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Debut af arvelig metabolisk encefalopati kan 
ses efter neonatalperioden
Line Carøe Sørensen1, 2, Shazia Rehman3 & Allan Meldgaard Lund4

Hos syge nyfødte er metabolisk sygdom en hyppig dif-
ferentialdiagnose, men overvejelsen er sjælden hos æl-
dre børn. Denne kasuistik understreger, at metabolisk 
sygdom også kan debutere senere.

Ahornsirupurinsygdom (maple syrup urine disease 
(MSUD)) er en arvelig metabolisk sygdom med autoso-
mal recessiv arvegang. En mitokondriel enzymdefekt 
medfører mangelfuld nedbrydning af de grenede ami-
nosyrer leucin, isoleucin og valin, som sammen med 
deres metabolitter (alfaketosyrer) ophobes i toksiske 
koncentrationer. Navnet skyldes den sødlige lugt fra 
urin og sved under en akut metabolisk krise. 

Klassisk MSUD debuterer neonatalt med progredie-
rende neurologiske symptomer. Intermitterende MSUD 
kan debutere ved katabole tilstande med ketoacidose, 
progredierende neurologiske symptomer og toksisk ce-
rebralt ødem [1]. Tilstanden er reversibel, og akut in-
tervention er vigtig pga. høj mortalitet.

SYGEHISTORIER 

I. En tidligere rask femårig dreng blev indlagt på en re-
gional børneafdeling efter fem døgn med feber, opkast-
ninger og tiltagende bevidsthedspåvirkning.

Han var somnolent og dehydreret. Der var metabo-
lisk acidose (pH 7,27, hydrogenkarbonatkoncentratio-
nen var 13,8 mM og partialtryk af kuldioxid (pCO2)  
3,2 kPa). Blodsukker (BS)-koncentrationen var 6,5 

mM, natriumkooncentrationen 141 mM og urinketon-
koncentrationen +4. Der blev påbegyndt væskeresusci-
tation. 

Barnet blev tiltagende encefalopatisk. Der var uæn-
dret ketonuri (+4) trods to døgn med sukkerholdig væ-
ske givet intravenøst. Urin blev opsamlet til metabolisk 
screening på mistanke om metabolisk sygdom. En akut 
foretaget CT af cerebrum viste normale forhold. Det in-
travenøse regime blev ændret til glukose 10% i henhold 
til guidelines for metabolisk sygdom. 

De næste døgn sås der mindre udtalt encefalopati. 
MR-skanning af cerebrum (Figur 1) viste diffuse høj-
signalforandringer, hvilket er foreneligt med cytotok-
sisk ødem centralt i pons, medulla oblongata, thalamus 
og globus pallidus. Han blev udskrevet efter ti døgns 
indlæggelse. Urinmetabolisk screening og molekylær-
genetisk undersøgelse bekræftede diagnosen intermit-
terende MSUD. 

II. En 15-årig dreng blev indlagt på en regional børne-
afdeling efter tre døgn med feber, opkastninger, diarré 
og tiltagende bevidsthedspåvirkning. Tre år gammel 
havde han været indlagt med samme symptomer. 

Han var somnolent og dehydreret. Der var metabo-
lisk acidose (pH 7,31, hydrogenkarbonatkoncentratio-
nen var 15 mM, og pCO2 var 3,8 kPa). BS-koncentra-
tionen var 10,2 mM, og der var hyponatriæmi 125 mM. 
Der blev påbegyndt væskeresuscitation og givet hydro-
kortison på mistanke om Addisons krise. En akut fore-
taget CT af cerebrum viste normale forhold.

Patienten blev overflyttet til Rigshospitalet pga. til-
tagende encefalopati og forværret metabolisk acidose. 
Der var multiorgansvigt med behov for respiratorbe-
handling, inotropi og P-dialyse. En MR-skanning af ce-
rebrum viste diffuse højsignalforandringer centralt i 
pons, mesencefalon, basalkerner, mesialt temporalt og 
kortikalt bilateralt. 

I spinalvæsken fandt man forhøjede koncentratio-
ner af grenede aminosyrer. På mistanke om MSUD blev 
der påbegyndt hæmodialyse, hvorunder patienten in-
karcererede. 

KONKLUSION 

I Danmark screenes der neonatalt for klassisk MSUD, 
mens de intermitterende former ikke kan diagnostice-
res ved screening. Diagnosen er derfor væsentlig at 
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FIGUR 1

MR-skanning af cerebrum viser cytotoksisk ødem bilateralt i flere områder i basis af cerebrum 

og hjernestammen (A) med højt signal på diffusion weighted imaging (B) og tilsvarende ned-

sat signal på apparent diffusion coefficient (ikke vist).
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erindre ved normoglykæmisk ketoacidose med encefa-
lopati. 

Normoglykæmisk ketonuri ses ved organiske acidæ-
mier, ketolysedefekter og sjældnere glykogenoser. 
Normoglykæmisk ketonuri med metabolisk acidose 
uden laktatbidrag og øget anion-gap tyder på organisk 
acidæmi. Der ses kussmaulrespiration med CO2-
udluftning som kompensation for den lave pH-værdi. 
Hyponatriæmi kan ses ved nefrogent tab pga. osmotisk 
diurese.

I Tabel 1 gives forslag til den primære udredning 
ved encefalopati hos børn mhp. at afdække de behand-
lelige årsager til encefalopati [2]. Irritabilitet, kramper, 
klonus, perifer hypertoni, takypnøe eller dyb respira-
tion, dehydrering og tegn på sepsis kan bestyrke mis-
tanken om metabolisk sygdom. MR-skanning af cere-
brum kan bidrage til diagnosen [1]. 

Akut behandling består i at standse yderligere tok-
sinophobning, fjerne toksiske produkter, behandle den 
katabole tilstand med glukose samt korrigere syre-
base- og elektrolytforstyrrelser. Udførlig behandlings-
vejledning kan findes på hjemmesiden for Klinisk 
Genetisk Klinik, Rigshospitalet. Barnets tilstand bør så 
hurtigt som muligt konfereres med en ekspert i pædia-
trisk metabolisme. 
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Onset of hereditary metabolic encephalopathy can be seen 

after the neonatal period
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Maple syrup urine disease (MSUD) is an autosomal 

recessive metabolic disorder causing accumulation of the 

branched amino acids valin, isoleucin, leucin and their toxic 

metabolites resulting in ketoacidosis, progressive 

neurological deterioration and cerebral oedema. The 

classical form presents in the first days of life. In contrast, 

the intermittent form of MSUD presents later in childhood 

and is difficult to diagnose biochemically. Clinical awareness 

is important due to high mortality if not treated. We here 

present two cases with late-onset intermittent MSUD.
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TABEL 1

Den primære udredning ved encefalopati hos børna.

Syre-base-status inkl. laktatkoncentration

Blodglukosekoncentration

Levertal inkl. koagulationskoncentration

Ammoniumkoncentration

Kreatinkinasekoncentration

Triglyceridkoncentration

Nyretal inkl. karbamid-, urat-, elektrolyt- og anion-gap-koncentration

Rødt og hvidt blodbillede

Bloddyrkning

Plasma til opbevaring (1-2 ml plasma)

Serum til opbevaring (1-2 ml serum)

Urin til metabolisk screening

Urin til fryseopbevaring (10 ml)

Urinstiks for glukose og ketonstoffer

a) Er der mistanke om metabolisk sygdom suppleres med  
plasmaaminosyrer, ved 
lumbalpunktur tillige cerebrospinalvæskeprotein, laktat og aminosyrer 
samt plasma/cerebrospinalvæskeglukoseratio.


