MEDISIN OG VITENSKAP Aktuelt

Cutis marmorata telangiectatica congenita

Sammendrag

Cutis marmorata telangiectatica conge-
nita er en benign vaskuleer anomali

i hud. Fra fadselen sees typisk et reti-
kuleert redlilla mgnster som dannes av
dilaterte overflatiske vener og kapil-
leerer. Tilstanden kan veere assosiert
med andre malformasjoner.

Vi presenterer fem pasienter med
tilstanden, diagnostisert i 2000/2001
ved ett sykehus. Fire pasienter hadde
betydelig avbleking av hudforandrin-
gene ved to ars alder. En pasient hadde
assosierte anomalier.

Nyere pasientmaterialer angir at cutis
marmorata telangiectatica congenita er
hyppigere enn tidligere antatt, og
tilstanden er antakelig underdiagnos-
tisert ogsa i Norge.
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Cutis marmorata telangiectatica congenita
ble forste gang beskrevet i 1922 (1). Ved
denne benigne vaskulere anomalien er
overflatiske vener og kapillerer i huden
stedvis dilaterte. Typisk sees et flatt eller in-
durert redlilla nettverk som minner om fy-
siologisk cutis marmorata, men er mer uttalt.
Lesjonene finnes oftest pa en ekstremitet el-
ler en del av truncus, men kan ogsa veere mer
utbredt. Hudforandringene avblekes ved
trykk og kommer tydeligere frem ved tem-
peraturendringer, fysisk aktivitet og grat. I
noen tilfeller er det underliggende subkuta-
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ne vev underutviklet, og det utvikles ulcera-
sjoner. Hos andre kan lesjonene minne om
darlig tilhelte sprikende arr (fig 1, ramme 1).
Diagnosen stilles hos over 90 % av pa-
sientene ved fodselen, og den stilles pa kli-
nisk grunnlag alene. Biopsi er ikke indisert,
fordi de histologiske funn er uspesifikke.
Nyere utenlandske pasientmaterialer vi-
ser at tilstanden er hyppigere enn tidligere
antatt og kan veere assosiert med visse ano-
malier (ramme 2) (2, 3). Med utgangspunkt
i en typisk pasient gjorde vi litteratursok og
skjerpet var arvakenhet for diagnosen.

Pasientene

Var interesse for cutis marmorata telangiec-
tatica congenita ble vakt med en pasient med
utbredte hudforandringer, fodt i mai 2000.
Pé ekstremitetene hadde barnet store over-
flatiske, blarade kar i et menster som ved cu-
tis marmorata. Forandringene var mest uttalt
pa strekkesidene av ekstremitetene. Over
kneer og spredt ellers péd kroppen var det sto-
re blarade, arrliknende elementer, med ten-
dens til indurasjon og atrofi av overliggende
hud. Alle lesjoner kunne med letthet anemi-
seres. Det var ingen affeksjon av ansiktet,
men det var ellers en relativt generalisert ut-
bredelse. Lesjonene hadde symmetrisk ut-
bredelse bortsett fra pd abdomen, hvor vi
fant ensidig affeksjon (fig 1). Ved utredning
fant vi ingen ledsagende anomalier. Barnet
ble fulgt opp med kontroll ved ett og to ars
alder. Ved siste kontroll (august 2002) var
hudforandringene betydelig avbleket, men
fortsatt godt synlige (fig 2). Det var ingen
asymmetri av ekstremiteter.

I lopet av ett ar paviste vi fire nye tilfeller
ved rutinemessig forstedagsundersekelse av
1 950 nyfedte. Disse fire hadde mer lokali-
serte forandringer. Alle ble undersekt grun-
dig klinisk og innkalt til oppfelgende kon-
troll (e-tab 1).

Fire av fem pasienter hadde betydelig av-
bleking av hudforandringene ved to ars al-
der. En hadde ekstremitetsasymmetri. Sam-
me pasient hadde ogsa nevus flammeus i an-
siktet og et hemangiom pa ryggen.

Diskusjon

Cutis marmorata telangiectatica congenita
er lett & overse, i alle fall hvis forandringene
er lite uttalte. Lesjonene kan ogsa forveksles
med andre hudforandringer eller bagatellise-
res ved undersegkelse av nyfedte barn. Liten
interesse for diagnosen kan komme av at er-
farne leger har sett tilbakegang allerede etter
f4 maneder.

Fakta

Cutis marmorata telangiectatica
congenita er en medfadt benign
vaskuleer anomali i hud

Typisk sees et flatt eller indurert radlilla
nettverk i huden

Tilstanden kan veere assosiert med
andre malformasjoner

Hudforandringene har naturlig tendens
til avbleking

Det er viktig 4 stille riktig diagnose, bade
for & kunne gi korrekt informasjon til foreld-
re og for & vaere arvakne for tilleggsfunn. I
var lille, prospektivt observerte pasientgrup-
pe hadde én av fem assosierte anomalier. [
storre retrospektive materialer fra utlandet
(av starrelse 9—85 pasienter) har man pévist
anomalier hos 18—70 % (2—5). Her kan det
vere en seleksjonsfeil, dels fordi nyfedte
med de minste hudforandringene ikke dia-
gnostiseres, dels fordi pasienter med ledsa-
gende anomalier overrapporteres. I et storre
retrospektivt pasientmateriale publisert i
2000 ble journalene til 85 barn med tilstan-
den gjennomgétt. Tilleggsfunn ble pavist
hos 19% (2).

Arsaken til hudforandringene er ukjent,
og tilstanden opptrer sporadisk. Det er ikke

Ramme 1

Funn ved cutis marmorata
telangiectatica congenita

Lokalisert eller generalisert radlilla nett-
verk

Tydeligst ved kulde, men forsvinner
ikke ved oppvarming

Flatt eller indurert

Ofte assosiert med hudatrofi og ulcera-
sjon

Avblekes ved trykk

Hyppigst pa ekstremiteter, men finnes
pa hele kroppen

Ofte asymmetrisk, unilateral utbre-
delse

Ved affeksjon av abdomen: ofte skarpt
skille i midtlinjen
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Figur 1 Pasient 1 seks uker gammel (juli 2000)

overbevisende holdepunkter for arv, og det
er ingen kjennsforskjell (2). Det er lansert
teorier som embryonal feilutvikling av meso-
dermale kar, perifer dysfunksjon av nerver,
eksterne miljefaktorer i fosterlivet eller en
genetisk defekt. Sistnevnte er omtalt som le-
talt gen-teorien. Det vil si at et sykdoms-
fremkallende gen som finnes i mosaikk hos
pasientene, gir sporadisk utvikling av hud-
forandringer, men aldri affeksjon av all hud
(6). Tilsvarende teori er foreslatt ved bl.a.
Sturge-Webers syndrom.

Forekomst av misdannelser og andre funn
hos pasientene er et hovedpoeng ved tilstan-
den (4, 7). Enkeltstdende kasuistikker publi-
seres jevnlig. Listen over tilleggsfunn er
etter hvert blitt lang (ramme 2).

Andre vaskulare anomalier og ekstremi-
tetsasymmetri er de hyppigste tilleggsfunn
og har klar assosiasjon til cutis marmorata
telangiectatica congenita. En av tre med le-
sjoner pa ekstremitetene utvikler ekstremi-
tetsasymmetri. Hos disse finner man oftest
atrofi, som hos noen kan bli uttalt (2, 8). Eks-
tremitetshypertrofi sees ogséd. I tillegg er
glaukom en vel dokumentert assosiert ano-
mali, men kun ved vaskulare lesjoner naer
oyet (9). Nar det gjelder andre tilleggsfunn,
er ssmmenhengen mer uklar.

A stille diagnosen cutis marmorata telan-
giectatica congenita er lett ndr man har sett
noen fé typiske pasienter og er kjent med til-
standen. Cutis marmorata er et normalt fysio-
logisk fenomen hos nyfedte og forsvinner
ved varme. Ved cutis marmorata telangiecta-
tica congenita er lesjonene mindre symme-
triske, de er tydeligere og forsvinner ikke ved
oppvarming. Uttalt fysiologisk cutis marmo-
rata og retikuleere hudforandringer sees hyp-
pig hos nyfadte med Downs syndrom, Corne-
lia de Langes syndrom, homocystinuri og
neonatal lupus erythematosus (5, 10). Andre
kliniske tegn skiller disse syndromene fra
cutis marmorata telangiectatica congenita.

Kapilleere anomalier av typen nevus flam-
meus, hemangiomer og teleangiektasier kan
forveksles. Cutis marmorata telangiectatica
congenita har imidlertid sterre tendens til
spontan bedring. Dessuten gir tilstanden
atrofi heller enn hypertrofi av subkutant vev.
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Figur 2 Pasient 1 to 4r og to méneder gammel (august 2002)

Ved ataxia teleangiectasia og Oslers syk-
dom er hudforandringer som regel ikke til
stede ved fodselen, og slimhinner er affisert.
Cutis marmorata telangiectatica congenita
gir sjelden slimhinneaffeksjon. Ved Sturge-
Webers syndrom er det hudforandringer som
kan likne, men som ikke viser spontan tilba-
kegang. I tillegg sees ofte arteriovenose fist-
ler.

Nér diagnosen cutis marmorata telangiec-
tatica congenita stilles eller mistenkes i ny-
fodtperioden, ber barnet fa en grundig kli-
nisk vurdering av lege som er kjent med til-
standen og eventuelle folgetilstander. Vi
anbefaler ikke rutinemessig bildediagnos-
tikk eller laboratoriepraver. Siden hudfor-
andringene ofte skaper bekymring hos foreld-
rene, er god informasjon viktig. Pasienten
ber henvises til barnenevrolog ved nevrolo-
giske symptomer eller ved mistanke om mer

Ramme 2

Assosierte anomalier ved cutis
marmorata telangiectatica congenita

Asymmetri av ekstremiteter og ekstre-
mitetsdefekter

Andre vaskulaere malformasjoner
(nevus flammeus, nevus anemicus,
hemangiomer)

Pigmenterte naevi, café au lait-flekker
Glaukom

Leppe-gane-spalte

Hypospadi

Syndaktyli

Skoliose

Makrokefali

Medfedt hjertefeil

Spina bifida

Hypotyreose

Neonatal ascites

Forbigaende leverdysfunksjon
Multicystisk nyresykdom
Psykomotorisk og/eller mental retardasjon

kompliserte syndromer. Qyelege ber under-
soke barnet ved vaskulere lesjoner rundt
ayet (glaukom).

Diagnosen gir sjelden grunn til uro, og
prognosen er vanligvis god. Hudlesjonene
avblekes hos halvparten (2). Hos enkelte
(10 %) forsvinner de helt. Avblekingen skjer
hovedsakelig de to forste leveér. Eventuelle
assosierte anomalier er sjelden alvorlige.
Kontroll kan skje etter et halvt til to ar. Pa
grunn av naturlig tendens til avbleking er be-
handling lite aktuelt. Laserbehandling kan
forsekes, men verdien er forelepig ikke do-
kumentert.

e-tab 1 finnes i artikkelen pa www.tidsskriftet.no
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