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Multipel endokrin neoplasi typ 1

Multipel endokrin neoplasi typ 1 (MEN 1) ar en ovanlig sjukdom som innebar en 6kad risk
for tumorutveckling i1 olika hormonproducerande (endokrina) kortlar. Tumorerna &r for det
mesta godartade men utsondrar en stérre méngd av olika hormoner an vad som ar normalt,
vilket leder till varierande symptom. Vanligast ar rubbningar i biskdldkortlarna, hypofysen
och bukspottkorteln. Vilka kortlar som drabbas varierar fran person till person, men for att
uppfylla diagnoskriterierna ska minst tva av kortlarna vara 6veraktiva hos patienten sjélv eller
nagon av slaktingarna. Anlaget till sjukdomen &rvs fran endera foraldern och risken att
overfora sjukdomen till barnen dr 50%. Bada kénen drabbas i lika stor utstrackning. Det finns
ingen bot mot sjukdomen, men de olika hormonella rubbningarna kan diagnostiseras och
behandlas i ett tidigt skede varmed mera allvarliga sjukdomstillstand kan forebyggas. MEN 1
brukar vanligtvis upptrada med symtom i 40-50 ars aldern men diagnosen kan stallas tidigare
i de flesta fall redan i 20-30 ars alder, innan symptom upptrader.

Symtom, diagnos och behandling

Hos cirka 90% av anlagsbarare for MEN 1 sker en utveckling av godartade sma tumorer i
biskoldkortlarna (parathyroidea) som &r beldgna bredvid skéldkorteln pa halsen. Detta kallas
for primar hyperparathyroidism. Biskdldkortelnormon (PTH) styr kalkbalansen och
tumorerna som bildas utsondrar mer hormon &n som &r normalt vilket leder till en Gkad
kalkhalt i blodet. Hog kalkhalt i blodet kan ge kalklackage till urinen, vilket 6kar risken for
njursten. Dessutom kan hoga kalknivaer i blodet ge trotthet, muskelsvaghet och vark,
forstoppning, matsméltningsbesvar och urkalkning av skelettet. Diagnosen stélls bland annat
genom att mata nivan av kalk och hormonet PTH i blodet. Biskoldkortelstérningen vid MEN
1 behandlas med operation.

Hypofysen ar ett annat organ som kan drabbas. Cirka 25% av MEN 1-anlagsbarare utvecklar
godartade tumdrer i hypofysen, vanligtvis fore 40 ars alder. Hypofysen, eller det undre
hjarnbihanget, insondrar ett flertal hormoner som reglerar andra hormonella processer i
kroppen. Tumdrerna som kan utvecklas utsondrar oftast en 6kad méngd hormon. Diagnosen
hypofystumor stalls genom att man mater olika hormonnivaer och genom att man rontgar
hypofysen. Synnerven passerar strax ovanfor hypofysen och i en del fall kan en hypofystumaor
klamma ihop synnerven vilket kan leda till att synskdrpan och/eller synfélten forsamras.
Prolaktin &r det vanligaste hypofyshormonet som kan 6verproduceras vid MEN 1. Detta kan
hos kvinnor leda till menstruationsstrningar och bréstmjolksproduktion. Hos bada konen kan
fertilitet och sexuallusten h&mmas. Prolaktinproducerande tumorer behandlas genom en enkel
men ofta langvarig medicinering med tabletter (kabergolin eller bromokriptin) som far
tumorerna att krympa och hormonnivaerna att normaliseras. Ovriga hormonproducerande
hypofystumaérer avlagsnas kirurgiskt eller behandlas genom stralning. | de fall dar tumoren
inte producerar nagot hormon alls kan man bara félja forloppet genom upprepade rontgen
undersokningar. Mer information om hypofystumaérer hittar du i patientinformationen med
denna rubrik.
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Cirka 75% av MEN 1-anlagsbérare utvecklar tumorer i de hormonproducerande cellerna i
bukspottkdrteln (pankreas). Bukspottkortelns funktion ar dels att producera och frisatta olika
aggvitedmnen, som ar viktiga for matsmaltningen, till magtarmkanalen samt att tillverka och
insondra olika hormoner, bland annat insulin som styr sockeromsattningen, direkt till
blodbanan. Tumorerna som kan utvecklas kallas for endokrina pankreastumorer (EPT) och
kan producera stora mangder hormon. Symtomen varierar beroende pa vilket/vilka hormon
som produceras. Till exempel ger en hdg insulininsondring ett 1agt blodsocker som ger besvar
i form av hunger, svettningar, angest och koncentrationssvarigheter. Ett annat hormon som
ofta Overproduceras av tumdrerna vid MEN 1 &r gastrin. For mycket gastrin 6kar mangden
magsyra, vilket kan leda till magsar och diarré (s.k. Zollinger-Ellison syndrom). Det finns en
viss risk att EPT vid MEN 1 kan bli elakartade, och dessvérre saknas palitliga satt att
identifiera de patienter som l6per storst risk for att utveckla en mer elakartad sjukdom.
Diagnosen EPT kan stéllas genom att méta koncentrationer av hormoner i blodet, samt genom
rontgenundersokningar. Aven om en MEN 1 patient har EPT kan réntgenundersokningar vara
normala pa grund av att tumdrerna & mycket sma. Behandlingen av EPT vid MEN 1 avser att
forebygga utveckling av elakartad tumor och spridning av tuméren till lymfkértlar och lever.
Patienter som med sékerhet har EPT bor darfor i forsta hand opereras. Under operationen gor
man &aven ultraljud for att kunna avlagsna dven de minsta knappt synliga tumérerna. Det ar
viktigt att spara en del normal bukspottkortelvavnad for att bibehalla normal funktion. Det &r
risk att sjukdomen aterkommer i den kvarvarande delen av bukspottkarteln

Screening och kontroller

Lakare varlden over dr dverens om att tidig diagnos och tidigt insatt behandling ar av vérde
vid MEN 1. Anlagsbérardiagnostik &r oftast mojligt och genomférs genom att man tar ett
blodprov. Detta sammantaget innebdr att slaktingar till en patient med MEN 1 b6r undersokas
med sa kallad screening for att pavisa det genetiska anlaget. Vi rekommenderar undersokning
fran 15 ars alder. Den gen som ar forandrad (muterad) vid sjukdomen MEN 1 har i sitt
normala tillstdnd s& kallade anti-canceregenskaper och reglerar tillvaxt och utmognad av
hormonproducerande celler. Vid MEN 1 saknas en tillvaxtbroms som &r av betydelse framfor
allt i de organ som é&r aktuella vid MEN 1, det vill sdga biskdldkortlarna, hypofysen och delar
av bukspottkorteln. Genetisk screening gor det ocksa mojligt att utesluta MEN 1 och darmed
friskforklara individer. Anlaget hoppar inte 6ver generationer vilket innebér att om MEN 1
patienten far ett barn som saknar MEN 1 anlaget sa dyker sjukdomen inte upp hos
barnbarnen.

Vid regionsjukhusen finns vardprogram for patienter som har fatt diagnosen MEN 1. Dessa
innebdr att patienterna med olika intervall erbjuds blodprovstagning och rontgen for att man
pa ett tidigt stadium ska kunna upptacka en begynnande tumorutveckling i olika organ.
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