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Tämän kirjallisuuskatsauksen tavoitteena oli koota ajankohtaista tutkimustietoa perinnöllisistä 

riisitaudeista ja niiden vaikutuksista hampaistoon. Työssä keskityttiin erityisesti X-kromosomaaliseen 

hypofosfatemiaan (XLH), mutta tarkasteltiin myös muita hypofosfateemisia ja D-vitamiiniin liittyviä 

tautimuotoja. Lisäksi työssä käsiteltiin hammaskudosten kehitystä ja mineralisoitumista sekä 

perinnöllisten riisitautien vaikutuksia tähän prosessiin. Lähteinä käytettiin pääasiassa vuoden 2004 

jälkeen julkaistuja PubMed-tietokannan alkuperäisartikkeleita. 

Perinnölliset riisitaudit voivat aiheuttaa monenlaisia muutoksia hampaistossa, kuten epätäydellisesti 

mineralisoitunutta interglobulaarista dentiiniä, normaalia laajempia pulpaonteloita ja spontaaneja 

absesseja. Riisitautien eri muotojen vertailu osoittaa, että vaikutusmekanismeiltaan erilaiset sairaudet 

voivat aiheuttaa samankaltaisia suuoireita. Diagnoosi voi perustua hammaslääkärin tekemiin 

suulöydöksiin jo ennen varsinaisen riisitaudin tunnistamista, joten hammaslääkärillä voi olla tärkeä 

rooli potilaan ohjaamisessa jatkotutkimuksiin.  

Hammashoidossa korostuvat ennaltaehkäisy, varovaisuus invasiivisissa toimenpiteissä ja 

moniammatillinen yhteistyö. Perinnöllisten riisitautien kaltaiset harvinaissairaudet kuormittavat 

potilasta terveydellisesti, psyykkisesti ja taloudellisesti heikentäen potilaan elämänlaatua. Riisitautien 

varhainen tunnistaminen ja lääkityksen aloitus ajoissa vähentävät potilaalle koituvia haittoja. 

 

 

Avainsanat: riisitauti, hypofosfatemia, hampaan kehitys, dentiini, hammaskiille 
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1 Johdanto 

Tämä kirjallisuuskatsaus käsittelee riisitauteja ja niiden vaikutuksia hampaistoon. Pääasiassa 

opinnäytetyössä on keskitytty perinnöllisiin riisitauteihin, mutta myös hankittujen riisitautien 

patogeneesi ja vaikutukset purentaelimistöön esitellään tiivistetysti.  

Riisitaudin kliininen kuva tunnettiin jo 1600-luvulla, mutta sairaus yhdistettiin D-vitamiinin 

puutteeseen vasta 1800-luvun alkupuolella, kun Sniadecki havaitsi auringonvalon puutteen 

vaikuttavan taudin ilmaantumiseen. Vasta 1900-luvun alussa osoitettiin, että UV-säteily 

ehkäisee riisitautia. 1930-luvulla sairaus saatiin lähes häviämään teollistuneissa maissa 

lisäämällä maitoon D-vitamiinia (M.F. Holick & T.C. Chen 2008). D-vitamiinin puutteesta 

johtuva riisitauti on kuitenkin edelleen yleinen erityisesti matalan tulotason maissa ja tietyissä 

riskiryhmissä, kuten tummaihoisilla ja peittävästi pukeutuvilla ihmisillä (T. Craviari ym. 

2006). 

Suurin osa riisitaudeista johtuu edelleen D-vitamiinin puutteesta, mutta myös harvinaisempia 

perinnöllisiä muotoja on olemassa. Ensimmäinen kliininen kuvaus perinnöllisestä riisitaudista 

julkaistiin vuonna 1937, kun Albright ym. raportoivat tapauksista, joissa sairaus ei reagoinut 

tavanomaiseen D-vitamiinihoitoon (F. Albright ym. 1937). 

Kirjallisuuskatsauksen lähteinä on käytetty pääasiassa vuoden 2004 jälkeen julkaistuja 

PubMed-tietokannan alkuperäisartikkeleita. Kirjallisuuskatsauksessa ei käsitellä 

luustovaikutuksiltaan riisitautia muistuttavaa hypofosfatasiaa, sillä sitä ei luokitella 

varsinaisesti riisitaudiksi, vaan sairaus johtuu seerumin alkaalisen fosfataasin heikentyneestä 

aktiivisuudesta. 
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2 Yleistä riisitaudista 

Riisitauti on lapsilla maailmanlaajuisesti esiintyvä sairaus, jonka tyypillisimmät näkyvät 

oireet johtuvat luiden epifyysilevyjen puutteellisesta mineralisaatiosta. Riittävä kalsiumin ja 

fosfaatin määrä on olennaista luun kehityksen ja terveyden kannalta. Maailmanlaajuisesti 

riisitaudin yleisin syy on D-vitamiinin puutos, mutta sairaus voi johtua myös kalsiumin tai 

fosfaatin puutteesta, perinnöllisistä tekijöistä, lääkeaineista tai muista sairauksista. Riisitaudin 

kliinisiä ilmentymiä ovat luutumishäiriöt ja epämuodostumat luustossa, kasvun hidastuminen, 

luukipu, lihasten surkastuminen, viivästynyt hampaiden puhkeaminen sekä kiille- ja 

dentiinihypoplasia. Epämuodostumia syntyy helpoiten nopeasti kasvaviin ja eniten painoa 

kantaviin luihin. (B. Dahash ym. 2023). Luun kehittyessä osteoblastit tuottavat osteoidin eli 

luun orgaanisen matriisin ja mineralisoivat sen kalsiumsuolojen avulla. Riisitaudissa 

mineralisoitumatonta osteoidia jää luun epifyysilevyn alle, jolloin luu jää pehmeäksi (R. 

Chanchlani ym. 2020).  

Riisitaudin esiintyvyys on lisääntynyt viime vuosikymmeninä sekä kehittyneissä että 

kehittyvissä maissa. Afrikan, Lähi-idän ja Aasian maissa esiintyvyys on 10–70 %. 

Kehittyneissä maissa riisitaudin esiintyvyys alle 3-vuotiailla on noin 3–10 tapausta 100000:ta 

kohden. Historiallisesti riisitaudin esiintyvyys on ollut kehittyneissä maissa laskussa D-

vitamiinin tärkeyden ymmärtämisen jälkeen. Viimeaikaisen prevalenssin nousun yhtenä syynä 

pidetään vähäisempää auringonvalolle altistumista kuin aiemmin. (B. Dahash ym. 2023). 

Riisitaudit voidaan jakaa patogeneesin perusteella kuvan 1 mukaisesti. (G. Baroncelli ym. 

2024).   
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Kuva 1. Riisitaudit jaoteltuna patogeneesin mukaan. Lähde: Baroncelli GI, Comberiati P, Aversa T, Baronio F, Cassio A, 
Chiarito M, Cosci O di Coscio M, De Sanctis L, Di Iorgi N, Faienza MF, Fintini D, Franceschi R, Kalapurackal M, Longhi 

S, Mariani M, Pitea M, Secco A, Tessaris D, Vierucci F, Wasniewska M, Weber G, Mora S. Diagnosis, treatment, and 

management of rickets: a position statement from the Bone and Mineral Metabolism Group of the Italian Society of Pediatric 

Endocrinology and Diabetology. Front Endocrinol (Lausanne). 2024 Apr19;15:1383681. 

 

2.1 Hankitut riisitaudit 

2.1.1 Ravintoainepuutokset 

D-vitamiinin puutos on selvästi yleisin syy riisitaudin kehittymiselle. Se on vältettävissä huolehtimalla 

riittävästä D-vitamiinin saamisesta ravinnosta ja altistumalla riittävästi auringon valolle. D-vitamiini 

säätelee veren kalsium- ja fosfaattitasoja, joten riittävä D-vitamiinin saanti on olennaista terveen 

luuston kehitykselle. Ravinnosta D-vitamiinia saadaan D2- ja D3-muodoissa. D2-vitamiinia saadaan 

pääasiassa kasvipohjaisesta ravinnosta ja D3-vitamiinia saadaan esimerkiksi kalasta, kananmunasta, 

maidosta ja ihon syntetisoimana auringon UVB-säteilyn vaikutuksesta. Elimistössä maksan entsyymit 

muuttavat D-vitamiinin kalsidioliksi, joka puolestaan muuttuu munuaisissa entsyymien vaikutuksesta 

aktiiviseksi metaboliitiksi kalsitrioliksi. Kalsitrioli säätelee elimistön kalsium- ja fosforitasapainoa. (R. 

Chanchlani ym. 2020). 

 

On mahdollista, mutta harvinaista, että yksin kalsiumin puutos ruokavaliossa on riisitaudin syynä. 

Tavallisesti kyse on D-vitamiinin puutoksesta, jolloin kalsiumin ja fosfaatin imeytyminen suolistosta 
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vähenee. Kalsiumtasojen aleneminen puolestaan saa aikaan lisäkilpirauhashormonitasojen (PTH) 

nousun. Kun veren kalsiumpitoisuus laskee liian matalaksi, PTH lisää kalsiumin vapautumista 

hajottamalla luustoa. Samalla PTH lisää kalsiumin takaisinimeytymistä munuaisissa ja vähentää 

fosfaatin takaisinimeytymistä.  (R. Chanchlani ym. 2020). 

 

Fosfaattia saadaan lähes kaikenlaisesta ravinnosta, esimerkiksi maitotuotteista, lihasta, viljasta ja 

pähkinöistä. Täten myöskään fosfaatin puutos ruokavaliossa ei ole lähes koskaan riisitaudin syynä. 

Useimmiten kyse on munuaisten lisääntyneestä fosfaatin erityksestä esimerkiksi munuaistubuluksiin 

liittyvän sairauden tai perinnöllisen riisitaudin aiheuttamana. (R. Chanchlani ym. 2020). 

 

2.1.2 Munuaissairaudet 

Fanconin oireyhtymä on sairaus, jossa munuaisten proksimaalisten tubulusten solut vaurioituvat. 

Seurauksena on fosfaatin ja myös muiden aineiden liiallinen erittyminen virtsaan, mikä voi johtaa 

hypofosfateemisen riisitaudin kehittymiseen. Fanconin oireyhtymä voi olla primaarinen sairaus tai 

johtua muista tekijöistä, kuten Lowen oireyhtymästä, Fanconi-Bickelin oireyhtymästä tai 

lääkeaineista. (R. Chanchlani ym. 2020) 

 

Myös krooninen munuaisten vajaatoiminta voi aiheuttaa luun mineralisaatiohäiriöitä, joita kutsutaan 

munuaisperäiseksi riisitaudiksi. Kroonisessa vajaatoiminnassa munuaisten kyky tuottaa 1-alfa-

hydroksylaasi-entsyymiä alenee, mikä vähentää kalsitriolin tuotantoa. Tämä heikentää kalsiumin ja 

fosfaatin imeytymistä suolistosta. (R. Chanchlani ym. 2020) 

 

2.1.3 Hormonitoiminnan häiriöt 

Kuten aiemmin todettiin, liiallinen PTH:n erittyminen voi johtaa hypofosfatemiaan. Kyse voi olla 

primaarista hyperparatyreoosista, jossa PTH:n lisääntynyt eritys johtuu lisäkilpirauhasen kasvaimesta 

tai hyperplasiasta. PTH:n liikatuotanto kuitenkin lisää kalsitriolin tuotantoa, mikä edistää kalsiumin ja 

fosfaatin imeytymistä suolistosta, mutta tämä ei riitä kompensoimaan munuaisperäistä fosfaatin 

menetystä. (N. Perumal & R. Padidela 2024). 

 

FGF23-hormonin (fibroblast growth factor 23) liikatuotanto on yleisin syy krooniselle 

hypofosfatemialle. FGF23 estää kalsitriolin muodostamista, mutta hypokalsemiaa ei yleensä esiinny, 

koska PTH-eritys lisääntyy kompensatorisen mekanismin vuoksi. FGF23-hormonin liikaeritystä 

esiintyy perinnöllisten riisitautien lisäksi esimerkiksi McCune-Albrightin oireyhtymässä ja 

kasvaimeen liittyvässä osteomalasiassa. (N. Perumal & R. Padidela 2024) 
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2.1.4 Lääkeaineet 

Useat lääkeaineet tai ravintolisät voivat suurina määrinä pitkäkestoisesti annosteltuina aiheuttaa 

riisitautia tai osteomalasiaa erilaisten mekanismien kautta. Alumiinia sisältävät lääkkeet tai 

etidronaatti estävät suoraan luumatriisin proteiinien mineralisaatiota. Eräät lääkkeet, kuten rifampisiini 

ja fenytoiini voivat häiritä D-vitamiinin metaboliaa. Raudanpuutteeseen käytetyt lääkkeet, kuten 

rautapolymaltoosi tai sakkaroitu ferrioksidi, voivat nostaa FGF23-tasoja. (S. Fukumoto ym. 2015) 

 

2.2 Perinnölliset riisitaudit  

Perinnöllisten riisitautien osuus on noin 13 % kaikista riisitaudeista. Ne voidaan jakaa D-

vitamiiniriippuvaisiin riisitauteihin ja hypofosfateemisiin riisitauteihin. D-

vitamiiniriippuvaiset riisitaudit johtuvat mutaatioista entsyymeistä, jotka liittyvät D-

vitamiinin synteesiin, tai mutaatioista D-vitamiinireseptoreissa. D-vitamiiniriippuvaisista 

riisitaudeista tunnetaan muodot VDDR1A, VDDR1B, VDDR2A ja VDDR2B. Kaikilla edellä 

mainituilla sairauksilla on samanlaisia kliinisiä ja biokemiallisia riisitaudin ilmentymiä kuten 

hypokalsemiaan liittyvät väsymys, lihaskrampit ja kouristuskohtaukset sekä riisitautiin 

liittyvät kallon luun pehmeys, aukileiden myöhäinen sulkeutuminen, otsan prominenssi, 

suurentuneet ranteet, käyrät sääret, lyhytkasvuisuus ja kasvukipu. (S. Acar ym. 2017) 

Hypofosfateemisissa perinnöllisissä riisitaudeissa fosfaatin takaisinimeytyminen tai kuljetus 

munuaistubuluksissa on heikentynyt fosfatoniineihin tai fosfaatti-kotransporttereihin liittyvien 

mutaatioiden vuoksi. Hypofosfatemia aiheuttaa häiriöitä luuston mineralisaatiossa, ja taudeille 

tyypillisiä oireita ovat mm. kasvuhäiriöt, luukivut, alaraajojen virheasennot ja hampaiston 

kehityspoikkeavuudet. Hypofosfateemiseksi perinnölliseksi riisitaudiksi voidaan lukea 

ainakin 16 erilaista geneettistä poikkeamaa, joista X-kromosomin kautta dominantisti 

periytyvä XLH on selvästi yleisin sen prevalenssin ollessa n. 1:20000 (S. Acar ym. 2017). 

Esittelen tässä opinnäytetyössä kirjallisuudessa usein mainitut muodot XLH, ADHR, ARHR1, 

ARHR2 ja HHRH.  

Lisäksi perinnöllisiin riisitauteihin liittyy usein myös hampaiston kehityshäiriöitä, joiden 

taustalla olevia solutason mekanismeja käsitellään kappaleessa 2.3 ja kliinisiä ilmentymiä 

kappaleessa 3. 
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2.2.1 VDDR1A (Vitamin D-Dependent rickets type 1A) 

Taudin kuvasi ensimmäisenä A. Prader kollegoineen vuonna 1961. VDRR1A johtuu 

mutaatioista CYP27B1-geenissä, joka koodaa 1-alfahydroksylaasia. Sairaus periytyy 

resessiivisesti autosomissa. Mutaatioiden vuoksi kalsidiolia ei kyetä muuttamaan munuaisissa 

kalsitrioliksi eli D-vitamiinin aktiiviseksi muodoksi. Sairaudessa on, D-vitamiinin puutoksesta 

johtuvan riisitaudin tapaan, hypokalsemiaa, hypofosfatemiaa sekä kohonneet seerumin 

alkalisen fosfataasin (ALP) ja PTH-pitoisuudet. Toisin kuin D-vitamiinin puutosriisitaudissa, 

kalsidiolitasot ovat yleensä normaalit. (S. Acar ym. 2017) 

 

2.2.2 VDDR1B (Vitamin D-Dependent rickets type 1B) 

Tämän sairauden kuvasi ensimmäisenä Casella kollegoineen vuonna 1994. Kyseessä on 25-

hydroksylaasin puutteesta johtuva autosomissa resessiivisesti periytyvä erittäin harvinainen 

sairaus. Taudin ilmentymät ovat samanlaisia kuin VDDR1A:ssa, mutta kalsidiolin pitoisuus 

on alentunut. 25-hydroksylaasia koodaavan CYPR1-geenin mutaatioiden vuoksi kalsidiolia ei 

synny maksassa. (S. Acar ym. 2017) 

 

2.2.3 VDDR2A (Vitamin D-Dependent rickets type 2A) 

Tämä Brooksin ja hänen kollegoidensa vuonna 1978 kuvailema sairaus on myös autosomissa 

resessiivisesti periytyvä. Sairauden aiheuttavat D-vitamiinireseptorigeeni VDR:n mutaatiot, 

jotka häiritsevät kalsitriolin vaikutusta kyseisissä reseptoreissa. Tauti ilmenee kliinisesti 

samanlaisena kuin D-vitamiinin puutteesta johtuva riisitauti tai aiemmin mainitut D-

vitamiiniriippuvaiset riisitaudit, mutta potilaiden kalsitriolitasot ovat useimmiten korkeat. 

Tautiin liittyy myös alopeciaa, eli hiusten puuttumista kokonaan tai osittain. Tämän epäillään 

johtuvan D-vitamiinireseptorin roolista epidermaalisten keratinosyyttien proliferaatiossa ja 

erilaistumisessa. (S. Acar ym. 2017) 
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2.2.4 VDDR2B (Vitamin D-Dependent rickets type 2B) 

VDDR2B:n kuvaili Hewinson kollegoineen vuonna 1993. Taudin kliiniset ja biokemialliset 

ilmentymät ovat täysin samanlaisia kuin VDRR2A:ssa, vaikka D-vitamiinireseptori ja sen 

muodostama VDR-RXR heterodimeeri toimivat täysin normaalisti. Sairaudessa mutaatio 

aiheuttaa hnRNP C1 ja C2 -proteiinien yliekspression, joka estää VDR-RXR heterodimeerin 

kiinnittymisen solujen DNA:han. (S. Acar ym. 2017) 

 

2.2.5 XLH (X-linked Hypophosphatemia) 

XLH on yleisin perinnöllinen riisitauti ja se johtuu X-kromosomissa dominoivasti 

periytyvästä PHEX-geenin mutaatiosta.  PHEX-geeni tuottaa kypsissä osteoblasteissa ja 

odontoblasteissa toimivaa endopeptidaasia, joka vähentää FGF23-hormonin ilmentymistä. 

FGF23 estää fosfaatin takaisinimeytymistä munuaisissa ja vähentää myös munuaisten 

tuottaman kalsitriolin määrää. PHEX-geenin mutaation seurauksena FGF23-tasot kohoavat, 

mikä johtaa potilailla hypofosfatemiaan. Tyypillisesti lapsipotilailla esiintyy samanlaisia 

kliinisiä ilmentymiä kuin D-vitamiiniriippuvaisissa riisitaudeissa. Aikuisilla esiintyy 

osteomalasiaa, luukipua, hammasabsesseja ja selkäydinkanavan ahtaumaa. (S. Acar ym. 

2017). XLH:n ja myös VDDR:n yhteydessä on havaittu esiintyvän myös kallon saumojen 

ennenaikaista luutumista eli kraniosynostoosia yleensä toisen tai kolmannen ikävuoden 

aikana. Seurauksena voi olla venekallo (skafokefalia), kallonsisäisen paineen nousu ja 

näköhermon nystyn turvotus. (B.L. Foster ym. 2014) Laboratorioarvoissa nähdään matala 

seerumin fosfaattipitoisuus, alentunut TRP (fosfaatin tubulaarinen 

takaisinimeytymisprosentti), normaali tai hieman kohonnut PTH, korkeat ALP-tasot 

(alkalinen fosfataasi) sekä normaalit kalsium- ja kalsidiolipitoisuudet. Seerumin 

kalsitriolitasot ovat normaalit tai matalat, vaikka tällaisessa tilanteessa elimistö pyrkisi 

normaalisti lisäämään kalsitriolituotantoa. (S. Acar ym. 2017) 

 

2.2.6 ADHR (Autosomal Dominant Hypophosphatemic Rickets) 

ADHR johtuu mutaatiosta FGF23-geenissä. Tämä autosomissa dominoivasti periytyvä 

mutaatio aiheuttaa FGF23-hormonille gain-of-function-mutaation, joka estää sen 

pilkkomisen. Tämä johtaa FGF23-hormonin kohonneeseen pitoisuuteen ja aktiivisuuteen. 
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Sairaus on kliinisiltä ja biokemiallisilta ilmentymiltään samanlainen kuin XLH. (S. Acar ym. 

2017)  

 

2.2.7 ARHR (Autosomal Recessive Hypophosphatemic Rickets) 

Sairaudesta tunnetaan tyypit 1 ja 2. ARHR1 johtuu DMP1-geenin (dentin matrix acidic 

phoshoprotein 1) inaktiivisuutta aiheuttavista mutaatioista. DMP1 on osteblasteissa ja 

osteosyyteissä ilmenevä solunulkoisen väliaineen proteiini, joka estää FGF23:n ilmentymistä. 

DMP1-geenin mutaatiot johtavat muiden edellä mainittujen hypofosfateemisten riisitautien 

tapaan kohonneeseen FGF23 pitoisuuteen ja hypofosfatemiaan. Toisin kuin muissa 

hypofosfateemisissa riisitaudeissa, ARHR1 potilailla tavataan osteoskleroosia kallonpohjassa 

ja kallon luissa. (S. Acar ym. 2017) 

ARHR2 johtuu ENPP1-geenin (ectonucleotide pyrophosphatase/phosphodiesterase) 

patologisista varianteista, jotka häiritsevät pyrofosfaattitasapainoa ja voivat lisätä FGF23:n 

eritystä. Mekanismia, jolla mutaatio aiheuttaa FGF23:n kohoamisen, ei vielä täysin tunneta, 

mutta vaikutus johtaa hypofosfatemiaan. (S. Acar ym. 2017) 

 

2.2.8 HHRH (Hereditary Hypophosphatemic Rickets with Hypercalciuria) 

HHRH on autosomissa resessiivisesti periytyvä sairaus, joka johtuu SLC34A3-geenin 

inaktivoivista mutaatioista. Kyseinen geeni säätelee fosfaatin takaisinimeytymistä 

munuaisissa, ja mutaation vuoksi fosfaatin eritys lisääntyy. Tästä seurannut hypofosfatemia 

stimuloi kalsitriolin tuontantoa, mikä lisää kalsiumin imeytymistä suolistosta. Potilailla 

tavataankin tyypillisten riisitaudin oireiden lisäksi hyperkalsemiasta johtuvia munuaiskiviä ja 

munuaisten kalkkeutumia. Toisin kuin edellä mainituissa hypofosfateemisissa riisitaudeissa, 

FGF23-hormoni ei ole osallisena sairauden synnyssä. HHRH-potilaille annettu fosfaattilisä 

antaa usein erinomaisen hoitovasteen. (S. Acar ym. 2017) 
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2.3 Perinnöllisten riisitautien vaikutusmekanismit hampaiston kehityksen ja 

mineralisaation häiriöissä 

2.3.1 Hampaiston normaali kehitys 

Hampaiston kehitys käynnistyy alkiokaudella epiteelin ja mesenkyymin vuorovaikutuksesta. 

Hampaiden kovakudokset kiille, dentiini ja sementti kehittyvät eri solutyypeistä. Kiille 

muodostuu ameloblastien ja dentiini odontoblastien erittämänä. Mineralisaatio alkaa ensin 

dentiinissä, minkä jälkeen kiille alkaa muodostua sen pinnalle. Hampaan kruunun muoto 

määräytyy ennen mineralisaation alkamista. Sementin muodostus käynnistyy juuren 

kehityksen myötä Hertwigin juuritupen hajottua (J.C. Hu & J.P. Simmer 2007). 

Hammaskudosten mineralisaatiota säätelevät monet diffundoituvat kasvutekijät (esimerkiksi 

FGF) sekä solujen tuottamat solunulkoiset matriisiproteiinit (J.C. Hu & J.P. Simmer 2007). 

D-vitamiini, kalsium ja fosfaatti ovat ratkaisevassa asemassa mineralisaation onnistumisessa. 

D-vitamiini lisää kalsiumin ja fosfaatin imeytymistä suolistossa sekä vaikuttaa 

mineralisaation säätelyyn solunsisäisen D-vitamiinireseptorin (VDR) kautta (B.L. Foster ym. 

2014). 

 

2.3.2 D-vitamiiniriippuvaisten riisitautien vaikutukset hammaskudoksiin 

D-vitamiiniriippuvaisissa riisitaudeissa (VDDR1A, VDDR1B, VDDR2A ja VDDR2B) 

hammaskudosten mineralisaatio häiriintyy pääasiassa hypokalsemian seurauksena (S. Acar 

ym. 2017). VDDR1A:ssa ja VDDR1B:ssä taustalla on D-vitamiinin aineenvaihduntaan 

vaikuttava entsyymivika, jolloin aktiivista kalsitriolia ei muodostu riittävästi. VDDR2-

muodoissa ongelma liittyy VDR:n toimintahäiriöön tai sen toiminnan estymiseen 

häiriintyneen signaalinvälityksen vuoksi (S.Acar ym. 2017). 

Näissä taudeissa matalat kalsiumtasot johtavat sekä kiilteen että dentiinin mineralisaation 

häiriöihin (S. Acar ym. 2017, B.L. Foster ym. 2014). Eläinkokeissa on havaittu, että 

kiilleproteiinien ilmentyminen ja kiilleprismojen koko olivat pienentyneet myös hiirillä, joilla 

oli toimimaton D-vitamiinireseptori, mutta normaalit kalsiumtasot. Tämä viittaa siihen, että 

D-vitamiinilla voi olla myös suoria VDR-välitteisiä vaikutuksia hammaskudoksiin (Berdal 

ym. 2011).  
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2.3.3 Hypofosfateemisten riisitautien vaikutukset hammaskudoksiin 

Hypofosfateemiset riisitaudit, kuten XLH, ADHR, ARHRI ja ARHR2, perustuvat fosfaatin 

puutteeseen elimistössä. Yleensä syynä on FGF23:n liiallinen määrä verenkierrossa, joka lisää 

fosfaatin eritystä munuaisissa ja estää aktiivisen D-vitamiinin muodostusta (S. Acar ym. 2017, 

B.L. Foster ym. 2014). Fosfaatin puute heikentää dentiinin ja kiilteen mineralisaatiota ja 

johtaa usein puutteellisesti mineralisoituneeseen intergloblulaariseen dentiiniin (B.L. Foster 

ym. 2014). 

XLH:ssa FGF23:n liiallinen määrä johtuu PHEX-geenin mutaatiosta. PHEX-entsyymi 

ilmentyy normaalisti osteosyyteissä ja vähentää niissä FGF23:n tuotantoa. Mutaatio estää 

tämän säätelyn, minkä seurauksena FGF23:a tuotetaan liikaa. Tämä johtaa fosfaatin 

lisääntyneeseen eritykseen munuaisissa sekä kalsitriolin muodostumisen estymiseen, mikä 

aiheuttaa hypofosfatemiaa. (C. Bergwitz & H. Jüppner 2012) 

 

Kuva 2. XLH:n vaikutukset fosfaattitasapainon säätelyyn. Lähde: Romagnoli C, Iantomasi T, Brandi ML. Impact of X-Linked 

Hypophosphatemia on Muscle Symptoms. Genes (Basel). 2022 Dec 19;13(12):2415. 
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Tutkimuksissa on havaittu, että esimerkiksi XLH:ssa hampaan solujen indusoima 

mineralisaatio on heikentynyt myös ilman hypofosfatemiaa, mikä viittaa hampaan soluissa 

paikallisesti vaikuttaviin häiriöihin. B. R. Coyac ym. (2018) havaitsivat tämän tutkimalla 

XLH-potilaiden hammaspulpan soluja verraten niitä terveistä kontrolleista saatuihin soluihin 

mallissa, jossa seurattiin näiden solujen aikaansaamaa kolmiulotteisen kollageenimatriksin 

mineralisoitumista osteogeenisissä olosuhteissa, joissa fosfaatin määrä oli vakioitu. He 

esittivät mahdolliseksi syyksi heikentyneeseen mineralisaatioon PHEX-entsyymin puutteen 

aiheuttaman osteopontiinin (OPN) ja MEPE-ASARM-peptidin kertymisen, joka voi estää 

hydroksiapatiitin muodostumista (B.R. Coyac ym. 2018). 

Edellä mainittu ASARM-peptidien kertyminen XLH:ssa tapahtuu, koska mutatoituneen 

PHEX-geenin tuottama endopeptidaasi ei kykene hajottamaan ASARM-peptidejä. ASARM-

peptidejä syntyy MEPE- ja DMP1-proteiinien hajotessa, ja niiden kertymistä pidetään 

tärkeänä paikallisena mekanismina hypofosfateemisten riisitautien patogeneesissa. Kertyneet 

ASARM-peptidit sitoutuvat hydroksiapatiittiin ja estävät sen kasvua, mikä häiritsee dentiinin 

ja luun normaalia mineralisaatiota. (A. Martin ym. 2008) 

DMP1-geenin mutaatiot aiheuttavat ARHR1-tyypin hypofosfateemisen riisitautimuodon. 

Siihen liittyy sekä FGF23:n säätelyn häiriöitä, että paikallisia vaikutuksia hammaskudoksessa. 

A. Rangianin ym. (2012) hiiritutkimuksessa selvitettiin DMP1-proteiinin ja fosfaatin erillisiä 

vaikutuksia kiilteen ja dentiinin solujen erilaistumiseen, apoptoosiin ja mineralisaatioon. 

Tutkimuksessa havaittiin, että DMP1:llä on merkittävä paikallinen vaikutus dentiinin, kiilteen 

ja dentiinitubulusten normaalissa kehityksessä. DMP1:n puute johti dentiinin ohenemiseen, 

tubulusten järjestäytymishäiriöihin sekä kiilteen ja pulpakudoksen poikkeavaan rakenteeseen. 

Lisäksi havaittiin, että DMP1 suojaa odontoblasteja ja ameloblasteja hyperfosfatemian 

aiheuttamalta apoptoosilta. 

ARHR2:ssa ENPP1-geenin mutaatiot aiheuttavat FGF23:n liikaerityksen ja edelleen 

hypofosfatemian. ENPP1:n koodaama entsyymi osallistuu epäorgaanisen pyrofosfaatin (PPi) 

muodostukseen, jolla on vaikutuksia luun mineralisaatioon ja pehmytkudosten 

kalkkeutumiseen. Tarkkaa mekanismia, jolla ENPP1-mutaatiot lisäävät FGF23-eritystä, ei ole 

täysin selvitetty. Hiirikokeissa on havaittu ENPP1:n puutteen lisäävän FGF23:n ilmentymistä 

ja aiheuttavan luuston mineralisaatiohäiriöitä. (S. Acar ym. 2017) 

ADHR:ssa taustalla on FGF23-geenin mutaatio, joka estää hormonin pilkkomisen. 

Normaalisti FGF23 hajoaa elimistössä nopeasti, mutta ADHR:ssä se pysyy verenkierrossa 
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pidempään. Tämä lisää fosfaatin eritystä munuaisissa ja vähentää kalsitriolin tuotantoa. Näin 

ADHR:n vaikutusmekanismi muistuttaa XLH:ta, vaikka taustalla on eri mutaatio. (C. 

Bergwitz & H. Jüppner 2012; Tavana ym. 2021) 
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3 Perinnöllisten riisitautien vaikutukset hampaistoon 

Perinnölliset riisitaudit ovat hyvin harvinaisia, joten laajoja ja pitkäaikaisia 

seurantatutkimuksia on lähes mahdotonta toteuttaa. Keräämässäni aineistossani eniten 

tutkimustietoa löytyy yleisimmästä perinnöllisestä riisitaudista XLH:sta. Monet artikkeleista 

ovat tapausraportteja yhdestä tai muutamasta potilaasta, mutta mukana on myös muutamien 

kymmenien osallistujien poikkileikkaus- tai seurantatutkimuksia ja joitain 

kirjallisuuskatsauksia. Koska tutkimustietoa on olemassa erityisesti XLH:sta, käsitellään 

XLH:n vaikutuksia hampaistoon omana kokonaisuutenaan ja muiden perinnöllisten 

riisitautien hampaistovaikutuksia erikseen tämän jälkeen. 

 

3.1 XLH:n vaikutukset hampaistoon 

3.1.1 Hampaiden kovakudokset 

XLH-potilaiden hampaiden kovakudokset poikkeavat merkittävästi terveistä kudoksista 

etenkin dentiinin osalta. Dentiinikerroksen ohuus, mineralisaatiohäiriöt, puutteellisesti 

mineralisoitunut niin sanottu interglobulaarinen dentiini ja normaalia laajempi 

mineralisoitumaton predentiinivyöhyke ovat yleisiä löydöksiä tutkimuksissa (A. Arhar ym. 

2024; D. Clayton ym. 2021). A. Arharin ja kumppaneiden (2024) usean potilaan 

tapaustutkimuksessa analysoitiin kolmelta XLH-potilaalta poistettuja maitohampaita SEM-

menetelmällä, ja epätäydellisesti mineralisoitunutta dentiiniä havaittiin eniten dentiinin 

uloimmassa osassa. He tuovat tutkimuksessaan esiin, että joissain tutkimuksissa on tehty 

myös löydöksiä, joissa dentiinin pulpan läheisin osa on eniten hypomineralisoitunut. D. 

Claytonin ja kumppaneiden vuonna 2021 tekemässä tutkimuksessa analysoitiin kuuden XLH-

lapsipotilaan poistettuja maitohampaita mikrotietokonetomografialla ja histologisin 

menetelmin. Kyseisessä tutkimuksessa todettiin dentiinin olevan kauttaaltaan vähemmän 

mineralisoitunutta ja sisältävän laajasti fuusioitumattomia mineralisaatioalueita. Myös 

mineralisoitumaton predentiinivyöhyke oli paksuudeltaan jopa 8-kertainen 

kontrollihampaisiin verrattuna, mikä viittaa dentiinin mineralisaation puutteellisuuteen. 

I. Cremonesi ym. (2014) tutkivat kymmenen XLH-potilaan ja kuuden kontrollipotilaan 

kiilteen rakennetta ottamalla jäljennökset hampaistosta ja tutkimalla niitä 

pyyhkäisyelektronimikroskoopilla (SEM). Tutkimuksessa kaikilla XLH-potilailla havaittiin 
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kiilteessä rakenteellisia poikkeamia, kuten syviä mikrohalkeamia, kraatterimaisia painaumia, 

epäsäännöllinen prismarakenne, hypoplasiaa ja lohkeilua. TR Ribeiro ym. (2015) eivät 

havainneet neljälle XLH-potilaalle tehdyssä mikroCT-tutkimuksessaan eroa kiilteen 

mineraalitiheydessä XLH-potilaiden ja terveen kontrollin välillä. Joka tapauksessa kiilteen on 

havaittu olevan XLH:ta sairastavilla terveitä yksilöitä heikompaa. Esimerkiksi A. Arhar ym. 

(2024) mainitsevat koehenkilöiden kiilteestä löytyneen lohkeamia ja dentiiniin asti ulottuvia 

halkeamia erityisesti kuspien alueella. He esittävät, että taustalla saattaa olla myös kiillettä 

tukevan hypomineralisoituneen dentiinikerroksen puutteellinen kyky tukea kiillettä. XLH-

potilaiden hampaat voivat olla myös väriltään poikkeavia. A. Arhar ym. (2024) raportoivat 

tutkimuksessaan XLH-potilaiden hampaiden olevan sävyltään maitolasimaisia tai kellertäviä. 

 

Kuva 3. SEM-kuvia halkaistuista näytehampaista. A. 6-vuotiaan XLH-potilaan maitomolaari. B. Suurennos huokoisesta 
dentiinistä. C.XLH-aikuisen pysyvä molaari, potilas ei ole saanut hoitoa sairauteen kasvun aikana. D. ja E. 15-vuotiaan 

XLH-potilaan pysyvä molaari, saanut hoitoa kasvun aikana, mutta hoito aloitettu myöhään. F. Kontrollipotilaan molaari. 

Lähde: Linglart A, Biosse-Duplan M, Briot K, Chaussain C, Esterle L, Guillaume-Czitrom S, Kamenicky P, Nevoux J, Prié 

D, Rothenbuhler A, Wicart P, Harvengt P. Therapeutic management of hypophosphatemic rickets from infancy to adulthood. 

Endocr Connect. 2014 Mar 14;3(1):R13-30. 

 

D. Clayton ja kumppanit (2021) havaitsivat tutkimuksessaan myös sementin olevan ohutta. 

XLH-potilailla juuren asellulaarisen sementtikerroksen paksuus oli keskimäärin 50 % 

tavanomaisesta. Tämä saattaa heikentää hampaan kiinnittymistä ja altistaa parodontaalisille 

ongelmille. Joissakin tutkimuksissa on havaittu lisäksi alveoliluun hypomineralisaatiota (A. 



18 
 

Arhar ym. 2024; B.L. Foster ym. 2014), mikä voi myös vaikuttaa hampaan kiinnitykseen ja 

lisätä parodontaalisten ongelmien riskiä. 

Suurin osa tutkimuksissa histologisesti, panoraamatomografiakuvauksella (PTG) tai SEM-

analyysilla tutkituista hampaista on ollut maitohampaita. Tämä johtuu siitä, että näytteet on 

yleensä saatu lapsipotilailta, joita esiintyy tutkimusaineistoissa eniten ja joiden maitohampaita 

on usein poistettu hoidon yhteydessä. Tutkimuksissa ei kuitenkaan ole raportoitu merkittäviä 

eroja XLH:n aiheuttamissa muutoksissa maitohampaissa ja pysyvissä hampaissa, joten 

varmoja johtopäätöksiä niiden välisistä mahdollisista eroista ei voida tehdä. 

 

3.1.2 Pulpa ja juurikanavat 

Pulpakavumin ja juurikanavien rakenteelliset poikkeavuudet ovat tyypillinen löydös XLH:ssa. 

Useissa tutkimuksissa on havaittu laajoja pulpakavumeja ja lähelle kiillettä ulottuvia 

pulpasarvia (A.Arhar ym. 2024; A. Marin ym. 2021; G. Baroncelli ym. 2021; M.A. Souza 

ym. 2010). A. Marinin ja kumppaneiden (2020) tekemässä 26 potilaan chileläistutkimuksessa 

PTG-kuvissa havaittiin pulpakavumin normaalia laajempi koko 94 %:lla potilaista. Vuonna 

2010 tehdyssä brasilialaisessa tutkimuksessa (M.A. Souza ym. 2010) laajoja pulpakavumeja 

esiintyi 43 %:lla potilaista. Pulpan röntgenkuvissa nähtävä laajuus on todennäköisesti ohuen 

dentiinikerroksen ja mineralisaatiohäiriön yhteisvaikutusta. Edellä kuvattu epätavallisen leveä 

predentiinivyöhyke (D. Clayton ym. 2021) viittaa siihen, että muodostuneen dentiinimatriksin 

mineralisaatio etenee poikkeavan hitaasti predentiinin ja dentiinin rajalla. 

Juurikanavat voivat olla epänormaalin leveitä tai muodoltaan epäsäännöllisiä. Joissain 

tapauksissa on havaittu poikkeavuuksia juurten muodossa, esimerkiksi lyhyitä tai 

resorboituneita juuria. (A. Arhar ym. 2024; A. Larsson ym. 2023; A. Marin ym. 2021).  
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Kuva 4. Vertailussa 5,5-vuotiaan XLH-pojan (A1) ja samassa hampaiston kehitysvaiheessa olevan terveen kontrollin (B1) 

hampaisto. Pulpakavumin ja juurikanavien koossa on huomattava ero. Lähde: Brener R, Zeitlin L, Lebenthal Y, Brener A. 

Dental health of pediatric patients with X-linked hypophosphatemia (XLH) after three years of burosumab therapy. Front 

Endocrinol (Lausanne). 2022 Aug 15;13:947814. 

 

3.1.3 Infektiot ja periapikaalileesiot 

Edellä mainitun kaltaiset muutokset yhdessä heikentyneen dentiinin kanssa altistavat hampaat 

bakteerien tunkeutumiselle pulpaan. Myös mikrohalkeamat kiilteessä ja dentiinissä voivat 



20 
 

mahdollistaa bakteerien pääsyn pulpaan (A. Arhar ym. 2020; I.Cremonesi ym. 2014). XLH-

lapsipotilaiden PTG-kuviin perustuvan tutkimuksen mukaan etuhampaat vaikuttavat olevan 

muita hampaita alttiimpia periapikaalisille infektioille. Tämä voi johtua etuhampaiden 

varhaisemmasta puhkeamisesta sekä ohuemmasta kiilteestä, joka tekee niistä alttiimpia 

kulumiselle ja halkeamille. (G. Baroncelli ym. 2021). Ruotsissa aikuisille XLH-potilaille 

tehdyssä tutkimuksessa (A. Larsson ym. 2023) juurihoidettujen hampaiden määrä oli 

merkittävästi korkeampi kuin kontrolliryhmissä. Alttiutta periapikaalisille tulehduksille 

vahvistavat myös A. Marinin ja kumppaneiden (2021) löydökset: 89 % aikuispotilaista oli 

kokenut periapikaalisia infektioita jossain vaiheessa, ja PTG-kuvissa havaittiin periapikaalisia 

tulehduksia 74 %:lla.  

Usein periapikaalisiin tulehduksiin ei liity näkyvää kariesta tai traumaa XLH:ta sairastavilla, 

ja niihin voi liittyä absesseja ja fisteleitä. A. Larssonin ym. tutkimuksessa (2023) viidellä 21 

potilaasta oli periapikaalisia infektioita ilman kariesta, traumaa tai näkyviä halkeamia. A. 

Arharin ym. (2024) tekemässä pitkän ajan kirjallisuuskatsauksessa spontaanit absessit ovat 

erittäin yleisiä. G. Baroncellin ym. (2021) tutkimuksessa puolestaan havaittiin, että 67 %:lla 

potilaista oli esiintynyt absesseja, ja kaikilla potilailla absesseihin liittyi fisteli eikä hampaissa 

ollut kariesta tai traumataustaa.  

 

Kuva 5. Kolmevuotias XLH-potilas. Kuvassa tyypillisiä XLH:n ilmentymiä: fisteloiviä spontaaneja absesseja, ohut kiille ja 

dentiini sekä epätavallisen laajat pulpakavumit. Lähde: Clayton D, Chavez MB, Tan MH, Kolli TN, Giovani PA, 
Hammersmith KJ, Bowden SA, Foster BL. Mineralization Defects in the Primary Dentition Associated With X-Linked 

Hypophosphatemic Rickets. JBMR Plus. 2021 Mar 3;5(4):e10463. 
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3.1.4 Hampaiston kehitys ja puhkeaminen 

Useissa tutkimuksissa on havaittu, että XLH voi vaikuttaa hampaiston kehitykseen ja 

puhkeamiseen ja altistaa purentavirheille. Hampaiden puhkeaminen saattaa viivästyä sekä 

maito- että pysyvissä hampaissa (A. Arhar ym. 2024). S.H. Al-Jundi & A.M. Hazza’a (2010) 

totesivat 21:n hypofosfateemista riisitautia sairastavien poikkileikkaustutkimuksessa 

hampaiden kehityksen viivästyneen 14 potilaalla. Viivästyminen vaihteli välillä 0,2–2,5 

vuotta ja oli keskimäärin 0,37 vuotta. He kuitenkin tuovat tutkimuksessaan esiin, että 

aikaisemmin on saatu myös tutkimustuloksia, joissa viivästymistä ei ole havaittu, ja että 

tarvittaisiin pitkittäistutkimuksia asian todentamiseksi. 

A. Arharin ja kumppaneiden (2024) tutkimukseen osallistuneilla havaittiin kaikilla 

jonkinasteisia purentavirheitä, kuten etualueen ahtautta, taka-alueen ristipurentaa, mesiaali- tai 

distaalipurentaa sekä yläkulmahampaiden ektooppista tai viivästynyttä puhkeamista. 

Tutkimuksessa esitettiin mahdollisiksi syiksi riittämättömän luun kasvun aiheuttama pienempi 

leuan koko tai leukojen epäsuhta. Myös M.A. Souza ym. (2010) havaitsivat, että 12/14 

potilaasta kärsi jonkinlaisesta purentavirheestä, kuten avopurennasta, ristipurennasta tai 

kärkipurennasta. M. Hanischin ym. (2019) toteuttamassa kyselytutkimuksessa viitattiin 

mahdolliseen yhteyteen XLH:n ja leukojen epäsuhtien välillä, sillä suuri osa osallistujista 

(88,4 %) kertoi saaneensa oikomishoitoa ja yhdeksän 43 osallistujasta mainitsi itsellään 

olevan leukojen epäsuhtaa.  

 

3.2 Muiden perinnöllisten riisitautien vaikutukset hampaistoon 

Suurin osa kirjallisuudesta keskittyy XLH:n hampaistovaikutuksiin, mutta useissa 

tutkimuksissa on kuitenkin kuvattu samankaltaisia hammasilmentymiä myös muissa 

perinnöllisissä riisitaudeissa. Tarvitaan kuitenkin vielä lisää systemaattisia tutkimuksia, jotta 

saadaan tietoa erilaisten perinnöllisten riisitautien hampaistovaikutuksien eroista.  

ARHR ja ADHR ovat molemmat harvinaisempia kuin XLH, mutta niiden aiheuttamat 

hammasmuutokset voivat olla suurelta osin lähes samanlaisia kuin XLH:ssa. ARHR-potilailla 

on havaittu ohutta dentiiniä ja kiillettä, laajoja pulpakavumeja, spontaaneja absesseja ja 

parodontaalisia ongelmia (B.L. Foster ym. 2014). Vastaavanlaisia muutoksia on todettu myös 
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ADHR-potilailla, mutta dentiinin fenotyypistä on saatavilla vain vähän kliinistä 

tutkimustietoa (T. Su ym. 2023). 

VDDR1:n kohdalla on kuvattu hypoplastista ja kellertävää kiillettä pysyvissä hampaissa, ja 

röntgenkuvissa on nähty laajoja pulpakavumeja ja lyhyitä juuria. Histologisesti on havaittu 

vaihtelevan kokoisia dentiinitubuluksia, globulaarista dentiiniä ja paksuunutta 

predentiinikerrosta. VDDR2-potilailla on havaittu laajoja pulpakavumeja, suuria pulpasarvia, 

pulpakiviä sekä ohutta kiillettä ja dentiiniä ja pysyvien viitosten puuttumista. (T. Su ym. 

2023). Spontaanit periapikaaliset absessit ovat hyvin yleisiä VDDR-potilailla, ja ne voivat 

olla sairauden ensimmäinen havaittava oire (M.A. Souza ym. 2013). 

 

Kuva 6. Kymmenenvuotias VDR1-potilas. Sävyltään kellertävän ruskeissa hampaissa on kiillehypolasiaa ja kariesta. 

Potilasta on lääkitty 3-vuotiaasta asti kalsium- ja D-vitamiinilisillä. Lähde: Liu AQ, Zhang LS, Guo H, Wu ML, Li TY, Xuan 

K, Wei KW. Long-term dental intervention and laboratory examination in a patient with Vitamin D-dependent rickets type I: 

A case report. Medicine (Baltimore). 2020 Oct 9;99(41):e22508. 
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Kuva 7. PTG-kuva saman potilaan hampaistosta. Pysyvissä hampaissa havaittavissa kehityksen viivästymää. Puhjenneissa 

hampaissa tavallista laajemmat pulpakavumit ja ohut dentiini. Lähde: Liu AQ, Zhang LS, Guo H, Wu ML, Li TY, Xuan K, 

Wei KW. Long-term dental intervention and laboratory examination in a patient with Vitamin D-dependent rickets type I: A 

case report. Medicine (Baltimore). 2020 Oct 9;99(41):e22508. 

 

HHRH:n (Hereditary Hypophosphatemic Rickets with Hypercalciuria) hammasilmentymistä 

on olemassa vain vähän tutkimustietoa. On kuitenkin huomionarvoista, että sairaus ei 

tiettävästi aiheuta hammasabsesseja eikä kraniofasiaalisia poikkeavuuksia, kuten kallon 

saumojen ennenaikaista luutumista ja kallon muodon muutoksia (C. Bergwitz & H. Jüppner 

2012). Lisäksi HHRH:aan ei tavallisesti liity hampaiden kehityshäiriöitä, vaikka potilailla 

esiintyy luustokipuja ja lihasheikkoutta (R. Chanclani ym. 2020).  

HHRH:ssa FGF23-tasot ovat matalat tai hieman normaalia alhaisemmat, mikä eroaa muista 

hypofosfateemisista riisitaudeista, joissa FGF23 on koholla. Tämä mahdollistaa 

kalsitriolitasojen nousun, mikä tehostaa kalsiumin ja fosfaatin imeytymistä suolistossa (C. 

Bergwitz & H. Jüppner 2012). Tämä voi olla ainakin osasyy hampaiston poikkeavuuksien 

puuttumiselle.  

 

3.3 Perinnöllistä riisitautia sairastava hammaslääkärin vastaanotolla 

3.3.1 Diagnostiikka 

Perinnöllisissä riisitaudeissa, kuten XLH:ssa, ensimmäiset oireet voivat ilmetä hampaistossa 

ennen varsinaista diagnoosia. Spontaanit absessit tai periapikaaliset leesiot ilman näkyvää 

kariesta tai traumaa voivat olla ensimmäinen merkki luuston aineenvaihduntasairaudesta. 
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Sairauden varhainen diagnosointi antaa parhaat lähtökohdat potilaan normaalin kasvun ja 

kehityksen turvaamiselle sekä auttaa hampaiden vitaliteetin säilyttämisessä, mikä tukee 

hampaiden normaalia vaihduntaa ja pidentää pysyvien hampaiden elinikää. Spontaanien 

absessien esiintyessä potilas on ohjattava jatkotutkimuksiin. (R. Okawa ym. 2024, H. Kato 

ym. 2023) 

Osa XLH-tapauksista johtuu de novo -mutaatioista, jolloin potilaan perhehistoriassa ei ole 

merkkejä sairaudesta. Taudin vakavuusaste voi myös vaihdella (S. Asano ym. 2021). Tällöin 

suun alueen poikkeavuudet voivat olla ensimmäisiä ja ainoita havaittavia oireita. 

Diagnostiikassa voidaan hyödyntää radiologisia menetelmiä. PTG-kuvissa voidaan havaita 

esimerkiksi pulpakavumien poikkeava laajuus, dentiinikerroksen ohuus ja taurodontismia. 

Okawa ym. (2024) esittelivät tutkimuksessaan kvantatiivisen menetelmän, jossa PTG-kuvien 

avulla dentiinidysplasian astetta voidaan arvioida vertailemalla pulpakavumin pinta-alaa 

hampaan pinta-alaan. 

Vaikka usein potilaalla on jo todettu XLH ennen hammaslääkärikäyntiä, joskus 

hammaslääkäri voi olla ensimmäinen terveydenhuollon ammattilainen, joka epäilee taustalla 

olevaa systeemisairautta (R. Okawa ym. 2024). Huolellinen anamneesi ja oireiden tarkka 

tulkinta ovat olennaisia. Lopullinen diagnoosi perustuu laboratoriotutkimuksiin ja 

geenitesteihin (C.F. Munns ym. 2023). 

 

3.3.2 Hoito 

XLH-potilaan hammashoito vaatii yksilöllistä suunnittelua ja moniammatillista yhteistyötä. 

Dentiinin ja kiilteen heikon mineralisaation vuoksi ennaltaehkäisevä hoito on erityisen tärkeää 

(A. Linglart ym. 2014). Perinnöllistä riisitautia sairastavilla on kohonnut riski toistuviin 

juurihoitoihin ja hampaiden menetyksiin (J. Steur ym. 2024).  

Sairauden konventionaalinen hoito fosfaattilisillä ja aktiivisella D-vitamiinilla voi vähentää 

hammaskomplikaatioita etenkin silloin, kun se aloitetaan varhain (H. Kato ym. 2023). 

Konventionaalisen hoidon rinnalle on tullut myös FGF23:n monoklonaalinen vasta-aine 

burosumabi, jolla on lupaavia tuloksia hampaiston mineralisaation parantamisessa. Sen 

pitkäaikaisvaikutuksista hammasterveyteen tarvitaan lisää tutkimusta (A.Linglart ym. 2014; 

C.F: Munns ym. 2023). 
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Hampaat, joissa on periapikaalinen tulehdus, voidaan hoitaa juurihoidolla. Hoidon 

komplikaatioiden, kuten perforaatioiden riski on kuitenkin kohonnut rakenteeltaan 

poikkeavan ja ohuemman dentiinin vuoksi. Hampaan ennuste on siis arvioitava huolellisesti 

hoitoa suunniteltaessa ja noudatettava erityistä varovaisuutta preparoinnissa (B. Lee ym. 

2017). 

Hampaita suojaavina toimenpiteinä voidaan käyttää kruunutuksia ja pinnoituksia. 

Maitomolaareissa on hyödynnetty tehdasvalmisteisia teräskruunuja ja pysyvissä hampaissa 

esimerkiksi komposiittipinnoituksia tai keraamisia okklusaalitäytteitä. Kruunutuksessa 

preparointi on tehtävä erityisen varovaisesti laajojen pulpakavumien ja hauraan 

hammaskudoksen vuoksi (B. Lee ym. 2017; M. James & R. Roudsari 2019). 

Mikäli hampaita joudutaan poistamaan, voidaan protetiikassa harkita implanttihoitoa. Useissa 

tapausselostuksissa on raportoitu onnistuneista implanttihoidoista XLH-potilaille, mutta myös 

komplikaatioita kuten implanttien heilumista ja luutumishäiriöitä on kuvattu. Implanttihoito 

on suunniteltava huolellisesti ja lääkehoidon keskeytyminen esimerkiksi raskauden vuoksi voi 

vaikuttaa lopputulokseen (B. Lee ym. 2017; M. James & R. Roudsari 2019). 

Omahoidon merkitys korostuu entisestään perinnöllistä riisitautia sairastavalla. Huolellinen 

suuhygienia, fluorinkäyttö sekä säännölliset hammaslääkärikäynnit ja fluorilakkaukset ovat 

tärkeitä infektioiden ehkäisyssä (A. Linglart ym. 2014). Koska potilailla voi olla kohonnut 

riski oireettomille infektioille, tulee tarkastusväliä tihentää ja turvautua 

röntgendiagnostiikkaan matalalla kynnyksellä, vaikka näkyvää kariesta ei olisi.  
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4 Pohdinta 

Perinnölliset riisitaudit ovat aineenvaihduntasairauksia, joiden vaikutukset yksilöön ovat 

moninaisia ja oireiden vakavuus vaihtelee potilaiden välillä. Vaikka sairaudet ovat 

harvinaisia, hammaslääkärin on hyvä tunnistaa niiden yleisimmät piirteet, sillä suun alueen 

muutokset voivat olla ensimmäisiä havaittavia oireita. Varhainen jatkohoitoon ohjaaminen ja 

moniammatillinen yhteistyö parantavat suunterveyden lisäksi potilaan elämänlaatua 

kokonaisuudessaan. Perinnölliset riisitaudit ovat potilasta kuormittavia ja elämänlaatua 

heikentäviä sairauksia. Myös suunterveyteen liittyvä elämänlaatu on todettu tutkimuksissa 

alentuneeksi. Runsas hoidontarve ja tiheät tarkastusvälit kuormittavat potilaita psyykkisesti ja 

taloudellisesti (J. Steur ym. 2024; M. Hanisch ym. 2019). Suomessa näiden sairauksien hoito, 

hampaistomuutoksien vaatima hoito mukaan lukien, kuuluu erikoissairaanhoidon piiriin. 

Eri riisitautimuodot voivat johtua erilaisista mekanismeista, mutta niiden vaikutukset 

hampaistoon voivat muistuttaa toisiaan. D-vitamiininpuutosriisitauti ja VDDR voivat 

molemmat aiheuttaa kiillehypoplasiaa, puuttuvia hampaita, interglobulaarista dentiiniä ja 

lisääntynyttä riskiä periapikaalisille infektioille (V. Galhotra ym. 2015; S. Acar ym. 2017). L. 

D’Ortenzio ym. (2016) osoittivat histologisesti, että lapsuusiän D-vitamiinin puute voi 

aiheuttaa pysyviä mineralisaatiohäiriöitä dentiinissä. Vaikka VDDR-muodot perustuvat 

perinnöllisiin entsyymi- tai reseptorivirheisiin, niiden hampaistovaikutukset muistuttavat 

ravitsemuksellista muotoa. 

XLH:n hammasilmentymät johtuvat hypofosfatemiasta ja sairauteen liittyvistä paikallisista 

säätelyhäiriöistä, kuten ASARM-peptidien kertymisestä. XLH:lle tyypillisiä löydöksiä ovat 

interglobulaarinen dentiini, laajat pulpakavumit, spontaanit absessit ja epämuodostuneet 

juuret, kun taas näkyvä kiillehypoplasia ei ole hallitseva löydös (J. Steur ym. 2024). 

Lähdeartikkeleissa tuotiin esiin myös purentavirheiden, kuten etualueen ahtauden, taka-alueen 

ristipurennan, mesiaali- tai distaalipurennan sekä yläkulmahampaiden ektooppisen 

puhkeamisen yleisyys XLH:ssa. Syiksi purentavirheille esitettiin pääasiassa kallon ja leukojen 

luiden kasvun häiriöistä johtuva pienempi leukojen koko tai leukojen epäsuhta. 

Maitohampaiden varhaisten menetysten vaikutusta purennan kehitykseen ei artikkeleissa 

käsitelty, vaikka niiden tiedetään voivan aiheuttaa ahtautta ja purentavirheitä pysyvässä 

hampaistossa. Kaiken kaikkiaan XLH:n ja muiden hypofosfateemisten riisitautien väliset erot, 

kuten HHRH:n puuttuvat hammasmuutokset ja DMP1-geenin mutaation suora vaikutus 



27 
 

dentiinin muodostukseen, viittaavat siihen, että yksin hypofosfatemia ei selitä näiden 

sairauksien hammasilmentymiä. 

Tämä kirjallisuuskatsaus korostaa, että hammaslääkärillä on tärkeä rooli näiden sairauksien 

tunnistamisessa ja osana moniammatillista hoitotiimiä. Ennaltaehkäisevät hoitotoimenpiteet 

voivat estää hampaiden infektoitumista, joten olisi toivottavaa, että hammaslääkärit ja -

teknikot säilyttäisivät tulevaisuudessakin esimerkiksi taidon tehdä minimaalisen preparoinnin 

vaativia ohuita kruunuja pysyviin molaareihin. Riisitauteihin liittyvän diagnostiikan ja hoidon 

ymmärtäminen voi parantaa merkittävästi potilaan elämänlaatua. 
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