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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 (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
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pneumoni efter fire uger med intermitterende feber,
hoste og dyspng. Hun fik hurtigt respiratorisk insuffi-
ciens. En rgntgenoptagelse af thorax viste bilaterale in-
filtrater. Computertomografi (CT) af thorax afkreftede
lungeemboli, men viste tegn pé adult respiratory di-
stress syndrome og afslgrede flere intratorakale gland-
ler. Der var febrilia, forhgjede infektionstal, levertal og
senere nyretal samt aneemi. Der blev behandlet med
empiriske antibiotika. Fra andet indleeggelsesdggn var
der behov for intensiv terapi, og efter 12 dage var respi-
ratorbehandling ngdvendig. Bronkoskopi med bron-
koalveolar lavage og biopsier viste uspecifik inflamma-
tion. Undersggelse for cytomegalovirus, Pneumocystis
jiroveci, gaersvamp, skimmelsvamp og mykobakterier
var alle negative. Alle dyrkninger (blod, urin og ekspek-
torat) inklusive polymerasekedereaktion for atypiske
pneumonier var negative. Der var konstant forhgjede
infektionstal, vedvarende febrilia og ingen effekt af
antibiotika. Yderligere var test for fplgende negative:
hiv, reumafaktor, antinuklezere antistoffer, autoanti-
stoffer mod neutrocytcytoplasma og vaskulitis.

P4 18. indleggelsesdpgn var patienten tetraple-
gisk inklusive i gjenmusklerne. Hun var blevet veekket
efter fire dages sedation, der var ordineret pga. en re-
spiratorisk problematik. Diagnosen AOSD blev intro-
duceret, og behandling med immunglobulin i tre
dage og hgjdosisglukokortikoid blev pabegyndt.
Patienten fik det gradvist bedre.

Ved CT af cerebrum og magnetisk resonans-skan-
ning af medulla cervicalis og fossa posterior fandt
man ikke drsagen til tetraplegien. En neurofysiologisk
undersggelse viste Guillain-Barrés syndrom (GBS) i
tidlig fase, men ingen sikre tegn pa critical illness-
myopati eller neuropati. Ved en lumbalpunktur pévi-
ste man let forhgjet spinalprotein til 0,53 og ellers
normale forhold. Serumferritin var initialt 1.600 mi-
krogram/1 (stigende til 6.199 mikrogram/1).

Patienten fik genopblussen i sygdommen under
indleeggelsen ca. fem uger efter behandlingen, men
hun responderede igen pa hgjdosis glukokortikoid og
immunglobulin. Hun gennemgik efterfelgende et langt
genoptreningsforlgb. I sygdomsperioden udvikledes
der et intermitterende, let klgende makuleert udsleet.
Dette kan dog ikke med sikkerhed relateres til AOSD.
Der var kun sparsomme ledgener under indleeggelsen.

Patienten blev genoptranet og fik sin ferlighed
igen, og alle parakliniske tal blev normaliseret.

Hun var indlagt i fem méneder og blev samlet be-
handlet med glukokortikoid i otte maneder for at hin-
dre recidiv.

DISKUSSION
Diagnosen AOSD kan i denne sygehistorie stilles ud
fra Yamaguchis kriterier [2]. Behandling med gluko-
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Kriterier Kriterier for klassifika-

tion af adult-onset Still’s
disease (AOSD), fra [2].
Klassifikation af AOSD
kraever fem eller flere
kriterier inklusive to eller
flere hovedkriterier.

Hovedkriterier
1. Feber, temperatur pa 39°C eller hgjere, varende en uge eller lzengere
2. Artralgier varende to uger eller lengere
3. Typisk udsleet?
4. leukocytose (10.000/mm? eller derover) hvoraf miminum 80%
er granulocytter
Underkriterier
1. Halssmerter
2. lymfeknudesvulst og/eller splenomegali
3. Leverpavirkning
4. Negativ test for reumafaktor og antinukleaere antistoffer
Eksklusioner
I. Infektioner (iszer sepsis og mononukleose)
1. Malignitet (iseer malignt lymfom)
1. Reumatologisk sygdom (iszer polyarteritis nodosa og reumatoid
vaskulitis med ekstraartikulaere symptomer)
a) Makulzert eller makulopapulgst ikkeklgende laksefarvet erytem i
forbindelse med feber.

kortikoid og immunglobulin havde god effekt, hvilket
understgtter diagnosen.

Det interessante ved denne sygehistorie er, at pa-
tienten fik to sjeeldne manifestationer: svaer lungepa-
virkning og neurologisk manifestation i form af GBS.

Neurologiske symptomer i forbindelse med AOSD
er tidligere blevet beskrevet i kasuistikker [4, 5]. Miller
Fishers syndrom, der er en variant af GBS, er beskrevet i
forbindelse med AOSD [4], men GBS er ikke tidligere
beskrevet i denne sammenhang. I sygehistorien kan
man ikke med sikkerhed konkludere, at GBS er relateret
til AOSD, da den immunologiske baggrund for sygdom-
men stadig er uklar. Leeren fra denne sygehistorie er, at
AOSD er en svaer diagnose at stille. Sygdomsbilledet kan
have mange feellestreek med en sepsistilstand, og et vari-
abelt antal organsystemer kan vaere inddraget. Vores sy-
gehistorie viser, at alvorlige neurologiske manifestatio-
ner kan komplicere billedet yderligere.
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