi
• Polykystinen munuaissairaus
- Munuaissiirron jälkeinen erytrosytoosi (mekanismi ei 

yksiselitteinen)

Epätarkoituksenmukainen erytropoietiinin eritys
• Munuaissyöpä
• Pikkuaivojen hemangioblastooma
• Meningeooma
• Maksasolusyöpä
• Lisäkilpirauhasen kasvaimet
• Feokromosytooma
• Kohdun leiomyooma

Muut

Lääkkeet: erytropoietiini- tai testosteronivalmisteen käyt-
tö, SGLT2:n estäjät
POEMS-oireyhtymä (polyneuropatia, organomegalia, 
endokrinopatia, monoklonaalinen gammapatia ja iho-
muutokset)
Kobolttimyrkytys
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valtimoveren happikyllästeisyys. Potilaiden he-
matokriittiarvo voi olla hyvin suuri, jopa 80 %. 
Hoitavan kardiologin arvion mukaan potilaille 
voidaan tehdä tarvittaessa venesektioita, mutta 
hematokriitin tavoitearvo on asetettava yksilöl-
lisesti eikä PV:n tavoitetta 0,45 tulisi käyttää 
(13).

Epätarkoituksenmukaiseen erytropoie-
tiinin eritykseen liittyvät erytrosytoosit. 
Yleiseen hypoksemiaan liittymätöntä erytro-
poietiinin erityksen lisääntymistä pidetään 
epätarkoituksenmukaisena. Munuaissairauk-
siin kuten munuaisvaltimoahtaumaan, hydro-
nefroosiin, polykystiseen munuaissairauteen 
ja munuaiskystiin voi liittyä sekundaarinen 
erytrosytoosi, jonka on arveltu aiheutuvan pai-
kallisen hypoksemian kiihdyttämästä erytro-
poietiinin erityksestä. Munuaissiirron jälkeistä 
erytrosytoosia (post-transplant erythrocytosis, 
PTE), jonka yhteydessä hemoglobiinipitoisuus 
on suurempi kuin 170 g/l tai hematokriitti yli 
50 %, todetaan 8–15 %:lla potilaista. Tavallises-
ti PTE kehittyy 8–24 kuukauden kuluessa siir-
rosta. Sen tarkkaa syntymekanismia ei tunneta. 
Hoidoksi suositellaan angiotensiinikonvertaa-
sin (ACE) estäjiä tai angiotensiinireseptorin 
(ATR) salpaajia (14).

Sekä pahan- että hyvälaatuisiin kasvaimiin 
voi liittyä autonominen erytropoietiinin tai sen 
tavoin vaikuttavan tekijän eritys. Yleisin on mu-
nuaissolusyöpä. Arviolta noin 2 %:lla munuais-
syöpäpotilaista todetaan sekundaarinen eryt-
rosytoosi. Toiseksi yleisin kasvaimista on mak-
sasolusyöpä, jota sairastavista noin 5–10 %:lle 
kehittyy erytrosytoosi. Harvinaisempia ovat 
pikkuaivojen hemangioblastooma, meningeoo
ma, lisäkilpirauhasen kasvaimet, feokromosy-
tooma ja kohdun leiomyooma (12). Kasvai-
men hoito korjaa erytrosytoosin.

Hankinnainen, primaarinen 
erytrosytoosi

PV on hankinnainen, primaarinen erytrosy-
toosi. Sen vuosittaiseksi ilmaantuvuudeksi on 
arvioitu noin 2/100 000. Taudin etiologia on 
tuntematon. Noin 95 %:lta potilaista löydetään 
JAK2-geenin aktivoiva mutaatio eksonissa 14 
ja lähes kaikilta muilta joko eksonin 12 tai muu 

harvinaisempi mutaatio. Monikansallisessa ta-
kautuvassa tutkimuksessa potilaiden keski-ikä 
diagnosointihetkellä oli noin 61 vuotta ja me-
diaani elinajan odote 18,9 vuotta (15). Diag-
noosivaiheessa alle 40-vuotiaita oli 10 % ja alle 
50-vuotiaita 20 %. Nuorempana diagnosoitu-
jen elinajan odote on pidempi.

PV:n oireita ovat muun muassa päänsärky, 
pään raskauden tunne, poikkeava väsymys, sil-
mien sidekalvojen punerrus, raajojen puutumi-
nen ja pistely sekä ihon intensiivinen kutina, 
joka ilmaantuu tai voimistuu suihkun tai muun 
ihon vesikontaktin jälkeen. Perna todetaan ku-
vantamalla usein lievästi suurentuneeksi, mutta 
kookkaana palpoituva perna ei ole tyypillinen 
diagnoosivaiheen löydös. Polysytemiaan liit-
tyy suurentunut sydän- ja verisuonitautiriski, 
ja osalta potilaista tauti löydetään selviteltäessä 
akuutissa tilanteessa tukostapahtuman aiheut-
tajaa.

PV:tä tulisi epäillä, jos potilaalla on tautiin 
sopivia oireita ja suurentunut hemoglobiini-
pitoisuus tai hematokriittiarvo. WHO:n diag-
nostisissa kriteereissä vuodelta 2016 miesten 
PV-diagnoosin raja-arvoksi on asetettu hemo
globiinipitoisuus yli 165 g/l tai hematokriitti yli 
49 % ja naisten vastaavasti yli 160 g/l tai 45 % 
(16). Kun miesten diagnoosiin oikeuttava he-
moglobiiniarvo asettuu normaaliin viiteväliin, 
lisätutkimuksia tulee tehdyksi myös täysin ter-
veille. PV:ssä kiihtynyt punasolujen tuotanto 
kuluttaa rautavarastoja, joten ferritiinipitoisuus 
voi olla pieni. Pienentynyt erytropoietiinipi-
toisuus yhdistettynä JAK2-mutaatioon viittaa 

Ydinasiat
	8 Suurentuneen hemoglobiinipitoisuuden 

hankinnaiset syyt ovat tavallisempia kuin 
perinnölliset.

	8 Seerumin erytropoietiinipitoisuuden mää-
ritys on erytrosytoosin perustutkimus.

	8 Polycythaemia vera ‑diagnoosia voidaan 
pitää varmana, jos suurentuneen hemo
globiinipitoisuuden lisäksi todetaan 
JAK2-mutaatio ja viitearvoa pienempi 
seerumin erytropoietiinipitoisuus. 

Kun hemoglobiinipitoisuus on suurentunut
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vahvasti PV:hen, mutta diagnoosin varmenta-
miseksi tarvitaan luuydinnäytteet, ellei miehen 
hemoglobiinipitoisuus ylitä arvoa 185 g/l ja 
naisen arvoa 165 g/l tai hematokriittiarvo vas-
taavasti ole suurempi kuin 49,5 % tai 45,5 %. 
Jos erytropoietiinipitoisuus on viitealueella 
eikä JAK2-mutaatiota todeta, PV on epätoden-
näköinen.

PV edellyttää aina hoitoa. Tavoitteena on sy-
dän- ja verisuonitapahtumien riskin vähentämi-
nen. Potilaille aloitetaan pieniannoksinen ase-
tyylisalisyylihappolääkitys, ja hematokriittiarvo 
pienennetään alle 45 %:iin. Asetyylisalisyyliha-
pon osoitettiin vähentävän sydän- ja verisuoni-
tapahtumien esiintyvyyttä noin 40 % (17). Jos 
potilas on alle 60-vuotias eikä ole sairastanut 
verisuonitukoksia, pyritään hoitotavoitteeseen 
venesektioilla. Veriarvoja pienentävä lääkehoi-
to aloitetaan potilaille, jotka ovat yli 60-vuoti-
aita tai aiemmin sairastaneet verisuonitukos-
tapahtuman. Sitä tulisi harkita myös niille alle 
60-vuotiaille, joiden venesektiotarve on tiheä 
tai joiden tauti vaikuttaa etenevän (lisääntyvä 
leuko- tai trombosytoosi, suureneva perna) 
(18). PV:stä julkaistiin Duodecim-lehdessä 
muutama vuosi sitten hyvä tamperelaiskollego-
jen kirjoittama artikkeli, johon suositan lukijaa 
perehtymään taudin yksityiskohtaisempien tie-
tojen kartuttamiseksi (19).

Perinnölliset erytrosytoosit

Perinnöllisistä primaarisista erytrosytooseista 
ensimmäisenä kuvattiin suomalaisen olympia-
voittaja Eero Mäntyrannan suvun autosomissa 
vallitsevasti periytyvä muutos. Geenivirheen 
kantajien hemoglobiiniarvot ovat suurentu-
neet, mutta erytrosytoosiin ei näytä liittyvän 
muita merkittäviä oireita (20). Mutaatio EPO-
reseptorissa aikaansaa jatkuvan punasolutuo-
tannon, kun solutuotantoa jarruttava SHP-
1-proteiini ei pysty kiinnittymään mutatoitu-
neeseen reseptoriin. Myöhemmin on kuvattu 
useita muita EPO-reseptorin mutaatioita.

Perinnöllinen erytrosytoosi voi olla myös 
sekundaarinen. Vahvasti happea sitovia he-
moglobiinin mutaatioita tunnetaan yli sata. 
Hemoglobiini luovuttaa sitomansa hapen ku-
doksille normaalia huonommin, ja kompen-
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saationa kehittyy sekundaarinen erytrosytoosi. 
Mutaatioista kaksi on Suomessa tavallisia, ja ne 
tulisi muistaa erotusdiagnostiikassa. Hb Hel-
singin esiintyvyydeksi on arvioitu 9:10 000 ja 
Hb Linköpingin (Hb Meilahti) 4:10 000 (2). 
Hemoglobiinin fraktioinnin osatutkimuksena 
aiemmin käytössä ollut isoelektrinen foku-
sointi on huhtikuussa 2021 korvattu kapillaari-
elektroforeettisella menetelmällä, joka ei erota 
Hb Meilahtea. Sen diagnoosi tulee varmistaa 
geenitutkimuksella ulkomaisessa referenssila-
boratoriossa. Suuren happiaffiniteetin hemo
globinopatioiden yhteydessä ei tule tehdä ve-
nesektioita oireettomille potilaille.

Muut perinnölliset erytrosytoosit ovat hy-
vin harvinaisia. Niiden etiologiaksi on löydet-
ty mutaatioita muun muassa geeneissä BPMG, 
VHL, EGLN1 ja EPAS1 (13). VHL-mutaation 
aiheuttama Chuvashin polysytemia kuvattiin 
jo 1970-luvulla. Potilaiden hemoglobiini- ja 
erytropoietiinipitoisuudet ovat suurentuneet. 
Potilaat kuolevat verrokkiväestöä nuorempina 
verisuonitukoksiin.

Jos herää epäily mahdollisesta perinnöllises-
tä syystä potilaan erytrosytoosin taustalla, on 
tutkimukset hyvä keskittää hematologian ja pe-
rinnöllisyyslääketieteen yksiköihin.

Lopuksi

Erytrosytoosin selvittely on lääkärin työtä 
perinteisimmillään. Suurentuneen hemoglo-
biinipitoisuuden erotusdiagnostiikassa Eeva 
Juvosen ja Eero Ikkalan neuvo vuodelta 1996 
on edelleen käypä: huolellisen anamneesin, 
kliinisen tutkimuksen ja verenkuvan antamien 
viitteiden jälkeen lopulliseen varmistukseen 
riittää usein muutama lisätutkimus (2). Seeru-
min erytropoietiinipitoisuus auttaa usein pri-
maarisen ja sekundaarisen erytrosytoosin ero-
tusdiagnostiikassa. Hankinnaisten, sekundaa-
risten erytrosytoosien hoito on taustalla olevan 
perustaudin hoitoa. Hematologian tai sisätau-
tien klinikkaan on syytä lähettää potilaat, joilla 
epäillään PV:tä tai perinnöllistä erytrosytoosia. 
Tutkimusmahdollisuuksien kehittymisen myö-
tä yhä harvemman potilaan diagnoosiksi jää 
etiologialtaan tuntematon idiopaattinen eryt-
rosytoosi. ■
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