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Nyfadt med neurofibromatose type 1 og
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I Danmark fodes der ca. 20 bern om &ret med neurofibromatose type 1 (NF1) svarende til en incidens pa
1:3.000. NF1 nedarves autosomal dominant, men hos ca. halvdelen af patienter med NF1 findes en de novo-
patogen variant. NF1 forekommer varierende i barndommen med hudmanifestationer som café au lait-
pletter, neurofibromer, aksilleere fregner, gliomer i centralnervesystemet samt en raekke skeletale dysplasier.
Neuralrgrsdefekter, herunder meningoceler, er velbeskrevet, men sjeeldne manifestationer ved NF1 [1-3].
NF1 kan i meget sjeeldne tilfeelde komme til udtryk allerede i fosterlivet som f.eks. neurofibromer eller andre

anatomiske afvigelser. Fundene er ofte uspecifikke [4].

Sygehistorie

En rask kvinde blev i 1. trimester af sin graviditet henvist til klinisk genetisk radgivning, da barnefaderen var
kendt med NF1, forirsaget af en heterozygot de novo-patogen variant i NF1 (c.2850+1G>C). Der var dermed
50% risiko for, at fostret ville arve samme variant. Chorionvillusbiopsi viste, at fostret havde arvet den
paternelle NF1-variant. Kromosomal mikroarray var normal. Efter genetisk raddgivning og dreftelse med
bernelaeger onskede parret at fortseette graviditeten og blev herefter fulgt med gentagne UL-kontroller i
fotalmedicinsk regi (Figur 1 A-C). Gennemskanningen i uge 21 viste normale forhold, fraset en fortykkelse
over neaesen. Ved kontrol i uge 28 var denne vokset og blevet delvist cystisk. Parret blev henvist til
hejtspecialiseret enhed, og ved gestationsalder 32 genfandt man neurosonografisk en ca. 2,5 cm cystisk kutan

masse ved naseroden uden tegn pa orbital eller intrakraniel involvering.
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FIGUR 1 A og B. Praznatale UL-billeder af fosteret med cystisk udfyldning (pile) i uge 28.

C. Preenatalt UL-billede af fosteret med cystisk udfyldning (pile) i uge 37. D. Barnet var otte
dage gammelt med ca. 4 x 4 cm frontonasal udfyldning. Ved histologisk undersegelse af
resektatet efter primaer kirurgi var fundene forenelige med et encephalocele, uden mistanke
til tilstedeveerende teratom eller anden malignitet. E. MR-skanning af cerebrum i tvaersnit
viste en stor cystisk udfyldning over ansigtet beliggende frontonasalt i midtlinjen med mal
pa 37 x 30 x 40 mm i diameter. F. Billede af barnet p& ottende postoperative degn efter
reoperation.

Fundene var forenelige med en NF1-relateret ansigtsforandring, og preenatal MR-skanning blev undladt, da
postnatal MR-skanning var planlagt. Preenatal billeddiagnostik forventedes ikke at eendre den perinatale
handtering. Den gvrige gennemskanning var normal, og fostret havde normal tilvaekst og flows gennem hele

graviditeten.

Grundet vandafgang henvendte kvinden sig pa fedegangen en uge efter termin. Inden forlgsningen blev
kardiotokografi (CTG) vurderet patologisk, og man besluttede at forlese barnet med hard cup. Fraset cup-

forlgsning foregik fedslen ukompliceret. Barnet havde normal apgarscore og normale navlesnors-pH’er. Kort
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efter forlgsningen fik barnet behov for kortvarig respiratorisk statte med CPAP og blev derfor indlagt pa

neonatalafdelingen.

Udfyldningen var huddaekket, malte 4 x 4 cm og var bled ved palpation (Figur 1 D). Objektiv undersegelse af
barnet var i gvrigt med normale fund. Barnet blev to dage gammelt MR-skannet med fund af en cystisk

udfyldning, 37 x 30 x 40 mm, foreneligt med et frontonasalt meningoencephalocele (Figur 1 E).

Pa neurokirurgisk afdeling blev der planlagt kranioplastik. Indgrebet blev foretaget, da barnet var fem uger
gammelt. I andet postoperative degn udviklede barnet tiltagende hzevelse over naesen samt feber med
stigende infektionstal, hvorfor man opstartede behandling med meropenem i meningitisdoser. Akut CT af
cerebrum viste postoperativ vaeskeansamling, og efterfalgende lumbalpunktur bekraeftede meningitis med
Enterobacter cloacae-komplekset. Tre degn efter primeeroperationen blev barnet reopereret, hvor man fandt
en defekt omkring duralukningen (Figur 1 F). Indgrebet forleb ukompliceret, og barnet blev udskrevet til
stamhospital pa tredje postoperative degn til fortsat antibiotisk behandling. Det efterfelgende forleb var
ukompliceret, og barnet blev udskrevet i god trivsel.

Diskussion

Det er velbeskrevet, at NF1 har mange og varierende praesentationer hos bern [2, 3]. NF1 er associeret til aget
tumorforekomst, og celer kan kompliceres af et ledsagende teratom. Denne sygehistorie illustrerer derfor
behovet for histologisk undersegelse. Litteraturen beskriver kun fa cases med bern med NF1 og skeletale
abnormaliteter, herunder neuralrgrsdefekter som occipitale meningoencephaloceler, hvor de fleste tilfzelde
forekommer senere i barndommen eller i voksenlivet [1, 5]. Der er ikke tidligere beskrevet et tilfzelde, hvor et
barn fodes med kongenit frontalt meningoencephalocele. Den tidlige forekomst af kranielle meningoceler og
encefaloceler kan vaere diskret, samtidig med at litteraturen pa omradet er sparsom. Dette kan forsinke

erkendelsen og udredningen af den underliggende kranielle defekt.

I sygehistorien havde tidlig billeddiagnostik med MR-skanning af cerebrum betydning for planlaegning af
kirurgisk intervention, der er den kurative behandling [1, 5], og kasuistikken illustrerer betydningen af at

overveje underliggende dysrafi ved atypiske kutane forandringer hos nyfedte.

Korrespondance Anna Tianjing Weng. E-mail: anna.tianjing.weng.01@ regionh.dk
Antaget 9. juni 2026
Publiceret pa ugeskriftet.dk 5. oktober 2026

Interessekonflikter ingen. Alle forfattere har indsendt ICMJE Form for Disclosure of Potential Conflicts of Interest. Disse er

tilgeengelige sammen med artiklen pa ugeskriftet.dk

Referencer findes i artiklen publiceret pa ugeskriftet.dk
Artikelreference Ugeskr Laeger 2026;188:V02260096

doi 10.61409/V02260096

Open Access under Creative Commons License CC BY-NC-ND 4.0

SUMMARY

Newborn with neurofibromatosis type 1 and meningoencephalocele
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In this case report, a newborn with neurofibromatosis type 1 (NF1) and meningoencephalocele is presented.
The foetus had inherited the same pathogenic defect in the NF1 gene as the father and was therefore closely
monitored prenatally. The infant was born with a large frontonasal meningoencephalocele. This has not
been described before and medical experience and knowledge is therefore sparse. In this case, early
diagnostic imaging and scheduling of surgical intervention in collaboration with neuro- and plastic surgeons

was performed.
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