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Medullzer thyroideacancer hos et ti maneder gammelt
barn med multipel endokrin neoplasi 2B
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Multipel endokrin neoplasi 2 (MEN2) er et autoso-
malt dominant nedarvet syndrom, som er fordrsaget
af germline-mutationer i rearranged during transfec-
tion (RET)-protoonkogenet. Den estimerede prava-
lens er 2,5 pr. 100.000 [1].

MEN?2 inddeles i tre varianter: MEN2A, MEN2B
og familieer medulleer thyroideacancer. De er forskel-
lige ift. incidens, genetik, aldersrelateret penetrans,
association til andre sygdomme, prognose og aggres-
sivitet af medulleer thyroideacancer (MTC) [1].

MENZ2B er karakteriseret ved associationen mel-
lem MTC (100%), feeokromocytom (50%), neuromer
pa tunge og laeber, Marfan-lignende udseende med
muskuloskeletale abnormiteter og intestinale gan-
glioneuromer, hvilket kan resultere i megacolon og
abdominale symptomer. Manglende evne til at graede
tarer er fundet hos op til 86%. MEN2B udger 9% af
alle MEN2-tilfeelde og er dermed den sjaldneste vari-
ant [1]. Mutationerne M918T og A883F i RET-proto-
onkogenet forérsager henholdsvis > 95% og 2-3% af
alle MEN2B-tilfeelde. Mere end 50% af tilfaeldene er
de novo-germline-mutationer [2].

MEN2B er ogsé den mest aggressive MEN2-
variant pga. af MTC-udvikling tidligt i livet. Derfor
anbefaler American Thyroid Association (ATA) ty-
roidektomi hurtigt og om muligt inden for det forste
leveér hos MEN2B RET-mutationpositive tilfeelde [2].

SYGEHISTORIE
En ti maneder gammel pige var fodt preematur med
en gestationsalder pa 33 + 5 og en fgdselsvaegt pd
2.355 g. Hun havde spiseproblemer og var i darlig
trivsel og fik derfor sondetilskud og laksantia indtil
femmaénedersalderen. Mater havde M918T-germline-
mutation i RET-protoonkogenet. En genetisk under-
spgelse af barnet kort tid efter fgdslen viste, at denne
mutation var nedarvet til pigen. Der blev foretaget
méling af S-calcitoninniveauet og UL-skanning af hal-
sen. Da hun var fire maneder gammel sds en 1,2 mm
stor central hypoekkogen forandring i glandula thy-
roidea, og hun blev henvist til profylaktisk tyroidek-
tomi. S-calcotininniveauet var inden for normalomra-
det pd 13 pmol/1 og havde vearet stationaert siden
tomanedersalderen.

Seks maneder gammel blev hun tilset pé en gre-

naese-hals-kirurgisk afdeling mhp. planleegning af
operative indgreb. En fornyet UL-skanning af glan-
dula thyroidea blev tolket som veerende uden sikre
patologiske fund. Der blev planlagt operation til fire
maneder senere, da pigens vakst ikke var alderssva-
rende, og man herved mente at kunne reducere risi-
koen for komplikationer.

Da pigen var ti maneder gammel, blev der fore-
taget en ukompliceret totaltyroidektomi. Der blev
anvendt nervemonitorering med en elektrode place-
ret direkte i stemmelaberne (NIM-Response 3.0).
Praeparatet vejede 1 g, og blgdningen var 20 ml.
Postoperativt pAbegyndte man behandling med le-
vothyroxin som substitution og alfacalcidol profylak-
tisk mod hypokalcemi. Fem dage postoperativt var
patienten i velbefindende og blev udskrevet til op-
folgning pa det henvisende hospital.

To uger senere blev hun taget ud af alfacalcidol-
behandlingen, og der var ingen tegn til pavirkning
af stemmelabernes bevaegelighed. Histologisvaret
viste MTC i tre forskellige foci med hhv. to i hgjre og
etivenstre lap (Figur 1); alle uden ekstrakapsulaer
spredning. Det stgrste mélte 2,3 mm, var lokaliseret i
venstre lap og kunne veere foreneligt med de initiale
UL-fund.
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Histologisk snit farvet med calcitonin. Der ses medullzer thyroidea-
cancer.
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Den fortsatte opfglgning foregik i henhold til na-
tionale retningslinjer med maling af S-calcitonin-
niveauet og urinkatekolaminniveauet.

DISKUSSION

Lokaliseret MTC er rapporteret allerede fra niende
leveuge hos en dreng med MEN2B [3], mens MTC
med regionale lymfeknudemetastaser er beskrevet
fra treménedersalderen hos en pige med MEN2B [4].
Den typiske debutalder af MTC ved MEN2B-tilfeelde
ertoar [1].

Den eneste kurative behandling af MTC er ki-
rurgi. ATA anbefaler tyroidektomi hurtigst muligt
og om muligt inden for det forste leveér hos patien-
ter med MEN2B RET-mutationpositive tilfeelde. Data
til anbefaling af samtidig profylaktisk level VI-hals-
dissektion er insufficiente. Ifglge ATA er level VI-
halsdissektion méske ikke ngdvendig, medmindre
der er kliniske eller radiologiske tegn pé lymfeknude-
metastase eller hvis S-calcitoninniveauet er > 40 pg/
ml hos bgrn > 6 maneder. Hos bgrn < 6 maneder
med MENZ2B bgr calcitoninveerdierne fortolkes med
forsigtighed, idet data ogsé her insufficiente [2].
DATHYRCA’s retningslinjer (www.dahanca.dk) og
den danske klaringsrapport for MEN [5], hvor der an-
befales kirurgi inden for fgrste levear er i god over-
ensstemmelse med dette.

Sammenlignet med voksne, som undergar thy-
roidea- eller parathyroideakirurgi, ses der ved bgrn
hgjere komplikationsrater, hvorfor det anbefales, at
séddanne indgreb foretages af kirurger med stor erfa-
ring [2]. Trods profylaktisk tyroidektomi kort efter
fodslen, kan MTC-metastaser desvarre ikke forebyg-
ges hos alle patienter med MEN2B [3]. Sygehistorien
understreger vigtigheden af tidlig diagnose og profy-
laktisk tyroidektomi hos patienter med MEN2B.
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In infants at risk of multiple endocrine neoplasia type 2B
(MEN2B) the American Thyroid Association recommends genetic
testing as soon as possible after birth and that thyroidectomy
should be performed in MEN2B RET-mutation positive
individuals as soon as possible and if possible within the first
year of life. We present a ten-month-old girl with MEN2B who
had prophylactic thyroidectomy. The surgical specimen showed
medullary thyroid carcinoma. This case emphasizes the need for
early diagnosis and prophylactic thyroidectomy in MEN2B
patients.
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