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RESUME

Fgtal akinesi-hypokinesi-deformationssekvens (FADS) indebaerer
arthrogryposis congenita multiplex, ansigtsmalfomationer, lun-
gehypoplasi, intrauterin vaeksthaemning, polyhydramnios og
kort navlesnor. FADS skyldes manglende fosterbevaegelser in
utero, oftest pga. neuromuskuleer lidelse. FADS er forbundet
med stor mortalitet, og b@grnene dgr oftest af respirationspro-
blemer, der er betingede af lungehypoplasi. Derfor er preenatal
diagnostik relevant og kan foretages enten ultrasonisk eller ge-
netisk, nar tilstanden er udtalt, eller nar en specifik tilgrundlig-
gende lidelse med kendt genetik mistaenkes.

11974 beskrev Pena og Shokeir [1] hos nyfaedte bgrn
et syndrom, der bestar af fglgende seks symptomer:
arthrogryposis congenita multiplex (AMC), ansigtsde-
formeringer, lungehypoplasi, polyhydramnios, vaekst-
heemning samt kort navlesnor. De mente, at tilstanden
skyldes mangelfulde fosterbevaegelser. I 1983 viste
Moessinger [2] ved dyreforsgg, at man med daglige in-
jektioner af kurare hos rotter kunne forérsage muskel-
paralyse og fgtal hypokinesi. Derved kunne han frem-
kalde en lignende tilstand, som han i stedet kaldte
fgtal akinesi-hypokinesi-deformationssekvens
(FADS). Siden 1974 er andre symptomer beskrevet
som en del af syndromet: hgj gane, ganespalte, klok-
keformet thorax, tynde knogler evt. med frakturer og
prematur fadsel [3, 4]. Nasten alle bgrn er dgde kort
tid efter fgdslen, oftest pga. lungehypoplasi.

Da FADS ikke er nogen helt sjaelden sygdom [5],
er formdlet med denne artikel at ggre opmerksom pa
tilstanden.

MATERIALE OG METODER
Litteraturgennemgangen er baseret pa sggninger i
MEDLINE-baserede databaser, og primert er der sggt
i PubMed og EMBASE. Sggningerne er foretaget ved
hjeelp af ordene FADS, Fetal Akinesia, Fetal Akinesia-
hypokinesia, Fetal Akinesia-hypokinesia Deformation
Sequence og Oligohydramnios sequence enten alene el-
ler i kombination med arthrogryposis, arthrogryposis
congenita multiplex og hydrops. Der er foretaget ma-
nuel gennemgang af referencelister i de fundne artik-
ler, og ngglearbejder af sével aldre som nyere dato er
identificeret og fremskaffet.

Lungehypoplasi defineres patologisk-anatomisk
som ratioen mellem vegt af lunger og kropsveaegt.

Greaensen for, hvornar man ud fra lunge-kropsvaegts-
ratio siger, at et barn har lungehypoplasi, athenger
altsd af gestationsalderen. Ved en gestationsalder un-
der 28. uge defineres lungehypoplasi som en ratio pd
under 0,015, mens ratioen skal veere under 0,012 ved
en gestationsalder over 28. uge [6]. Radiologisk lun-
gehypoplasi defineres som en liggende rgntgenopta-
gelse af thorax foretaget i anterior-posterior retning,
hvor lungerne er sma, og hvor diafragma stér hgjere
end forreste graense af sjette costa [7].

Intrauterin veekstheemning er til stede, nér fgd-
selsvaegten er < 10-percentilen for veegten i forhold
til gestationsalder [8, 9].

Diagnosen polyhydramnios stilles enten ved ul-
tralyd (hvor der er > 1.500 ml fostervand eller et am-
nionvaske indeks > 20), ved at male fostervands-
mangde > 1.500 ml i forbindelse med fgdslen eller
ved palpation af uterus.

DISKUSSION

Under den fgtale udvikling er fosterbevaegelser ngd-
vendige for at opnd optimal udvikling af muskler og
led. S&fremt leddene ikke bevages, fikseres de, idet
der dannes gget bindevaev omkring dem. Samtidig
opstér forkortning af sener og ligamenter. Dette kal-
des AMC og defineres som bevagelsesindskreenkning
og kontraktur af ekstremiteterne. Den klassiske form
for AMC afficerer hander, hindled, albuer, skuldre,
hofte, kna og fadder. I de alvorligste tilfzelde er nee-
sten ethvert led i kroppen afficeret, inklusive ryg og
keebe. I enkelte mildere tilfaelde er der kun f3 affice-
rede led, og graden af beveegelighed i leddene er nae-
sten normal. Antallet af involverede led og graden af
bevagelsesindskraenkning er saledes forskellig fra

Primaere symptomer
Artrogrypose, ansigtsmalfomationer, lungehypoplasi, intrauterin
vaeksthaemning, polyhydramnios og kort navlesnor.

Etiologi
Ikke helt sjelden tilstand, som skyldes manglende fosterbevaegelser
in utero, oftest pga. neuromuskulzer lidelse.

Diagnose
Hgj mortalitet og morbiditet, hvorfor praenatal diagnostik er relevant
og kan foretages enten ultrasonisk eller genetisk.
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Typisk udseende hos et

nyfgdt barn med fgtal
akinesi-hypokinesi-de-
formationssekvens.
Gestationsalder 26 uger,
fpdselsvaegt 650 gram,
barnet dgde tre timer
gammelt i respirations-
insufficiens. Barnet
havde bred naeseryg,
lille hage, lavtsiddende
grer, klokkeformet tho-
rax, artrogrypose og
gaengefgdder. Arsagen
til fgtal akinesi-hypoki-
nesi-deformations-se-
kvens var i dette tilfeelde
olivopontocerebellar hy-
poplasi.

Foto: Astrid Petersen, Pa-

tologisk Afdeling, Aal-
borg Sygehus.

barn til barn, men der er flere gennemgaende traeek
[10]: B&4de arme og ben er afficerede, og handled/
fodled er mest deformerede. Leddene i arme og ben
kan vere helt fikserede og uden nogen som helst be-
vaegelighed. Muskler i arme og ben er atrofiske eller
med nedsat kraft, og hofterne kan vere dislocerede.

Der kan yderligere udvikles reduceret knogle-
masse og gracile knogler. Dette kan bidrage til den in-
trauterine veekstheemning [11].

Ved FADS ses ogsa kranie- og ansigtsdeformite-
ter sdsom hgj gane, ganespalte, lavtsiddende grer og
lille hage [3, 4].

Fostret pdbegynder respirationsbeveaegelser tid-
ligt i andet trimester, men pga. manglende bevagel-
ser af brystkassen opstér ved FADS lungehypoplasi,
og thorax bliver ofte klokkeformet.

Navlesnorens leengde gges med stigende gesta-
tionsalder og er athaengig af mengden af fosterbevaegel-
ser [12]. Ved termin er leengden gennemsnitlig 60 cm.
En kort navlesnor defineres som en navlesnor < 32 cm.
Ved hypokinesi kan derfor ses kort navlesnor, som kan
give komplikationer ved en vaginal fadsel.

Polyhydramnios opstér, nar fostret pga. hypoki-
nesi sluger en mindre mangde fostervand end nor-
malt [6].

Enkelte af bgrnene er hydrope pga. anormalite-
ter i lymfesystemet [13, 14].

Et nyfedt barn med klassisk FADS vises pé Figur 1.
FADS er forbundet med stor mortalitet, og bgr-
nene dgr oftest af respirationsproblemer, der er be-
tingede af lungehypoplasi. Til vort kendskab er der
kun beskrevet syv bgrn med FADS, som har levet leen-
gere end den fgrste maned, og heraf har kun to over-
levet fgrste levedr — leengst 20 maneder [15].
Arsagerne til FADS er:

1. Neurale — dvs. malformation/malfunktion af det
centrale nervesystem f.eks. pga. hjernemisdan-
nelser eller spinal muskelatrofi [16, 17]

2. Muskulere - f.eks. kongenit muskeldystrofi eller
kongenit myoton dystrofi [10, 18]

3. Maternel myastenia gravis under graviditeten,
hvor antistoffer over for acetylkolinreceptorene
passerer placenta og afficerer fostret [19]

4. Restriktiv dermopati [20]

5. Idiopatiske [21].

Ilitteraturen er der enighed om, at FADS skyldes de
navnte faktorer. Men der er uenighed om, hvorvidt
syndromet ogsa kan skyldes eksterne faktorer, sd som
oligohydramnios som fglge af urinvejsmisdannelser
eller langvarig vandafgang. I flere publikationer [2,
3, 22] beskrives, at oligohydramnios, der resulterer i
sparsom plads for fostret og beveegelsindskrankning,
kan kaldes FADS. Men ifglge Rodriquez & Palacios
[10] ber disse tilfeelde ikke benavnes FADS, men
oligohydramnios sekvens (OS). FADS og OS er séle-
des to forskellige syndromer, ved hvilke bgrnene har
folgende feelles symptomer: AMC, kraniofaciale ano-
malier, pulmonal hypoplasi, kort navlesnor og intra-
uterin vaekstheemning. Dvs. at hvor FADS er kende-
tegnet ved at kunne have polyhydramnios, har
bgrnene med OS sparsomt fostervand [10].

AMC optrader oftest som et selvstaendigt faeno-
men og er et udtryk for, at noget i eller uden for fo-
strets krop har begreenset dets spontane bevegelser.
Det er forst, ndr der ud over AMC ogsa er f.eks. lunge-
hypoplasi, kort navlesnor eller polyhydramnios, at
man skal misteenke enten FADS eller OS. AMC skal
derfor opfattes som et symptom, som kan optraede
alene eller som et led i en misdannelsessekvens som
FADS eller OS.

Da FADS er betinget af forskellige tilgrundlig-
gende lidelser, er der ikke en entydig genetik.
Prenatal diagnostik er mulig enten ultrasonisk, nér
tilstanden er udtalt, eller genetisk, nar en specifik til-
grundliggende lidelse med kendt genetik misteenkes
[23, 24]. Ultrasonisk kan mistanken om FADS vak-
kes ved at pavise en fortykket nakkefold omkring 12.-
13. gestationsuge [24, 25]. Hvis der ved denne skan-
ning er mistanke om FADS, bgr der laves opfslgende
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misdannelseskontrolskanninger senere i graviditeten.
Endvidere bgr man tilbyde forzeldrene diagnostiske
ultralydsskanninger ved kommende graviditeter, dels
for at diagnosticere nye tilfeelde, dels pga. foraldre-
nes angst for gentagelse.

KONKLUSION 10
FADS er forbundet med stor mortalitet, og barnene 11.
12.

dor oftest af respirationsproblemer, der er betingede
af lungehypoplasi. FADS er betinget af forskellige til-
grundliggende lidelser, og derfor er der ikke en enty-
dig genetik. Preenatal diagnostik er mulig ultrasonisk,
nér tilstanden er udtalt, eller genetisk, nar en specifik
tilgrundliggende lidelse med kendt genetik mistaen-
kes.
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Addisons sygdom hos femarig

Reservelaege Heidi Smedegaard, reservelaege Rikke Beck Jensen & overlaege Kirsten Holm

KASUISTIK Primeer kronisk binyrebarkinsufficiens hos bgrn er
en sjalden lidelse. Man skelner mellem en erhvervet
type (Addisons sygdom), som oftest er autoimmunt
betinget, og en medfgdt type, hvor den hyppigste
form er medfgdt adrenal hyperplasi (adrenogenitalt
syndrom (AGS)), som ses med en incidens pa en pr.
10.000-18.000 levendefgdte [1].

Addisons sygdom skyldes progedierende de-
struktion af binyrebarken, hvilket fordrsager nedsat
produktion af kortisol og ofte ogsé aldosteron

(se Figur 1)[2].

Hillergd Hospital,
Bgrneafdelingen

SYGEHISTORIE

En femarig, tidligere rask pige blev af vagtlaege ind-
lagt akut pd mistanke om gastroenteritis grundet

fire dogns anamnese med opkastninger, feber op til
39 °C, hovedpine og mavesmerter og gennem det
seneste dggn tiltagende konfusion. Ved indleggelsen
var hun konfus, havde halonerede gjne og grégusten
hudfarve. Der var darlig gjenkontakt. Hun var nakke-
ryg-stiv. Temperaturen var 38 °C rektalt. Hun var
sveert dehydreret og havde hypotension pa 82/37
mmHg med péskyndet puls pa 153 slag pr. min.



