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Stiff baby syndrome er en sjalden arsag til neonatal
hypertonicitet
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Den generaliserede ud-
pregede hypertonicitet

hos lillesgsteren i sygehi-

storie Il, et dpgn gam-
mel.

Stiff baby syndrome er en sjaelden arvelig sygdom, der
i de fleste tilfeelde skyldes en mutation pd kromosom
nr. 51 GLRA1-genet. Den er vigtig at have for gje som
differentialdiagnose ved hypertonicitet hos nyfgdte

pga. risiko for apng, aspirationspneumoni og pludse-
lig spaedbarnsded [1, 2]. I det folgende beskrives et

sgskendepar, som begge fik konstateret sygdommen.

SYGEHISTORIER
1. Aldste sgster blev fgdt ukompliceret vaginalt til ter-
min. Der udvikledes tegn til cerebral irritabilitet i det
forste dogn, og hun blev indlagt pd neonatalafdelin-
gen. Hun havde da overfladisk hurtig respiration, og
ved grad blev hun cyanotisk med saturationsfald til
70%. Man fandt hende hyperton i hele kroppen og
graedende. Dette blev tolket som sepsis/meningitis.

Kort efter indleeggelsen blev der observeret sit-
ren, som blev tolket som kramper pga. de meget hy-
pertone ekstremiteter. Hun slappede af ved behand-
ling med phenobarbital, men hypertoniciteten
recidiverede dog hurtigt. Alle dyrkninger af prgver,
der blev taget ved indleeggelsen viste negative resul-
tater, og C-reaktivt proteinniveau var maksimalt 5
mg/1.

Da pigen var 11 dggn gammel, blev hun genind-
lagt i en ny krampelignende tilstand. Hun virkede ir-

ritabel og 14 med konstant knyttede heender og hyper-
tone flekterede ekstremiteter. Mororefleksen var
umulig at udlgse pga. den generelt ggede tonus, men
hun var cirkulatorisk og respiratorisk stabil.

Efter to ugers indleeggelse blev mistanken om
stiff baby syndrome rejst, og der blev givet clonaze-
pam, der havde god effekt. Efter tre dggn 1& hun af-
slappet og sov med &bne heender og kunne trostes.
Der var fortsat en kraftig reaktion ved hurtige bevee-
gelser eller lyde. I de fglgende maneder blev hun vur-
deret og havde ved 12-manedersalderen normal psy-
komotorik og tonus i alle muskler.

Hun blev herefter udtrappet af clonazepambe-
handlingen uden recidiv af hypertoniciteten.

II. En lillesgster til patienten i sygehistorie I blev
fedt to ar senere efter en normal graviditet. Hun vir-
kede let hyperton, men blev dog ferst indlagt et dggn
gammel med udpreeget hypertonicitet. Mistanken om
stiff baby syndrome resulterede i umiddelbar pébegyn-
delse af clonazepambehandling, som havde god ef-
fekt, og pigen blev i Ipbet af f4 dage mere afslappet.

Der blev gennemfgrt en genetisk analyse af
begge s@stre, og man verificerede mistanken om stiff
baby syndrome. Det viste sig efterfglgende, at mode-
ren, moderens bror og dennes sgn havde haft lig-
nende, mildere tilfeelde med gget stivhed i muskler og
fortsat havde tendens til abnorm kraftig reaktion ved
pludselige lyde samt faldepisoder.

DISKUSSION

Ovenstdende er de fgrst publicerede beretninger om
danske tilfzelde af stiff baby syndrome, som er en sjal-
den, men vigtig sygdom at vaere opmerksom pé som
differentialdiagnose ved hypertonicitet hos spad-
bgrn.

Diagnosen er vigtig at stille pga. gget risiko for
apng og aspirationspneumoni, som kan medfgre
pludselig speedbarnsdgd. Alle nyfedte, hvor man har
mistanke om stiff baby syndrome, bgr derfor udstyres
med apngalarm. Ved svare apnger kan forceret flek-
sion af hofter og hoved mod brystkassen veere livred-
dende [3].

Startle-refleksen kan udlgses ved forskraekkelse
og udggres af bilaterale synkrone bevaegelser i form
af gjenblink samt fleksion af nakke og ekstremiteter.
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Stiff baby syndrome kendetegnes ved stivhed ved
fgdslen, udtalt startle-respons ved mindre stimuli
(iseer lyde) gennem hele livet samt hos mange fa se-
kunders stivhed efter et tilfaelde af startle-respons,
hvilket giver tendens til pludselige uventede fald med
fuld bevidsthed ogsé i voksenalderen [4].

En nem screening for sygdommen udfgres ved at
banke pa naseroden, hvorved der udlgses generalise-
rede fleksionsspasmer (startle-respons), som ikke ud-
traettes [3]. Denne undersggelse kan derfor bruges
ved mistanke om anden arsag til hypertonicitet hos
spaedbgrn end cerebral irritabilitet [1].

Elektroencefalografi kan vise hurtige spikes, der
kan mistolkes som epilepsi, men som har muskulaer
oprindelse [3]. Det er vigtigt at undgé epilepsidiag-
nosen, da almindelige antikonvulsiva ikke har effekt
[1]. Prognosen er god. De fleste er spontant normo-
tone i 2-3-drsalderen [2, 3]. Dog er det beskrevet, at
flere far nonepileptiske muskelkramper i ekstremite-
ter omkring femarsalderen [1].

Der kan ses en let forsinkelse i den motoriske ud-
vikling pga. hypertoniciteten [1, 4]. Det ses i de to sy-
gehistorier, at den motoriske forsinkelse hurtigt ind-
hentes ved korrekt medicinering med clonazepam.

Der anbefales forsigtighed ved behov for anee-
stesi. Iseer ved brug af maske til inhalationsanaestesi,
da man let kan udlgse en startle-respons ved bergring
af neseroden [5].

Sygdommen er nem at screene for ved at banke
pa naeseroden og ligeledes let at behandle og ber der-
for veere alment kendt.
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Stiff baby syndrome (hyperekplexia) is a rare genetic disorder.
The condition can easily be misdiagnosed as epilepsy or severe
sepsis because of hypertonicity and seizure-like episodes and
has an increased risk of severe apnoea and sudden infant
death. Tapping of the nasal bridge inducing a startle response is
the clinical hallmark. We report cases of two sisters born with
stiff baby syndrome with hypertonicity, exaggerated startle
reaction and cyanosis. The syndrome has a good prognosis if
treated with clonazepam and both cases were developmental
normal after one year.
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