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En 57-arig mand blev indlagt pga. hgjfebrilia og al-
men sveekkelse. Han oplyste, at hans mor og datter
led af »marmorknogler«. Der blev udfgrt rgntgen-
undersogelse af totalskelettet dvs. columna, pelvis,
kraniet og de lange rgrknogler. Undersggelsen viste
oget knogletethed i samtlige knogler, mest udtalt i
columna (billede). Fundene er forenelige med osteo-
petrose ogsd kaldet »marmorknogler«.

Osteopetrose er en heterogen gruppe af syg-
domme karakteriseret ved gget knogledensitet pa
rgntgenbilleder [1]. Den hyppigste form er autoso-
mal dominant osteopetrose (AOD) [2]. Ztiologien er
mutationer i genet, der koder for chloridkanalen
CICN7, som er ngdvendig for osteoklastmedieret
nedbrydning af knoglevev [3]. Dette fgrer til osteo-
sklerose, iser i columna og pelvis [4]. Kliniske mani-
festationer omfatter patologiske frakturer, kraniener-
veparese og osteomyelitis [4]. Tilstanden er dog som
oftest asymptomatisk og opdages tilfaeldigt ved rgnt-
genundersggelser, som det ogsa her var tilfeeldet [2].
AOD har en god prognose. Behandlingen er sympto-
matisk og involverer bl.a. frakturbehandling [1].

En anden mere aggressiv form for osteopetrose
nedarves autosomalt recessivt. I modsetning til AOD
har den recessive form en dérlig prognose pga. asso-
cieret knoglemarvsinsufficiens [1]. Ydermere diagno-
sticeres denne tilstand i barndommen pga. tidlig
symptomdebut.
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