Blue rubber bleb
nevus-syndromet

Blue rubber bleb nevus-syndromet medfér karlmiss-
bildningar framfér allt i huden och mag-tarm-
kanalen. Symtomen varierar mellan olika personer
med syndromet. En del far enstaka férandringar,
andra kan f& blédningar och komplikationer till
folid av stora férandringar i mag-tarmkanalen.

Det ir inte ként hur ménga som har blue rubber bleb nevus-
syndromet. Uppskattningsvis fods omkring 7 barn med syn-
dromet varje ar i Sverige.

Symtom

Kaérlmissbildningarna i huden &r karaktéaristiska for syn-
dromet och kan finnas &ver hela kroppen. Vanligen upp-
kommer de under barndomen eller senare.

Karlfordndringarna i huden ser ut som morkt bla, lila eller
blésvarta fodelsemérken och kan ha en karaktaristisk
gummiaktig kénsla nér man tar pd dem. Antalet, placeringen
och storleken varierar.

Hudf6riandringarna ér godartade, men kan gora ont och
vara dmma vid beroring. De kan leda till funktionsnedsatt-
ningar om de exempelvis uppkommer i handflatorna och pa
fotsulorna.

Det kan finnas kérlmissbildningar var som helst i mag-
tarmkanalen, men det vanligaste &r att de uppstér i tunn-
tarmen. Missbildningarna kan bloda, vilket kan medfora
jarnbrist och/eller blodbrist. Kirlen kan ocksa brista akut och
ge upphov till stora blddningar.

Hos en del personer kan det uppsté koagulationsrubbningar
och lokala proppar i kérlmissbildningarna, vilket dkar risken
for blodningar.

Karlmissbildningar kan orsaka tryck mot skelett eller leder.
Hos ett fatal medfor det funktionsnedséttningar och smarta.

Det tillkommer nya fordndringar i bdde huden och tarmarna
under hela livet.

Orsak

Blue rubber bleb nevus-syndromet orsakas av en fordndring
i en gen med betydelse for tillvixt och utveckling av blod-
kérl. Den genetiska fordndringen uppkommer ofta efter

befruktningen. Beroende pé nir den uppkommer kan olika
delar av kroppen péaverkas i varierande omfattning.

Behandling

Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen och férebygga
komplikationer. Personer med syndromet bor utredas av ett
expertteam for kirlanomalier. Vid lindriga symtom behovs
ingen behandling.

Hudf6randringar behover inte behandlas, men om de orsak-
ar funktionsnedséttningar eller dr kosmetiskt stérande kan
operation, laser och sklerosering vara mojliga alternativ.
Sklerosering innebdr att ett kérlretande &mne sprutas in i ett
karl, vilket gor att det tapps till.

Kaérlmissbildningar i mag-tarmkanalen kan behandlas med
sklerosering eller laser. Stora fordndringar kan opereras.

Manga behover jarntillskott och en jarnrik kost.

Lakemedel i tablettform eller som 16sning kan ges vid stora
karlmissbildningar och blddningar i mag-tarmkanalen samt
vid smirtsamma och utbredda fordndringar i huden.

Personer med dterkommande blddningar boér genomga en
koagulationsutredning. Blodfértunnande ldkemedel kan
behovas i samband med operationer.

Det ar viktigt med psykologiskt stod.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vidgledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
» Tarm-, uro- och stomiforbundet (ILCO)

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
Webbplats: agrenska.se/informationscentrum
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