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1) Patienten døde af arytmi forårsaget af EM betinget 
af en allergisk reaktion på et af de givne lægemidler. 
2) Patienten døde af arytmi betinget af QT-forlæn-
gelse udløst af enten aripiprazol eller olanzapin, evt. 
yderligere forværret af kombination med mirtazapin. 
3) Patienten døde i et krampeanfald forårsaget af for-
højet aripiprazol (men objektivt var der ingen fund, 
der tydede på dette). Med udgangspunkt i de to ab-
norme fund konkluderede vi, at dødsårsagen var 
arytmi som følge af forhøjet aripiprazol i kombination 
med myokarditis. EM blev indberettet som mulig bi-
virkning i forbindelse med indtag af aripiprazol.

Patienter i behandling med AP bør obduceres ved 
dødsfald. Dels af hensyn til overvågning af sikkerhe-
den af lægemidlerne, dels for at dødsårsagsstatistik-
ken bliver så korrekt som muligt – om end arytmidiag-
nosen i sagens natur ikke kan stilles ved obduktion.

Pludselig hjertedød er en sjælden bivirkning i for-

bindelse med AP. Rækken af begivenheder mellem 
primær hæmning af ionkanalen til pludselig død er 
kompleks [4]. Risikoen for, at alle begivenheder ind-
træffer, kan ikke enkelt afklares forud for behand-
lingsstart. I fremtiden kan man ønske, at man via 
gentest kan finde de patienter, for hvem indtag af AP 
udgør en risiko.
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Gastrointestinal blødning og invagination 
ved Peutz-Jeghers’ syndrom 

Elisabeth Christiansen1 & Rasmus Nielsen2

Peutz-Jeghers’ syndrom (PJS) er en autosomal do-
minant sygdom med variabel penetrans og skyldes 
 oftest mutation i genet STK11/LKB1 på kromosom 
19. PJS er karakteriseret ved hæmatomatøse polyp-
per lokaliseret i gastrointestinalkanalen, mukokutan 
hyperpigmentering hyppigst lokaliseret omkring 
munden og øget cancerrisiko. Incidensen er i litte-
raturen estimeret til at ligge mellem 1:50.000 og 
1:200.000 [1]. Der er for nylig fastlagt overvågnings-
program for PJS-patienter pga. risiko for udvikling 

af både gastrointestinal cancer og andre cancerfor-
mer. Her præsenteres et forløb af PJS med sympto-
mer i form af både gastrointestinal blødning og efter-
følgende invagination. 

SYGEHISTORIE

En 15-årig tidligere sund og rask pige blev indlagt på 
grund af anæmi. Patienten havde været syg i syv dage 
med kvalme, hovedpine og svimmelhed samt en en-
kelt dag med subfebrilia og turevise mavesmerter. 
Ved den objektive undersøgelse bemærkedes hyper-
pigmentering af læberne. 

Paraklinisk fandtes hæmoglobin på 4,4 mmol/l 
(mikrocytær, hypokrom anæmi med lavt ferritin på 
10 mmol/l). Der blev primært påbegyndt behandling 
med jerntilskud, hvilket medførte et fint retikulocyt-
respons (100 mia./l). Anamnestisk havde man ikke 
mistanke om en ernæringsbetinget jernmangel, hvor-
for mistanken blev rettet mod en mulig blødnings-
kilde. Ved øsofago-gastro-duodenoskopi blev der 
 fundet flere store polypper i ventriklen (Figur 1). 
Histologien var forenelig med hæmatomatøse polyp-
per, som det ses ved PJS. Ved koloskopi fandt man 

FIGUR 1
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 ligeledes multiple polypper dels i den terminale 
ileum, dels spredt i colon. Efterfølgende blev patien-
ten genindlagt akut med kraftige mavesmerter og 
opereret for en invagination, der udgik fra polypper, 
som var lokaliseret i jejunum. 

DISKUSSION 

Debuttidspunktet for PJS ligger gennemsnitligt i 13-
års-alderen, ca. 50% af patienterne vil have sympto-
mer inden 20-års-alderen [2]. De hyppigste kom-
plikationer i forbindelse med PJS er invagination 
(40%), mavesmerter (23%) og/eller anæmi/blød-
ning per rectum (14%) [3]. 

Genetisk testning af patienter med PJS er mulig, 
indtil videre er den eneste identificerede mutation, 
der kan relateres til udvikling af PJS fundet i tumor-
supressor-genet STK11 også kaldet LKB1, der er 
 lo kaliseret på kromosom 19p13.3. I flere nyligt pub -
licerede studier er der blevet fundet mutationer hos 
80-94% af patienterne med PJS [1]. Den eksakte 
 molekylære mekanisme bag den fænotypiske udvik-
ling af PJS og mekanismen bag LKB1-genets funktion 
er endnu ikke klarlagt [2, 4, 5]. 

Patienter med PJS har ud over tendens til po lyp-
dannelse i gastrointestinalkanalen en øget risiko 
for udvikling af cancer ikke bare i gastroentestinal-
kanalen, men også i mammae, cervix uteri, ovarier, 
lunger, pancreas, endometriet og testes. Livstids-
risikoen angives lidt forskelligt i litteraturen. I en 
 metaanalyse af Gianderlo fra 2000, hvor der blev 
 inkluderet 209 patienter fra seks studier, fandt man 
en relativ risiko på 15,2%. Gennemsnitalderen for 

cancerudvikling var 42,9 år, og den kumulative risiko 
for cancer i en alder af 65 år var 93% [3, 4]. Efter-
følgende er der publiceret analyser med lignende 
 resultat [1, 3, 4]. 

Udfordringerne ved disse patienter er at fast-
lægge et relevant screeningsprogram, så en eventuel 
nyopstået cancer kan påvises og behandles i tide, 
og hos de unge patienter at undgå komplikationer i 
forbindelse med polypper, såsom invagination. En 
gruppe af eksperter inden for området samledes 
 derfor i 2007 for at udarbejde kliniske retningslinjer 
for opfølgning af disse patienter. 

I Tabel 1 videregives i en omskrevet form deres 
forslag til kontrol/udredningsprogram [1].

Gruppen har valgt at undlade screening af ova-
rier, pancreas, thyroidea og lunger pga. manglende 
validitet eller risiko ved screening og muligheden for 
at screene for relevant cancertype [1].
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TABEL 1

Lokalisation Alder, år Interval Screeningsmetode 

Colon 8 + polypper, 3 årlige til 50 år

– polypper ved det fyldte 18. år, 

herefter 3 årlige til 50 år

Koloskopi

50 1-2 gange årlig

Øvre gastrointestinalkanal 8 Samme som ved colon Gastroskopi 

Tyndtarm 8 3 år Kapselendoskopi

50 1 år

Mammae 18 1 måned Selvundersøgelse

25-50 1 år MR

50 1 år MR og mammografi

Cervix uteri 25 3 årlige Smear 

Testes (type cancer  rapporteret er 

sertolicelle-cancere)

0 1 år Klinisk undersøgelse indtil 12 år, UL hvis der findes noget unormalt

Generel 8 1 år Levertal, hæmatologi, samt klinisk undersøgelse

MR = magnetisk resonans-skanning; UL = ultralydskanning.

Forslag til udredningsprogram for patienter med Peutz-Jeghers’ syndrom.


