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Kallmannin oireyhtymä

Kallmannin oireyhtymää sairastavalta puuttuu ha-

juaisti, ja hänellä on idiopaattinen hypogonado-

trooppinen hypogonadismi. Oireyhtymän yleisyy-

deksi miehillä arvioidaan 1:10 000, ja naisilla sen 

arvioidaan olevan 2–5 kertaa harvinaisempi. Oi-

reyhtymä diagnosoidaan tavallisesti selvitettäessä 

murrosiän alkamattomuuden syytä. Potilaan pu-

berteetti saadaan aikaan hormonihoidolla, mutta 

hajuaistin puutos jää. Oireyhtymään liittyvä hedel-

mättömyys voidaan myös usein hoitaa. Sukupuoli-

hormonivaje ja hedelmättömyys korjaantuvat jos-

kus vuosiakin kestäneen hormonihoidon jälkeen.

vajaaerityksestä aiheutuva hypogonadismi) 
ja hajuaistin häiriö, niin kyseessä on yleensä 
Kallmannin oireyhtymä (KS) (Kallmann ym. 
1944). Yhdysvaltalaisessa lastensairaalassa ke-
rätyssä aineistossa KS todettiin puberteetin 
viivästymisen syyksi 1 %:lla tytöistä ja noin 
3 %:lla pojista (Sedlmeyer ja Palmert 2002) 
(taulukko 1). KS:n yleisyydeksi miehillä on 
arvioitu 1:10 000. Naisilla KS:n on arveltu 
olevan jopa viisi kertaa harvinaisempi (Semi-
nara ym. 1998, Cariboni ja Maggi 2006).

Historiaa

Vuonna 1856 espanjalainen patologi Maestre 
de San Juan kuvasi miesvainajan, jolla oli pie-
net sukupuolielimet ja jolta puuttui hajuher-
mot. Lähes 90 vuotta myöhemmin psykiatri ja 
geneetikko F. J. Kallmann kuvasi kolme sukua, 
joissa esiintyi useassa sukupolvessa hypogo-
nadismia ja anosmiaa. Näiden havaintojen pe-
rusteella hän esitti, että kyseessä on X-kromo-
somissa periytyvä oireyhtymä (Kallmann ym. 
1944). Kymmenen vuotta myöhemmin sveit-
siläinen neurologi de Morsier (1954) kuvasi 
14 potilasta, joilla esiintyi hypogonadismia, 
anosmiaa sekä keskiviiva-anomalioita, ja kutsui 
oireyhtymää olfaktogenitaaliseksi dysplasiaksi.

Patogeneesi

Selkärankaisten varsinaiseen hajuaistijärjes-
telmään kuuluvat hajuepiteeli, hajukäämit ja 
yhteys aivokuoreen (Stockhorst ja Pietrowsky 
2004) (kuva 1a). Hajukokemuksen muodos-
tumiseen osallistuu myös kolmoishermo. Pää-

Murrosikä alkaa gonadotropiinien vapauttaja-
hormonin GnRH:n pulssimaisen erityksen li-
sääntyessä hypotalamuksessa (Dunkel 2000). 
GnRH vapauttaa aivolisäkkeestä gonadotro-
piineja – luteinisoivaa hormonia (LH) ja fol-
likkelia stimuloivaa hormonia (FSH) – jotka 
aktivoivat sukupuolirauhasia. Sukupuolirau-
haset säätelevät GnRH:n ja gonadotropiinien 
eritystä hormonaalisten palautemekanismien 
avulla. Puberteetin ajoittumiseen vaikuttavat 
monet tekijät, kuten sikiöaikaiset olosuhteet, 
ravitsemus, stressi ja valosykli; 70–80 % pu-
berteetin ajoituksesta selittynee kuitenkin pe-
rintötekijöillä (Parent ym. 2003).

Puberteetin viivästymisen syy on tavallises-
ti konstitutionaalinen eli normaalin vaihtelun 
piiriin kuuluva hidas kehitys (Sedlmeyer ja 
Palmert 2002). Muita puberteettin viivästymi-
sen liittyviä tiloja on esitetty taulukossa 1. Jos 
nuorella todetaan idiopaattinen hypogonado-
trooppinen hypogonadismi (gonadotropiinien 
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tehermon muodostaman kemosensorisystee-
min toiminta ja merkitys ihmisellä tunnetaan 
puutteellisesti. Päätehermo saattaa osallistua 
lisääntymistoimintojen säätelyyn vaikuttamal-
la GnRH:n eritykseen. Eläimillä hajuepiteelin 
ja vomeronasaalisen elimen neuronit tunnista-
vat feromoneja ja osallistuvat käyttäytymisen 
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taulukko 1. Murrosiän viivästymiseen liittyvien tilojen jaottelu ja yleisyys (% kaikista tapauksista) yhdysval-
talaisen lastensairaalan 232 potilaan aineistossa (74 tyttöä ja 158 poikaa) (Sedlmeyer ja Palmert 2002). Pyöris-
tämisen vuoksi prosenttiosuuksien summat saattavat poiketa odotetusta.

n (%) 

konstitutionaalinen viivästynyt puberteetti 122 (531)

toiminnalliseen hypogonadotrooppiseen hypogonadismiin liittyvät tilat 45 (19)

Kasvuhormonivaje  6 (2,62)

Keskushermoston toiminnan häiriö  5 (2,2) 

Huono ravitsemustila tai huono painon nousu  4 (1,7) 

Onkologiset sairaudet hoitojen jälkeen  4 (1,7) 

Hypotyreoosi  3 (1,3) 

Crohnin tauti  3 (1,3) 

Sirppisolutauti  3 (1,3) 

Anoreksia  2 (0,9)

Vaikea astma  2 (0,9) 

Nivelreuma  2 (0,9)

Synnynnäinen sydänvika  2 (0,9) 

Hyperprolaktinemia  1 (0,4)

Keliakia  1 (0,4) 

Giardiaasi  1 (0,4) 

Intensiivinen liikunta  1 (0,4)

Nefroottinen oireyhtymä  1 (0,4) 

SLE  1 (0,4) 

Thalassaemia major  1 (0,4) 

Tyypin 1A glykogeeninkertymäsairaus  1 (0,4) 

Fokaalinen segmentaalinen glomeruloskleroosi  1 (0,4) 

Pysyvään hypogonadotrooppiseen hypogonadismiin liittyvät tilat 29 (13)

Keskushermoston kasvaimen tai sen hoidon yhteydessä 10 (4,3)

Synnynnäiset oireyhtymät  9 (3,9)

Kallmannin oireyhtymä  4 (1,7) 

Idiopaattinen isoloitunut gonadotropiinivaje  3 (1,3)

Rathken taskun kysta  2 (0,9) 

Hypofysiitti  1 (0,4)

Pysyvään hypergonadotrooppiseen hypogonadismiin liittyvät tilat 30 (13)

Synnynnäiset oireyhtymät 19 (8,2) 

Syövän hoitojen jälkitilat 10 (4,3) 

Munasarjojen idiopaattinen vajaatoiminta  1 (0,4) 

Muut luokittelemattomat syyt   6 (3)

1Ryhmä yhteensä 
2Kaikista tapauksista

ja lisääntymistoimintojen säätelyyn (Stock-
horst ja Pietrowsky 2004).

Hajureseptorisolut ja hajuepiteelin tuki-
solut syntyvät keskushermoston ulkopuolella 
ns. hajuplakodissa (olfactory placode), joka on 
alkion pintaektodermin paksunnos (Whitlock 
2004). GnRH-neuronien on niin ikään esitet-
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ty syntyvän hajuplakodissa tai assosioituvan 
sekundaarisesti hajuplakodien alueelle (Whit-
lock 2004). Monimutkaisen tapahtumasarjan 
seurauksena GnRH-neuronit vaeltavat haju-
neuronien, vomeronasaalisten hermojen ja 
päätehermon aksoneita myöten hypotalamuk-
seen (Cariboni ja Maggi 2006) (kuva 1a), 
missä niitä aikuisella ihmisellä arvioidaan 
olevan muutama tuhat (Gonzalez-Martinez 
ym. 2004). Vallalla olevan näkemyksen mu-
kaan X-kromosomaalisessa KS:ssä häiriö ha-
jureseptorisolujen aksonien ohjautumisessa 
hajukäämiin estää myös GnRH-neuronien 
pääsyn hypotalamukseen (Gonzalez-Martinez 
ym. 2004). Tapausselostuksessa, johon tämä 
käsitys perustuu, havaittiin 19-viikkoiselta X-
kromosomaalista KS:ää sairastavalta sikiöltä 
puuttuvan hajukäämit hajuaistijärjestelmän 
kehityshäiriön merkkinä. Lisäksi todettiin 
GnRH-neuronien migraatiohäiriö; neuronit 
olivat jääneet aivokalvojen tasolle (Schwanzel-
Fukuda ym. 1989) (kuva1B).

Oireet ja löydökset

Kallmannin oireyhtymän johtavat oireet ovat 
hajuaistin häiriö, (yleensä hajuaisti puuttuu 
kokonaan), ja idiopaattinen hypogonadotroop-

Kallmannin oireyhtymä

pinen hypogonadismi (IHH). Tavallisesti 
sekä tytöillä että pojilla puberteettikehityksen 
puuttuminen tai poikkeavan hidas eteneminen 
yhdistettynä hajuaistin häiriöön herättävät 
epäilyn Kallmannin oireyhtymästä (Pitteloud 
ym. 2002) (taulukko 2). GnRH-vaje voi toi-
saalta olla lievä, jolloin gonadotropiinineritys 
riittää siittiötuotantoon muttei normaalille 
puberteettikehitykselle tarpeelliseen testo-
steronituotantoon. Vaikea GnRH-vaje voi il-
metä jo vastasyntyneellä. Sen merkkeinä poi-
kavauvalla saattaa olla (molemminpuolinen) 
piilokives ja mikropenis, jolla tarkoitetaan 
rakenteellisesti normaalia mutta pienikokois-
ta (alle –2,5 SD iänmukaisesta keskiarvosta) 
penistä.

KS on kliinisesti heterogeeninen oireyh-
tymä, ja sitä potevilla saattaa esiintyä liitän-
näisoireita ja -löydöksiä, kuten huuli- tai suu-
lakihalkio, puuttuvia hampaita ja munuaisen 
agenesiaa tai dysgenesiaa (Seminara ym. 1998, 
Quinton ym. 2001). KS-potilailla saattaa esiin-
tyä myös yläraajojen peilikuvaliikkeitä (synki-
nesia) (taulukko 2) – kehon toisen puolen 
tahattomia liikkeitä, jotka jäljittelevät toisen 
puolen tahdonalaisia liikkeitä. Peilikuvaliikkei-
tä voi esiintyä terveilläkin lapsilla, mutta jos ne 
jatkuvat selvinä aikuisikään saakka, niitä pide-

Kuva 1. a) Normaalisti hajureseptorisolujen (olfactory neurons, ON) aksonit ulottuvat seulaluun levyn (lami-
na cribrosa, LC) läpi hajukäämiin (bulbus olfactorius, BO), jossa ne synapsoivat mitraalisolujen (M) dendriittien 
kanssa. Mitraalisolujen aksonit muodostavat parilliset hajujuostevanat (tractus olfactorius, TO), jotka vievät 
hajuinformaation primaariseen hajuaivokuoreen. GnRH-neuronit (siniset ympyrät) vaeltavat hajujärjestelmän 
neuronien aksoneita pitkin hypotalamukseen. OE = hajuepiteeli (olfactory epithelium). B) Malli Kallmannin 
oireyhtymän patofysiologiasta. X-kromosomaalista Kallmannin oireyhtymää sairastavalla sikiöllä todettiin ha-
jureseptorisolujen aksonien jäävän aivokalvojen tasolle keskushermoston ulkopuolelle eivätkä GnRH-neuronit 
päässeet hypotalamukseen. Mukailtu Schwanzel-Fukudan ym. (1989) ja Caribonin ym. (2006) artikkeleista.
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tään poikkeavina. Yläraajojen peilikuvaliikkeet 
tutkitaan esimerkiksi pyytämällä tutkittavaa 
koskettamaan ripeässä tahdissa toisen käden 
II–V sormilla saman käden peukaloa: jos vas-
tapuolen käden sormissa esiintyy tahdosta 
riippumattomia lihasnykäyksiä, tutkittavalla 
on peilikuvaliikkeitä. Muina neurologisina 
liitännäisoireina voi KS:ssä esiintyä mm. sen-
sorineuraalista kuulon heikkenemää, silmien 
liikehäiriöitä ja ataksiaa (Seminara ym. 1998). 
Lisäksi luuntiheys saattaa olla pienentynyt 
(Finkelstein ym. 1987).

Genetiikka ja periytyvyyden 
selvittely

Kallmannin oireyhtymä on geneettisesti hete-
rogeeninen sairaus (Cadman ym. 2007) (tau-

lukko 3). Familiaaliset tapaukset ovat osoit-
taneet, että KS voi periytyä X-kromosomissa 
peittyvästi (~5 %), autosomissa vallitsevasti 
(~40 %) tai peittyvästi (~30 %), mutta mo-
nesti periytymistapa jää epäselväksi (Semina-
ra ym. 1998, Oliveira ym. 2001). Jopa 60 %:lla 
potilaista ei kuitenkaan esiinny suvussa aikai-
sempia tautitapauksia (Oliveira ym. 2001).

X-kromosomaalinen KS aiheutuu X-kro-
mosomin lyhyessä haarassa (Xp22.3) sijaitse-
van KAL1-geenin virheistä (Franco ym. 1991, 

Legouis ym. 1991). KAL1:n koodittama pro-
teiini anosmiini 1 vaikuttaa hermosolujen vä-
liseen adheesioon ja aksonien kehittymiseen 
ja ilmentyy kehittyvässä verkkokalvossa, pik-
kuaivoissa, selkäytimessä ja munuaisissa sekä 
kehittyvän hajukäämin alueella (Cariboni ja 
Maggi 2006, Cadman ym. 2007), jossa se oh-
jaa kehittyvän hajuaistijärjestelmän neuronien 
aksoneita. KAL1-mutaatioita todetaan noin 
10 %:lla KS-potilaista (Oliveira ym. 2001). 
Suuremmat deleetiot Xp22.3-alueella aiheut-
tavat KS:n lisäksi iktyoosia, kondrodysplasiaa, 
älyllistä kehitysvammaisuutta ja pienikokoi-
suutta (Seminara ym. 1998).

Mutaatiot fibroblastikasvutekijäreseptori 
1:n geenissä(FGFR1, 8p11.2-p11.1) aiheutta-
vat autosomissa vallitsevasti periytyvää KS:ää 
(Dode ym. 2003). FGF-signalointijärjestel-
mä säätelee solujen jakaantumista, toimintoja 
ja erilaistumista eri kudoksissa (Cotton ym. 
2008). Hiirimallin avulla Fgfr1:n on osoitettu 
olevan välttämätön hajukäämien kehittymisel-
le (Hebert ym. 2003). Fgfr1 saattaa vaikuttaa 
myös GnRH-neuronien migraatioon ja kehi-
tykseen (Gill ja Tsai 2006). FGFR1-mutaatio 
löytyy arviolta noin 10 %:lta KS-potilaista 
(Dode ym. 2003).

KS-potilailla on hiljattain kuvattu myös 
prokinetisiini 2:n geenin (PROK2, KAL4) ja 
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TauluKKo 2. Esimerkkejä kliinisistä löydöksistä Kallmannin oireyhtymässä (hajuaistin puutos ja idiopaattinen hypo-
gonadotrooppinen hypogonadismi). Hajuaistin luotettava testaaminen onnistuu jo kouluikäiseltä, mutta Kallmannin 
oireyhtymää voidaan joskus epäillä jo aiemmin. Tyypillisesti diagnoosiin johtavat kliiniset löydökset on lihavoitu. Oi-
reyhtymää esiintyy molemmilla sukupuolilla.

tutkija

löydös lastenlääkäri Neuvolalääkäri koululääkäri aikuisten lääkäri

Molemminpuolinen piilokives, mikropenis x x (x) x

Murrosiän viivästyminen, poikkeavan hidas 
eteneminen tai puuttuminen

x x x

Hedelmättömyys  x

Selkeät yläraajojen peilikuvaliikkeet  
nuorella/aikuisella

x x x

Puuttuva tai heikentynyt hajuaisti x (x) x x

Huuli-/suulakihalkio x x x x

Munuaisen agenesia/dysgenesia x x x x

Puuttuvia hampaita x x x

Sensorineuronaalinen kuulon heikkenemä x x x x

KATSAUS



2551

sen reseptoria koodittavan geenin (PROKR2, 
KAL3) mutaatioita (Dode ym. 2006, Pitte-
loud ym. 2007b). Poistogeenisillä Prok2- ja 
Prok2-hiirillä on KS:ää vastaava fenotyyppi 
(Matsumoto ym. 2006, Pitteloud ym. 2007b). 
Uusin KS-geeniksi arveltu geeni on FGF8, 
joka koodittaa yhtä FGFR1:n ligandeista (Fa-
lardeau ym. 2008). Todennäköisesti useita 
KS:ää aiheuttavia geenivirheitä on edelleen 
löytämättä.

KS:n periytyvyyden selvittely on usein haas-
tavaa, koska esimerkiksi sama geenivirhe saat-
taa aiheuttaa hyvin vaihtelevan fenotyypin sa-
man suvun sisällä ja eri sukujen välillä. Tämän 
vuoksi yhden lokuksen genotyyppi (varsinkin 
FGFR1) ei ennusta luotettavasti IHH-potilaan 
perheenjäsenten fenotyyppiä (Pitteloud ym. 
2007a). Tähän ilmiöön saatiin äskettäin lisä-
selvyyttä, kun havaittiin, että eräissä IHH-su-
vuissa fenotyyppiin vaikutti kahden eri IHH-
geenilokuksen genotyyppi samanaikaisesti 
(Pitteloud ym. 2007a). KS:n periytyvyyttä 
selvitetään ja perinnöllisyysneuvontaa anne-
taan asiaan perehtyneessä yksikössä.

Diagnoosi

Diagnoosin kulmakiviä ovat anamneesi ja su-
kuhistoria sekä huolellinen kliininen tutkimus 
(taulukko 2). Jos kliininen epäily Kallmannin 

oireyhtymästä herää, potilas tulee lähettää jatko-
selvityksiin lastenendokrinologiseen yksikköön. 
Siellä KS diagnosoidaan osoittamalla IHH ja 
hajuaistin häiriö (anosmia tai hyposmia).

Idiopaattisen hypogonadotrooppisen hypo-
gonadismin osoittaminen laboratoriokokein 
ei ole suoraviivaista. Murrosikäisillä ja aikui-
silla KS:ään liittyvän GnRH-vajeen osoittaa 
selvimmin LH:n poikkeavan vähäinen puls-
seittainen eritys, johon liittyy pieni sukupuoli-
hormonipitoisuus (Seminara ym. 1998). Nor-
maalisti hypotalamus-aivolisäke-gonadiakseli 
aktivoituu ensimmäisten elinkuukausien aika-
na, mikä mahdollistaa hypogonadotrooppisen 
hypogonadismin diagnoosin poikavauvalla 
jo imeväisiässä (Grumbach 2005). Sen sijaan 
myöhemmin lapsuudessa, jolloin gonadotro-
piinineritys on normaalistikin hyvin vähäistä, 
IHH:n osoitus on vaikeaa (Dunkel 2000). 
Hypogonadotrooppisen hypogonadismin 
diagnostiikkaa varten on kehitetty myös poli-
kliiniseen käyttöön soveltuvia testejä, joista 
maassamme yleisimmin käytetään gonado-
tropiinien, inhibiini B:n ja sukupuolihormo-
nien pitoisuusmäärityksiä sekä GnRH-koetta. 
Myös istukkagonadotropiinikokeen on esitet-
ty olevan poikien diagnostiikassa hyödyllinen 
(Degros ym. 2003). Hajuaistin testaamiseksi 
on saatavilla kaupallisia testejä, joilla voidaan 
arvioida kykyä tunnistaa ja erottaa hajuja sekä 
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TauluKKo 3. KAL-geenit.

Geeni lokus Proteiini Periytymismalli Esimerkkejä liitännäisoireis-
ta ja -löydöksistä1

KAL1  
(KAL1; OMIM 308700)

Xp22.3 Anosmiini 1 X-kromosomissa 
peittyvä

Yläraajojen peilikuvaliikkeet, 
munuaisen agenesia/dysge-
nesia, kuulon heikkenemä, 
puuttuvia hampaita

KAL2  
(FGFR1; OMIM 136350)

8p11.2-p11.1 Fibroblastikasvutekijä-
reseptori 1

vallitseva2 Huuli-/suulakihalkio, puuttu-
via hampaita, kuulon heik-
kenemä

KAL3  
(PROKR2; OMIM 607123)

20p12.3 Prokinetisiini- 
reseptori 2 

peittyvä ?3

KAL4  
(PROK2; OMIM 607002)

3p21.1 Prokinetisiini 2 peittyvä ?3

FGF8; OMIM 600483 10q24 Fibroblastikasvu- 
tekijä 8 

vallitseva?3 ?3

1Hypogonadotrooppisen hypogonadismin kliinisten ilmentymien ja hajuaistin häiriön lisäksi 
2Penetranssi ja ilmiasu vaihtelevat suuresti 
3Ei toistaiseksi tiedossa pienten potilasaineistojen vuoksi 
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mitata hajukynnystä ja -muistia (Mustonen 
ym. 2007). Munuaisten kaikututkimuksella, 
luuntiheysmittauksella ja kuulon tutkimisella 
on merkitystä liitännäislöydösten selvittämi-
sessä. Magneettitutkimuksella voidaan saada 
tietoa hajukäämien kehityksestä (Quinton ym. 
1996). 
Erotusdiagnostiikka. Hypogonadotrooppi-

sen hypogonadismin ja anosmian syitä tunne-
taan lukuisia, mutta niiden esiintyessä samalla 
potilaalla erotusdiagnostisten vaihtoehtojen 
määrä vähenee huomattavasti. KS:n lisäksi 
hypogonadotrooppista hypogonadismia yh-
dessä anosmian kanssa esiintyy CHARGE- ja 
Bardet-Biedlin oireyhtymissä, joiden muut 
kliiniset piirteet kuitenkin poikkeavat selvästi 
klassisesta KS:stä (Sanlaville ja Verloes 2007), 
erittäin harvinaisessa Johnsonin neuroekto-
dermaalisessa oireyhtymässä (lisäksi kuurous, 
kaljuus ja erilaiset anomaliat) ( Johnson ym. 
1983) sekä aivojen ns. Dandy–Walkerin epä-
muodostuman yhteydessä (Aluclu ym. 2007). 
Epäselvissä tilanteissa ja rakennepoikkeavuut-
ta epäiltäessä aivojen magneettikuvaus on ai-
heellinen lisätutkimus (Seminara ym. 1998).

Hoito ja ennuste

Poikien puberteetti indusoidaan tyypillisesti 
testosteronivalmisteella (Dunkel 2007), joka 
ei tosin kasvata kiveksiä tai käynnistä sperma-
togeneesiä. Tyttöjen hoidossa käytetään estro-
geenia, johon liitetään myöhemmin syklinen 

progestiini. Puberteetin induktio tulisi ajoit-
taa ikätovereitten kehitysaikataulun mukaan. 
Jos KS:n diagnoosi ja murrosiän induktio 
ovat viivästyneet, poikkeavuus ikätovereista 
saattaa herättää nuoressa syvää huolta ja ah-
distusta, jolloin psyykkisen tuen tarjoaminen 
on tärkeää. Optimaalisessa tapauksessa KS 
diagnosoidaan ja hoito aloitetaan lastenendo-
krinologisessa yksikössä. Hoidon tavoitteena 
on taata potilaalle mahdollisimman normaa-
li puberteettikehitys ja lisääntymisterveys 
unohtamatta mahdollisten liitännäisoireiden 
diagnosointia, hoitoa ja huomioon ottamista 
esimerkiksi ammatinvalinnassa. Hajuaistin 
puutos on pysyvä.

Hedelmättömyyden hoitoina sekä miehillä 
että naisilla käytetään ns. GnRH-pumppuhoi-
toa ja gonadotropiinihoitoja. Tulokset vaih-
televat: miehillä vaikea GnRH-vaje ennustaa 
pienempää hoidolla aikaansaatua siittiötiheyt-
tä (Pitteloud ym. 2002). Vaikka ejakulaattiin 
ei hoidon seurauksena ilmestyisikään siittiöitä, 
biologisten jälkeläisten saaminen saattaa silti 
olla mahdollista esimerkiksi kiveksestä biop-
sialla saatujen siittiöiden ja siittiön mikroinjek-
tion (ICSI) avulla (Fahmy ym. 2004).

Hedelmättömyyshoitojen kehityksen myötä 
kysymys KS:n periytyvyydestä on muodostu-
nut keskeiseksi; poikavauvalla gonadotropii-
nien eritysvaje voi aiheuttaa molemminpuoli-
sen piilokiveksisyyden ja mikropeniksen. Täl-
lainen potilas kuuluu pikaisesti lastensairaalan 
arvioon ja hoitoon (Ritzen ym. 2007). Myös 
potilas, jolla on isoloitunut mikropenis, tulee 
pikaisesti lähettää lastenendokrinologin ar-
vioon. Lastenkirurgin tai lastenurologin tulee 
saattaa synnynnäinen piilokives operatiivises-
ti kivespussiin 6–12 kuukauden iässä (Ritzen 
ym. 2007). Mikropeniksen hoitona vastasyn-
tyneellä käytetään kolmea testosteroniruis-
ketta.

KS-potilaiden ajatellaan tarvitsevan elin-
ikäistä sukuhormonikorvaushoitoa. Osalla 
GnRH-vaje kuitenkin saattaa parantua vuo-
sienkin hormonihoidon jälkeen (Raivio ym. 
2007). Tämän ilmiön mekanismia ei toistai-
seksi tunneta, eikä näiden ns. reversal-variant-
tien yleisyydestä, kliinisistä piirteistä tai gene-
tiikasta maassamme ole tietoa.

YDINASIAT

	 Kallmannin	 oireyhtymä	 on	 puberteetin	 viivästymi-
sen	tai	puuttumisen	harvinainen	syy.

Potilailla	on	hajuaistin	puutos	ja	hypogonadotroop-
pinen	hypogonadismi,	joka	korjaantuu	joskus	vuo-
siakin	kestäneen	hormonikorvaushoidon	jälkeen.

Kallmannin	 oireyhtymää	 aiheuttavia	 geenivirheitä	
tunnetaan	useita,	mutta	ne	selittävät	vain	osan	ta-
pauksista.	

8

8

8
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Lopuksi

Kallmanin oireyhtymä on murrosiän alka-
mattomuuden harvinainen syy. Varhainen 
diagnoosi ja hoidon aloitus ovat tärkeitä 
nuoren ja perheen tukemiseksi, ja hajuaistin 
puute sekä mahdolliset yläraajojen peilikuva-
liikkeet tulisi ottaa huomioon ammatinvalin-
nassa. KS:n kliininen kuva on vaihteleva: sii-
hen liittyvää hedelmättömyyttä voidaan usein 
menestyksellisesti hoitaa. 

Toisaalta idiopaattinen hypogonadotroop-
pinen hypogonadismi korjaantuu joskus it-
sestään vuosiakin kestäneen hormonihoidon 
jälkeen. KS:ää aiheuttavia geenivirheitä tun-
netaan useita, ja niiden avulla on saatu uutta 
tietoa mekanismeista, jotka säätelevät puber-
teettikehitystä. Tutkimusryhmämme selvittää 
KS:n kliinisiä piirteitä ja genetiikkaa maas-
samme (www.kallmann.fi). ■
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