Kommentar

Medfadt stoffskiftesykdom
med akutt debut i nyfgdtalderen

Denne sykehistorien illustrerer godt en

meget viktig problemstilling som alle
som har ansvar for nyfedte barn ma kjenne
til, nemlig medfedt stoffskiftesykdom som
debuterer intrauterint, eller vanligere de
forste dager eller uker etter fodselen.

Hver for seg er slike sykdommer sjeldne,
men til sammen er de sd hyppige at man re-
gelmessig vil mete barn med slike sykdom-
mer, ialle fall pd sterre barneavdelinger.
Spesielt barn med energimangelsykdommer
kan vaere dysmorfe ved fedselen, slik at man
umiddelbart mistenker sykdom. De fleste
symptomer debuterer imidlertid i lepet av
dager til uker etter fodselen, ofte med ernze-
ringsvansker, irritabilitet, kramper og/eller
endret respirasjonsmenster. Ofte kan man
stotte seg til karakteristiske syre-base-for-
styrrelser, eventuelt kombinert med hypo-
glykemi, men ved enkelte tilstander kan van-
lige blodprever vare helt upéfallende.

Sannsynligvis har det tidligere veert en
viss underdiagnostisering av disse tilstande-
ne, idet barn som der, har fétt diagnoser som
sepsis, akutt lungesvikt-syndrom eller hjerne-
bledning, uten at man har vurdert eller utre-
det barnet med tanke pé alternative forkla-
ringer (1).

Utredning av barn med mistenkt medfedt
stoffskiftesykdom haster. Noen fa tilstander
er tilgjengelige for medikamentell og/eller
dietetisk behandling som ma institueres for
pasienten far varige skader p& grunn av ak-
kumulasjon av nevrotoksiske metabolitter.
Andre tilstander vil kunne vere dedelige
1 lopet av kort tid, og nedvendig diagnostikk
mé da gjeres for barnet der. Slik utredning
ber skje ved barneavdelinger med erfaring
og kompetanse i denne typen diagnostikk og
i samarbeid med kliniskkjemisk og medi-
sinskgenetisk avdeling.

Avdeling for medisinsk biokjemi ved
Rikshospitalet gir i dag god service til alle
norske barneavdelinger ved spersmél om
slike sykdommer. Selv om en biokjemisk ut-
redning langt pa vei kan legge grunnlag for
en diagnose, ma man for eksakt diagnostikk,
avhengig av problemstilling, sikre blod til
DNA. Ofte er det ogsd nedvendig med bi-
opsi av lever, hud og/eller muskel (2). Utred-
ning av metabolske sykdommer forutsetter
naert samarbeid med medisinskgenetisk av-
deling, eksempelvis hadde dette barnet en
tilstand som er X-bundet dominant arvelig.
Det har potensielt stor betydning ikke bare
ved eventuelt senere svangerskap hos dette
barnets mor, men ogsa ved eventuelle svan-
gerskap hos morens sostre.

Behandling av barn med medfedte stoff-
skiftesykdommer byr pa etiske utfordringer.
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Det finnes tilgjengelige medikamenter for
a senke ammoniakkverdien, og det er tek-
nisk mulig & gi barnet hemodialyse for
a senke denne. Ved sa hoy ammoniakkverdi
som i det beskrevne tilfellet er det imidlertid
sveert liten sjanse for & nd frem med medi-
sinsk behandling, og utskiftningstransfusjon
og peritoneal dialyse vil ogsa vare utilstrek-
kelig. Barnets sykdom kan korrigeres ved
levertransplantasjon, men ved alvorlige kli-
niske funn sammen med meget hoye ammo-
niakkverdier vil slike barn vanligvis bli al-
vorlig mentalt retardert (3). Pa etisk grunn-
lag vil det i slike situasjoner vere vanskelig
a forsvare levertransplantasjon.

Selv om medfedte stoffskiftesykdommer
altsa bade er sjeldne og ofte har dérlig pro-
gnose, er det viktig at alt personale som har
ansvar for nyfedte, kjenner symptomer og
funn som kan gi mistanke om slike tilstan-
der. De avdelinger som har ansvar for
autrede og eventuelt behandle barn med
disse sykdommene, m& ha bade ajourforte
metodebgker og logistikk som gjer at man
kan ta hdnd om dette akutt.
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