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Inngangur

Oll born 1éttast fyrstu daga eevinnar. Pad er { flestum tilfellum
edlilegt astand og ekki heettulegt. Edlilegt er ad nyburar léttist
um allt ad 10% af feedingarpyngd sinni en viomidio er ad peirri
pyngd sé nad aftur & fyrstu tveimur vikum @evinnar.! Néi barnid
ekki 60ru hvoru pessara vidmida parfnast pad nanari skodunar og
uppvinnslu. Algengast er a0 um neeringarvanda sé ad raeda. Pekkt
er ad born sem eru eingdngu 4 brjosti léttast meira en born sem
fa purrmjolk.> Adrar orsakir geta verid syking eda undirliggjandi
sjukdémur og eru pessi pyngdar- og timaviomid hjalpleg til pess
a0 bera kennsl a alvarlegri orsakir. Alvarleg veikindi hja bérnum
geta verid limsk og birst seint ef ekkert er ad gert. Barksteraskortur
er pekkt orsok fyrir pyngdartapi nybura. Alddsterénskortur er
einnig pekktur en mun sjaldgeefari.

Tilfelli

A fjérdungssjtikrahtisi &4 landsbyggdinni feeddist drengur eftir
38v+2d eodlilega medgongu. Fedingarpyngd var 3222 g. Dreng-
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byngdartap nybura er algengt vandamal. Algengasta orsdkin er 6nég
faeduinntaka hja annars heilbrigdum bornum en miklvaegt er ad utiloka
undirliggjandi sjukdéma hja barninu. Aldésterénskortur i nyburum er
sjaldgaefur og lifshaettulegur sjukddémur. Birtingarmynd i nyburum er
pyngdartap med alvarlegum blédsaltabrenglunum og efnaskiptablédsyringu.
Mikilvaegt er pvi ad greina alvarlegar orsakir pyngdartaps hja nyburum i
taeka tio.

urinn for 1 hefdbundid ungbarnaeftirlit eftir ttskrift af feedingar-
deild.

A sjsunda degi vog hann 2830 g og pvi var melt med 4b6t auk
brjostamjolkur. Drengurinn syndi litinn ahuga, drakk oft en litid
i einu. Drengurinn skiladi pvagi og haeegdum vel. Vid aukaskodun
1 ungbarnaeftirliti a 12. degi lifs vog hann 2790 g. Hafdi hann pvi
léstum 432 g frd feedingu sem samsvaradi 13,4% af feedingarpyngd.
[ framhaldinu var hann skodadur af barnaleekni og lagdur inn &
deild. Vid skodun voru merki um purrk og vanprif. Likamsskodun
var ad 60ru leyti edlileg.

Teknar voru blodprufur sem voru helst markverdar fyrir lagt
natrium 124 mmol/L (137-147 mmol/L), hatt kalium 9 mmol/L (3,5-
4,8 mmol/L) og efnaskiptablodsyringu pH 7,28 (7,35-7,45), bl6dsyk-
ur var edlilegur. Prufur voru endurteknar sem stadfestu pessar
brenglanir. Hjartalinurit syndi hugsanlega staekkadar T-bylgjur.
Blooprystingur var meeldur 95 mmHg { efri morkum, sem telst
haekkad fyrir nybura. Pyngdartap og ofangreindar saltbrenglanir
voktu grunsemdir um vanstarfsemi nyrnahettna pratt fyrir ha-
prysting en erfitt getur verid ad meela blodprysting hja nyburum.




Nidurstodur ur nyburaskimun fyrir nyrnahettuofvexti lagu ekki
fyrir a pessum timapunkti.

Akvedid var i samradi vid nyburalekni og barnainnkirtla-
leekni a0 medhondla drenginn med barksterum, nanar tiltekid 25
mg af hydrdkortison i ed, resonium til ad leekka kalium og beeta
upp vokvaskort med vokva i 3. Akvedid var ad hafa drenginn
fastandi og leiorétta natrium heegt (0,5 mmol/klst).

A fyrsta solarhring hofdu blodsoltin leidrést ad fullu, drengur-
inn var settur fast 4 9 mg hydrokortison prisvar a dag og fluttur
a vokudeild Barnaspitala Hringsins til frekari medferdar og upp-
vinnslu. Bl6dsyni til frekari rannsékna adur en medferd var hafin
fyrirfoérst, pannig ad hvorki var hegt ad meela kortisol né aldo-
sterén 1 blodi adur en hydrokortison var gefid.

Eftir komu & vokudeild var afram fylgst med bl6dsdltum og
hafin uppvinnsla & undirliggjandi orsok nyrnahettuvanstarf-
seminnar, nidurstada ur nyburaskimun syndi ekki merki um
nyrnahettuofvoxt hja drengnum. Gerd var émskodun af nyrum
og segulémun af heiladingli til frekari uppvinnslu, badar pessar
rannsoknir voru edlilegar. Akvedid var ad heetta hydrékértison-
uppbot og fylgjast ndid med blédsoltum og blodsykri.

Solarhring eftir ad hydrékértisén var stoovad heekkar kalium
1 57 mmol/L og natrium leekkar a sama tima i 132 mmol/L en
blédsykur var afram edlilegur. Pannig vaknar grunur um brengl-
un saltstera frekar en sykurstera. Alddsterén var meelt i blédi &
pessum tima og reyndist pad vera <73 pmol/L (115-580 pmol/L) og
renin maeldist hatt 159,9 pmol/L (5-30 pmol/L) kortisol meeldist 120
nmol/L (135-540 nmol/L).

Akvedid var ad hefja medferd med fladrokortison 0,1 mg tvisvar
a dag til reynslu, vegna aframhaldandi leekkunar 4 natrium og
haekkunar 4 kalium var flidrokortison haekkad 1 0,2 mg tvisvar &
dag. Eftir pad héldust bl6dsolt innan marka an annarrar medferd-
ar. Stadfesti petta grun um medfeeddan aldésteréonskort.

Drengurinn utskrifadist af Barnaspitala Hringsins 4 fludré-
kortison-toflumedferd vid goda lidan.

Erfdarannsékn syndi ad drengurinn er arfblendinn fyr-
ir CYP11B2, geni sem styrir framleidslu & aldosterdni, og er vel
pekkt stokkbreyting sem veldur alddsteronskorti ef einstakling-
ur er arfhreinn. Erfdarannsékn sem var framkveemd af Islenskri
erfdagreiningu syndi enga stokkbreytingu & geninu né adrar
stokkbreytingar sem ttskyrdi einkennin, hvorki hja drengnum né
foreldrum hans.

Umradur

Alddsterdn er lifsnaudsynlegt hormon sem er framleitt i nyrna-
hettuberki. Pad hefur ahrif & salt, vokva sem og syru- og basa-
jafnveegi likamans.® Adalvirkni alddsterons a sér stad 1 fjarpiplum
og safnkerfni nyrnanna par sem alddsteréon ytir undir upptoku
natriums og vatns og 4 moti seytingu kaliums. Alddésteron er pad
sidasta 1 r00 hormona i hormonakerfi sem heitir Renin-Angiotens-
in-Alddsteron (RAAS) kerfi.t

A fésturskeidi er salti og vatnsjafnvaegi stjérnad af fylgjunni
og koma pvi einkenni alddsteronskorts ekki fram fyrr en eftir
feedingu. Heilbrigdir nyburar eru med mikio magn af alddsteroni
1blodi en vidtakar fyrir horménio eru fair og vanproskadir. Getur

pvi verio lifedlisfreedilegur alddsteronskortur fyrstu dagana med
brenglunum & bl6dsoltum sem gengur til baka.>®

Vegna pessa er nyburaskeidid viokvaemasti timinn til ad verda
fyrir aldésteronskorti og er alvarleiki einkenna 1 6fugu hlutfalli
vid aldur.®

Hin hefébundna bl6dmynd aldosterdnskorts er fyrst og fremst
brenglanir 4 blodsoltum, lagt natrium og hatt kalium en einnig
blédsyring an heekkunar a anjonabili.®

Klinisk birtingarmynd aldosterdnskorts getur verid mismun-
andi. Oft eru fyrstu einkenni 6noég feeduinntaka, slappleiki og
pirringur. Lengra gengin og alvarlegri einkenni geta verid flog,
po6 pad sé sjaldgeeft. Einnig getur alddsteronskortur valdid lag-
prystingi og lélegu blooflaedi til vefja.” Kaliumofgnott getur valdio
vodvaslappleika, hjartslattaréreglu og leitt til skyndidauda.?

Orsakir aldosteronskorts a nyburaskeidi ma flokka i prennt.
Ondg framleidsla nyrnahettubarkar, skortur 4 vidbragdi likamans
vid aldosterdni og 6noég érvun aldosteronframleidslu vegna skorts
& renini.”

Algengasta asteedan fyrir aldodsteronskorti er medfeeddur
nyrnahettuofvoxtur (congenital adrenal hyperplasia, CAH).? Pad er
sjukdoémur sem oftast orsakast af stokkbreytingu & geni sem veld-
ur skorti a ensiminu 21-hydroxylkljufs. Leidir pad af sér truflun i
framleidslu & barksterum. Sjatkdémurinn getur verid misalvarleg-
ur og hefur mismunandi birtingarmyndir. Alvarlegasta og jafn-
framt algengasta birtingarmyndin er nyrnahettuofvoxtur vegna
salttaps og truflast pa kortisdl- og alddsteron-framleidslan sem
veldur pessum saltbrenglunum sem Iyst er ad ofan.® A slandi er
skimad fyrir pessum sjukddmi a fyrstu dégum lifs og hefur pad
verid gert sidan 2018." Onnur sjaldgeefari orsok aldésterénskorts
er skortur a sidasta ensiminu { aldésteréon framleidsluferlinu (sja
mynd 1, aldosterone synthase). Pad er vikjandi a-litnings sjukdom-
ur og er orsakad af stokkbreytingu i geni sem tjair fyrir ensiminu.
En pessum sjukdomi er skipt 1 tvo undirflokka I og II. Flokkunin
hefur med magn forvera aldosterdns i blodi ad gera.'? Er petta mjog
sjaldgeef orsok fyrir aldosterdnskorti 4 nyburaskeidi, med algengi
a heimsvisu um pad bil <1:1000.000.5" Tilfelli af pessum sjukdomi
hefur ekki verid lyst 4 fslandi.

Annar flokkur sjukdémsmyndar alddsteronskorts er ekki tengt
framleidslu @ hormoéninu heldur vidbragdi nyrna vid horméninu.
Kallast petta pvi folsk aldosterdonleekkun (pseudo-hypoaldoster-
onism). Par er i raun ekki um eiginlegan aldésteronskort ad reeda
heldur bregst likaminn ekki vid horméninu pé pad sé til stadar.
Nokkrir undirflokkar eru til tengdir mismunandi genastdkk-
breytingum. Birtingarmynd pessa sjukdoéms er st sama og 1 eig-
inlegum skorti en medferdin énnur, fyrst og fremst med natrium
uppbot og kaliumskertu fedi.*

Skortur 4 alddsterdni vegna skorts & renini er einstaklega sjald-
geefur sjukdémur i bérnum og nanast opekktur a nyburaskeioi.”
Ekki verour fjallad frekar um pann flokk i pessari grein.

Steraskort eetti ad gruna hja 6llum nyburum sem eru med lagt
natrium og hatt kalium an pess a0 orsok sé augljos. Hafa skal 1
huga adrar orsakir, svo sem nyrnabilun eda fyrirburaskap. Mik-
ilveegt er ad taka blodprufur adur en medferd er hafin til pess ad
auovelda frekari uppvinnslu.’

Born med skort a alddsterdni geta verio lifsheettulega veik og er
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Kolesterol
SCC
Pregneolon —— 17-Hydroxypregnenolén —————» DHEA ———>» DHEAS
17a 17,20
3p-HSD 3p-HSD

Progesteron ———————3 17-Hydroxyprogesteréon ———— Androstenedion

17a 17,20
21 21 17p-HSD
Deoxycorticosteron 11-Deoxykortisol Testosteron
11 118 11B = 11B Hydroxylasi,
17a = 17a hydroxylasi,
o 17,20 = 17,20 Lyasi,
Corticosterén Kortisol 21 = 21-Hydroxylasi,
DHEA-Dehydroepiandrosteron,
ALDOSTERON SYNTHASI DHEAS = DHEA silfat,
3B-HSD = 3p-hydroxysteroid dehydrogenasi,
17B-HSD = 17p hydroxysteroid dehydrogenasi,
Aldosteron SL = Sulfétransferasi.

3p-HSD

SL

Mynd 1. Myndun stera i nyrnahettuberki.

pvi mikilveegt ad pekkja fyrstu medferd. Gefa skal hydrokortison
i 20 100 mg/m?skipt i prja til fjora skammta og gefid a 6-8 tima
fresti. SU medferd er rétt medhondlun hvort sem orsdkin er nyrna-
hettuofvoxtur en einnig hefur hydrokortison alddsteron-virkni og
er pvi einnig rétt fyrsta medferd ef um einangradan alddsteron
skort er raeda.’

Tilfellid hér ad ofan lysir afar sjaldgeefri orsok nyrnahettu-
vanstarfsemi hja nybura. Liklega flokkast hann sem flokkur II af
medfeeddum alddsteronskorti par sem renin meeldist hatt og aldo-
steron var meelanlegt en lagt. Tveer rannsoknir syndu arfblendni
fyrir CYP11B2 sem tjair fyrir ensiminu sem er abyrgt fyrir fram-
leioslu aldosterdns. Stokkbreytingar & pessu geni eru vel pekkt-
ar fyrir ad valda aldosterdnskorti. En par sem stokkbreytingin er
vikjandi purfa einstaklingar ad vera arfhreinir. Hefur einu tilfelli
verid lyst par sem einstaklingur var arfblendinn og syndi ein-
kenni alddsteronskort typu 1.2 Hins vegar syndu heilgenarann-
soknir a drengnum og foreldrum hans ekki fram a stokkbreytingu
i pessu geni. Ekki hafa adrar astedur fyrir alddsterénskorti fund-
ist i peim rannsdknum sem gerdar hafa verid hja drengnum. Geeti
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pvi hugsanlega verid um adur opekkta orsok fyrir sjakdéomnum
ad reeda. Eins og lyst er hér ad ofan er vionamid mest a nybura-
skeidi og minnkar med aldri. Drengurinn er nti 13 manada og hef-
ur honum farnast vel, bl6dsolt hafa haldist innan marka og hefur
hann dafnad og proskast edlilega. Vegna haekkads blodprystings
var hafin medferd med ACE-hemli. Heegt hefur verid ad minnka
talsvert skammtinn af flidrokortiséni hja drengnum eftir pvi sem
hann eldist og er dagsskammtur hans 0,05mg. Ekki er talid ad ha-
prystingur tengist undirliggjandi dstandi eda lyfjamedferdinni.

Prétt fyrir ad hér sé um ad reeda gridarlega sjaldgeeft tilfelli ny-
bura, og sambeerileg tilfelli muni dliklega verda & vegi margra a
peirra starfsaevi er tilfellid g6d dminning um birtingarmynd stera-
skorts, 1 pessu tilfelli alddsterénskorts og viobrégd vid honum.

Ein mikilveegustu skilabod pessa tilfellis er ad ef barn hefur lést
um meira en 10% feedingarpyngdar sinnar skal taka pad alvarlega
og hefja uppvinnslu. Oftast er asteedan ekki alvarleg en einstaka
sinnum, eins og 1 tilfelli sem pessu, getur orsokin verid lifshaettu-
leg sé ekki brugdist hratt og rétt vio.
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The Neonatal weight loss is a common problem which most physicians who take care

of newborns should recognise. The most common reason is insufficient dietary intake.
However the reason can also be an underlying disease. Aldosterone insufficiency in
neonates is a rare disease and if not treated correctly can be life threatening. It presents
with serious electrolytes abnormalities and metabolic acidosis. It is therefore important
to distinguish between serious and benign causes of weight loss in neonates.

YFIRLZAKNIR MA EDRAVERNDAR HJA

HEILSUGASLU HOFUPBORGARSV/EDISINS OG biH

Heilsugeesla hofudborgarsveedisins (HH) og Prounarmidstod islenskrar heilsugaeslu (PiH)
leita ad yfirleekni maedraverndar. Um er ad reeda abyrgdarmikid og krefjandi starf
og spennandi vettvang fyrir kvensjukdéma- og feedingarlaskni sem hefur ahuga a patttoku
i nysképun og frampréun a maedravernd i heilsugeeslu um allt land.

YFIRLAKNIR MEDRAVERNDAR

o Yfirleeknir ber abyrgd & skipulagningu e Yfirlaeknir sinnir kliniskri vinnu og radgjof

sérfraedipjonustu og radgjof meedra- vardandi sérhaefda medferd i meedra-
verndar & heilsugaeslustodvum. vernd i heilsugeeslu.

e Hefur frumkveedi ad innleidingu e Yfirlaeknir sinnir préun, samraemingu
faglegra leidbeininga og nyjunga og hagraedingu meedraverndar hja HH
a svidi meedraverndar a landsvisu. i samvinnu vid annad fagfolk.
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