
VIDENSK AB  285Ugeskr Læger 175/5  28. januar 2013

net på den læge, der havde ordineret fusidin, således 
at han kunne kontaktes for yderligere oplysninger. 
Mistanken blev styrket ved opdagelsen af, at nærvæ
rende skade ikke var enestående, og at der var andre 
mistænkelige forhold – hvilket kunne gøre, at man 
opdagede et tilfælde, der isoleret set ikke ville skille 
sig nok ud, til at mistanken blev rejst. Da sundheds
personale har skærpet indberetningspligt, skal der 
handles alene på mistanken. I praksis vil det betyde 
indlæggelse, typisk på en børneafdeling. Indlæggel
sens mål er at stabilisere situationen samt dokumen
tere skaderne og behandle dem. Et tværfagligt forum 
bestående af en ansvarlig overlæge, en kontaktsyge
plejerske, en socialrådgiver og en psykolog evt. med 
assistance fra børne og ungdomspsykiatrisk afdeling 
vil som regel blive etableret. Når der er mistanke om 
fysisk mishandling, skal kommunen underrettes en

ten via social og sundhedsforvaltningen eller den so
ciale døgnvagt, hvis det er uden for dagtid. Kommu
nen vurderer i den enkelte sag, om politiet skal 
involveres [5].
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Cerebrotendinøs xantomatose er en sjælden  
neurologisk sygdom med en specifik behandling

Morten Blaabjerg1 & Dragan Marjanovic2

Cerebrotendinøs xantomatose (CTX) er en autosomal 
recessiv lipidaflejringssygdom, som skyldes mutation 
i CYP27A1genet, der koder for enzymet sterol 27hy
droxylase [1]. 

Dette medfører ophobning af galdesyrederivater 
bl.a. kolestanol og 7alfahydroxykolesterol [2] pri
mært i øjets linser, hjernen og senerne, hvilket resul
terer i den klassiske CTXfænotype, der initialt er be
skrevet af vanBogaert et al i 1937 [3] med kronisk 
diare i barndommen, bilateral juvenil katarakt, sene
xantomer og progredierende neurologiske deficit. 
Spektret af neurologiske deficit ved CTX er bredt, 
men typisk har patienterne progredierende cerebel
lare og supranukleære symptomer og psykomotorisk 
retardering. Andre beskrevne fund er epileptiske an
fald, perifer neuropati, hallucinationer og emotionel 
labilitet. 

Diagnosen baseres på fænotypen, måling af gal
desyrederivater og magnetisk resonans (MR)
skanning [4]. Selvom CTX er en meget sjælden til
stand, er en tidlig diagnose af største vigtighed, idet 
der findes en specifik behandling med chenodeoxy

cholsyre (CDCA), der er påvist at kunne hæmme pro
gressionen og i enkelte tilfælde bedre symptomerne, 
især ved tidlig initiering af behandling [5].

sYGEHIsToRIE

En 38årig kvinde, der var født til normal tid, havde 
haft normal udvikling indtil omkring ottende klasse, 
hvor hun fik balanceproblemer, emotionelle ændrin
ger og koncentrationsbesvær.

Som 15årig fik hun diagnosticeret epilepsi, initi
alt tolket som juvenil myoklon epilepsi baseret på an
faldssemiologi (myoklonier og generaliserede tonisk
kloniske anfald) og elektroencefalogram (EEG)for 
andringer (paroksystisk forekommende spikes og po
lyspikes bitemperocentralt med skiftende overvægt). 
Hun var i teenageårene blevet opereret for  bilateral 
katarakt, der blev tolket som værende medfødt, og 
hun var i barndommen blevet udredt for kronisk 
diare uden sikker genese. Fra begyndelsen af 30års
alderen fik hun tiltagende neurologiske deficit med 
balancebesvær og dysfagi, og ved klinisk undersø
gelse fandt man spastisk dysartri samt spasticitet og 
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cerebellar ataksi i ekstremiteterne. En T2vægtet MR
skanning af hjernen viste højsignalforandringer i 
begge cerebellare hemisfærer og nytil 
kommen cerebellar atrofi samt højsignalforandringer 
i capsula interna, hvilket ikke sås på en MRskanning, 
der var blevet foretaget fem år tidligere. 

Pga. den vedvarende progression blev patienten 
overflyttet til fornyet vurdering. Ved indlæggelse 
fandt man forværring af de tidligere beskrevne symp
tomer og nytilkommen palatal tremor. Desuden blev 
der fundet en blød, pudeformet fortykkelse af venstre 
akillessene. Man vurderede hende til at være moderat 
kognitivt påvirket.

En ny MRskanning af hjernen og rygmarven 
foretaget et år efter den forrige (Figur 1) afslørede 
hyperintenst signal på T2vægtede billeder i capsula 
interna og pyramidebanen i hjernestammen (Figur 
1A + B), degeneration af cerebellums hvide substans 
(Figur 1B) og svær cerebellar atrofi (Figur 1C). På 
MRskanningen af rygmarven påviste man diffust hy
perintenst T2signal langs bagstrengene (Figur 1C). 
Baseret på de kliniske og billedmæssige fund var der 
mistanke om CTX, og en genetisk analyse afslørede to 
kendte mutationer på CYP27A1: c.1184+1G>A og 
c.1213C>T. I lighed hermed viste biokemiske analy
ser et massivt forhøjet 7alfahydroxykolesterolni
veau på 1.286 ng/ml (normalværdi: < 50 ng/ml),  
og der blev påbegyndt behandling med CDCA (250 
mg × 3).

Efter seks måneders behandling viste nye blod
prøver normalisering af 7alfahydroxykolesterolni
veauet til 22 ng/ml. En kontrolMRskanning viste 
uændrede forhold, og et EEG viste fortsat svært ab
norme forhold med nedsat dominant frekvens og 

sharpwaves bioccipitoposttemporalt med venstresi
dig overvægt. Patientens kliniske tilstand var uden 
væsentlige ændringer.

dIsKUssIon

Diagnosen CTX hos patienten i sygehistorien blev 
først stillet sent i voksenlivet (38 år) trods den klassi
ske fænotype med kronisk diare i barndommen, bila
teral katarakt i ungdommen, senexantomer og pro
gredierende cerebellare og supranukleære tegn.  
I lighed med dette har man i en nylig opgørelse af 25 
tilfælde fundet en gennemsnitsalder ved diagnostice
ring på 38 år og en forsinkelse i diagnosen fra første 
symptomer på 19 år [5]. 

Selvom CTX er en sjælden tilstand med ca. 300 
konfirmerede tilfælde på verdensplan, illustrerer mu
ligheden for effektiv behandling af tilstanden vigtig
heden af tidlig diagnose bl.a. gennem øget kendskab 
til diagnosen. Majoriteten af patienterne udviser den 
klassiske fænotype, og dette bør lede til tidlig måling 
af galdesyrederivater og genetisk undersøgelse og 
derved tidlig initiering af behandlingen. 
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FIgUr 1

T2-vægtede magnetisk 
resonans-skanningsbil-
leder af cerebrum og 
medulla spinalis på 
diagnosetidspunktet.  
A. Hyperintenst signal i 
crus posterior af capsula 
interna. B. Degeneration 
af cerebellums hvide 
substans (pile). C. Svær 
cerebellar atrofil (pil)  
og hyperintenst signal i 
bagstrengene af  
medulla spinalis (pile- 
hoveder).

 C A

 B


