Café au lait-flickar hos barn — forslag pa handliggning hos hudlikare

Bakgrund/Klinik

Cafe au lait-flackar = cafe au lait macules (CALM) &r vélavgransade, makulédra
brunpigmenterade hudlesioner som har ndgot morkare nyans dn patientens dvriga hud.
Storleken varierar mellan ndgra mm upp till 20 cm eller storre. Typiska CALM har en
homogen firg inom lesionen och en relativt jamn kant, men pigmenteringen kan variera nigot
mellan enskilda lesioner. Atypiska CALM idr mer oregelbundna i formen och har ofta en flikig
kant. Atypiska CALM anses inte ha samma association till Neurofibromatos typ 1 (NF1).
Histopatologiskt bestdr CALM av 6kad méngd melanin i melanocyter och keratinocyter i
basalcellslagret.

Ett enstaka CALM forekommer hos ca 33 % av alla barn men vid multipla CALM kan
misstanke vickas om underliggande syndrom ffa NF1 eller Legius syndrom (LS). Patienter
med LS har ocksd multipla typiska CALM men séllan/aldrig neurofibrom/plexiforma
neurofibrom eller risk for opticusgliom. Ovriga tillstind med CALM ér bl.a. McCune-
Albright syndrom, Noonans syndrom och Constitutive mismatch repair deficiency
(CMMRD).

Om CALM forekommer bara pa ena kroppshalvan eller en del av hudytan kan det vara
mosaisk NF1.

Differentialdiagnoser till CALM

En av de viktigaste uppgifterna for hudldkaren &r att definiera om de bruna flickarna
verkligen 4r CALM. Det finns méanga differentialdiagnoser som kan likna CALM t.ex:

Postinflammatorisk hyperpigmentering Pigmentmosaicism

Tidigt kongenitalt melanocytnevus Tidigt nevus spilus

Tidigt Beckers nevus Kongenital dermal melanos

Transient neonatal pustular melanosis Kutan mastocytos
Utredning/diagnostik

Att ge balanserad information till férdldrar med smé barn som har multipla CALM ér en
utmaning eftersom flera kliniska kriterier for NF1 kan observeras forst nér barnet blir lite
dldre (Figur 1). Hos de flesta barn med NF1 noteras dock forekomst av multipla CALM
redan forsta levnadsaret &ven om nya lesioner kan tillkomma upp till 4-6 ars élder. Vid 8 ars
alder uppfyller 95 % av patienter med NF1 kriterierna for diagnos. Det &r framst risken for
behandlingskravande opticusgliom som gor att man vill stélla diagnosen NF1 tidigt.

Nedan foljer ett forslag till handldggning hos hudldkaren utifran antalet CALM 2 5 mm i

diameter hos barn och 2 15 mm efter puberteten:



Forslag pa handliggning utifran antalet CALM (2 5 mm i diameter hos barn och 2 15
mm efter puberteten)

e 2-3 CALM hos barn <1 ar:
- Dokumentera antalet och storleken pa varje lesion. Fotodokumentera gérna.

- Dokumentera och bekréfta/negera om det finns fraknar i axiller/ljumskar,
neurofibrom eller plexiforma neurofibrom.

- Undersok om barnet har andra hudmanifestationer som kan forekomma i ndgot hogre
grad vid NF1 t.ex. juvenila xanthogranulom, nevus anemicus eller
hypopigmenteringar.

- Erbjud att undersoka om forédldrarna ocksa har CALM/neurofibrom/fréknighet i

axiller/ljumskar.

- Ny hudkontroll hos BVC-lédkare, barnldkare eller hudlikare vid drygt 1 ars alder.
Om inga fler CALM tillkommit kan kontroller avslutas.
Om fler CALM tillkommit, kan uppf6ljning ske enligt nedan.

e 4-5 CALM hos barn <4 ar:
Som ovan men aven:

- Skriv remiss till 6gonlékare for att bedoma ev. forekomst av optikusgliom, Lisch
noduli eller koroidala forédndringar.

- Overvig remiss till barnlékare for kontroller samt stillningstagande till genetisk
utredning.

- Om inga andra kriterier for NF1 uppfylls kan aterbesok till 1dkare ske ca 1 géng
per ar for att se om fler CALM tillkommer/tillvixer tills dess barnet ar 46 ér.

e 2 6CALM:

- Som ovan men remittera alltid barnet till barnldkare/barnneurolog for kliniska kontroller
samt stéllningstagande till genetisk utredning.

Genetisk utredning

NF1 diagnos baseras pd kliniska kriterier, men genetisk analys gors ofta som komplement.
Detta giller sarskilt for barn under 6 &r som har multipla CALM som enda symtom men inte
helt uppfyller diagnoskriterierna (Tabell 1).

Gentester kan identifiera sjukdomsorsakande varianter i NF'/-genen hos de flesta (> 90 %),
men inte alla, med symtom pa NF1. Genetisk testning kan darfor bekréfta diagnosen men inte
helt utesluta NF1. Olika paneler finns men NF/-genen och SPRED-genen bor alltid
analyseras.



Tabell 1

En person som inte har nigon forilder som har fiatt diagnosen NF1 uppfyller de
diagnostiska kriterierna for NF1 om tva eller flera av foljande kliniska kriterier finns:

Sex eller fler café au lait-flickar som &dr 6ver 5 mm i diameter pd det bredaste
stdllet hos barn fore puberteten och 6ver 15 mm i diameter pa det bredaste stéllet
hos personer som passerat puberteten

Friaknar i omradet i och kring armhélorna eller ljumskarna

Minst tva neurofibrom oavsett typ, eller ett plexiformt neurofibrom
Opticusgliom

Tva eller fler Lischs noduli, eller tva eller fler koroidala forandringar

En tydlig skelettavvikelse som sfenoiddysplasi (forédndring av kilbenet i
ogonhalorna), en bojning av underbenet eller en falsk led (pseudoartros)

En sjukdomsorsakande variant i NF1-genen kan pévisas via ett blodprov.

Kailla: Socialstyrelsen

Figur 1
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[CFW. Fritt efter Viskochil, NF1, M of genetic syndromes, 2005]

NHYV Gendermatoser

Vid fragor om vidare utredning eller behandling kan NHV Gendermatos kontaktas antingen
via mail eller telefon. Gendermatosteamet nér du via:

Koordinator: 018-617 40 97

Telefontider for vardgivare och patienter mandag och torsdag klockan 12.45-13.45.

E-post: nhv.hudmott@akademiska.se
Sok hudkonsulten via vixeln 018-611 00 00



mailto:nhv.hudmott@akademiska.se

Kontaktpersoner

Katja Holmgren, Akademiska Sjukhuset
Torborg Sturesdotter Hoppe, Akademiska Sjukhuset
Marie Virtanen, Akademiska Sjukhuset

Maria Karlsson, Karolinska Universitetssjukhus

Emma Belfrage, Skanes Universitetssjukhus
Karin Berggérd, Skanes Universitetssjukhus
Valdis Thorhallsdottir, Skanes universitetssjukhus
Grigorios Theodosiou, Skanes universitetssjukhus

Rahime Inci, Sahlgrenska Universitetssjukhus
Zeynep Tjornvik, Sahlgrenska Universitetssjukhus
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