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ningsbias, idet enhver hospitalisering vil oge sandsynligheden
for, at en ikkesymptomgivende atrieflimren diagnostiseres. Et
hejt alkoholforbrug kan dog ogsd medfere, at helbredspro-
blemer ignoreres, og det vil medfere en modsatrettet opfelg-
ningsbias.

Vi havde begraenset statistisk styrke, iszer blandt kvinder,
sa vi kan ikke udelukke muligheden af, at vi ogsa ville have
fundet en oget risiko for atrieflimren blandt kvinder, hvis flere
kvinder havde fiet atrieflimren.
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»Tab af keeben« som atypisk debutsymptom

ved Kennedys syndrom

Reserveleege Katja Larsen & overleege Torben Aagaard Smith

Amtssygehuset i Glostrup, Neurologisk Afdeling

Kennedys syndrom eller spinal og bulbzer muskulzr atrofi
(SBMA) er en sjzlden og langsomt progredierende neuro-
degenerativ lidelse med involvering af den proksimale ekstre-
mitetsmuskulatur og den bulbzere muskulatur. Sygdommen er
x-bunden reccessiv og debuterer oftest i 40-50-ars-alderen [1].
Sygdommen er sjzlden og formentligt underdiagnosticeret.
Vi beskriver her en patient med atypiske debutsymptomer.

Sygehistorie

En 59-drig mand blev henvist grundet tiltagende symptomer
igennem fire maneder i form af krampetendens/sitren i un-
deransigtets muskulatur og kraftnedszttelse i keebe og tygge-
muskler. Symptomerne tiltog i lobet af dagen og ved udtret-

ning. Patientens storste problem var, at han ikke var i stand til
at tale, tygge eller holde munden lukket uden at stotte under-
kaeben. Der var ingen klager over nedsat kraft i ekstremite-
terne og ingen sensoriske klager. Der var ingen familizer dis-
position til neurologisk lidelse.

Objektivt (Figur 1) fandtes der moderat dysartrisk tale, let
atrofi af mm. temporales og af mm. masseter. Desuden var der
nedsat kraft grad 2 ved kaebelukning (underkeben matte stot-
tes med hinden) og nedsat kraft grad 4+ ved albuefleksion.
Endvidere var der diskret postural tremor af begge arme.

Der fandtes normale sensoriske forhold inkl. bevaret vibra-
tionssans, ingen atrofi af de sma handmuskler eller distal mu-
skelsvaghed, ingen ptose ved Jollys prove og normale refleks-
forhold. Der var ingen fasciekulationer.

Ved en somatisk undersogelse blev der bemerket diskret
gynzkomasti, som patienten angav at have haft i mange ér.

Initialt var der mistanke om myastenia gravis, alternativt
amyotrofisk lateralsklerose (ALS), og patienten blev under-
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sogt neurofysiologisk. Der fandtes normale forhold ved repe-
titiv stimulation og foreget jitter, men intet blok ved single-
fiber-elektromyogram (EMG). Motorisk og sensorisk nerve-
ledningsbestemmelse var normal (n. ulnaris: 62 m/s, 10 milli-
volg n. radialis: 63 m/s, 19 mikrovolt. N. suralis blev ikke
undersogt). Et EMG viste kronisk denervering i musklerne i
tre ekstremiteter. Forandringer blev tolket som mest forene-
lige med kronisk neurogen affektion pa forhornscelleniveau.
Motorisk evokerede potentialer var normale. Der blev ikke
undersogt for evt. forhejet kreatinkinase.

For at komme en diagnose nzrmere blev der foretaget
genetisk testning, der afslorede et foroget antal (41) cytosin,
adenin, guanin (CAG)-7epeats, hvilket er foreneligt med Ken-
nedys syndrom.

Diskussion

Det i sygehistorien dominerende symptom »tab af kaeben«
skyldes isoleret nedsat kraft i mm. temporales og mm. masse-
ter. Symptomet er kun tidligere beskrevet to gange hos i alt tre
patienter med Kennedys sygdom, og er siledes en meget aty-
pisk sygdomsmanifestation [2].

Sygdommens kardinalsymptomer er klassisk beskrevet af
Kennedy et al 3] som langsomt progredierende muskelsvaghed
af proksimale muskelgrupper med gangbesvaer som et tidligt
symptom. Diskrete bulbaere symptomer i form af dysfagi, dys-
atri og periorale fascikulationer beskrives som sent indszet-
tende, ofte ca. et arti efter debut af de ovrige symptomer. Der
kan ses ledsagende atrofi og fascikulationer, manglende eller
nedsatte dybe reflekser, diskret sensorisk pavirkning, gynze-
komasti samt testikelatrofi som tegn pa nedsat androgen fol-
somhed og undertiden postural tremor.

Diagnosen understottes af karakteristiske neurofysiologi-
ske fund. Ved EMG kan der findes kronisk partiel denervering
med tab af motor units, denerveringsaktivitet og fascikulations-
potentialer samt motor units med foreget varighed, amplitude
og polyfasi ved kvantitativ bestemmelse. Nerveledningsbe-
stemmelse viser normal motorisk og sensorisk ledningshastig-
hed, men ofte reduceret amplitude af sensoriske potentialer
[4] Paraklinisk kan der findes forhejet kreatinkinase [5]. Den
endelige diagnose stilles ved genetisk testning, hvor man fin-
der et foroget antal CAG-rgpeats i androgenreceptorgenet pa
x-kromosomets lange arm. Afficerede individer har mere end
40 af disse repeats mod 17-30 i normalbefolkningen [1].

Som det afslores i sygehistorien, kan sygdommen manife-
stere sig atypisk. Sdledes kan bulbzre symptomer lede tanken
hen p& ALS, og udtalte udtretningsrelaterede symptomer kan
give mistanke om myastenia gravis [1, 5].

Gynzekomasti og evrige tegn pa nedsat androgen folsom-
hed er til stede i ca. halvdelen til to tredjedele af tilfeldene [1].
Vigtigst er det dog, at patienten ofte ikke har nogen kendt fa-
miliehistorie med sygdommen, hvilket skyldes den sene alder
ved debut og sma familier med fi mandlige medlemmer [1].

Konsekvensen ved en forkert diagnose er alvorlig, specielt
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Figur 1. Efter kort tids
tale sas der udtraetning
af keebemuskulaturen
med »tab af under-
kaeben« til fglge.

ved differentialdiagnosen ALS, idet patienter med Kennedys
syndrom grundet sygdommens langsomme progression oftest
har normal livsleengde [1]. Det er derfor vigtigt at betragte
Kennedys syndrom som en mulig differentialdiagnose ved en-
hver manifestation af ukarakteristiske symptomer, der kunne
tyde pd motorneuronsygdom.
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