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brakycefali med synostose af koronalsuturer samt
dysmorfi med lavtsiddende, krgllede grer, smal op-
stoppernese, brede, buskede gjenbryn, dybtliggende
gjne med hypertelorisme samt en spids prominerende
hage. Ekkokardiografisk blev der fundtet en lille ASD
0g VSD. Hun udviste betydende retarderet udvikling.
Der var pget muskeltonus pé specielt hgjre side med
accentuering af de dybe senereflekser. Hun skelede,
og UL viste hydronefrose. Hun fik epilepsi i en alder
af fire ar. En cerebral MR-skanning viste corpus callo-
sum-agenesi, dilatation af temporalhorn og bilateral
malrotation af hippocampus. Ved array-CGH fantes
en 0,6 Mb deletion, der indeholdt ZEP2-genet pa kro-
mosom 2q22. Denne patients sygehistorie er tidligere
publiceret [4].

DISKUSSION

ZEB2-genet koder for et transkriptionsfaktor-repres-
sorprotein, der er udtrykt i stort set alle humane vav.
Der er hidtil beskrevet over 100 forskellige mutatio-
ner i ZEB2-genet, hvor nasten alle var nyopstdede.
Mekanismen tyder pé haploinsufficiens, idet muta-
tion i én allel af ZEB2-genet kan forarsage faenotypen.
Vi har her beskrevet tre bgrn, der blev diagnosticeret
med MWS. Patienten i sygehistorie I havde en muta-
tion i ZEB2-genet, mens patienterne i sygehistorierne
1T og I1I henholdsvis havde en intragen deletion og en

deletion af hele genet. I opggrelser har man pavist, at
ca. 81% af personerne med MWS har en nonsense/
frameshift-mutation i ZEB2-genet, mens ca. 17% har
en intragen deletion/duplikation eller en deletion af
hele genet [3]. P4 grund af den store variabilitet i de
medfgdte anomalier kan syndromet fortsat veere un-
derdiagnosticeret. Ved HS kombineret med udvik-
lingsheemning er det veesentligt at overveje diagno-
sen. Ved en retrospektiv opggrelse fandtes MWS hos
fem ud af 110 patienter med HS [5]. De feenotypiske
ansigtstraek kan veere med til at forbedre detektions-
raten af denne tilstand.
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Vellykket behandling af diabetisk gustatorisk
hyperhidrose med lokalappliceret glykopyrrolat

Ninna Sgnderby Lund, Trine Maxel & Jgrgen Rungby

KASUISTIK

Farmakologisk Institut,
Aarhus Universitet

Gustatorisk hyperhidrose ses ved diabetisk neuropati.
Tilstanden er karakteriseret ved overdreven kraniofa-
cial svedtendens i relation til fadeindtag. Gustatorisk
hyperhidrose er socialt hemmende, og patienter,
som lider heraf, har ofte forringet livskvalitet [1].
Tilstanden kan forstyrre patienternes spisevaner og
hermed komplicere den glykamiske kontrol [2].

SYGEHISTORIE

En 56-arig mand, som siden 1996 havde géet til
kontrol for insulinbehandlet type 2-diabetes, kla-
gede over udtalt svedtendens igennem ca. ti ar med
forveerring de seneste par ar. Sveden kunne udlgses

af den mindste fysiske anstrengelse og efter malti-
der, iseer med krydret mad. Affekterede omrader var
pande, isse og tindingeregion. Patienten havde in-
gen svedsymptomer fra hdndflader, aksiller eller
fodsaler, og udbruddene var ikke relateret til blod-
sukkersvingninger. Ingen af de medikamenter, han
fik, kunne forklare symptomerne, og han havde
aldrig veeret kirurgisk behandlet eller haft gener

i spytkirtlerne.

Det blev konkluderet, at patienten led af gustato-
riske svedudbrud, som er en klassisk gene i forbin-
delse med diabetisk neuropati. Dette stemte overens
med andre tegn, som han udviste, pd sensorisk neuro-
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pati. Tilstanden var socialt invaliderende, s der blev
pabegyndt lokalbehandling med aluminiumklorid
1-2 gange dagligt efter behov. Dette havde ikke til-
straekkelig effekt. Ansigtbehandling med botulinum-
toksin blev ogsa afvist grundet for stor svedafficeret
overflade. Clonidinbehandling (50 mg, to gange dag-
ligt) var uden effekt. Antikolinerg medicin brugt lo-
kalt eller systemisk blev diskuteret. Autonome bivirk-
ninger ved systemisk brug kunne vare et problem i
relation til hans diabetes og neuropati. Der blev der-
for forsggt med lokal applicering fra ampuller med
det antikolinerge praeparat glykopyrrolat (Rubinol
0,02%) fra eget apotek, hvilket dog ikke havde den
store effekt. Dosis var langt under den anbefalede, og
der forspgtes med glykopyrrolatservietter (3%).
Patienten péfgrte glykopyrrolat hver anden dag. Ved
opfelgning allerede dagen efter forste pdsmgring var
de gustatoriske svedudbrud ophgrt, og patienten
kunne uden problemer indtage staerk mad. Han op-
levede ingen bivirkninger ved behandlingen og ansa
sig selv for helbredt. Effekten var fortsat fin ved op-
fplgning seks maneder senere.

DISKUSSION

Svedsekretion er essentiel for kroppens termoregule-
ring. Svedkirtlernes funktion reguleres af det sympa-
tiske nervesystem via kolinerg innervation. Den pe-
rifere transmitter i det postganglionare neuron er
acetylkolin, som bindes til de muskarine receptorer
pa de ekkrine glandler og udlgser svedsekretionen.

Diabetisk gustatorisk svedtendens er formodent-
lig en underdiagnosticeret lidelse. En undersggelse
viser, at op mod 36% af de diabetiske patienter med
perifer neuropati og 69% af diabetiske patienter med
nefropati lider af gustatoriske svedudbrud [3].

De nuvearende retningslinjer for behandling af
hyperhidrose, herunder gustatorisk, bestér af lokale
sével som systemiske behandlingsformer. Fgrstevalg
til behandlingen er: 1) antiperspirant i form af alumi-
niumsalte og 2) orale antikolinergika (propanthelin-
bromid (tabl. Ercoril)). Andetvalgsbehandlingen
bestér i: 1) ionoforese og 2) botolinumtoksininjek-
tioner, og i meget svere tilfeelde, hvor ingen anden
behandlingsform har effekt, kan der foretages kirur-
gisk indgreb (sympatektomi) [4].

I behandlingen af gustatoriske svedudbrud op-
lever mange patienter bivirkninger. Ved lokalt an-
vendt antiperspirant ses ofte kraftig hudirritation, og
anvendelsen af orale antikolinergika medfgrer syste-
miske bivirkninger. Ionoforese er en meget tidskrae-
vende behandlingsform, der kreever behandlinger
flere gange om ugen. Botolinumtoksininjektioner kan
bl.a. veere smertefulde, give asymmetrisk ansigtsud-
seende og pavirke ansigtsmimikken. Det er derfor
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Forslag til behandlingsalgoritme ved hyperhidrose, der er associeret
med diabetisk neuropati.

2.valg Orale antikolinergika

3.valg lonoforese Bolotinumtoksin Kirurgi

gnskeligt at finde en noninvasiv behandling med fa
bivirkninger [1,4].

Ilitteraturen findes der evidens for god effekt af
topikal glykopyrrolat i behandlingen af gustatoriske
svedudbrud [1, 2, 5]. Bivirkningerne ser ud til at
veere f& og meget sjeldne; der er rapporteret om kort-
varig hovedpine og let eksem [1, 5]. Effekten ser ud
til at vaere betydelig, i et studie er der fundet en re-
duktion af svedproduktionen pa op til 60% [1]. Den
eneste absolutte kontraindikation er snavervinklet
glaukom [2].

Glykopyrrolat er et oplagt behandlingsvalg til
patienter, der lider af gustatorisk hyperhidrose, og
det er et godt supplement til de nuveerende anbefa-
lede behandlingsformer. Vi héber, at vores erfaring
kan bidrage til en bedre diagnosticering og effektiv
behandling af denne patientgruppe (Figur 1).
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