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KATSAUS P

Akuutin kuivuman hoito poikkeaa tavanomaisesta
Synnynnadinen kloridiripuli: mita hoidossa ja
paivystystilanteessa tulee muistaa?

Synnynndinen kloridiripuli (congenital chloride diarrhea, CLD) on harvinainen suomalaisen tautiperin-
non tauti. Se aiheutuu peittyvasti periytyvista SLC26A3-geenin virheistd. Toimimaton SLC26A3-proteiini
johtaa kloridin seka toissijaisesti natriumin ja veden imeytymishdirioon ohutsuolen loppuosassa ja pak-
susuolessa. Tauti ilmenee vetisend ripulina jo sikiokaudella ja johtaa lapsiveden maaran lisdantymiseen.
Syntyman jdlkeen hoitamaton kloridiripuli aiheuttaa kuivuman, hypokloremian, hypokalemian ja meta-
bolisen alkaloosin. Tautiin ei ole parantavaa hoitoa, mutta Suomessa 1960-luvulla kehitetyn suolakor-
vaushoidon ansiosta henked uhkaavat suola- ja nestetasapainon hairiét ovat harvinaisia ja taudin pitka-
aikaisennuste on hyva. Akuutin kuivuman hoito poikkeaa kuitenkin tavanomaisesta. Kloridiripulipotilail-
la esiintyy liitanndissairauksia, joista tulehduksellinen suolistosairaus ja suolen ahtauma- ja tukkeumatai-

pumus on opittu tunnistamaan vasta viime vuosina.

uonna 1945 kuvattiin uusi sairaus — syn-
nynniinen alkaloosi ja ripuli (1,2). Kaksi
vuosikymmentd myohemmin suomalais-
tutkijat totesivat taudin perusongelmaksi klori-
dipitoisen ripulin (3). Kloridiripulin natrium- ja
kaliumkloridia siséltava suolakorvaushoito otet-
tiin kdytt66n maassamme 1960-luvun lopulla,
ja se mahdollisti potilaiden selviytymisen sekd
normaalin kasvun ja kehityksen. Suolakorvaus
on edelleen ainoa tehokas hoitomuoto, ja sen
mydti taudin pitkdaikaisennuste on hyvi (4).
Tautitapausten rikastuminen Suomeen johti
1960-luvulla peittyvin periytymistavan tunnis-
tamiseen. Kloridiripuli lisittiin yhdeksanteni
harvinaisena sairautena suomalaiseen tautipe-
rintd6n ($). Tautigeenin SLC26A3 ja sen suo-
malaisen valtamutaation tunnistivat suomalais-
tutkijat vuonna 1996 (6). SLC26A3-proteiini
on keskeinen ohutsuolen loppuosan ja paksu-
suolen epiteelisolujen pinnalla oleva kloridin-
ja bikarbonaatinkuljettaja, jolla on &skettdin
tunnistettu olevan rooli my6s suoli-limakalvo-
esteen toiminnassa (7,8). Taudin patogeneesis-
si SLC26A3-kuljettajaproteiinin hiiriintynyt
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toiminta vaikuttaa my6s natrium-vetyvaihtajan
toimintaan, ja seurauksina ovat kloridin puut-
teellinen imeytyminen, bikarbonaatin puut-
teellinen erittyminen ja toissijaisesti natriumin
ja veden imeytymisen hiirié (kuva 1) (9).

Suuri osa raportoiduista kloridiripulipotilais-
ta on suomalaisia. Tautitapauksia on rikastunut
myds Puolaan ja Lihi-idin alueelle (9). Uusia
potilaita syntyy maassamme yksittdisid muuta-
man vuoden vilein, joten taudin harvinaisuus
vaikeuttaa diagnosointia ja hoitoa. Kuvaamme
tassd katsauksessa diagnosoinnin ja suolakorva-
ushoidon toteutuksen lisiksi akuutin kuivuman
hoidon, joka poikkeaa tavanomaisesta. My0s
kloridiripulin liitinndissairaudet ja erityisesti
tulehduksellisten suolistosairauksien riski on
tarkedd huomioida seurannassa.

Milloin epailla kloridiripulia

Varhaisin kloridiripulin viite on runsas lapsive-
den mdiri, joka johtuu jo kohdussa alkavasta
vetisestd ripulista. Toisen raskauskolmannek-
sen lopussa kaikukuvauksella voidaan todeta
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KUVA 1. Kloridiripuliin liittyva kuljettajaproteiini SL-
C26A3 seka natrium-vetyvaihtajan toiminta (9). Tau-
din patogeneesissa SLC26A3-kuljettajaproteiinin
hairiintynyt toiminta suolen epiteelisolujen pinnalla
vaikuttaa myos natrium-vetyvaihtajan (NHE3) toimin-
taan, ja seurauksena on kloridin puutteellinen imey-
tyminen, bikarbonaatin puutteellinen erittyminen ja
toissijaisesti natriumin ja veden imeytymisen hairio,
joka aiheuttaa osmoottisen ripulin.

KUVA 2. Vastasyntynyt kloridiripulipotilas. Voimakas
vatsan turvotus tulee yleensa esiin heti syntyman jal-
keen. (Kuva julkaistaan potilaan vanhemman luvalla).

sikion voimakkaasti laajentuneet suolenmut-
kat. Potilaat syntyvit yleensd hieman ennenai-
kaisesti noin 32.-34. raskausviikolla. Syntymin
jilkeen mekonium puuttuu ja vetisti ulos-
tetta tulee runsaasti. Vatsan pinked turvotus
(KUVA 2) saattaa herittii epiilyn suolitukokses-
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ta ja johtaa virheellisesti laparotomiaan (10).

Kloridiripulissa uloste on hapanta, ja sen
Kloridipitoisuus on suuri (yli 90 mmol/1). Vas-
tasyntyneelld on alkuvaiheessa hypokloremia
(P-Cl-pitoisuus alle 100 mmol/1) ja hyponatre-
mia (P-Na alle 130 mmol/1) seki lievi asidoosi,
joiden my6ta kehittyy usein nopeasti hypoka-
lemia ja metabolinen alkaloosi (9). Kuivuman
takia paino vihenee ja vastasyntynyt kellastuu.
Hoitamattomana aineenvaihduntahdirié yhdes-
sd kuivuman kanssa johtaa kuolemaan yleensi
ensimmiisten elinviikkojen tai -kuukausien
aikana (10). Kirjallisuudessa on kuitenkin
kuvattu tapauksia, joissa kloridiripuli on diag-
nosoitu vasta myShemmin lapsuudessa tai jopa
aikuisena (11,12). Niiden harvojen potilaiden
kroonista kuivumaa ja elektrolyyttivajetta on
yleensd kompensoinut runsas ruokasuolan ja
nesteen kulutus. Krooninen kuivuma ja suola-
vaje vaikeuttavat diagnoosia, silld niiden seu-
rauksena ripulin madrd vihenee selkeisti ja
ulosteen kloridipitoisuuskin voi olla huomatta-
van pieni (10).

Diagnoosi

Kloridiripulin diagnoosi perustuu tyypilliseen
taudinkuvaan ja ulosteen suureen kloridipi-
toisuuteen, joka ylittdid 90 mmol/l neste- ja
elektrolyyttivajeen korjauksen jilkeen (9,10).
Selvissi tapauksissa ulosteen suuri kloridipitoi-
suus riittad vahvistamaan diagnoosin. Nykyain
diagnoosi varmistetaan aina my6s tunnistamal-
la SLC26A3-geenivirhe. Suomalaisilla potilailla
on ldhes aina sama homotsygoottinen eli mo-
lemmissa SLC26A3-geenin kopioissa esiinty-
vi geenivirhe c.951delGGT (p.V317del) (6).
Erilaisia kloridiripuliin johtavia geenivirheitd
on kuvattu kymmenid, mutta ne kaikki johtavat
samanlaiseen taudinkuvaan (13).
Erotusdiagnostiikassa on muistettava muut
perinnolliset ripulitaudit, kuten synnynniinen
natriumripuli, glukoosi-galaktoosi-intoleranssi
ja synnynndinen sakkaroosi-isomaltaasin puu-
tos (14-16). My®s toinen suomalaisen tautipe-
rinnén tauti, synnynndinen laktaasinpuute, voi
aiheuttaa vastasyntyneen voimakkaan ripulin
(17). Laktaasinpuutteessa ei kuitenkaan ole si-
kidaikaista lapsiveden lisddntymistd, vaan oire
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TAULUKKO 1. Kloridiripulipotilaan suolakorvaushoito yllapidossa.

Kloridiripulipotilaan suolakorvaushoidon perusteet

Kloridiripulipotilaan suolakorvaushoito perustuu kokemukseen. Kloridin tarve on 3-10 mmol/kg/vrk, ja annos jaetaan
yleensa kahteen ja vauvoilla ja pienilld lapsilla kolmeen annokseen. Nain korvausnesteen kerta-annoksen ottaminen on-
nistuu eikd nestemdara ole liian iso.

Kloridin saanti lasketaan natriumkloridista (NaCl) ja kaliumkloridista (KCI) 1:1 molaarisessa suhteessa (puolet kloridista
NaCl:sta ja puolet KCl:std). Koska KCl:n molekyylipaino on suurempi, annettava KCl-maara on aina grammoissa enemman
kuin NaCl-maara (talla voi tarkistaa, ettd on laskenut oikein).

NaCl- tai KCI-maérd = 0,5 x kloridin vuorokausiannos mmol x kg x NaCl:n tai KCl:n molekyylipaino.
Korvaushoito 2 x/vrk: laskettu NaCl-maara ja laskettu KCI-maard jaetaan kahdella.
Korvaushoito 3 x/vrk: lasketut maardt jaetaan kolmella. Ndin saadaan yhteen annokseen tarvittava NaCl- ja KCI-maara.

Esimerkki lapsipotilaan (10 kg) suolakorvaushoidosta kloridiannoksella 6 mmol/kg/vrk

NaCl = 0,5 x 6 mmol/kg/vrk x 10 kg x 58,44 g/mol = 1,75 g/vrk
KCl = 0,5 x 6 mmol/kg/vrk x 10 kg x 74,55 g/mol = 2,24 g/vrk

Nama suolamaaréat voidaan liuottaa yhdessa 150 ml:aan vettd, jolloin kolmesti pdivassa annettuna yksi annos on 50 ml.
Suola-annokset voidaan vauvaidn jalkeen muuttaa annosjauheiksi, jotka liuotetaan lasilliseen vetta ja annetaan kahdesti
(tai kolmesti) paivassa kuten aikuisten hoidossa. Tarvittava kloridiannos on yksil6llinen.

Esimerkki aikuispotilaan (60 kg) suolakorvaushoidosta kloridiannoksella 3 mmol/kg/vrk

NaCl = 0,5 x 3 mmol/kg/vrk x 60 kg x 58,44 g/mol = 5,26 g/vrk
KCl = 0,5 x 3 mmol/kg/vrk x 60 kg x 74,55 g/mol = 6,71 g/vrk
Annos 2 x/vrk: yhdessd annoksessa NaCl 2,6 g ja KCl 3,4 g

Resepti kirjoitetaan annosjauhepussista, jossa on NaCl 2,6 g ja KCl 3,4 g. Ohje: yksi annospussi x 2/vrk, sekoitetaan lasilli-
seen vetta.

Potilaalle on hyva ohjeistaa, ettd suolakorvausta voi ottaa tarvittaessa yksi tai kaksi ylimaaraista annosta, jos on esimerkiksi

voimakasta hikoilua helteelld tai epdilee sairastuneensa akilliseen vatsatautiin.

alkaa vasta rintamaidon laktoosin aiheuttama-
na. Erotusdiagnostiikassa tulee muistaa my0s
harvinainen munuaistiehyiden natriumin- ja
kloridinkuljetuksen hiiri6, Bartterin oireyhty-
md, joka saattaa ilmeti jo sikicaikana ja johtaa
runsaaseen veden, kaliumin ja kalsiumin me-
netykseen (18). Niissi sairauksissa ja muissa
ripulitaudeissa emiksinen uloste sulkee pois
Kkloridiripulin mahdollisuuden (10).

Suolakorvaushoito

Suolakorvaushoidon tavoitteena on korjata
henked uhkaava nestetasapainon hairio sekd
estdd krooniseen kuivumaan liittyvd reniini-
angiotensiini-aldosteronijarjestelmén aktivoi-
tuminen, hypokalemia ja vuosien kuluessa
tapahtuva munuaisten vaurioituminen. Suola-
korvauksen periaatteet esitetddn TAULUKOSSA 1.
Suolakorvaushoidon annos maédritetddn poti-
laan idn ja painon perusteella. Vastasyntyneel-
le suolaliuos annetaan laskimoon, mutta suun
kautta antamiseen siirrytdan mahdollisimman
pian timan jilkeen.

Suolakorvaushoidossa on tirkedd huomioi-
da, ettd lilan suuri suolamaira pahentaa ripulia,
silld se lisad osmoottisella mekanismilla nes-
teen kulkeutumista suoleen. Jos potilaalla ei ole
lainkaan ripulia, on se puolestaan merkki liian
pienestd suola-annoksesta. Sopiva suola-annos
16ytyy kokeilemalla. Suolakorvaushoito on oi-
reenmukaista, eikd se vaikuta taudin peruson-
gelmaan eli SLC26A3-proteiinin toimintahai-
rioon. Suolakorvaushoito on peruskorvattava
ICD-10-diagnoosilla E87.8.

Kloridin tarve vihenee iin myotd, eika
pienten lasten annosta tarvitse suurentaa kas-
vun myotd, vaan annoksen valinta perustuu
laboratorioarvojen ja virtsan kloridimadrin
seurantaan sekd arvioon yollisten ulosteiden
runsaudesta. Riittimiton hoito johtaa kloridin
tiydelliseen puuttumiseen virtsasta, joten virt-
san kloridipitoisuutta voidaan pitad kliinisend
suola-annoksen riittivyyden mittarina plasman
elektrolyyttiarvojen ja veren happo-emadstasa-
painon ohella (9). Pienten lasten virtsan klori-
dipitoisuus saattaa kuitenkin olla mittaamatto-
man pieni, ja testi soveltuu potilaan kliiniseen
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TAULUKKO 2. Akuutin kuivuman tai ripulikorvausten
korvaaminen.
Nesteena 0,9 %:n vahvuinen NaCl-liuos.

El alkalisoivia nesteitd, silld potilailla on taudistaan johtu-
va taipumus alkaloosiin.

Oma suolakorvaushoito jatkuu.

Jos potilas ei pysty ottamaan suolakorvaushoitoa suun
kautta, hypokalemian riski on suurentunut ja vaatii tark-
kaa seurantaa. Téllaisessa tilanteessa ylldpitonesteeseen
on hyva lisata KCl vahintdan 50 mmol/l, mutta vaikeassa
ripulissa on tavallista, etta tarvitaan lisaksi kaliumkor-
jauksia.

Kloridiripuli lisaa 0-7-vuotiaiden arvioitua nestetarvetta
noin 120-300 ml/vrk ja tdta vanhempien nestetarvetta
500-700 ml/vrk.

Seurannassa on oleellista korjata hypokalemia. Alkaloosi
on merkki riittdmattomasta kloridikorvauksesta. Potilaat
tarvitsevat akuutissa vaiheessa laboratorioseurantaa
hypokalemiariskin takia.

Potilaalla olisi hyva olla tdma ohje esim. omassa matka-
puhelimessaan pdivystystilanteiden varalta.

seurantaan vasta 3-S5 vuoden iisti alkaen (eme-
ritusprofessori Christer Holmberg, suullinen
tiedonanto).

Potilaiden uloste on vetistd lipi elimin, ja
monilla heistd on lapsuusidn jilkeenkin yollis-
ta tuhrimista. Tuoreessa seurantatutkimukses-
samme useimmat kloridiripulipotilaat ilmoit-
tivat eliménlaatunsa hyviksi (mediaani 6 astei-
kolla 1-7, jossa suurempi numero kuvastaa pa-
rempaa koettua eliminlaatua). Ulostuskertoja
oli vuorokaudessa useimmiten kuusi tai enem-
man, mutta merkittavid vatsakipuja potilailla
ei ollut (19). Potilaat tottuvat ripulioireeseen,
vain harva kokee sen hairitseviksi arjessa eikd
tautiin liity aikuisuudessa merkittdvida vatsan
turvotusta (4). Yollinen tuhriminen voi kuiten-
kin aiheuttaa ongelmia, ja osa potilaista tarvit-
see yollistd vaippaa tai muuta suojaa. Olemme
ohjeistaneet muutamia nuoria potilaita kokeile-
maan yokastelupotilaille tarkoitettuja housuja.

Moni potilas turhautuu suolakorvaushoi-
toon, silli suola-annoksen unohtaminen ei va-
littdmasti vaikuta vointiin tai ulostuskertojen
madraan. Vastaavasti liian pieni suola-annos ja
kuivuma voivat johtaa vihentyneeseen ripulin
maiirdin. On tavallista, ettd suolakorvaus ei iin
myo6ti toteudu suunnitellusti. Potilaan ja lapsi-
potilaiden perheen kanssa on tirkedd keskus-
tella hoidosta ja miettid yksilollisesti parhaiten

S. Wedenoja ja K.-L. Kolho

soveltuvia ratkaisuja sen toteuttamiseen. Myos
aikuispotilaille on syyti korostaa suolakorvaus-
hoidon ja seurannan merkitysti. Kun potilaat
itse arvioivat eliminlaatunsa arjessa hyvik-
si, moni lopettaa seurantakéynnit ja kokee ne
turhauttaviksi, koska laakiri ei yleensd tunne
sairautta. Erityisesti varhaislapsuuden huono
hoitotasapaino voi johtaa munuaisten vajaatoi-
minnan kehittymiseen ja jopa munuaissiirron
tarpeeseen. Suomalaispotilaista noin neljis-
osalla on todettu viitteitd munuaisten toimin-
nan heikentymisesti (9).

Gastroenteriitti voi olla vaarallinen

Normaalisti ripulipotilaille kehittyvin asidoo-
sin sijaan kloridiripulipotilaille kehittyy lisian-
tyneen ripulin my6td metabolinen alkaloosi.
Vakava kuivuma ja reniini-angiotensiini-aldo-
steronijarjestelman aktivaation seurauksena ke-
hittyvi hypokalemia sekd metabolinen alkaloo-
si voivat kehittyd nopeastikin gastroenteriitin
tai muun infektion kuten lapsuusiin hengitys-
tieinfektion seurauksena. Kuivumatilanteissa
potilaita on turvallisinta seurata sairaalassa.
Akuutin kuivuman korjaus esitetddn TAULUKOS-
sA 2. Nestehoidossa tirkeitd ovat bikarbonaat-
tipitoisten liuosten vélttdminen, riittavd hypo-
kalemian korjaaminen ja kaliumtasapainon
yllapito.

Suomalaisaineistossa akuutteja sairaalahoi-
toisia gastroenteriitteja oli keskimdirin kolme
ensimmaisten viiden elinvuoden aikana, minka
jalkeen infektiot olivat yksittaisid ja vakavat kui-
vumatilanteet harvinaisia (4). Useimmat nuo-
ret ja aikuiset potilaat ovat oppineet ottamaan
ylimadrdisen suola-annoksen estidikseen gastro-
enteriitin aiheuttaman kuivumisen.

Liitannaissairaudet

SLC26A3-proteiinin toiminnanvajaus johtaa
merkittavisti suurentuneeseen riskiin sairastua
tulehdukselliseen suolistosairauteen (inflam-
matory bowel disease, IBD). Tami on havait-
tavissa sekid kloridiripulipotilailla ettd taudin
hiirimallissa (20,21). Vaikka tarkka mekanismi
on episelvd, vihdinen SLC26A3-geenin ilmen-
tyminen vaikuttaa olevan itsendinen tulehduk-
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sellisen suolistosairauden erityispiirre (21).
Lisiksi SLC26A3-proteiinilla on keskeinen
osa suoli-limakalvoesteen toiminnassa (8).
Vaikka puuttuva SLC26A3:n ilmentyminen
on my0s suoliston adenoomien ja adenokar-
sinoomien erityispiirre ja SLC26A3-mutaati-
oiden kantajuus on liitetty suolistosyoparis-
kiin, kloridiripulipotilailla ei maassamme ole
havaittu merkittdvad suoliston syopien riskid
(22).

Kloridiripuliin ei lihtokohtaisesti liity suo-
litulehdusta, joten ulosteen kalprotektiinipi-
toisuus on yleensd normaali, ja sitd voidaan
kayttdd tavanomaiseen tapaan seulomaan
suolitulehdusta (19). Suolistotulehdus voi
ilmaantua jo lapsuusiissi (9,19,20). Euroop-
palaisessa monikeskustutkimuksessa tuleh-
duksellisen suolistosairauden esiintyvyys oli
nuorten joukossa 17 %. Sairaus on useimmi-
ten Crohnin taudin kaltainen, ja leikkaushoi-
don tarve on suuri suolen ahtaumataipumuk-
sen vuoksi (20). Kloridiripulipotilailla on
taipumus my0s suolen vetovaikeuksiin, ja po-
tilaat saattavat joutua paivystyksellisesti arvi-
oon akuutin suolentukkeuman vuoksi. Syyta
tahdn ei tiedetd. Vaikka potilailla on aina erit-
tain 16ysa uloste, tautiin ei kuulu voimakkaita
vatsakipuja. Siksi kloridiripulipotilaan vatsa-
kipuoireet tulee selvitelld huolellisesti muis-
taen, ettd potilaiden suolen vetovaikeuksien,
suolen ahtauman ja tulehduksellisen suolis-
tosairauden riski on lisddntynyt.

SLC26A3-proteiini on suoliston lisiksi tar-
ked anioninvaihtaja miehen lisadntymiselimis-
tossd. Puutteellisen nesteen ja suolojen imey-
tymisen seurauksena kloridiripulipotilailla on
taipumus lisdkiveksen kookkaiden siemen-
nesterakkuloiden muodostumiseen ja heidin
hedelmillisyytensi on heikentynyt (23). Sie-
menplasma on hapanta ja sen kloridipitoisuus
on suuri. Siittididen maira on pieni ja niiden
litkkkuvuus heikko. Osa suomalaismiehistd on
kuitenkin onnistunut saamaan lapsia ilman
hedelméityshoitoja ja osa hoitojen avulla (9).

Suolen mikrobisto

Kloridiripulipotilaan suolen mikrobisto on
muuntunut, ja tuoreen tutkimuksemme mu-

Ydinasiat

» Vastasyntyneen nestetdyteinen suolisto
on erotusdiagnostinen haaste imeyty-
mishairididen ja kirurgisesti hoidettavien
tilojen osalta.

» Kloridiripulipotilailla on taipumus hy-
pokloremiaan, hypokalemiaan ja alkaloo-
siin.

» Kloridiripulipotilaiden akuutin kuivuman
hoidossa ei saa kdyttaa alkalisoivia nes-
teita.

» Jokaisella potilaalla tulisi olla esimerkiksi
matkapuhelimeensa tallennettuna ohje
kuivuman nestehoidon padperiaatteista
ndytettdvaksi paivystystilanteissa.

» Kloridiripulipotilaiden riski sairastua suo-
len ahtaumaan ja tulehdukselliseen suo-
listosairauteen on suurentunut.

kaan erityisesti valtaflooraan kuuluvien Rumi-
nococcaceae- ja Lachnospiraceae-heimojen osuus
on suhteellisesti vihentynyt ja proteobaktee-
rien osuus on lisddntynyt. Potilaiden, joiden
kuidun- ja laktoosinsaanti oli suurta, suolen
mikrobisto oli enemmin terveiden verrokkien
kaltainen. Runsas sakkaroosin saanti heijastui
muuntuneeseen mikrobistoon. Omassa tutki-
muksessamme emme havainneet eroa suolen
mikrobistossa kloridiripulipotilaiden ryhmissi
tulehduksellista suolistosairautta sairastavien ja
muiden kloridiripulipotilaiden vililli (19).
Ravinnon kuidun pilkkoutuessa syntyvalld
lyhytketjuisella rasvahapolla butyraatilla on
tulehdusta vihentdvid ominaisuuksia, ja buty-
raatin ajatellaan edistivin suoliston limakal-
von terveytti. Etenevissi (prospektiivisessa)
tutkimuksessamme, jossa kloridiripulipotilaat
aloittivat suun kautta natriumbutyraatin, vain
kaksi potilasta kuudestatoista koki hoidosta
hyotyd, ja useimmat eivit sietineet paivittdis-
td butyraattiannosta vaan kokivat sen lisdavin
vatsaoireita (19). Oma tutkimuksemme ei siis
vahvistanut aiempia, alustavia havaintoja bu-
tyraatin hyodystd potilaiden suolioireiden vi-
hentimisessi (24-26). Aiemmin ripulioireen
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vihentimiseen on kokeiltu my6s kolestyramii-
nia, mutta silld on saatu vain lyhytaikainen ja
ohimenevi vaikutus suolen toimintaan (9).

Lopuksi

Kloridiripuli on tyypillinen harvinaissairaus.
Sen taustalla on yksittdisen geenin virhe, ja
potilaita on kuvattu kirjallisuudessa muutamia
satoja. Harvinaisuus vaikeuttaa diagnosointia ja
hoidon toteutusta. Aikuispotilaat jidvit usein
vaille asianmukaista seurantaa ja tukea. Transi-
tiota eli hoidon ja seurannan siirtymisti lasten-
ladkareiltd aikuislddkireille on syytd kehittis,
ja on tarpeen lisita tietoisuutta kloridiripulin
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taudinkuvasta ja pyrkid kehittimian aikuispo-
tilaidenkin hoitoa. Lisiksi taudin akuuttihoito
poikkeaa tavanomaisesta. Kuten muidenkin yh-
den geenin aiheuttamien sairauksien, my6s klo-
ridiripulin tisméhoito voi tulevaisuudessa tulla
mahdolliseksi geenihoitojen kehittyessa. Klii-
nikon nikokulmasta on tirkeintid muistaa klo-
ridiripulin mahdollisuus jo raskauden aikana
runsasta lapsiveden mairdd ja vastasyntyneen
ripulin aiheuttajaa selvitettiessi. Hoidetun
sairauden ennuste on hyvi. Myds ripulioireen
vaikutus potilaiden arkeen on hallittavissa ja
heididn eliminlaatunsa on hyvé, mikali liitdn-
ndissairaudet kuten tulehduksellinen suolisto-
sairaus eivit aiheuta ongelmia. |
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