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Kommentar

Nevropsykiatrisk sykdom med hematologiske funn

Sjeldne, alvorlige sykdommer kan lett

bli oversett dersom symptomer og
funn likner de kliniske manifestasjonene
ved hyppig foreckommende tilstander. Aasly
og medarbeidere gir et godt eksempel pa
dette i sin omtale av en pasient med koreo-
akantocytose, en type nevroakantocytose.

I ramme 1 er det en oversikt over nevro-
akantocytosesyndromene (1, 2). Alle er svert
sjeldne. De kjennetegnes av motoriske sym-
ptomer, men nevropsykiatriske symptomer og
kognitiv reduksjon er ogsa fremtredende. Ved
koreoakantocytose inntrer disse symptomene
ofte for de motoriske manifestasjonene (1),
slik Aasly og medarbeidere beskriver. Det er
derfor lett & forsta at koreoakantocytose kan
forveksles med medikamentbivirkninger hos
pasienter med kronisk psykiatrisk sykdom.

De siste ti drene er det gjort store frem-
skritt innen forstaelse av etiologi og patoge-

Ramme 1

Nevrologiske syndromer med
akantocytose i blod (1, 2)

Typisk nevroakantocytose
Koreoakantocytose
McLeods syndrom

Nevroakantocytose med lipidmalabsorpsjon
Abetalipoproteinemi
Hypobetalipoproteinemi
Andersons sykdom
Atypisk Wolmans sykdom

Tilstander med inkonstant akantocytose
Pantotenatkinaseassosiert nevro-
degenerasjon
Chorea Huntington-liknende sykdom 2
Familieer akantocytose med paroksys-
mal anstrengelsesindusert dyskinesi
og epilepsi
Mitokondriesykdom med akantocytose
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nese ved nevroakantocytose (2, 3). Koreo-
akantocytose skyldes ulike, oftest recessivt
arvelige mutasjoner i det sakalte CHAC-
genet (VPS13A-genet) pa den lange armen
av kromosom 9. Mutasjonene forer til
manglende eller defekt produksjon av pro-
teinet chorein og resulterer dermed i koreo-
akantocytose (2, 3). McLeods syndrom,
som er kjennsbundet arvelig, skyldes muta-
sjoner i XK-genet pd X-kromosomet (1, 2,
4). Det resulterer i defekt XK-protein. Dette
er et membrantransportprotein med ukjent
funksjon, og defekt forer til manglende eks-
presjon av Kx-antigenet og svak ekspresjon
av Kell-antigenet pa erytrocyttoverflaten.
Ekspresjon av erytrocyttantigener er lett til-
gjengelig for blodtypeserologisk testing og
utnyttes derfor diagnostisk.

Diagnosen nevroakantocytose bygger pa
kliniske symptomer og funn, hematolo-
giske, serologiske, klinisk-kjemiske og
molekylargenetiske blodprever og nevrora-
diologisk bildediagnostikk. Erytrocyttmor-
fologi stir sentralt i diagnostikken, men
som papekt her og i annen litteratur (2) er
rutinemikroskopi av blodutstryk ikke noen
brukbar undersokelse.

Péavisning av akantocytter krever noe
ovelse 1 hematologisk morfologi, sarlig
fordi man ma skille akantocytose fra ekino-
cytose, et uspesifikt, osmotisk femomen.
Akantocytter kan forckomme ved andre til-
stander enn nevroakantocytose og i et lite
antall sannsynligvis hos friske individer (2).
For & oppna tilfredsstillende positiv pre-
diktiv verdi er det derfor avgjerende at
testen bare utfores ved klinisk begrunnet
mistanke. Mikroskopi av May-Griinewald-
Giemsa-farget blodutstryk fremstilt umid-
delbart etter provetaking har vart benyttet
(4), men gir sannsynligvis for lav sensiti-
vitet. Elektronmikroskopi har vert angitt
som gullstandard (1, 4), men er ikke lett til-
gjengelig, og det er ikke vist at dette er

bedre enn lysmikroskopiske metoder. Disse
ber vere standardiserte. Den metoden som
er best evaluert i nyere litteratur, gar ut pa at
fullblod fortynnes 1:1 med fysiologisk salt-
vann tilsatt heparin (10 U/ml), inkuberes i
30 minutter pd vippe og undersekes i tynt
vatpreparat med fasekontrastmikroskopi (1,
2, 5). Mer enn 6 % akantocytter regnes som
patologisk.

Diagnosen koreoakantocytose kan verifi-
seres ved choreinbestemmelse med Western
blot-metodikk eller ved mutasjonsanalyse
av CHAC-genet med PCR-basert metodikk
(1, 3). Disse metodene er ikke tilgjengelige
for rutinediagnostikk og ber forst brukes nar
diagnosen er overveiende sannsynlig pa kli-
nisk og hematologisk-morfologisk grunnlag.
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