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Sallasygdom (SS) er en neurodegenerativ lysosomal aflejrings-
sygdom. Arvegangen er autosomal recessiv. Sygdommen er 
nu for første gang konstateret hos to danske søskende [1]. Ved 
sygdommen ses psykomotorisk retardering og ataksi. Ved 
MR-skanning af cerebrum ses bl.a. hyperintensitet i hvid sub-
stans og hypoplasi af corpus callosum. Der er forhøjet udskil-
lelse af fri sialsyre i urinen, men da der ikke undersøges for 
dette ved den almindeligt anvendte metaboliske screenings-
undersøgelse i Danmark, kan sygdommen være underdiagno-
sticeret. Der ønskes med denne artikel at rette opmærksom-
hed på, at SS forekommer i Danmark. 

Baggrunden for sygdommen
SS blev første gang beskrevet i 1979 [2]. Sygdommen er hyp-
pigst i Finland (ca. 100 patienter) og Sverige (27 patienter) [3]. 
I den finske befolkning er bærerhyppigheden 1:200 for den 
hyppigste mutation (R39C) [4].

Lysosomale sygdomme med ophobning af fri sialsyre om-
fatter de allele sygdomme SS og infantile sialic acid storage dis-
ease (ISSD). ISSD er sjælden og dens arvegang er autosomal 
recessiv. Det defekte gen (SLC17A5) er lokaliseret på kromo-

som 6q14-q15. Det koder for et lysosomalt transportprotein 
(Sialin), som transporterer fri sialsyre ud af lysosomet. Ved SS 
og ISSD ophobes fri sialsyre i lysosomerne og udskilles i store 
mængder i urinen. Der er en vis sammenhæng mellem geno-
type og fænotype. Den hyppigste mutation (R39C) medfører 
en delvis bevaret funktion af Sialin, og homozygote for denne 
mutationen har fænotypisk SS. Ved ISSD ses forskellige muta-
tioner som stort set medfører ophævet funktion af Sialin. Kli-
nisk intermediære former fremkommer ved kombination af 
R39C-mutationen og en af de mutationer, der forekommer 
ved ISSD (kompound heterozygote) [4]. 

Symptomer og fund ved SS og ISSD
De fleste børn med SS er asymptomatiske ved fødslen. For-
sinket motorisk udvikling, hypotoni samt ataksi af truncus og 
ekstremiteter ses ofte i 4-12-månedersalderen. Der ses hyppigt 
forbigående nystagmus (30%) og senere divergerende skelen 
(50%). I andet leveår er den psykomotoriske retardering åben-

Fund ved Sallasygdom
– Psykomotorisk retardering
– Ataksi
– Hyperintensitet af hvid substans ved MR-skanning 

af cerebrum
– Hypoplasi af corpus callosum
– Forhøjet fri sialsyre i urinen



UGESKR LÆGER 167/21 | 23. MAJ 2005

2271

VIDENSKAB OG PRAKSIS � |���STATUSARTIKEL

lys. Spasticitet udvikles initialt mest udtalt i underekstremite-
terne og ses i de første leveår hos børn med kompound hete-
rozygot genotype og senere hos homozygote [1, 2]. Ca. 30% 
lærer aldrig at gå uden støtte. Op til en tredjedel får epilepsi. 
Ansigtstrækkene kan være grove. Talesproget er præget af 
dysartri og dyspraksi, og de fleste lærer kun at sige enkelte 
ord. Symptomerne progredier langsomt, og livslængden er 
næsten normal. Intellingskvotienten hos disse børn er 20-40 
[2, 3, 5, 6].

Elektroencefalografi kan være normalt hos børn med SS, 
men viser hos voksne patienter low voltage (meget lave ampli-
tuder), som tegn på degenerativ lidelse eller dårligt udviklet 
hjerne [3, 5]. Nerveledningshastighed og elektromyografi er 
normal [1, 5, 6]. 

Hjernestammeaudiometri er normal [1, 5]. Der ses ingen 
forandringer af øjenbaggrunden, om end bleghed af papillen 
kan ses [7], elektroretinografi er normal [1, 3, 5, 6], og visuelt 
evokerede potentialer er kun i få tilfælde forsinkede [3, 5, 6].

Ved ISSD er intrauterin hydrops og acites hyppigt fore-
kommende (60%). Børnene har grove ansigtstræk, lys hud, 
hepatomegali og svær psykomotorisk retardering og nogle 
har nefrotisk syndrom. Livslængden ved ISSD er ofte under 
to år [7]. 

MR–skanningsfund
MR-skanning af cerebrum ved SS viser hypoplasi af corpus 
callosum og hyperintensitet af den subkorticale hvide sub-
stans (indikerer defekt myelinisering) (Figur 1 og Figur 2). 
Svært afficerede patienter har atrofi af cortex, hjernestamme 
og cerebellum samt cerebellar hypomyelinisering og peri-
ventrikulær hyperintensitet [8, 9].

Diskussion og differentialdiagnoser
Eksakt diagnosticering af patienter med psykomotorisk retar-
dering er ofte vanskelig. Ved undersøgelse for lysosomale en-
zymaktiviteter vil man ikke kunne påvise SD eller ISSD. Un-
dersøgelse for vakuolisering af lymfocytter kan være negativ 
hos børn med SS [1, 6]. Ved mistanke om SS skal der rekvire-
res specifik analyse for fri sialsyre (tyndtlagskromatografisk 
bestemmelse kan udføres på Klinisk Genetisk Afdeling, Rigs-
hospitalet). Diagnosen SS kan bekræftes ved genetiske under-
søgelser (foretages i bl.a. Holland), og der er mulighed for 
prænatal diagnostik [4, 7]. Behandling af SS er understøttende.

Det kliniske billede og MR-skanning af cerebrum kan 
minde om fundene ved Pelizaeus-Merzbachers sygdom. Ved 
denne X-bundne recessive leukodystrofi ses ligeledes nystag-
mus, ataksi, spasticitet og mental retardering og ved MR-skan-
ning af cerebrum findes forandringer i den hvide substans 
(evt. »tigroid« udseende) samt hypoplasi af corpus callosum 
[8, 10], men hjernestammeaudiometrien er abnorm.

Fund af forhøjet fri sialsyre i urinen kan ses ved sialuri, som 
skyldes fejl i feedback-inhibering af sialsyresyntese [10]. 

Ved sialidose (mucolipidosis I), der skyldes mangel på 

lysosomal neuraminidase, udskilles forhøjede mængder bun-
det sialsyre [6, 10].

Vi antager, at SS er underdiagnosticeret og anbefaler un-
dersøgelse af urin eller dyrkede fibroblaster for fri sialsyre ved 
udredning af børn med psykomotorisk retardering, ataksi og 
leukodystrofi ved MR-skanning.
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Figur 1. Dreng et år og
syv måneder gammel.
Tynd corpus callosum
(T2-vægtet billede).

Figur 2. Dreng et år 
og syv måneder gam-
mel. Hyperintensitet 
af hvid substans og
tynd corpus callosum
(T2-vægtet billede).


