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Laryngeal neurofibromatose
hos et ni maneder gammelt barn

Anette Fribo Mgller Hgjbak', Niels Erik Schollert', Eva Magrethe Precht Jensen?, Niels Illum?, Sgren Jepsen* & Christian Godballe'

Der findes flere rsager til stridor hos bgrn. Stridor
kan vere medfedt eller erhvervet [1]. /okrsager til
medfedt stridor kan bl.a. veere subglottisk stenose og
laryngomalaci, mens inflammation/infektion og ob-
struerende fremmedlegemer er hyppige arsager til
erhvervet stridor [1, 2]. Vi vil ggre opmeerksom pa en
sjeelden differentialdiagnose og beskrive et tilfaelde af
laryngeal neurofibromatose hos et barn.

SYGEHISTORIE

En ni méneder gammel dreng blev overfgrt akut til
Bgrneintensiv Afdeling BRITA pé Odense Univer-
sitetshospital pga. sveer inspiratorisk stridor. Dagen
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Neurofibrom beliggende omkring den proksimale del af trachea
(markeret med hvide pile).

forinden var han blevet indlagt pé en lokal paediatrisk
afdeling pga. respirationsstop i hjemmet.

Barnet var fgdt til termin efter en ukompliceret
graviditet. Han var familieert disponeret for neuro-
fibromatose type 1 (NF1). Siden fgdslen havde der
vaeret vejrtrekningsproblemer, som var blevet tolket
som astmatisk bronkitis, og barnet havde faet behand-
ling med budesonid og terbutalin med nogen effekt.
Vejrtreekningsproblemerne var tiltaget, og ifglge
foraeldrene havde der veeret flere kortvarige tilfeelde af
respirationsstop i hjemmet. Barnet havde sidelgbende
faet konstateret NF1. Diagnosen var stillet pga. dispo-
sition for sygdommen og café au lait-pletter pd huden.

Dagen efter overflytningen blev der foretaget
laryngoskopi, trakeoskopi og @sofagoskopi i generel
anastesi. Man fandt en rumopfyldende blgddelsproces
beliggende i venstre bageste del af larynx og den
proksimale del af trachea. Processen var ca. to
en halv centimeter lang. En computertomografi viste
en ca. to centimeter lang subglottisk homogen ringfor-
met struktur om trachea (Figur 1). P4 baggrund
af dels kliniske fund og dels fund ved skanningen blev
der taget biopsier fra det subglottiske omrade. Pato-
logisvaret viste pleksiformt neurofibrom. Tumoren in-
filtrerede bade larynx, den proksimale del af trachea
og hypopharynx. Radikal kirurgi var derfor ikke mulig.
Da barnets respiratoriske situation var uholdbar, blev
han trakeotomeret. Efterfplgende har han ikke haft re-
spirationsproblemer. Han blev fulgt med magnetisk re-
sonans-skanninger af cerebrum, hals og thorax hvert
halve ar. Frem til opggrelsestidspunktet havde der ikke
vaeret progression af det laryngeale neurofibrom.

DISKUSSION
Neurofibromer forekommer ikke sjeeldent i hoved-
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hals-regionen, men neurofibromer i larynx er eks-
tremt sjaeldne, og der er i litteraturen kun rapporteret
om ganske fa tilfaelde hos bgrn [2-4]. Symptomerne
pa neurofibromatose i larynx hos bgrn afhanger af
tumorens lokalisation. De hyppigste symptomer er
dyspng, stridor, dysfagi, hoste og stemmeendring.
De hyppigste lokalisationer er i plicae aryepiglotticae
og fossa piriformi [2-4].

NF1, der ogsé benavnes perifer neurofibroma-
tose eller von Recklinghausens sygdom, er en arvelig
sygdom af autosomal dominant type. Penetransen er
nasten 100%. Den genetiske defekt er lokaliseret pa
kromosom 17q11.2. Symptomerne er meget varie-
rende, men omfatter: café au lait-pletter pd huden,
kutane og subkutane tumorer, aksilleere og ingvinale
fregner, Lisch-noduli i iris, skeletabnormaliteter, ofte
pseudoartrose i tibia eller skoliose og lettere mental
retardering.

NF1 forekommer hos ca. 1:3.000 levendefgdte.
P4 trods af, at det er en arvelig sygdom, skyldes 30-
50% af tilfeeldene nymutationer [2-4]. Symptomer pa
sygdommen viser sig ofte i barndommen [2].

Neurofibromer associeret med NF1 er benigne
tumorer med uskarp afgraensning. De forekommer
ofte i multipelt antal. De indeholder flere celletyper
bl.a. schwannske celler og fibroblaster. Histologisk
klassificeres de som pleksiforme og nonpleksiforme,
hvor det pleksiforme neurofibrom er karakteriseret
ved et serdeles diffust og infiltrerende vaekstmgnster
[2-4]. I nogle tilfeelde ses der transformation til ma-
lign perifer nerveskedetumor. Risikoen for malign

transformation er pa omkring 5%. Hyppige kontroller
af patienterne er derfor vigtige [2, 4].

Der er ingen specifikke retningslinjer for be-
handlingen af laryngeal neurofibromatose. Kirurgisk
resektion er den foretrukne behandling ved mindre,
ikkeinfiltrerende forandringer. Ved infiltrerende for-
andringer, hvor kirurgi ikke er mulig, anbefales en
konservativ holdning. Ofte er trakeotomi ngdvendig
[2, 4]. Der er udfert kliniske forsgg med farnesyl-
transferaseinhibitor, som har vist sig at heemme veek-
sten af pleksiforme neurofibromer hos dyr [5].

Det konkluderes, at laryngeal neurofibromatose
hos bgrn er en sjeelden, men potentielt livstruende
tilstand, som derfor bgr kendes som differentialdiag-
nose til mere almindelige &rsager til inspiratorisk
stridor. Livslang kontrol er vigtig pga. risikoen for
malign transformation.
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Adult-onset Still's disease er en diagnostisk udfordring

Sine Wichmann & Birgitte Viebaek Christensen
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Adult-onset Still’s disease (AOSD) er en sjalden, syste-
misk inflammatorisk sygdom med ukendt atiologi.
Man har haft mistanke om, at infektion var den udlg-
sende agens. Forskning tyder pd, at der er tale om et
dysreguleret immunrespons [1]. Der er endnu ingen
sikker genetisk komponent, som kan relateres til syg-
dommen [1]. Der findes ingen internationalt aner-
kendte diagnostiske kriterier, men de kriterier, der er
beskrevet af Yamaguchi et al [2] er de meste anvendte
(Tabel 1). Alle symptomer er ikke altid til stede ved
sygdomsdebut. I sjaeldne tilfeelde kan der ses kardio-
pulmonal pavirkning (perikarditis, myokarditis,

pleuraeffusion, pleuritis og lungeinfiltrater), trombo-
tisk trombocytopenisk purpura, dissemineret intrava-
skuleer koagulation [3] og neurologiske manifestatio-
ner [4, 5]. Karakteristisk er forhgjet serumferritin,
leukocytose, forhgjede levertal og evt. anami. Be-
handlingen inkluderer hgjdosisglukokortikoid, ofte i
kombination med andre immunsupprimerende far-
maka og immunglobulin.

SYGEHISTORIE
En 67-arig kvinde, der igennem flere ar havde haft in-
termitterende ledgener, blev indlagt p& mistanke om



