Ugeskr Leeger 174/39 24. september 2012

VIDENSKAB

2305

[2, 4]. Dette underbygges af, at der er en udtalt asso-
ciation til HLA-DQB1*0602 (90-100% hos patien-
terne med kataplektisk narkolepsi mod 12-38% i bag-
grundsbefolkningen) [2]. I centralnervesystemet
(CNS) ses der destruktion af de hypokretinproduce-
rende neuroner i den laterale hypothalamus og glia-
dannelse langs neuronprojektionerne. Manglende
hypokretin fordrsager muligvis en tilstand, der er
praeget af uligeveegt i CNS med unormale overgange
mellem vagenhed, REM-sgvn og non-REM-sgvn [5].

Diagnosen kan stilles pa baggrund af sygehisto-
rien, PSG, MSLT og méling af hypokretinniveau.
Behandlingen bestér af vejledning, stgtte og medicin,
som kan bestd af centralstimulantia eller tricykliske
antidepressiva.

Narkolepsi er en kronisk lidelse med vekslende
forlgb. Ubehandlet narkolepsi hos bgrn kan fgre til
indleeringsvanskeligheder i skolen og kan pdvirke den

sociale og emotionelle udvikling [2, 5]. Nogle bgrn
bliver fejldiagnosticeret. Iseer padiatere skal veere be-
kendt med symptomerne for at sikre en tidlig og suffi-
cient behandling. Ved mistanke bgr patienten henvi-
ses til Dansk Center for Sgvnmedicin, Glostrup
Hospital.
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Soliteer polypgs ganglioneurom i colon sigmoideum

Maj Rabjerg & Adam Kolodziejczyk

Intestinale ganglioneuromer (GN) er sjaldne, be-
nigne polypper, der er karakteriserede ved en over-
veaekst af ganglieceller, nervefibre og understgttende
celler i gastrointestinalkanalen [1]. Der findes tre
undergrupper: isolerede polypoide GN, ganglio-
neuromatgs polypgse GN og diffus ganglioneuro-
matgse GN [1, 2].

De polypoide GN er smé, bredbasede eller stil-
kede polypper, der har en lighed med hyperplastiske
polypper, juvenile polypper eller adenomer. Tumor-
erne forekommer enten solitert eller i et lille antal i
tarmen, ofte i colon eller terminale ileum og hyppigst
hos personer i 40-60-érs-alderen [1]. Ved ganglio-
neuromatgst polypgse GN findes der typisk flere end
20 polypper. Diffust ganglioneuromatose er en ud-
bredt noduleer proliferation af neurale elementer, der
involverer de enteriske plekser. Disse tumorer er
store (1-17 cm), uskarpt afgreensede og kan a@ndre
arkitekturen i det omkringliggende vaev [1, 2].

Symptomatiske patienter har rektalblgdning,
smerter, veegttab og irritabel tyktarm, men hos
mange opdages tilstanden tilfeeldigt [1]. Det isole-
rede GN involverer mucosa og submucosa, hvor der
histologisk findes en hypercelluler og udvidet lamina

propria, der bestar af S$100-positive tenformede celler
i en fibrillaer matrix med isolerede ganglieceller [2].

SYGEHISTORIE

En 70-arig kvinde blev henvist til fleksibel sigmoideo-
skopi pga. pludseligt opstdede abdominalsmerter og
kvittering af gammelt blod og slim fra tarmen. Patien-
ten havde haft 1-2 episoder af dette, men havde un-
der udredningen ingen gener. Hun havde haft lidt
vekslende affgringsmgnster, intet vaegttab og god
appetit. Tidligere havde hun fiet pavist ulcus duo-
deni og var blevet opereret for leesion af duodenum
efter en trafikulykke.

Ved koloskopi fandt man en lille polyp ca. 20 cm
fra anus. Tarmen var herudover fuldsteendig upéfal-
dende. Ved mikroskopi sés en polypgs slimhinde med
uensartede krypter, enkelte let dilaterede, beliggende
i et fint fibrilleert stroma, der indeholdt adskillige
ganglieceller, iser superficielt. P4 nogle vaevsflager
var der komplet tab af krypterne, andre steder sas der
spredtliggende krypter. Der var ingen epiteldysplasi.
Ved immunhistokemisk undersggelse sds det som
ventet, at gangliecellerne i lamina propria var posi-
tive ved S100-farvning (Figur 1).
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Ganglieceller (pile). Heematoxylin-eosin-farvning. Indsat ses ganglieceller i S100-farvning.

Idet man kun fandt en enkelt soliteer polyp ved
koloskopi, blev patienten ikke yderligere udredt for
generaliseret neurosygdom. Det blev skgnnet, at kon-
trolkoloskopi var ungdvendig.

DISKUSSION

Den foreliggende polyps histologi er i overensstem-
melse med histologien ved isolerede polypoide GN
[3].Iden normale tarm forekommer der gangliecel-
ler i plexus submucosus beliggende i tela submucosa
og ikke i selve tunica mucosa, som det ses ved GN.
Der er beskrevet fé tilfelde af solitaere GN hos patien-
ter med Cowdens syndrom, tubergs sklerose, fami-
lieer polyposis coli og juvenil polypose, men ingen hos
patienter med von Recklinghausens sygdom eller
multipel endokrin neoplase (MEN) type-2b [1, 2].
Computertomografi eller magnetisk resonans-skan-
ning kan anvendes til at sikre, at der ikke er eks-
traintestinale manifestationer, hvilket kan ses i for-
bindelse med disse genetiske sygdomme. Der er ikke
set recidiv efter total excision af soliteere GN, hvorfor
kontrol ikke rekommanderes [4].

De differentialdiagnostiske overvejelser var,
patientens alder og symptomer taget i betragtning,
primaert centreret om adenomer og adenokarcino-
mer samt karcinoide tumorer, neuroblastomer, GN
og schwannomer, sidstneevnte forekommer dog
meget sjeldent. Adenokarcinomer i colon er be-
skrevet sammen med diffus ganglioneuromatose
og ganglioneuromatgs polypose i f4 tilfeelde, men

ingen er beskrevet i forbindelse med solitere poly-
poide GN [5].

Patogenesen til disse ganglioneuromatgse tumo-
rer er fortsat ikke afdaekket. Diffus ganglioneuroma-
tose menes at veere en useedvanlig hyperplasi af ner-
veplekser muligvis pga. ggede niveauer af cirkule-
rende nervevakstfaktorer, hvorimod de soliteere GN
formentlig er hamartomer, der er en tumorlignende
masse bestdende af ikkeneoplastisk veev pé et sted,
hvor det pageldende veev normalt forekommer [1].

Der er identificeret forskellige gener, der er knyt-
tet til de enkelte syndromer: familizer adenomatgs
polypose med adenomatgs polyposis coli-genet,
Cowdens syndrom med kimbanemutation af PTEN-
genet og MEN2b med mutation af RET-genet [2].
Endnu er der ikke fundet et gen, der specifikt er kor-
releret til intestinal ganglioneuromatose.
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Nyresygdom ved type 2-diabetes

(Ugeskr Leeger 2012;174,2150-4)

| statusartiklen »Nyresygdom ved type 2-diabetes« af Frederik Pers-
son & Peter Rossing var der i Figur 1 en fejl. For enden af de to kurver
stod der henholdsvis 40 ar og 60 ar, hvor der rettelig skal sta 40%
0g 60%.

Fejlen er rettet, og vi henviser til den korrekte version pa Uge-
skriftet.dk.

Redaktionen beklager fejlen.
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