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rapporteres, si leeseren kan vurdere pélideligheden af over-
sigten. For at oge gennemskueligheden ber der ogsa vere ad-
gang til protokollen. Protokoller til Cochraneoversigter publi-
ceres i Cochranebiblioteket, og protokoller til andre oversig-
ter kan registreres gratis i UK National Research Register.
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Sekunder pseudohypoaldosteronisme
hos spedbern med pyelonefritis
og urogenitale misdannelser
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Arhus Universitetshospital, Skejby Sygehus, Paediatrisk Afdeling

Pseudohypoaldosteronisme (PHA) pga. renal resistens mod
aldosteron manifesterer sig ved hyperkalizzmi, hyponatrizemi,
metabolisk acidose og forhejet aldosteron. PHA kan vare
primer (arvelig) eller sekundzr (erhvervet), men den under-
liggende mekanisme er i begge tilfzelde aldosteronresistens [1].
Vi beskriver her to tilfzelde af sekundzer PHA hos spadbern.
Begge tilfelde havde baggrund i renale anomalier og urinvejs-
infektion (UVI).

Sygehistorier

L. En fire uger gammel dreng blev indlagt akut grundet op-
kastninger, slaphed og manglende vagtstigning. Fodslen
havde varet ukompliceret. Gestationsalder (GA): 40+6, fod-
selsvaegt (FV): 3.820 g. Drengen vejede ved indleggelsen 165 g
under sin FV. Han var dehydreret og medtaget, men afebril.
Han havde perioder med sloret sensorium og apnetendens.
Paraklinisk blev der fundet sveer hyponatrizemi og hyperkali-
2mi, metabolisk acidose og pavirkede infektionsparametre

(Tabel 1). Drengen blev sat i sepsisbehandling (ampicillin/
gentamycin) og 0,9% NaCl givet intravenest, og pa mistanke
om binyrebarkinsufficiens blev der desuden givet hydrocorti-
son og glukose/insulin-infusion. Urindyrkning viste hemoly-
tiske streptokokker gr. B > 10° kolonier/ml. To dage efter ind-
laeggelsen var drengen bedret betydelig bade klinisk og pa-
raklinisk. Aldosteron og renin var sterkt forhejet, men 17-a-
OH- progesteron var normal, hvilket er foreneligt med PHA
(Tabel 1).

Ved en ultralydskanning (UL) af abdomen sis svaer hydro-
nefrose bilateralt med dilaterede ureteres. En renografi viste
funktionsandel af hojre nyre til 18% og miktions-cysto-ure-
trografi (MCU), svaer grad V vesikoureteral refluks (VUR) og
uretralstenose (Figur 1). Der blev foretaget uretralklapfjer-
nelse tre uger senere. Efterfolgende var drengen velbefin-
dende og i god trivsel.

II. En fire uger gammel dreng blev indlagt akut grundet
trivselsproblemer. Der havde vearet en ukompliceret fodsel.
GA: 38+4, FV: 4.060 g. Drengen vejede ved indleggelsen 210 g
under sin FV og var mager, men alment upavirket og afebril.
Paraklinisk blev der fundet svaer hyponatrizemi og metabolisk
acidose, men normale infektionsparametre (Tabel 1). Der blev
primert behandlet med NaCl-tilskud givet per os, sondeer-
neering og 10% glukose givet intravenest, hvorefter drengen
bedredes sével klinisk som paraklinisk. Urindyrkning viste
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Tabel 1. Parakliniske under-

sggelser hos patient 1 og Patient 1 Patient 2

patient 2 pa farste og tredje Reference-

indleeggelsesdag. dag 1 dag 3 dagl dag3 interval
Elektrolytter
Plasma-Na* (mmol/l). . .. ... 107 133 115 131 133-1462
Plasma-K* (mmol/l) .. ... ... .. 8,1 51 5,9 4,9 3,2-6,12
Plasma-karbamid (mmol/l). . .. ........ ... ... ... .. .. 15,9 1,5 6,1 2,7 0,7-5,72
Plasma-kreatinin (umol/l) ... ......... .. ... ... ...... 78 40 44 42 27-622
Syre/base-status
Plasma-pH. . . .. .. 7,33 7,34 7,35 7,36 7,36-7,42b
PESTE RSOz (TS o oo 0o coonoooonnonoonocoasao 19,1 21,1 18,7 20,1 22,5-26,9P
Infektionsparametre
Plasma-CRP (nmol/l). ... ........ ... ... ... .. ...... 107 <48 22 24 <75b
Blod-leukocytter, total (10/1) ... .................... 40,6 25,6 - 12,3 6,9-19,92
Endokrinologiske parametre
Serum-aldosteron (pmol/l) . ... .. ... 48.470 - - - 140-2.500¢
Serum-renin (MIU/L) . ... 2.100 - - - 8,8-364
Serum-17-a-OH-progesteron (nmol/l) . . .. .............. <1,5 - - - <10¢€

CRP: C-reaktivt protein.

a) Alderskorreleret klinisk-biokemiske referenceintervaller for bgrn, »Gentoftefolderen, 8. udg., Klinisk-biokemisk
Afdeling og Berneafdelingen, Amtssygehuset i Gentofte.

b) Klinisk-biokemisk Afdeling, Arhus Sygehus.

c) Alderskorreleret klinisk-biokemisk referenceinterval for bern [2].

d) Capio diagnostik a.s., Adelgade 5, Kgbenhavn.

e) Alderskorreleret klinisk-biokemisk referenceinterval for bgrn, Klinisk fysiologisk/nuklearmedicinsk Afdeling, Amtssyge-

huset i Glostrup.

hemolytiske streptokokker gr. B > 10° kolonier/ml, og han
blev herefter sat i intravenes penicillinbehandling. UL af nyre
og urinveje viste hojresidigt dobbelt nyreanleeg med svaer
dilatation af de nedre anlag, bilateral hydronefrose og hydro-
ureter samt VUR. Ved en nyreskintigrafi sis nedsat funktions-
andel af hojre ovre nyre til 27% og ingen funktion af det dila-
terede hojre nedre anleg. Ved en MCU blev det verificeret, at
der var VUR grad V til nedre nyreanlzg pa hejre side (Figur
1), hvilket patienten blev opereret for seks uger senere. Efter-
folgende var han velbefindende og i god trivsel.

Figur 1. Miktions-cysto-uretrografi fra

patient 1 (A) og patient 2 (B) viser

hgjresidig sveer grad V vesikoureteral refluks og
hydronefrose. Patient 1 havde endvidere uretral-
stenose (pil). H: hgjre, V: venstre.

Diskussion

Tre hovedfaktorer er identificeret som hovedarsag til sekun-
daer PHA: renale anomalier, UVI og alder. Oget intrarenalt
tryk pga. obstruktiv uropati eller VUR er foresldet som en
mulig drsag til den renale tubulzere dysfunktion, selv om den
eksakte mekanisme ikke kendes [3]. UVI forvarrer de meta-
boliske forstyrrelser og kan i sig selv medfore elektrolytfor-

styrrelser [4]. Den bagvedliggende tiologi kan veere odelaeg-
gelse af intrarenale aldosteronreceptorer [5] eller en nefro-
toksisk effekt pd baggrund af endotoksinemi [6]. Den tredje
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faktor - alder - bevirker umoden renal funktion, idet de fleste
tilfelde af sekundeer PHA findes hos bern under tre maneder
[71.

Symptomer og klinik kan vare ganske uspecifikke og
spender fra det milde til det livstruende, herunder shock,
sepsis og ventrikelflimmer. Differentialdiagnostisk kan PHA
forveksles med kongenit adrenal hyperplasi og binyrebark-
insufficiens, idet de initiale laboratoriefund (hyponatrizemi,
hyperkalizmi og acidose) er ens. Tidlig diagnose er essentiel,
da begge tilstande er potentielt fatale, og behandlingen er sig-
nifikant forskellig. Differentialdiagnosen afgoeres ved urinana-
lyse mhp. UVI og UL af nyre og urinveje. Begge undersogelser
ber foretages akut hos spadbern med hyponatrizemi, hyper-
kalizzmi og acidose for at undgé forsinkelse af behandlingen
og resursekrzevende endokrinologiske undersogelser. Be-
handlingen af sekundaer PHA er rehydrering (evt. 0,9% NaCl-
infusion), normalisering af serum-K* (evt. insulin- glukose-
infusion ved livstruende hyperkalizzmi) og syre-base-status
(evt. natrium- bikarbonat- infusion), antibiotikaterapi samt
evt. kirurgisk intervention (f.eks. aflastning af urinvejsobstruk-
tion).

Begge patienter i de beskrevne sygehistorier havde kliniske
symptomer, der var forenelige med PHA. Af samme grund
blev patienten i sygehistorie II ikke udredt endokrinologisk,
idet det ikke ville have fiet terapeutisk konsekvens. Det for-
ventede fund - og endelige bevis for PHA - ville have varet
forhejet aldosteron og renin.
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Ovennzvnte sygehistorier understreger vigtigheden af
kendskabet til sekundeer PHA med baggrund i UVI og uroge-
nitale misdannelser som mulig diagnose for bern, der bliver
indlagt med hyponatrizemi, hyperkalizemi og acidose.
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Epidermolysis bullosa simplex

typus Dowling- Meara
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Epidermolysis bullosa (EB) er en gruppe medfedte, arvelige,
sjeldne hudsygdomme, som forarsages af mutationer i struk-
turgener for overhudens basalcelleskelet, junktionzonens
hemidesmosomer og leederhudens ankerfibre [1-3]. De karak-
teriseres af oget skorhed af hud, slimhinder og bullaedannel-
ser efter udsettelse for selv mindre pavirkninger. Arvegangen
er autosomal dominant eller recessiv [1]. Kendskabet til syg-
dommene er vigtigt dels pa grund af deres individuelle sveer-

hedsgrad og dels med henblik pé genetisk vejledning og pa
grund af de manglende kurative behandlingsmuligheder.

Traditionelt inddeles EB i tre hovedgrupper (simplex, junk-
tionel og dystrofisk) pa basis af, hvor spaltedannelsen sker [1,
3]. Ved de dominant arvelige, ikke ardannende simplextyper,
der oftest skyldes punkmutationer i generne for keratin K 5 og
K 14, sker spaltning intraepidermalt i de basale keratinocytter
[2]. Epidermolysis bullosa Dowling- Meara (EBS-DM) er den
alvorligste af simplextyperne.

Hyppigheden af nye mutationer (i raske familier) for EBS-
DM i Danmark har vi beregnet til en pr. 300.000 fodsler ud fra
Gedde-Dabls angivelser [4]. Vi beskriver et sygdomsforleb hos
en EBS-DM- patient, som blev fulgt i 23 ar. Et tilsvarende for-
lob hos mor og datter er beskrevet en enkelt gang tidligere i
bogform [5]. Bdde i manifestation og ved den svere neonatal-
og spadbarnsfase med meget god bedring under opvaksten



