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Diskussion

Bestrdlingen af den tidligere larynxcancer forklarer sandsyn-
ligvis patientens HT og efterfolgende pseudoobstruktion af
colon. Tidligere kasuistikker tyder pa, at tilstanden er reversi-
bel, og at perifer neuropati og ophobning af glykoprotein i
tarmvaeggen er sandsynlige Arsager [2-5].

Det skitserede forleb vidner om, at man ihaerdigt har for-
sogt at finde ileusdrsagen. I alt fik patienten foretaget adskil-
lige OOA, to ultralydskanninger, seks CT’er, en tyndtarms-
passage, en colonindhzldning, to koloskopier og en eksplora-
tiv laparotomi (Figur 1).

Thyroideaparametre blev ikke kontrolleret, enten fordi
man ikke var opmarksom p4, at de var relevante for den ab-
dominale lidelse, eller fordi oplysningerne gik tabt i forbin-
delse med de mange overflytninger af patienten. Det ma anses
for at vaere overvejende sandsynligt, at en tidligere behand-
ling af patientens HT kunne have forhindret flere af de til-
stodte komplikationer, overflytninger og udredninger samt
fremmet operationen af hans columnafraktur.
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I denne kasuistik demonstreres dels den mulige sammen-
hang mellem ubehandlet HT og paralytisk ileus, dels at hyp-
pige overflytninger af en svart syg patient oger risikoen for, at
patologiske provesvar undgir nedvendig opmerksomhed og
konsekvens.
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Autoimmunt polyglandulert syndrom

hos en 13-arig pige

Leege Line Borgwardt, afdelingslaege Pernille Pedersen &
ledende overlaege Birgit Peitersen

Hvidovre Hospital, Peediatrisk Afdeling

Resume

Autoimmunt polyglandulert syndrom (APS) er en gruppe af syg-
domme, der er karakteriseret ved autoimmunitet mod to eller flere
endokrine organer. APS er klassificeret i tre undergrupper, type 1,
type 2a og type 2b, inddelt efter hvilke endokrine organer der er
involveret. | artiklen beskrives en 13-arig pige, der havde uopda-
get APS type 2a og blev henvist til en paediatrisk afdeling med hy-
potyro-idisme. Efterfglgende fik hun diagnosticeret adrenokortikal
insufficiens og truende Addisonkrise. Behovet for gget opmaerk-
somhed pa APS i det daglige kliniske arbejde pa landet peediatri-
ske afdelinger diskuteres.

Autoimmunt polyglandulert syndrom (APS) er en gruppe af
sygdomme, der er karakteriseret ved autoimmunitet mod to
eller flere endokrine organer. APS er klassificeret i tre under-
grupper, type 1, type 2a og type 2b, inddelt efter hvilke endo-
krine organer der er involveret [1]. APS 2a, som den folgende

sygehistorie omhandler, er defineret ved en kombination af
autoimmun binyreinsufficiens, typel-diabetes (T1DM) og/el-
ler autoimmun tyroiditis (hyppigst hypotyroidisme) [1, 2].

I nedenstiende sygehistorie beskrives en 13- drig pige med
APS-2a, der begyndte med hypotyreose og efterfolgende tru-
ende Addisonkrise.

Sygehistorie

En 13-érig, tidligere rask pige blev henvist til Paediatrisk
Afdeling, Hvidovre Hospital, grundet hypotyreose, hvilket
var diagnosticeret hos egen laege. Der var ingen dispositioner
for gvrige autoimmune lidelser. Patienten havde igennem seks
maneder vearet generet af tiltagende trethed og nedsat
energiniveau.

Ved forste kontakt pa Padiatrisk Afdeling blev patienten
fundet upavirket, fraset haeshed. Hendes pubertetsudvikling
var Tannerstadium 5. I overensstemmelse med afdelingens
instruks for hypotyroidisme blev der malt S- thyroideasti-
mulerende hormon (TSH), S-trijodthyron (T3), S-T4, S-thy-
roideaperoxidase og S-TSH-receptor-antistoffer, som viste
tegn til autoimmun tyroiditis. Der blev foretaget ultralydskan-
ning af thyroidea og udfert thyroideaskintigrafi, som viste en
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Tabel 1. Autoimmunt polyglanduleert syndrom (APS)

[5]. APS 1 APS 2a APS 2b
Aldersdebut Aldersdebut Aldersdebut
barndom voksen voksen

Kliniske manifestationer (peak < 10 &r) (peak 30 ar) (peak 30 ar)
Morbus Addison. . ................. ++ ++ -
Hypoparatyroidisme . . . . ............ ++ = =

Kronisk mukokutan candidiasis. . . ... .. ++ - -
Graves'sygdom . . . ........... ... -

Hashimotos tyroiditis. . . ............ +/- ++ ++
Pernicigsangemi . .. ............... + (tidlig debut) + ++ (sen debut)
Type 1-diabetes. . . ................ +/— ++ +

Vitiligo . ... .o + + +

Kronisk aktiv hepatitis . . ............ + - -
Alopeci.......... .. + (universel) A 1
Malabsorption. . .. ................ + - -

Coliaki .. ...... .. ... .. ... .. ... + + +
Hypopituitarisme . . .. .............. + +/— -

Myastenia gravis . ... .............. - +/— +/—

let inhomogen aktivitetsfordeling i en symmetrisk thyroidea,
der var beliggende oven for jugulum, hvilket kunne skyldes
autoimmun reaktion. Der fandtes ingen struma og ingen knu-
der. Patienten blev sat i behandling med levothyroxin 50 mg
dagligt.

Fjorten dage efter den forste kontakt til Paediatrisk Afde-
ling blev undersogelserne suppleret med maling af adreno-
kortikotropt hormon (ACTH) samt renin og gliadinantistoffer
for udelukkelse af andre autoimmune endokrine lidelser. Der
blev fundet kraftigt forhejede P- ACTH- og P-renin pa hen-
holdsvis 1.500 ng/1 (0-46 ng/1) og > 320 ng/1 (0-30 ng/1) samt
negativ S- gliadinantistof. Undersogelserne blev foretaget efter
konferering med en seniorlaege og var ikke en del af
afdelingens instruks.

Patienten blev herefter ikke set af en lzege for fire uger efter
den primere kontakt pd Pediatrisk Afdeling. Da var hun fort-
sat upavirket, men angav dog tiltagende traethed og irritabi-
litet. Vaegten var stabil. Der fandtes ganske let hyperpigmen-
tering perioralt. Ud over dette blev der ikke fundet nogen kli-
niske tegn til morbus Addison. Elektrolytter, leukocytter og
syre-base-status var alle inden for normalomradet, faste B-
glukose var let forhejet til 6,0 mmol/1 (3,3-5,5 mmol/l). Blod-
trykket var 120/68 mmHg, pulsen var 90.

Pa grund af de kraftigt forhejede ACTH- og reninverdier
blev der rejst mistanke om morbus Addison som led i APS
samt truende Addisonkrise, og patienten blev samme dag
overflyttet til Rigshospitalets paediatriske afdeling til videre
udredning. Ved en synactentest bekrzftede man diagnosen,
og ved undersogelse for ovrige autoimmune lidelser som led
i APS blev der ikke fundet nogen tegn pa T1DM, vitamin Bi,-
mangel, PTH-mangel eller hepatitis.

Patienten blev umiddelbart sat i behandling med hydro-
cortison, 5 mg X 3, fludrocortison 50 mg X 1, og fortsatte be-
handlingen med levothyroxin. Hun blev efterfelgende fulgt
ambulant og forsegt nedtrappet i hydrocortison. Fem méne-
der efter behandlingsopstart var hun klinisk bedret, men an-

gav sig fortsat treet og udmattet ved fysisk aktivitet. Hun
havde uzndret medicinforbrug fraset levothyroxin som var
nedsat til 125 mg dagligt.

Diskussion
APS er en velbeskrevet tilstand i litteraturen [1-4].

APS 2a, som sygehistorien omhandler, er defineret ved
kombinationen af autoimmun binyreinsufficiens, TIDM og/
eller autoimmun tyroiditis (hyppigst hypotyroidisme) [1, 2].
Sygdommen manifesterer sig normalt i tredje eller fjerde
dekade, men kan debutere bade for og efter [1]. TIDM eller
autoimmun thyroiditis er oftest de forste symptomgivende
tilstande.

I Tabel 1 er skitseret yderligere symptomer og sygdomme
ved henholdsvis APS 1, APS 2a og APS 2b.

I ovenstdende sygehistorie er der beskrevet en potentiel
livstruende sygdomstilstand. Da morbus Addison er sjelden
og har uspecifikke debutsymptomer, kan den let overses, ogsa
som led i APS og specielt af lzeger, der ikke har erfaring inden
for omradet.

P& Pzdiatrisk Afdeling, Hvidovre Hospital, fremgar det
ikke af instruksen for hypotyroidisme, at man ber have oget
opmarksomhed pa andre endokrine lidelser og eventuelt ber
screene herfor, hvorfor diagnosen hos vores patient sandsyn-
ligvis ikke var blevet verificeret i det tidlige stadie uden konfe-
rering med en seniorleege. Grundet dette har vi valgt at 2endre
afdelingens instruks for hypotyrodisme for at undga lignende
situationer.

Med baggrund i denne sygehistorie ensker vi at age
opmerksomheden pa APS og at opfordre landets padiatriske
afdelinger til revurdering af de aktuelle instrukser, der er rela-
teret til emnet.
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Kongenit proksimal radioulnar synostose

Reserveleege Zaid Saadi Abdullah Al-Saadi &
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Resume

Kongenit radioulnar synostose er en sjaeldent forekommende ud-
viklingsabnormitet, som opstar som fglge af en mislykket segmen-
tation mellem radius og ulna. Der er ca. 350 rapporterede tilfeelde
i litteraturen. Tilstandens sjeeldenhed medfgrer ofte en forsinket
klinisk diagnose. Den gennemsnitlige alder ved diagnosen er seks
ar med en variation fra seks maneder til 22 ar. Fordelingen pa ken
er 3:2 (drenge:piger), og 60% af tilfeeldene er bilaterale. En fem-
arig pige blev undersggt pa skadestuen efter et faldtraume i ven-
stre albue. En rantgenundersggelse viste ingen friske frakturer el-
ler luksationer. Til gengeeld sas der en fusion af de proksimale 3
cm mellem radius og ulna. En rgntgenundersggelse af den raske
arm viste samme problemstilling. Der var ingen rotation i underar-
mene, der var 13st i ca. 30 graders pronation. Den funktionelle be-
veegelsesindskraenkning ved kongenit radioulnar synostosis afhaen-
ger af graden af deformitet og af, om den er uni- eller bilateral.
Bgrn kan initialt have reduceret starrelse af caput radii og senere
f& symptomatisk caput radii-subluksation, hvorfor de ber fglges
radiografisk, afhaengigt af symptomer og handikap. Indikationerne
for operation er kontroversielle og afhaenger af, om der er bilateral
manifestation og af graden af pronationsdeformitet.

En synostose mellem den proksimale del af radius og ulna er
en sjzldent forekommende udviklingsabnormitet, som sop-
star som folge af en mislykket segmentation mellem radius og
ulna (Figur 1).

Embryologisk opstar overekstremitetsknoppen fra den
usegmenterede kropsveg pd 25.-28.-dagen. Albuen bliver
synlig pa 34.-dagen og humerus, radius og ulna er synlige pa
37.-dagen. Initialt er de tre kartilaginose analoger af humerus,
radius og ulna forbundet inden segmentationen, hvor radius
og ulna et kort stykke tid deler et felles perikondrium. Ab-
norme/uheldige begivenheder pa dette tidspunkt kan fore til
manglende segmentation. Varigheden og graden af den ska-
delige pavirkning afger graden af den endelige synostose [1].

Der er ikke fundet nogen eksakt ztiologi, men der er do-
kumenteret en genetisk basis for den manglende differentie-
ring mellem radius og ulna [1-2].

Sygehistorie

En 5-arig pige blev undersogt i skadestuen efter et faldtraume
mod venstre albue med efterfolgende smerter og hvelse. En
rentgenundersogelse viste ingen friske frakturer eller luksatio-
ner. Til gengeld sas der en fusion af de proksimale 3 cm mel-
lem radius og ulna. En rengtenundersogelse af den raske arm
viste samme problemstilling. Ved samtale med patienten og
forzeldrene viste det sig, at hun havde haft problemer bade
med pronation og supination bilateralt siden fodslen. Der var
ingen rotation i underarmene, der stod last i ca. 30 graders
pronation. Der pavistes desuden lidt sterre rotation i hand-
leddet end normalt. Bevaegeligheden i hindled og fingre i
ovrigt var normal.

Efter skadestuebesoget var pigen hurtigt tilbage i sin habi-
tualtilstand og hendes arme fungerede godt i det daglige. Ved
kontrolbeseg i ambulatoriet var der ingen smerter ved under-
sogelsen, og patienten havde i skolen kunnet lege og deltage i
gymnastik uden problemer.

Patienten havde haft en upafaldende opvakst. Egen lege
havde ikke tidligere fundet indikation for rentgenfotografering.

Diskussion

Wilkie & Davenport beskrev i 1914 to typer af kongenit syno-
stose baseret pd pavisning af den proksimale radioulnare sam-
mensmeltning. Type 1 er en komplet synostose med sammen-
smeltning af radius og ulna i en variabel udstraekning. Type 2
er af mindre omfang og kan vere partiel. Type 2 involverer
regionen lige distalt for den proksimale radiusepifyse, og er
associeret med caputradiiluksation [3]. Endvidere har Cleary &
Omer 11985 formuleret en anden klassifikation bestiende af
fire typer: fibrous synostosis, ossgs synostosis og to typer asso-
cieret med henholdsvis posterior og anterior dislokation af
radius [4]. Endelig findes der en helt anden ikke medfedt type,
kaldet posttraumatisk radioulnar synostose. Denne er helt
forskellig fra den kongenitte synostose, bide hvad angar
arsag, behandling og prognose [1].





