VIDENSKAB

Sjeeldent syndrom som differentialdiagnose
ved markant fregnedannelse

En seksérig rask pige blev henvist til vurdering pa en
hudafdeling pga. ugelang anamnese med eksantem
pa ekstremiteterne. Da hun mgdte til undersggelse,
var udslattet forsvundet, men der blev bemeerket pig-
mentforandringer i form af taetstillede lentigines cen-
tralt i ansigtet. Der blev rejst mistanke om Carney
complex, hvilket blev bekreftet ved fund af en muta-
tion i PRKAR1A, som er et muligt tumorsuppressor-
gen af saerlig betydning for endokrin neoplasi. Der
blev iveerksat genetisk udredning af familien.

Ved Carney complex ses tumordannelse, langt
overvejende af benign karakter, bl.a. i endokrint veev,
hud (lentigines og bl& naevus) bryst og hjerte (myk-
som) samt evt. som primaer pigmenteret noduleer
adrenokortikal sygdom med Cushings syndrom.

En ekkokardiografi viste normale forhold. Der
blev planlagt lgbende kontrol inkl. ultralydskanning
af thyroidea, ovarier og binyrer samt bestemmelse af
niveauerne af adenokortikotrofisk hormon, kortisol,
prolaktin og immunglobulin F1.

Carney complex kan diagnosticeres pé den dis-
tinkte kliniske fremtraeden med lentigines symme-
trisk fordelt centralt i ansigtet. Opmeerksomhed pa de
meget markante lentigines kan give den specifikke

diagnose, ndr en patient i gvrigt undersgges for endo-
krin abnormitet, tumordannelse eller hjertemyksom.
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