
UGESKR LÆGER 165/3 | 12. JANUAR 2004

167

VIDENSKAB OG PRAKSIS � |���KASUISTIK

Genetik
De fleste mutationer af TRβ1 er lokaliseret omkring tre hot-
spots i ligandbindingsdomænet (Figur 1) og påvirker herved 
receptorens evne til hormonbinding. Dette giver anledning til 
syndromet THR [1]. Der kendes foreløbig over 90 punktmuta-
tioner i en af TRβ-genets alleler, samt enkelte andre muta-

tionsformer. Hovedparten af punktmutationerne er nukleo-
tidsubstitutioner, der medfører udskiftning af en enkelt ami-
nosyre i receptorens ligandbindende domæne [5, 6]. 

Konklusion
Patienten i sygehistorien havde perifer- eller generaliseret 
THR, hvilket blev bekræftet ved mutationsundersøgelse. 
Genundersøgelse åbner mulighed for genetisk rådgivning af 
patienten og dennes familie.
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Multipel sklerose 
diagnosticeret på baggrund af status epilepticus

KASUISTIKLæge Annette Brinkmann Sørensen & læge Mehry Eizadishaijani

Odense Universitetshospital, Neurologisk Afdeling og 
Radiologisk Afdeling

Klinisk stilles diagnosen multipel sklerose (MS) i reglen, når pa-
tienterne henvender sig med klager over et vidt spektrum af 
forskellige neurologiske udfaldssymptomer. Irritative fænome-
ner som for eksempel epileptiske anfald giver sjældent anled-
ning til diagnosticering af MS [1-3], og det er endnu mere usæd-
vanligt, at diagnosen stilles på baggrund af status epilepticus.

Sygehistorie
En 30-årig udisponeret, tidligere rask kvinde blev indlagt på 
grund af status epilepticus med generaliserede toniske, kloni-
ske kramper. Patienten blev behandlet akut med diazepam 
initialt i refrakte doser, i alt 30 mg, herefter som infusion 16 
mg/time. Patienten blev intuberet og sederet og loaded med 

fosphenytoin 20 mg fenytoinnatriumækvivalenter/kg, hvoref-
ter kramperne ophørte. Efter et døgn blev patienten gradvist 
vækket og efter yderligere tre døgn ekstuberet. Der var ikke 
yderligere krampetilfælde under indlæggelsen.

Akut neurologisk blev patienten udredt med CT af cere-
brum to gange, hvilket ud over cerebellar atrofi intet abnormt 
viste. Der blev foretaget spinalvæskeundersøgelse, hvor der 
fandtes normalt celletal, normalt spinalprotein og -glukose og 
ingen xantokromi. Som led i den videre neurologiske udred-
ning blev der foretaget MR-skanning af cerebrum, hvilket vi-
ste multiple white-matter-lesions periventrikulært, subkortikalt 
og infratentorialt, hvilket er foreneligt med MS (Figur 1). En 
supplerende spinalvæskeundersøgelse viste forhøjet IgG-in-
deks og tydelig oligokloni. Visual evoked potentials (VEP) var 
med normale VEP-latenser bilateralt.

Patienten blev behandlet med infusion methylprednisolon 
1 g intravenøst dagligt i fem dage og fortsatte i antiepileptisk 
behandling med phenytoin 150 mg to gange dagligt suppleret 

Figur 1. Fordelingen af påviste mutationer i TRβ-genet [1]. De fleste mutationer
er lokaliseret i tre hot spots (I, II og III) i det ligandbindende domæne. Patien-
tens mutation Pro453Thr ses i hot-spot nummer II. (Med tilladelse fra The
Endocrine Journal).
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med valproat 1.200 mg dagligt. Klinisk havde patienten neu-
rologiske udfald i form af sakkaderede øjenbevægelser, dis-
kret højresidigt koordinationsbesvær og let ataktisk og bred-
sporet gang. Der var ingen kognitive deficit.

Retrospektivt blev det oplyst, at patienten gennem de 
seneste 11 år havde haft kortvarige perioder med sensoriske 
forstyrrelser, balanceproblemer og styringsbesvær af ekstre-
miteterne, uden at dette førte til neurologisk udredning. 
På baggrund af de supplerende anamnestisk oplysninger, den 
kliniske undersøgelse og de parakliniske fund blev diagnosen 
MS af attakvis type stillet. Ved kontrol henholdsvis en og tre 
måneder efter udskrivelsen havde patienten fået paraklinisk 
tegn på leverpåvirkning med alaninaminotransferasestigning 
til 47 U/l (referenceinterval: 10-35 U/l) og stigning i gamma-
glutamyltransferase til 225 U/l (referenceinterval: 5-50 U/l). 
Dette blev tilskrevet den antiepileptiske behandling, hvorfor 
patienten blev udtrappet af phenytoin, og den antiepileptiske 
behandling blev forsøgt fortsat med valproat som mono-
terapi.

Diskussion
MS forekommer i tempereret klima med en årlig incidens på 
4-5 pr. 100.000 indbyggere. Den årlige incidens af epilepsi i 
Nordeuropa er på 40-70 pr. 100.000 indbyggere [4].

I et islandsk populationsbaseret studie har man vist, at MS 
er en uafhængig risikofaktor for udvikling af epileptiske an-
fald med en tre gange øget risiko for anfald hos patienter med 
MS ift. det forventede hos baggrundsbefolkningen [5]. Epi-
lepsi hos MS-patienter er dog ikke hyppigt forekommende, 
således fandt man i det islandske studie, at prævalensen af epi-
lepsi var 1,9% ti år efter, at MS var diagnosticeret.

Epileptiske anfald er sjældne som debutsymptom på MS 
[1-3], og status epilepticus er endnu mere usædvanligt forud 
for diagnosen. Hos de få patienter, der får status epilepticus, 
var diagnosen MS allerede stillet – ofte år i forvejen [1-3], og 
i to af studierne var det hos alle patienterne forbundet med 
kognitive deficit [1, 2].

Hos de patienter med MS, der har epileptiske anfald, klas-
sificeres anfaldene som partielle med eller uden sekundær ge-
neralisering hos halvdelen eller flere af patienterne, hvilket in-
dikerer fokal læsion som baggrund for anfaldsfænomenerne 
[1-3, 5, 6]. I flere undersøgelser støttes formodningen om, at 
der er en sammenhæng mellem forekomsten af subkortikale 
læsioner og epileptisk anfald hos patienter med MS [2, 6]. 
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Figur 1. MR af cere-
brum, T2-vægtede bil-
leder saggitalt (A) og
transversalt (B) viser
multiple højsignale-
rende forandringer 
periventrikulært og 
cerebellart (A) samt
subkortikalt (B) i hvid
substans, hvilket er
foreneligt med MS.
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