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Chediak-Higashi syndrom

Ung dreng fik stillet sjeelden diagnose
som resultat af en bioanalytikers undren
og et godt tveerfagligt samarbejde

Denne case omhandler en patient, som gennem ca. 2 ar har
gaet til kontrol og behandling i Dermatologisk Ambulatorium,
Roskilde Sygehus, for hidrosadenit®, hyperhidrose* og intermit-
terende pyodermi. Ved en rutineblodprgve, hvori der indgar en
manuel differentialteelling af leukocytterne, gpres et fund,
som fgrer til den endelig diagnose Chediak-Higashi syndrom.
Den tentative diagnose blev stillet p& baggrund af et godt
samarbejde mellem Klinisk Biokemisk Afdeling og Patologisk
Afdeling pd Roskilde Sygehus i 2015.

Det tvaerfaglige samarbejde afdelingerne imellem har i det-
te tilfeelde bevirket, at patienten blev diagnosticeret og saledes
kunne henvises til behandling. Nar der arbejdes pé tveers af af-
delingerne, vil det enkelte speciales kompetencer og eksperti-
se bringes i spil, sdledes at beslutningsgrundlaget for videre
handling bliver bedre.

Chediak-Higashi syndrom

Chediak-Higashi syndrom (CHS) er en sjeelden, autosomal recessiv
lidelse karakteriseret ved blpdningstendens, hyppige bakterielle
infektioner, varierende grader af albinisme og neurologisk dys-
funktion. Graden af albinisme varierer og omfatter typisk hud,
gine og har. Hos patienter af pigmenteret race kan ses hyperpig-
mentering” af huden i ansigtet og pa ekstremiteterne (3).

CHS forekommer i en klassisk form (50-85 %), hvor sympto-
merne er til stede allerede kort tid efter fpdslen, og en “late on-
set” form, hvor symptomerne optraeder senere og er mildere
(2,3). Behandlingen omfatter stgttende terapi af de kliniske
symptomer og knoglemarvstransplantation (3).

Gennem de seneste 20 ar er der rapporteret om mindre end
500 tilfeelde af CHS (2).

Ved en manuel differentialteelling af patientens leukocytter
vil der optreede nogle karakteristiske forandringer i disse. De
neutrofile, eosinofile og basofile granulocytter indeholder sto-
re sekundeere abnormale granula, som farver fra graligt til
rgdt i May-Grunwald-Giemsa-farvning. I lymfocytterne vil der
ses store inklusioner i cytoplasmaet, som er af lysosomal op-
rindelse (1-4).

Den endelige diagnose CHS stilles ved genmutationsanaly-
ser (3).

Case

En 15-arig dreng har siden 2013 veeret i behandling pa Derma-
tologisk Ambulatorium, Roskilde Sygehus. Patienten har veeret
i behandling for hidrosadenit*, hyperhidrose* og intermitte-
rende pyodermi. Ved preesentation i klinikken i 2013 fandtes
hyperpigmentering® i ansigtet og pa ekstremiteterne, gingi-
vit*, follikulit* samt nedsat fglesans for prik og bergring af fod-
salerne.

Ved en blodprgvekontrol i forbindelse med behandling i
2015 findes anaemi, lymfocytose, eosinofili og neutropeni. I for-
bindelse med analysen af de heematologiske parametre fore-
tages der en manuel differentialteelling. I cellebilledet findes
neutrofile granulocytter med store cytoplasmatiske konflue-
rende granula (Figur 1.a). Disse store konfluerende granula ses
ligeledes i de eosinofile granulocytter (Figur 1.b). I lymfocytter-
ne ses en opklaring i cytoplasmaet (Figur 1.c).
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Figur 1. Neutrofil granulocyt (a), eosinofil granulocyt (b) og lymfocyt (c) farvet med May-Griinwald-Giemsa. Cellerne er fra casens aktuel-
le patient diagnosticeret med CHS. Cellerne viser de for syndromet karakteristiske konfluerende granula i de neutrofile granulocytter og
eosinofile granulocytter. | lymfocytterne ses ligeledes karakteristisk opklaring i cytoplasmaet. Billederne er fra Cellavision DM96, Klinisk
Biokemisk Afdeling, Roskilde Sygehus.

De for sygdommen karakteristiske cellulaere fund konfereres De i teksten *markerede
med Patologisk Afdeling, og der stilles den tentative diagnose medicinske fagudtryk
Chediak-Higashi syndrom.

Der blev hurtigt taget kontakt til rekvirerende leege, séledes Hidrosadenit:
at patienten kunne henvises til videre udredning. Ved mutati- Svedkirtelbetaendelse i aksillerne
onsunderspgelse pa har fra patienten er der stillet den endeli- Hyperhidrose: Udtalt
ge diagnose Chediak-Higashi syndrom. I skrivende stund er svedtendens pa haenderne
patienten indstillet til knoglemarvstransplantation. Hyperpigmentering:

Hudomrader med markere
Diskussion pigmentering
CHS er en sjeelden lidelse, hvor de patologiske celluleere karak- Gingivit: Tandkgdsbetaendelse
teristika er tilstedeveerelsen af lysosomale inklusioner og ab- Follikulit: Harsaekbetaendelse i
normt store cytoplasmatiske granula i alle typer hvide blodle- aksillerne
gemer (2,4).

Denne patientcase er et godt eksempel pa, hvordan et vel-
fungerende tveerfagligt samarbejde og faglig fordybelse kan
gore en forskel. I dette tilfaelde har bade samarbejdet og den
faglige fordybelse betydet, at der blev stillet en tentativ diag-
nose, saledes at rekvirerende afdeling blev kontaktet og kunne
viderehenvise patienten til behandling.

Hvis der ved den manuelle differentialteelling ikke blev sat
spergsmalstegn ved cellemorfologien, ville patologisk afdeling
ikke veere kontaktet og diagnosen derfor ikke stillet. Casen un-
derstreger i dette tilfeelde vigtigheden af et godt tveerfagligt
samarbejde, nér der opstar tvivl eller undren.
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