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Anoftalmi är avsaknad av öga; ofta finns dock adnexa såsom 
ögonlock och konjunktiva. Mikroftalmi är ett mindre öga än 
normalt, dvs ögonbulbens längd är <16 mm vid födelse, vilket 
kan jämföras med 17 mm i normala fall. Incidensen som rap-
porteras i olika studier är mycket varierande: för anoftalmi 
0,6–4 på 100 000 födslar [1, 2], för mikroftalmi 3–15 på 
100 000 födslar [1, 2]. Hos blinda barn finns mikroftalmi hos 
upp till 11 procent [3]. 

Etiologin är komplex och ofullständigt klarlagd, men det 
handlar om störningar i embryogenesen, främst under gravi-
ditetsvecka 6–8 då anlaget till ögonbulben bildas. Orsaken 
kan vara påverkan på enskilda gener som är av betydelse för 
ögats utveckling (SOX2, PAX6, OTX2, RAX med flera) [4, 5] 
samt kromosomala avvikelser [4]. Exponering under gravidi-
teten för infektioner (rubella, varicella och cytomegalovirus), 
olika läkemedel och vitamin A-brist hos modern finns också 
angivet som genes [3]. Annan ögonpatologi såsom katarakt 
och ögonbottenkolobom (slutningsdefekt vid anläggningen 
av ögat) kan förekomma [5]. 

Hos 33–95 procent [4] finns andra medicinska problem, t ex 
påverkan på hjärta, njurar, hörsel, tillväxt och ibland även 
neuropsykiatriska funktionsnedsättningar (autismspekt
rumstörningar och ADHD). Därför är det viktigt att de här 
barnen utreds avseende eventuella andra diagnoser och syn-
dromala tillstånd (Fakta 1). Det görs inte alltid; en studie visa-
de att 80 procent av barn med liknande diagnos i Storbritan-
nien hade genomgått någon form av utredning och endast 40 
procent hade utretts genetiskt [6]. 

Ögonläkare ställer diagnosen på kliniska grunder [3, 7]. Av-
görande för planering av behandlingen är om ögat har synpo-
tential eller inte. Vid refraktionsfel måste barnet få glasögon 
för att synen ska utvecklas optimalt. Synrehabilitering via 
syncentral kan vara av värde [7]. Om det däremot inte finns 
syn på ögat, är målet att få bra kosmetiskt resultat och sym-
metriskt ansikte. Ögonglobens volym driver tillväxten av 
ögonhålan och därmed även ansiktsskelettets utveckling [8]. 

Tillväxten sker till stor del de första 3 åren, varför det är vik-
tigt att starta terapin tidigt [8]. Olika metoder har prövats i 
olika länder, bl a kirurgi i kombination med expanderbara im-
plantat i ögonhålan [9]. 

Konformer och ögonprotes 
Sedan år 2000 har 60 barn och unga vuxna behandlats med 
ögonprotes via anaplastolog på titanenheten vid öron-, näs- 
och halskliniken, Sahlgrenska universitetssjukhuset i Göte-
borg. Bakomliggande diagnoser var hos drygt en tredjedel av 
patienterna anoftalmi eller mikroftalmi; andra orsaker är 
främst ögontrauma och ögontumör såsom retinoblastom.

Ögonprotes fyller en kosmetisk funktion när ett öga saknas, 
skadats eller opererats bort, men den ger även möjlighet att 
stimulera ansiktsskelettets tillväxt när ögongloben är för li-
ten eller saknas, vilket utgör en icke-invasiv behandlingsme-
tod vid anoftalmi och mikroftalmi. Den variant av ögonprotes 
som då används kallas konformer och är genomskinlig, av 
plastmaterialet metylmetakrylat, specialtillverkad och indi-
viduellt anpassad för varje patient (Figur 1). En skicklig 
anaplastolog kan i många fall tillverka konformern på fri 
hand. Ibland behöver man dock ta avtryck av ögonhålan, vil-
ket på små barn får ske i narkos. 

I den här patientgruppen är det inte ovanligt med andra in-
grepp och undersökningar i narkos, och då kan man passa på 
att även göra avtryck och byta konformer så att sövning en-
bart på grund av konformerbehandling undviks. 

Konformern sätts som en ögonprotes precis innanför ögon-
locken. Behandlingen inleds vid ca 3 månaders ålder. Konfor-
mern byts, initialt var tredje vecka, till successivt större stor-
lek vartefter ögonhålan växer. Vid ca 1 års ålder tillverkas i 
stället ögonproteser, som är målade och har utseende av ett 
riktigt öga (Figur 1). De byts med några månaders mellanrum. 
Efter ett par år, när tillväxten är långsammare och den mest 
intensiva förstoringsfasen av ögonhålan är klar, byts protesen 
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Figur 1. Till vänster en konformer (a), till höger en ögonprotes (b).
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alltmer sällan. Föräldrarna, och sedermera barnet självt, får 
lära sig att ta ut, rengöra och sätta in protesen. I Figur 2 ses 
resultatet av behandling med konformer och ögonprotes hos 
en pojke med mikroftalmi.

Pågående studie
För närvarande pågår en studie av barn och unga vuxna som 
år 2000–2012 behandlats med konformer eller ögonprotes av 
anaplastolog på Sahlgrenska universitetssjukhuset i Göte-
borg. Syftet är att förbättra det medicinska omhändertagan-
det av den här patientgruppen när det gäller utredning och 
uppföljning samt att utveckla behandlingsmetoden med 
ögonprotes och konformer. 

En delrapport av studien presenteras nedan och består av 
en retrospektiv journalgenomgång gällande forskningspa-
tienter med anoftalmi eller mikroftalmi. För anoftalmi an-

vändes definitionen: inga tecken till bulb eller ögonvävnad vid 
klinisk undersökning inkluderande avbildningstekniker så-
som MR, DT och ultraljud. Mikroftalmi definierades som ett 
uppenbart litet öga enligt klinikerns bedömning.

Delrapport
I gruppen patienter som behandlades med ögonprotes eller 
konformer hade 24 individer diagnosen anoftalmi eller mikrof-
talmi, av dem deltog 18 (8 pojkar/män, 10 flickor/kvinnor) i 
kartläggningen. De var i åldrarna 9 månader till 31 år. Median-
ålder vid diagnos (vilket i praktiken sammanföll med första un-
dersökning av ögonläkare) var 10 dagar (1–110 dagar); hälften 
diagnostiserades inom 2 dagar efter födelsen. Tre hade anoftal-
mi (2 pojkar, 1 flicka) och 15 mikroftalmi (6 pojkar, 9 flickor), 
ingen bilateralt drabbad patient förekom. 

Utredningar under de första åren efter diagnos visade att en 
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Figur 2. Pojke med mikroftalmiskt högeröga, astigmatism och grav 
myopi i vänster öga samt hörselnedsättning. Behandling med kon-
former inleddes vid 9 månaders ålder, och den första ögonprotesen 
fick han som 1-åring. Övre bilden vid 6 månaders ålder, undre bilden 
vid 2 års ålder med ögonprotes då man uppnått god orbital tillväxt 
och ett kosmetiskt tillfredsställande resultat.

Figur 3. Fynd i det anoftalmiska eller mikroftalmiska ögat och i det 
andra ögat.

Figur 4. Extraokulära fynd hos barn och unga vuxna med anoftalmi 
eller mikroftalmi.
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majoritet, 14 individer, hade en eller flera andra missbildning-
ar i det anoftalmiska eller mikroftalmiska ögat (Figur 3). Hos 
ungefär hälften hittades ett eller flera avvikande fynd i det 
andra ögat (Figur 3). När det gäller ögonundersökningar gjor-
des visuellt framkallat svar (visual evoked potential; VEP) hos 
7 patienter; alla visade subnormalt eller inget svar i det anof-
talmiska eller mikroftalmiska ögat, och hos 2 personer även i 
andra ögat. Ultraljudsundersökning av det anoftalmiska eller 
mikroftalmiska ögat utfördes hos 13 deltagare, varav alla ut-
föll patologiskt i form av liten ögonbulb, men även cystor i an-
slutning till ögonvävnaderna kunde ses. På det icke-anoftal-
miska eller -mikroftalmiska ögat gjordes ultraljudsundersök-
ning hos 10 barn, varvid ett kolobom hittades. MR-undersök-
ning av ögonen utfördes hos 10 barn och påvisade patologi i alla 
anoftalmiska eller mikroftalmiska ögon.

Under uppföljningen noterades att 9 barn hade glasögon-
krävande refraktionsfel, varav ett gravt myopt. Vid senaste 
undersökningen hade 7 individer en för åldern subnormal 
synskärpa i andra ögat. Lika många, men inte samma indivi-
der, hade kontakt med syncentral, och 14 följdes upp på ögon-
klinik. Behandling med konformer startades vid en median
ålder på 7,8 månader (22 dagar–16 år); 5 barn var >1 år gamla. 
Behandlingen tolererades väl på så sätt att det inte uppstod 
några komplikationer utöver episoder med lokal irritation i 
form av rodnad och sekretion, ofta i samband med förkylning. 
Alla utom 3 individer hade behandlats på grund av lokal irri-
tation med antibiotika (salva eller droppar i ögonhålan) en el-
ler flera gånger. Ögonplastikkirurgi utfördes på 4 barn (2 med 
anoftalmi och 2 med mikroftalmi).

Någon typ av kompletterande undersökning eller utredning 
hade gjorts hos 15 patienter, av dem hade 11 en eller flera ex-
traokulära diagnoser (Figur 4). Hos 5 barn var ett av följande 
specifika syndrom föreslaget: CHARGE (akronym där varje 
bokstav representerar de vanligast förekommande missbild-
ningarna: C står för kolobom i ögat, H för hjärtfel, A för koana-
latresi, R för tillväxthämning, G för underutvecklade könsor-
gan och E för öronmissbildning eller dövhet), Golden-
har-spektrum, VACTERL-association (akronym där varje 
bokstav representerar ett missbildat organ: V står för verte-
bra, A för anus/ändtarm, C för hjärta, T för trakea, E för esofa-
gus, R för njure och L för extremitet), Lenz mikroftalmi och 
amniotiskt band. 

MR- eller DT-undersökning visade CNS-patologi (anomal 
hypofys och bilaterala periventrikulära förkalkningar) hos 2 
av 14 undersökta patienter; hos ytterligare 5 var bilden avvi-
kande men svårtolkad. Genetiska test hade utförts hos 6 barn 
(kromosomanalys hos 5, mikromatris (microarray) hos 2 och 
riktad DNA-analys hos 1 barn), dock utan att någon känd sjuk-
domsorsakande förändring kunde påvisas. Intrauterin vari-
cellainfektion kan ha orsakat 1 fall av mikroftalmi.

Förslag till utredning
Kartläggningen av de 18 barnen och unga vuxna med anoftal-

mi eller mikroftalmi visar att en stor andel även hade andra 
oftalmologiska och extraokulära fynd samt att behandling 
med ögonprotes tolererades väl. Resultaten ökar kunskapen 
om anoftalmi och mikroftalmi och kan ge vägledning för hur 
patienterna bör handläggas utredningsmässigt.

Eftersom annan patologi, både i ögonen och generellt, är 
vanligt förekommande hos patienter med anoftalmi och 
mikroftalmi, både i den här studiegruppen och enligt andra 
studier [3, 4], är ett multidisciplinärt omhändertagande vik-
tigt (Fakta 1). Ögonläkare träffar patienterna på ett tidigt sta-
dium och har en viktig funktion i att ställa diagnos och infor-
mera föräldrar. Ytterligare utredning inleds därefter – hur 
snart och i vilken omfattning får avgöras beroende på barnets 
övriga symtom. I utredningen är det lämpligt att inkludera ul-
traljudsundersökning av ögonen och helst MR-undersökning 
av CNS och orbita för att stödja diagnosen och verifiera even-
tuell samsjuklighet. Undersökning med MR på ett litet barn 
innebär narkos, och en bedömning i det enskilda fallet får na-
turligtvis alltid göras. Visuellt framkallat svar (visual evoked 
potential; VEP) kan vara till hjälp för att fastställa om det 
finns synpotential på ögat. 

Behandling med konformer bör inledas tidigt, och det ger 
goda chanser att på ett riskfritt sätt erhålla symmetriskt an-
sikte och välfungerande ögonprotes. Vi föreslår utifrån vår 
erfarenhet att man startar vid ca 3 månaders ålder. Mot bak-
grund av den höga förekomsten av glasögonkrävande refrak-
tionsfel måste synutvecklingen av det andra ögat följas, och 
det är därför angeläget med regelbunden kontakt på  ögonkli-
nik. För patienter med mycket låg synskärpa bör man övervä-
ga remiss till syncentral. Utredning och uppföljning via pedi-
atriker är viktig för att hitta eventuella andra sjukdomar, vari-
bland risk för hörselnedsättning kan poängteras speciellt. 

I studiegruppen var det få som genomgått någon form av ge-
netisk utredning. En klinisk genetisk bedömning avseende 
syndromalt tillstånd rekommenderas vid förekomst av asso-
cierade extraokulära missbildningar och/eller påverkan på 
den psykomotoriska utvecklingen. Kontakt med genetiker för 
genetisk rådgivning bör erbjudas de familjer som så önskar.

n Potentiella bindningar eller jävsförhållanden: Inga uppgivna.
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■ ■fakta 1. Utredning och uppföljning
Förslag på utredning och  
uppföljning av barn med  
anoftalmi eller mikroftalmi
•  Ögonundersökning inklusive 

ultraljud av bulb och visuellt 
framkallat svar (visual 
evoked potential; VEP) 

•  MR-undersökning av CNS 
och orbita

•  Barnläkarbedömning avse-
ende eventuella andra sym-
tom och diagnoser

•  Hörselundersökning
•  Genetisk utredning och råd-

givning
•  Remiss för start av behand-

ling med konformer/ögon-
protes vid ca 3 månaders 
ålder

•  Uppföljning av andra ögats 
synutveckling



4

■  ■ klinik & vetenskap rapport

■ ■summary
Anophthalmia/microphthalmia (A/M) are rare congenital eye 
malformations. Early intervention with ocular prosthesis can 
stimulate orbital growth and prevent facial asymmetry. We reviewed 
medical records from 18 individuals with A/M (0.8–31 years) treated 
with ocular prosthesis at Sahlgrenska University Hospital between 
2000 and 2012. A majority had other ocular findings. Seven had 
subnormal visual acuity in the fellow eye, one third were in contact 
with vision support services and half of the group wore glasses. 
Eleven individuals had extra-ocular findings such as cardiac defect, 
hearing impairment and neuropsychiatric disorders, possibly 
indicating syndromic conditions. We suggest that investigation of 
A/M children should include ultrasound of the eye, optionally visual 
evoked potential and magnetic resonance imaging of the CNS. The 
ophthalmologist should initiate treatment with prosthesis, pediatric 
assessment, hearing tests and genetic counseling, but should also 
monitor visual development of the fellow eye.


