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Heemofagocytisk lymfohistiocytose (HLH)/makrofagaktiveringssyndrom (MAS) er en livstruende tilstand med
systemisk hyperinflammation [1]. Primeer HLH er en sjeelden genetisk sygdom, der primaert rammer born.
Sekundeer HLH rammer typisk voksne og kan udlgses af infektion, malignitet eller autoimmun sygdom [2]. MAS-
HLH er sekundeer HLH hos patienter med autoimmun sygdom. Tidlig identifikation og behandling er vigtig for
at undga livstruende komplikationer. Der er ingen diagnostiske kriterier for MAS-HLH, men der er udviklet en
online probability calculator kaldet heemofagocytisk syndrom-score (HScore). Hos voksne med hgj
preetestsandsynlighed er sensitivitet og specificitet hoje. HScore beregnes ud fra ferritin, triglycerid, fibrinogen,
antal cytopenier, ASAT samt tilstedevaerelse af feber, hepatosplenomegali, immunsuppression og
haemofagocyterende celler i knoglemarven [3]. MAS-HLH kan klinisk ligne sepsis og skal misteenkes ved en
patient med persisterende feber og forveerring trods antibiotisk behandling samt et biokemisk skift fra
leukocytose til leukopeni, mens CRP, ferritin, sCD163, IL-2R og triglycerider stiger, og fibrinogen falder. Denne
kasuistik beskriver MAS-HLH udviklet under immundempende behandling hos en mand med nydiagnosticeret

polymyositis.

SYGEHISTORIE

En 26-drig tidligere rask mand blev indlagt med rapidt progredierende kraftnedseettelse, muskelsmerter
proksimalt i underekstremiteter, parenkymates leverpavirkning og sveert forhgjet kreatininkinase, myoglobin og
troponin I. Initielt var den tentative diagnose toksisk rabdomyolyse. Grundet klinisk og biokemisk progression
blev hgjdosis prednisolon og humant intravengst Ig opstartet pa mistanke om polymyositis. I lebet af fem degns
indlaeggelse udviklede patienten sveaert hjertesvigt og blev overflyttet til intensivafdeling. Trods optimering
opstod tiltagende kredslebssvigt, og patienten blev tilkoblet hjertelungemaskine,

ekstrakorporal membranoxygenering (ECMO). Efter fire degn stabiliseredes tilstanden, og ECMO blev
seponeret. Kort efter opstod akut forveerring med hejfebrilia, hypotension og forhgjede inflammatoriske
markerer: ferritin 13.583 g/, triglycerider 4,4 mmol/l, fibrinogen 15,2 pumol/l, leukocytter 47 x 10°/1, IL-2R 2987
kU/1 og sCD163 6,55 mg/1 (Figur 1). Knoglemarvsbiopsien viste haemofagocyterende celler. En HScore viste > 98%
sandsynlighed for MAS-HLH. Da MAS-HLH blev misteenkt, opstartedes, i lyset af patientens kritiske tilstand, i.v.
anakinra (IL-1 receptorantagonist) med 10 mg/kg/dag (800 mg/dag), sidelebende med fortsat humant intravenast

Ig og steroid.
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FIGUR 1 Ferritin (A), CRP (B), alaninaminotransferase (ALAT) (C) og triglycerider (D) samt
immunmodulerende behandling (E) givet fra to dage fer, makrofagaktiveringssyndrom
(MAS)-haamofagocytisk lymfohistiocytose (HLH)-mistanken opstod, hvor dag 0 svarer til
ferste haemofagocytisk syndrom-score, og specifik behandling for MAS-HLH blev opstartet,
til ti dage inde i behandlingen. Humant intravenast Ig blev opstartet for polymyositis fire
dage for MAS-HLH-mistanke (dag 0) og planlagt seponeret et degn senere efter samlet fem
degns behandling. Humant intravenest Ig vurderes derfor at have haft begraenset betydning
for den kliniske fremgang.
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Behandlingen medferte eklatant bedring. Efter stabilisering blev anakinra nedtrappet og skiftet til subkutan
administration. Antinuklezere antistoffer med humant epital type 2-celler (ANA-HEp2) var positiv 1:1280 for
nucleus plettet farvning med steerkt positive anti-Ku-antistoffer. Muskelbiopsi var lysmikroskopisk normal, men
taget efter prednisolonopstart. Helgenomsekventering var uden kendte forandringer i relevante gener testet
med et autoinflammations- og immundysreguleringsgenpanel. Trods ekstensiv mikrobiologisk udredning inkl.
mikrobiom blev der ikke pavist en underliggende infektigs arsag til HLH, og der var ikke mistanke om debut af
Stills sygdom. Konklusionen blev, at patienten havde Ku-positiv polymyositis. Patienten bedredes langsomt béde

klinisk og biokemisk og blev udskrevet med 100 mg subkutant anakinra dagligt.

DISKUSSION

MAS-HLH er en sjeelden komplikation til autoimmun sygdom seerligt systemisk lupus erytematosus eller Stills
sygdom. Syndromet mé specielt overvejes hos immunsupprimerede og/eller inficerede patienter med klinisk
forveerring uden oplagt arsag og manglende antibiotikarespons samt biokemi med stigende ferritin, triglycerider
og CRP. Knoglemarvshiopsi med fund af heemofagocyterende celler stotter diagnosen, dog uden at det er en
forudseetning. Beregning af HScore er et vigtigt veerktgj til identifikation af MAS-HLH og ber gentages i forlobet
til revurdering, hvis klinisk mistanke til HLH bestéar [3]. Tidlig behandling pa mistanke om HLH/MAS er
vaesentlig ogsa under lgbende udredning for infektion, malignitet (iseer lymfom) eller autoimmun sygdom.
Samtidig infektion ma ikke bremse opstart af immunmodulerende MAS-HLH-behandling. Behandlingen startes
typisk med hejdosis prednisolon og IL-1 receptorantagonist, hvor subkutan administration oftest er nok [4].

Vores case blev grundet den kritiske tilstand behandlet med hejdosis i.v. anakinra [5]. Denne kasuistik
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understreger vigtigheden af hurtigt at erkende og behandle MAS-HLH, som er en livstruende komplikation til

autoimmune sygdomme, samt viser eklatant effekt af i.v. anakinra.
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SUMMARY

Macrophage activation syndrome in a young patient with polymyositis

Haemophagocytic lymphohistiocytosis/macrophage activation syndrome (HLH/MAS) is a life-threatening
condition characterised by systemic hyperinflammation and is often triggered by infections, malignancies, or
autoimmune disease. The HScore is a diagnostic tool used to estimate the likelihood of HLH/MAS based on
clinical, biochemical, and histological findings. This case describes a patient with polymyositis developing MAS,
indicated by an HScore of 219. He was treated with IV anakinra, steroids, and immunoglobulin, leading to
significant improvement. This case emphasises the importance of early MAS recognition and timely intervention

in critical conditions.
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