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(somnolens og konfusion), men ogsa metabolisk aci-
dose, er darlige prognostiske tegn. Ved tolkning af a-
punkturen er det iseer HCO5', som har en prognostisk
betydning.

Det er usikkert, om de gvrige biokemiske data,
som var signifikant forskellige i de to grupper, kan
bruges prognostisk. Det er neerliggende at tro, at de
er forarsaget af den forskel, der er mellem patientty-
perne i de to grupper.
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Pseudoxanthoma elasticum
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KASUISTIK
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Pseudoxanthoma elasticum (PXE) er en arvelig og
formodet metabolisk sygdom, der er karakteriseret
ved progredierende kalcifikation af elastiske fibre.
Den manifesterer sig i hud, gjne og hjerte-kar-system
med komplikationer i form af synstab eller infarkt i
hjerne eller hjerte. De karakteristiske hudforandrin-
ger udvikles i barne- og ungdomsarene som marker
for diagnosen, som i dag kan verificeres molekylaer-
genetisk.

SYGEHISTORIER

I. En 38-érig kvinde havde siden tidrsalderen haft
noprede gullige hudforandringer i nakken og pa
halsen (Figur 1A). Da hun var 23 ar gammel, blev
hun undersggt af dermatolog, som beskrev gullige,
brostensagtige papler konfluerende til plaques i
nakken og symmetrisk bagtil pd halsens sideflader.
Hudstansebiopsi viste kalkaflejringer (von Kossa-
farvning) i de elastiske fibre. Ekkokardiografi var
normal. Hun havde ingen synsforstyrrelser, men en
gjenundersggelse viste angioide streaks. I relation til
genetisk radgivning viste det sig, at moderens kusine
havde PXE med svear gjenpavirkning.

II. En 27-arig kvinde havde haft gasehudslignende
hudforandringer pé halsen siden syvarsalderen. Som
16-arig blev hun dermatologisk vurderet, og der blev
fundet gullighvide, brostensagtige, papulgse for-
andringer udbredt pé halsen, som strakte sig over

skuldre og til aksiller. Der var tilsvarende mere
diskrete forandringer i albuebgjninger. Huden var
lpst foldet i aksillerne og ved roden af halsen. Hud-
stansebiopsi viste histologiske forandringer, der var
forenelige med PXE. De perifere pulse var svage,
mens blodtryk, blodprgver (lipider) og ekkokardio-
grafi var normale. @jenundersggelse viste peau
d’orange bilateralt og angioide streaks omkring ven-
stre synsnervepapil (Figur 1B). Hun blev radgivet om
arvelige aspekter pa Klinisk Genetisk Afdeling.

DISKUSSION

Diagnostikken af PXE har traditionelt baseret sig pa
Kkliniske og histologiske kriterier [1]. Da faanotypen
kan variere, og der findes flere differentialdiagnoser,
anbefales i dag mutationsanalyse af ABCC6-genet

[2, 3]. Kliniske kriterier og molekylargenetisk udred-
ning indgér i et diagnostisk flowdiagram fra 2008
[2]. PXE debuterer ofte som i sygehistorierne med
gullige papler, der gradvist konfluerer til plaques,
hvorfor dermatologer ikke sjaeldent stiller den tenta-
tive diagnose. Pradilektionssteder er nakke, hals og
bgjefurer. Hudforandringerne begynder i barnearene,
og den afficerede hud kan med &rene blive lgs og fol-
delig. Slimhinder kan vere afficerede [3]. I gjet ses
typisk peau d’orange, som er gullig marmorering af
retina, der er betinget af kalcifikation af Bruchs mem-
bran. Hovedparten udvikler angioide streaks, som er
rgdbrune linjer omkring synsnervepapillen. Salmon
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A. Gullige konfluerende
papler lateralt pa hals
og i nakke var karakte-
ristisk for pseudoxan-
thoma elasticum hos
38-arig kvinde.

B. @jenbaggrund med
peau d’orange samt
angioide streaks om-
kring venstre synsnerve-
papil hos patient med
pseudoxanthoma
elasticum.

spots er smé, fokale korioretinale atrofier, som er
patognomoniske for PXE [4]. Efterhdnden kan der
udvikles sekundeer subretinal karnydannelse, som
ubehandlet kan medfgre blgdning, fibrose og tab af
leesesynet. Den foretrukne behandling af karnydan-
nelse er i dag intravitreal injektion af vaskuler endo-
telial veekstfaktor (VEGF)-ha@mmer. Forkalkning af
de elastiske fibre i blodkar kan give svage perifere
pulse, sekundaer hypertension og manifestationer af
aterosklerose [3, 4]. Patienten i sygehistorie [ havde
episoder med brystsmerter, men angina pectoris
kunne ikke objektiviseres. Patienten i sygehistorie II
blev udredt pd mistanke om gastrointestinal blgd-
ning, som kan vere en del af symptomatologien ved
PXE og skyldes blgdning fra submukosale kar. Pga.
hudforandringernes symptomfattige natur ses en be-
tydelig diagnostisk latenstid, s& PXE ofte fgrst diagno-
sticeres i den tidlige voksenalder [4, 5].

Der findes ingen dokumenteret behandling,
men tidlig diagnose og kontrol er vigtig for at fore-
bygge skader i gjne og hjerte-kar-system. Kontakt-
sport bgr undgas, pga. risiko for at stumpt traume
fgrer til revnedannelse i Bruchs membran. Regel-
meessig gjenleegekontrol og egenkontrol samt umid-
delbar henvendelse til gjenlaege ved slgret og form-
forvraenget syn anbefales. Patienterne bgr arligt fa
kontrolleret blodtryk, perifere pulse og hjertelyde
og undga risikofaktorer for hjerte-kar-sygdom. Nogle
anbefaler arlig dpgnblodtryksmaéling og arbejdselek-
trokardiogram hos voksne. Genetisk rddgivning af
PXE-patienter og deres familie er anbefalet, ligesom
forstegradsslegtninge bgr undersgges for PXE [5].
Sygdommen nedarves recessivt med en pravalens
pa op til 1:25.000 [3]. I Danmark findes der os be-
kendt ingen tvaerfaglige retningslinjer for diagnostik
og opfplgning af PXE-patienter, hvorfor vi finder,
at der er behov for udarbejdelse af et tveerfagligt
patientforlgbsprogram.
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