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HOVEDBUDSKABERHOVEDBUDSKABER

Hårskaftsanomalier tilhører en undergruppe af arvelige hårsygdomme.

Dermoskopi er en noninvasiv metode, der kan bruges til at stille diagnosen med.

Håndtering af tilstandene kan være en udfordrende opgave for læger og kræver viden om de kliniske
præsentationsformer og den genetiske baggrund.

Arvelige hårsygdomme betragtes som sjældne, men de er dog potentielle kliniske problemstillinger. Mere
ualmindelig er undergruppen hårskaftsanomalier, der forekommer i både arvelige- og erhvervede former. Ved
disse tilstande er der i hårskaftet en strukturel abnormitet, som kan påvirke hårets udseende. De arvelige former
kan forekomme isoleret eller i syndromale former med komplekse genetiske lidelser.

Man kan få mistanke om anomalierne med det blotte øje, og de bekræftes ved hjælp af dermoskopi,
lysmikroskopi eller elektronmikroskopi. I nogle tilfælde kan disse fund være den første ledetråd til
diagnosticering af en underliggende genetisk eller metabolisk sygdom. Mere viden om hårskaftsanomalier er
vigtig for at stille en korrekt diagnose og optimere håndtering og behandling af patienterne.

HÅRSKAFTSANOMALIERHÅRSKAFTSANOMALIER  MEDMED  FRAGILITETFRAGILITET

Hårskaftsanomalier med fragilitet kan forekomme i en kongenit form eller i en langt hyppigere erhvervet form
[1]. Her omtales nogle kongenitte former.

MonilethrixMonilethrix

Monilethrix er sammensat af det latinske ord for halskæde »monile« og det græske ord for hår »thrix«. Navnet
refererer til varierende kaliberstørrelse af hårskaftet, der tager udseende efter en perlekæde (Figur 1Figur 1) [2, 3]. Ved
denne sjældne tilstand fremstår håret klinisk normalt fra fødslen, men bliver i løbet af uger til måneder kort,
fragilt og udtyndet, hvilket resulterer i hypotrikose, særligt i nakkeregionen, der er mest udsat for friktion.
Kropshår, øjenbryn, øjenvipper og negle kan også påvirkes [4]. Diagnosen stilles ved dermoskopi, hvor man kan
se vekselvise udtyndinger af hårskaftet med regelmæssig afstand, og i hårbunden ses der ofte follikulære
hyperkeratotiske papler (Figur 2Figur 2A + B) [2]. Alternativt kan hårstrå indsendes til en patologisk afdeling for
lysmikroskopi. Behandling er vanskelig, men der er rapporteret om effekt af daglig påsmøring af topikal
minoxidil 2% [2]. Systemisk retinoidbehandling har vist varierende resultater [4]. Tilstanden er livslang, men kan
bedres under pubertet, svangerskab, med stigende alder, om sommeren eller for kvinders vedkommende ved
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brug af p-piller [2, 4].
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Monilethrix kan ses som en autosomal dominant arvelig tilstand som følge af heterozygote mutationer i generne
KRT81, KRT83 og KRT86, der koder for type II-hårkeratiner [2]. En sværere autosomal recessiv arvelig form
skyldes mutation i genet for desmoglein-4, DSG4 [5].

PiliPili  tortitorti

Pili torti,  »snoet hår«, ses hyppigst hos kvinder [2]. Tilstanden ses som et isoleret fænomen eller som led i en
række arvelige syndromer [4]. Isoleret pili torti forekommer i en tidligt og en sent indtrædende form [2, 6].
Personer, der er ramt af den tidligt indtrædende form, vil typisk have påvirket hår fra fødslen. Håret er glansløst,
udtyndet og med en tendens til at knække. Endvidere kan dets tekstur ligne ståluld [4]. Øjenbryn og vipper kan
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også påvirkes. Ved den sent indtrædende form vil håret på skalpen først efter puberteten blive groft, stift og sort.
Derimod vil øjenbryn og vipper ofte være skrøbelige fra barnealderen [2]. Diagnosen stilles ved dermoskopi eller
lysmikroskopi, hvor hårskaftet ses med et affladet udseende, der er snoet i spidse vinkler om sin egen akse (Figur
1 og Figur 2C) [7]. Der findes ingen god behandling, men evt. underliggende sygdom kan i nogle tilfælde
behandles [4]. Ved den isolerede, tidligt indtrædende form er prognosen god, da der forekommer spontan
bedring efter puberteten [4]. Pili torti er beskrevet i sammenhæng med en række komplekse syndromer,
herunder Menkesʼ sygdom, som er en X-bunden, recessiv, arvelig tilstand, der skyldes mutationer i ATP7A.
Desuden kan hårskaftsanomalien ses ved anorexia nervosa og cikatriciel alopeci [2, 7]. Øvrige associerede
syndromer er anført i Tabel 1Tabel 1.

TrichorrhexisTrichorrhexis  invaginatainvaginata

Trichorrhexis invaginata, »bambushår«, er navngivet efter det mikroskopiske kendetegn, hvor hårskaftets
distale del invaginerer sig i den proksimale del og tager udseende efter en bambusplante (Figur 1) [2]. Klinisk
fremstår håret fra fødslen ofte tyndt, sparsomt og knækket (Figur 2D). Tilstanden kan diagnosticeres vha.
dermoskopi eller lysmikroskopi (Figur 2E), men da ikke alle hårskafter er afficerede, anbefales screening med
dermoskopi, gerne af øjenbryn, som sædvanligvis er påvirkede [2, 4]. Bambushår indgår i Nethertons syndrom
og regnes som patognomonisk for denne tilstand, som er karakteriseret ved ichthyosis linearis circumflexa,
atopi og trichorrhexis invaginata [4]. Nethertons syndrom nedarves autosomalt recessivt og skyldes en mutation i
SPINK5, der koder for en serin proteasehæmmer, der findes i epidermis og de indre lag af hårsækken [8].
Behandling af hårskaftsanomalien retter sig primært mod det associerede syndrom [8, 9]. Prognosen for selve
hårskaftsanomalien er god, da hovedhåret kan normaliseres med alderen. Nethertons syndrom har dog en mere
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alvorlig prognose, særligt i spædbarnsalderen, selvom der i dag findes nye og lovende biologiske behandlinger
[8].

TrichorrhexisTrichorrhexis  nodosanodosa

Trichorrhexis nodosa består af tre undertyper: en hyppigt forekommende erhvervet form, en mere sjælden
kongenit isoleret form og en syndromal form [2]. Navnet kommer af, at hårskaftet har uregelmæssige
knudedannelser, der let knækker. Klinisk fremstår håret oftest normalt fra fødslen, men udvikler sig over få
måneder til at blive særdeles tørt og skrøbeligt [2]. Diagnosen stilles ved dermoskopi eller lysmikroskopi, hvor
knudedannelserne på hårskaftet kan ses som to børster, der skubbes mod hinanden (Figur 1 og Figur 3Figur 3A). Den
kongenitte isolerede form følger en autosomal dominant arvegang, men den genetiske baggrund er ikke klarlagt
[10]. Ved denne variant af trichorrhexis nodosa kan hårskaftsanomalien bedres med tiden [2]. Arvegangen ved
den syndromale form afhænger af den tilgrundliggende sygdom (Tabel 1), og behandling bør rettes mod denne.

Diagnosticering af trichorrhexis nodosa hos spædbørn bør følges op med en udredning for underliggende
metabolisk sygdom, hovedsagelig urinstofcyklusdefekter [4].
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TrikotiodystrofiTrikotiodystrofi

Trikotiodystrofi er en sjælden gruppe af multisystemtilstande, som alle er kendetegnet af fragilt hår som følge af
lavt svovlniveau i hårskafterne (Figur 3B). Kliniske fund varierer fra isolerede hårskaftsanomalier til alvorlige
udviklingsforstyrrelser, der er kompliceret af tilbagevendende infektioner og tidlig død [2, 11].
Hårskaftsanomalien er trichoschise, »knækket hår«, og den er sædvanligvis til stede fra fødslen eller viser sig i
de første levemåneder [12, 13].

Ved mikroskopi i polariseret lys kan man se skiftevis lyse og mørke striber (tigerstribning) som følge af
tværgående brud i hårskaftet (Figur 3C) [9]. I diagnostisk øjemed foretages der svovlanalyse af hårskaftet. 
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Trikotiodystrofi kan skyldes mutationer i en række gener, der har betydning for DNAʼs evne til at reparere sig
selv [14, 15]. Tilstandene følger autosomal recessiv arvegang, men X-bundne recessive former er beskrevet [13,
16]. Der findes ingen kurativ behandling, og symptomatisk behandling indebærer en tværfaglig tilgang til
patienternes problemstillinger [8]. Omtrent halvdelen af patienterne er fotosensitive. Prognosen er alvorlig, især
i barnealderen, hvor der er overdødelighed [4, 15].

HÅRSKAFTSANOMALIERHÅRSKAFTSANOMALIER  UDENUDEN  FRAGILITETFRAGILITET

Disse anomalier er altid kongenitte [1] og som regel synlige fra fødslen, men kan vise sig senere i livet.

WoollyWoolly  hairhair  ulotrichoseulotrichose

Woolly hair ulotrichose  eller »uldhår« kan inddeles i tre undergrupper: autosomalt dominant arvelige,
autosomalt recessivt arvelige og uldhår-naevus. De arvelige former er generaliserede og kan yderligere inddeles i
syndromale og ikkesyndromale former. Uldhår-naevus er en lokaliseret form for uldhår, der kendetegnes ved et
velafgrænset område på skalpen med krøllede og hypopigmenterede hår. Den regnes ikke for at være arvelig,
men kan ses som en mosaiktilstand som følge af somatisk mutation i HRAS [17]. Ved de dominante arvelige
former fremstår håret krøllet i varierende grad og har ofte en normal tæthed (Figur 3D). De recessivt arvelige
former viser sig ved lyst og kraftigt krøllet, kort og udtyndet hovedhår [2]. Hårskafterne ses ved mikroskopi at
være bølgeformede og snoede omkring deres længdeakse (Figur 1) og kan ligne en krybende slange [18].
Mikroskopi er kun vejledende, og en definitiv diagnose stilles efter genetisk udredning [17]. Mindst 11 forskellige
gener, der indgår i kontrol af hårvækst og -struktur, ligger til grund for tilstandene [17]. Forekommer uldhår i
kombination med palmoplantar keratodermi (PPK), kan det indikere Carvajals eller Naxos sygdom, som begge
indbefatter en potentielt dødelig kardiomyopati. Her kan profylaktisk behandling med implanterbar
cardioverterdefibrillator bidrage til at bedre overlevelsen. Nogle patienter får behov for hjertetransplantation [2,
17]. I et systematisk review fra 2015 anbefales det, at alle patienter med uldhår og PPK bør gennemgå
kardiologisk udredning selv i fravær af kardielle symptomer [19]. Uldhår er en kosmetisk problemstilling, der i
nogle tilfælde bedres med alderen. Der er kasuistisk beskrevet effekt af behandling med nonablativ laser i
kombination med systemisk behandling med finasterid [20].

PiliPili  triangulitrianguli  etet  canaliculicanaliculi

Pili trianguli et canaliculi, »uncombable hair syndrome«, er en sjælden hårskaftsanomali, der oftest indtræder i
den tidlige barndom. Klinisk ses håret at være blondt, tørt, groft og så kruset, at det ikke kan kæmmes (Figur 4Figur 4A).
Ved lysmikroskopi af hårskafterne kan de fremstå normale, hvorfor elektronmikroskopi har været
guldstandarden, når man skulle stille diagnosen. Set i tværsnit er hårskafterne trekantede med kanallignende
fordybninger langs håraksen (Figur 1 og Figur 4B), heraf dets latinske navn [2, 21].
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Brugen af frysesnit med påfølgende lysmikroskopisk evaluering er foreslået som et billigt, nemt og hurtigt
alternativ til elektronmikroskopi [22]. Der findes ingen behandling, men tilstanden har en god prognose med
spontan bedring over tid i de fleste tilfælde [2, 9]. Der er rapporteret om vekslende effekt af biotintilskud [23, 24].
Hårskaftsanomalien forekommer sporadisk og kan ses som en autosomal recessiv arvelig tilstand som følge af
mutationer i generne PADI3, TCHH og TGM3, der koder for proteiner, som er afgørende for dannelsen af
hårskaftet [25]. Tilstanden kan endvidere være associeret med juvenil katarakt, brakydaktyli, ektodermal
dysplasi og manglende tænder ved Borks syndrom [26].

PiliPili  annulatiannulati
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Pili annulati, »ringformet hår«, er kendetegnet ved luftfyldte hulrum, heraf hårskaftets karakteristiske striber
(Figur 1) [12].

Klinisk fremstår håret skinnende og med et plettet udseende fra fødslen eller den tidlige barnealder. Håret kan
vokse sig langt, og anomalien er kategoriseret som ikkefragil. Imidlertid er der rapporteret om tilfælde af pili
annulati med fragilitet, hvorfor diagnosen ikke bør ekskluderes hos patienter med fragilt hår [27]. Diagnosen kan
stilles ved dermoskopi, hvor de karakteristiske mørke og lyse striber kan ses (Figur 4C + D). Behandling med
topikal minoxidil 2% har vist normalisering af hårskafterne hos en patient [28], men behandling er ofte
unødvendig, da tilstanden sjældent er generende, og prognosen er særdeles god. Tilstanden forekommer oftest
sporadisk, men kan nedarves autosomalt dominant [29]. Et locus er i en større familie kortlagt til kromosom
12q24.32-q24.33. I enkelte tilfælde ses der association til autoimmun thyroideasygdom og selektiv
immunglobulin A-mangel [2].

KONKLUSIONKONKLUSION

Hårskaftsanomalier kan volde store kvaler for patienter og læger. Identificering af den specifikke anomali har
klinisk relevans for optimal håndtering og for at sikre relevant udredning for underliggende sygdomme. Hår er
lettilgængelige for undersøgelse, og dermoskopi er en hurtig, nem og smertefri metode, der kan bidrage til
diagnosticering af de fleste anomalier. Tilstandene kan være udfordrende, da der mangler effektive
behandlinger, og de kan have betydelige psykosociale konsekvenser med påvirket selvopfattelse og nedsat
livskvalitet, da hår hos mange er en vigtig del af identiteten. Patienterne bør derfor mødes med empati og
informeres tilstrækkeligt om deres tilstand. Endvidere skal der informeres om skånsom hårpleje og mulighed for
at søge tilskud til evt. paryktekniske løsninger hos kommunen. Der skal desuden informeres om prognosen, der i
flere tilfælde indebærer mulighed for spontan bedring over tid.
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SUMMARY

CongenitalCongenital  hairhair  shaftshaft  anomaliesanomalies

Jakob Lillemoen Drivenes, Anette Bygum, Jens Michael Hertz, Ramon Grimalt & Nieves Puente-Pablo

Ugeskr Læger 2021;183:V02210125

This review covers congenital hair shaft anomalies, which are conditions affecting hair shaft morphology.
Sometimes suspected with the naked eye, often in need of microscopic examination to properly diagnose, these
conditions could lead to the discovery of a complex genetic syndrome. Further knowledge is needed in order to
establish a diagnosis, approach treatment alternatives and shed light on prognoses, which benefits patients. Our
aim is to provide an updated summary of pathogenesis, clinical findings, treatment options and prognosis as well
as psychosocial impact.
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