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Hunters syndrom og hgrenedszettelse

Eva Kirkegaard Kizer', Troels Reinholdt Mgller' & Randi Wetke?

Hunters syndrom er en x-bunden recessiv sygdom,
som skyldes en defekt i det lysosomale enzym iduro-
nat-2-sulfatase, der findes i bindevaev [1]. Dette forer
til akkumulering af glykosaminoglykaner i forskellige
organer og vaev [2]. Hgrenedsattelse er almindeligt
ved Hunters syndrom.

Incidensen er ca. 1:65.000, hvilket svarer til gen-
nemsnitligt et tilfzelde blandt nyfedte pr. &r i Dan-
mark [3].

SYGEHISTORIE

En 2,5-4rig dreng med darlig horelse og manglende
sprogudvikling blev henvist til audiologisk udredning
pa universitetshospitalet. Forudgdende havde barnet
lidt af gentagne pneumonier, infektioner i gvre luft-
veje samt snorkeproblematik.

Ved forste bespg pa Audiologisk Afdeling blev
det oplyst, at han havde haft 19 tilfeelde af otitis
media, og fire gange var tubuleret ved en praktise-
rende otolog.

Klinisk fandt man, at barnets motoriske feerdig-
heder ikke var alderssvarende, og specielt var der ud-
talte balanceproblemer. Endvidere havde han kun et
ordforréd pa fé ord, og udtalen var utydelig.

Han var mundrespirerende og voldsomt kata-
ralsk. Otoakustiske emissioner kunne ikke gennem-
fores pga. respirationslyde. Patienten blev videre
henvist til udredning af de hyppigt recidiverende
infektioner.

Immunudredning blev iveerksat pa universitets-
hospitalets bgrneafdeling, og samtidig foregik udred-
ning for mukopolysakkaridose (MPS) ved regions-
hospitalet.

Da drengen var tre &r gammel, blev diagnosen
Hunters syndrom stillet, og han blev henvist til Rigs-
hospitalet med henblik pd behandling med enzym-
substitution og opfglgning.

Efterfglgende otoakustiske undersggelser har
vist normal social hgrelse pé hgjre gre, men inkonklu-
siv undersggelse for venstre gre. Han har fortsat hyp-
pige tilfeelde af otitis media og sekretorisk otitis.

DISKUSSION

Hunters syndrom er en del af gruppen mucopolysakka-
ridoser, hvoraf der i alt er beskrevet syv undertyper [4].
Som den eneste er Hunters syndrom x-bundet nedar-
vet, hvor de gvrige nedarves autosomalt recessivt [5].

Syns- og hgrenedszttelse ses oftest. Horened-
settelsen skyldes en kombination af anatomiske samt
neurologiske forhold, og &2ndringer i mellemgret pa
baggrund af hyppige infektioner. Hgretabet er kombi-
neret konduktivt og perceptivt [5].

Der ses endvidere progredierende gvre og nedre
luftvejsobstruktion samt obstruktiv sgvnapng [5].

Skeletforandringer er typiske og karakteriseret
ved et stort hoved med flad neeseryg og bred nasetip,
kraftige ojenbryn, store leeber, stor tunge og stor af-
stand mellem teenderne. Ansigtstreekkene bliver mere
markerede med alderen. Med tiden tilkommer be-
vaegeindskraenkning i stgrre led, specielt hofteled.

Hjerte, lunger, abdomen og centralnervesyste-
met er ogsa involverede [1]. Hjerte-kar-symptomerne
skyldes tiltagende fortykkelse af hjerteklapperne, der
senere kan resultere i kredslgbsproblemer [3]. Ned-
sat bevaegelighed af thorax samt forsnaevring og blgd-
hed af trachea kan medfere alvorlige vejrtreeknings-
problemer [3]. Abdomen ses ofte prominerende pga.
hepatosplenomegali samt hernier, der er betinget af
svag bugvaegsmuskulatur [5]. Hunters syndrom kan
endvidere medfgre kognitive forandringer, makroce-
fali samt hydrocefalus [1].
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Der er ingen kurativ behandling, men enzym-
substitution nedsatter morbiditeten [5]. Der er stor
gevinst ved iveerksattelse af behandling fgr irrever-
sibel organskade.

Det hyppigste debutsymptom er recidiverende
tilfeelde af otitis media, der oftest debuterer inden for
de forste levedr [5]. Primer hgrescreening vil oftest
vaere normal.

Det er endvidere vigtigt at veere opmaerksom pa,
at ved bgrn med Hunters syndrom er der stor risiko
ved generel anastesi pd grund af progredierende
pvre luftvejsobstruktion [3].

Hunters syndrom er en sjelden lidelse, men bgrn
med hyppigt recidiverende gvre luftvejsgener, mel-
lemgreinfektioner, aftagende hgrelse og sprogudvik-
ling kombineret med skeletforandringer og funktions-
@ndringer bgr observeres for denne lidelse.

Det er oftest en lettelse for barn og forealdre at f&
en diagnose. Dette giver mulighed for behandling,
genetisk rddgivning samt adgang til stgttegrupper.
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Laryngeal sarkoidose hos 13-arig

Louise Buchreitz Herlow' & Niels Rasmussen?
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Sarkoidose er en systemisk sygdom af ukendt etio-
logi, der er karakteriseret ved granulomatgs inflam-
mation. Den kan involvere alle organsystemer, men
rammer hyppigst lymfeknuder, lunger, lever, gjne,
hud, knogler og centralnervesystemet. Laryngeal sar-
koidose er yderst sjzlden og manifesterer sig som dif-
fus haevelse specielt af epiglottis og aryregionerne.
Symptomerne ved sarkoidose er generelt milde og
svinder spontant i 70% af tilfeeldene. Ved involvering
af larynx kan det imidlertid ogsé udvikle sig til en
akut livstruende tilstand.

SYGEHISTORIE

En 13-drig pige fik i Ipbet af et par maneder tilta-
gende vejrtrekningsbesveer i forbindelse med fod-
boldspil samt tiltagende snorken. Relativt pludseligt
tilkom heeshed, og patienten blev henvist til neermere
udredning. Patienten havde ingen febrilia eller smer-
ter, og hun havde kun lette synkeproblemer. Der var
ingen kendte sygdomme i familien. Ved undersggel-
sen frembgd patienten ikke stridor i hvile, men haes-
hed tenderende til afoni. Der blev foretaget laryngo-
skopi med video (Figur 1). Denne viste udtalt diffus,
bleg haevelse ved epiglottis og aryregionen. Infek-
tionstal, C1-esteraseinhibitor, C4-komplement og

immunglobulin M-rheumafaktor var alle inden for
normalomrédet. Rgntgen af thorax var normal. Mag-
netisk resonans (MR)-skanning viste blgddelshaevelse
ved epiglottis samt i begge aryregioner. Der sds ingen
opladning efter kontrastindgift. Initialt blev hun be-
handlet med prednisolon med subjektiv bedring. Sup-
plerende direkte laryngoskopi i generel anzestesi
(GA) med biopsi fra larynx viste pharynxslimhinde
med lymfoid infiltration.

Patienten blev herefter henvist til Rigshospitalet,
hvor der igen blev foretaget biopsi, som viste blgd-
delsveev med ikkenekrotiserende granulomer.
Farvning for svampe og mykobakterier var negativ.
Sammenholdt med positiv peptidyldipeptidase og
MR-fundene blev diagnosen isoleret laryngeal sar-
koidose stottet. Efterfglgende har patienten to gange
faet foretaget kirurgisk resektion af aryregionerne
med CO,-laser, hvor der er udskéret et bidformet
stykke af aryregionen med efterfglgende suturering
af slimhindedefekten for at undga fornyet udvaekst af
sarkoidoseveyv. Pga. fortsat dyspng er der yderligere
reseceret vaev fra epiglottis samt givet steroidinhala-
tioner. Patientens gener er herved reduceret betyde-
ligt, og der foreligger nu normal lungefunktions-
undersggelse.



