Fra sosialpedatri til nevromuskulzer sykdom — en kasuistikk
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Kasuistikk

Syv ar gammel gutt undersgkt pa vakt etter mandat fra politiet. Mistanke om voldsepisode samme
dag. Fra tidligere astma, @vrig frisk. Gutten ble undersgkt pa Statens Barnehus to maneder tidligere,
mistanke om vold i hjemmet.

| barnemottak var gutten var forkjglt, gvrig fremstod han som god i kontakt og i normal utvikling. Han
hadde funn som samsvarte med informasjonen fra gutten om pafgrt skade, men aksidentell skade
kunne ikke utelukkes. Det ble tatt blodprgver ihht. Pediatriveilederen. Det ble ogsa tatt en dyp
neseprgve som paviste et forkjglelsesvirus.

Blodprgvene viste forhgyet CK-verdi pa 810 (ref. > 200). APTT 37 (ref. 22-33s), CRP 9 (ref. < 5) Ved
blodprgvekontroll to uker senere var CK-verdien steget til 1591. Kontroll blodprgver en maned
senere tatt av fastlege var normale, foruten jernmangel uten anemi, lavt vitamin D og forhgyet total
IgE. CK ble ikke tatt.

Funn av forhgyet CK-verdi ble diskutert i det sosialpediatriske miljget, bade lokalt og nasjonalt (St.
Olavs hospital). Det ble tatt utvidete prgver som var innenfor referanseomradet. Kontroll blodprgver
viste fremdeles lett forhgyet APTT, men sa sparsomt forhgyet at det ble konkludert med at den ikke
kunne gi spontane blgdninger eller blgdningstendens hos barnet. @vrige prgver for blgdningstendens
var innenfor referanseomradet.

Pa bakgrunn av forhgyet CK ved gjentatte blodprgvekontroller, ble barnet innkalt til poliklinisk time
for vurdering av underliggende muskelsykdom som arsak. Fysioterapeut fant ikke tegn til
muskelsvakhet eller muskelsykdom. Gutten var litt tungpustet ved hgyintensitetsaktivitet, men dette
ble tilskrevet astmaplager og vi forsgkte a optimalisere grunnbehandling. Kontroll blodprgver fgr
timen viste vedvarende forhgyet CK.

Vedvarende forhgyet CK uten klar arsak gjorde at vi tok genpanel for nevromuskulaer sykdom. Det
ble pavist en sykdomsgivende variant av CAPN3-genet. Han fglges videre av barnelege ved
Barnehabiliteringen.

Guttens foreldre har samtykket til at kasuistikken deles.



