Studie av barn med retinoblastom

OFTA FORDROJD DIAGNOS

Retinoblastom &r en sallsynt
och malign égontumor hosyng-
rebarn. Det ar av storstavikt
for saval patientens prognos
som for synfunktionen att dia-
gnosen stéllsutan onédigt drojs-
mal.

Om foraldrarna anger att pu-
pillen har andrat utseende bor
detta alltid medféra omgaende
remisstill dgonlakare. Likasa
bor barn med nydebuterad skel-
ning snarast majligt genomga
o6gonbottenunder stkning hos
specialist.

Retinoblastom &r en néthinnederive-
rad tumor som i forsta hand upptrader
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hos barn under de forsta levnadsaren.
Utan behandling & mortaliteten néra
100 procent, men med forbéttrad dia-
gnostik och adekvatabehandlingsmeto-
der understiger mortaliteten numera 5
procent [1]. Sjukdomen & oftast be-
gransad till ett 6ga, men i ungefér en
tredjedel av fallenforekommer bilatera-
latumorer.

Vidtidigt upptéckt 5jukdom kan dgat
behandlas konservativt, vanligen med
nagon form av strdlbehandling, medan
Ogat ofta maste enukleeras vid utbredd
intraokul&r tumorvaxt [1]. Det ar darfor
av storsta vikt att retinoblastom dia-
gnostiseras utan dr6jsmal for att darige-
nom kunna radda sa mycket som moj-
ligt av synfunktionen. Dessutom &r pa-
tientensprognosi hdg grad beroende av
att tumoren & begransad till 6gat och
vidinvaxti synnerven 6kar mortaliteten
markant [1].

Retinoblastom & emellertid en myc-
ket sdllsynt tumorform och i Sverige
drabbas i genomsnitt endast sex—gju
barn varje ar [2]. Det stéller stora krav
pé landets sjukvard att upptacka dessa
fall av retinoblastom i sa tidigt skede
som mgjligt, och sedan mitten av 1970-
talet & behandlingen av retinoblastom i
Sverigecentraliseradtill S:t Eriksdgon-
gukhus och Karolinska sjukhuset i
Stockholm [3].

MATERIAL OCH METODER

Samtliga22 barn med retinoblastom
diagnostiserade vid S:t Eriks 6gong uk-
hus under perioden januari 1992—de-
cember 1994 har rekryteratstill en psy-
kosocial uppféljningsstudie [4]. Vid
den forsta strukturerade intervjun med
barnens fordldrar, i ndra anslutning till
diagnosstéllandet, har psykologen
bland annat stallt frégor om hur och nér
misstanken om dgonsjukdom vécktes
samt hur Iang tid som forflutit till dess
att 6gonlékare bedomt patienten.

| studien ingick 8 pojkar och 14
flickor. Hélften fick sin diagnos fore 1
ars alder och sammanlagt har 13 barn
haft unilateralt retinoblastom medan 9
drabbats av bilateralatumérer. Diagno-
sen har i samtligafall stéllts genom den
kliniskabilden vidindirekt oftalmosko-
pi i narkos i kombination med ultra-

ljudsundersokning och/eller datorto-
mografi. | 17 fall har ett av 6gonen av-
l&gsnatskirurgiskt, meninget av barnen
har genomgétt bilateral enukleation.

RESULTAT

Fyraav barneni studien har varit f6-
remal for en tidig screeningverksamhet
pa grund av kand hereditet och 6kad
risk for gukdom. Verksamheten har in-
begripit regel bundna égonbottenunder-
sokningar i narkos, och detumadrer som
upptécktes hos denna grupp har darfor
varit sma, upptécktstidigt ochinte givit
nagra symtom.

Elva barn blev undersokta av 6gon-
|akare mindre 8n tvaveckor efter det att
forddrarna kontaktat sjukvardsinrétt-
ning. | samtliga dessa fall har 6gonl&
karundersdkningen styrkt en misstanke
om retinoblastom, och patienten har
omgaende remitterats antingen forst till
regional dgonspecidlist eller direkt till
onkologienheten vid S:t Eriks 6gon-
gukhus. Den ytterligare fordréjning
som skett i dessa led har vanligen un-
derstigit en vecka.

Bland dessa elva barn med en obe-
tydlig férdrojning av diagnosen hade
forddrarna i nio fal upptéckt att ena
Ogats pupill avvikit i utseende. Ett barn
angav gav samre syn och ett barn de-
buterade med ensidig konjunktivit. | det
sistnamndafallet upptécktesen vitaktig
vavnad bakom pupillen forst vid dgon-
|&karunderstkningen.

De resterande sju barnens égonlé&
karkonsultation fordrojdes fran tre
veckor till tre manader. | trefall forelég
en begynnande skelning, medan den
ena pupillen borjat avvika i utseende
hosytterligaretvabarn. Anhdrigatill de
tva aterstéende barnen hade noterat att
dessa utvecklat en uttalad synnedsatt-
ning. For samtliga dessa sju patienter
har korta fallbeskrivningar for tiden
fram till den férsta 6gonlékarkontakten
inkluderats.

Fallbeskrivning

Tva manaders fordrojning. For-
ddrarna kontaktade barnavardscentra-
len pa grund av skelning, vilket foran-
leddde remiss till 6gonklinik. Under-
sokning av 6gonldkare kom emellertid
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g att utforasforran tvdménader senare.
Fordrojning: tva manader.

Vitgra pupill. Foraldrarna upptéack-
te att barnet borjat skela och observera-
destrax darefter att den enapupillensig
vitgraut vid narmare studium av ett fo-
tografi taget vid ett tidigaretillfédle. Det
krévdestvabesok pa barnavardscentra-
len for att faremisstill 6gonklinik. Man
erholl dérvid besked om att vantetiden
var minst tvd manader men lyckades fa
en &terbudstid till en ortoptist. Efter
denna undersokning foljde dgonl&kar-
undersotkning varefter patienten remit-
terades akut till Sit Eriks 6gongjukhus
med misstanke om retinoblastom. For-
dréjning: drygt tva manader.

Nydebuterad skelning. Detta barn
var »kinkigt» under en oklar tidsperiod,
varefter modern observerade en nyde-
buterad skelning. Aven hér iaktog mo-
dern senare »en gra hinna 6ver pupil-
len». Foraldrarna sokte barnldkare pa
grund av skelning. Barnet remitterades
till 6gonklinik, vilket medférdecirkaen
manads vantan. FOrdrgjning: drygt en
manad.

Tva kontakter. Foraldrarna notera-
de »nagot konstigt i 6gat». Tva kontak-
ter med barnavardscentral krévdes in-
nan remiss till dgonldkare utfardades.
Fordrgjning: tva manader.

Ljuspupill »av och till». Forédrar-
natyckteatt »enapupillenintevar mérk
av och till». Undersokning pa barna-
vardscentral pdvisade inte nagot an-
markningsvart och barnet uppsattes pa
mottagningslistan hos barnlgkare med
en planerad vantetid patre manader. Ef-
ter upprepade pastotningar frén forald-
rarna erholls dock en tid tre veckor se-
nare. Barnl&karundersokning foranled-
de sedan omgdende remittering fill
ogonklinik. Fordréjning: drygt tre
veckor.

Begéran om remissavslogs. Barnet
»Qar snett och tar sig for 6gat ibland.
Modern kontaktade barnavérdscentra-
len som rekommenderade att man av-
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Figur 1. Flicka med unilateralt
hogersidigt retinoblastom. Bada
pupillerna ar artificiellt vidgade med
mydriatika och tumoren kan skénjas
nedat lateralt i hoger pupill (pil) utan
tillgang till oftalmoskop. (Bilden
publiceras med féraldrarnas
medgivande.)

vaktade. Efter ny kontakt erhdlls en bo-
kad tid hos barnl&kare. Under detta be-
stk begérde modern remisstill dgonlé
kare, vilket enligt hennes utsago av-
slogs.

Ytterligare ett par besok krévdesin-
nan remiss till égonklinik utférdades.
Fordr6jning: tre manader.

Nedsatt syn. | samband med en fa-
miljehogtid noterade en anforvant att
barnet forefoll hagravt nedsatt syn. N&
got senare tyckte foréldrarna att »6gat
s&g konstigt ut». Efter kontakt med
sjukvéarden tog det tre veckor innan den
forsta dgonl8karundersokningen utfér-
des. Fordrojning: tre veckor.

DISKUSSION

Trots att litteraturen rdrande retino-
blastom & mycket rikhaltig forekom-
mer endast enstaka uppgifter om den
fordrojning av diagnosen som torde ske
inom alla §ukvardssystem. Fran USA
uppges ett medianintervall om ca tva
manader fran forsta kontakt med pri-
marvarden till undersdkning av 6gonl &
kare[5], och mycket talar for att tidsut-
drékten & annu langre i lander utanfor
vastvérlden [6, 7].

Flertalet svenska barn med retino-
blastom remitteras till Sit Eriks 6gon-
sukhus och selektionen i det forelig-
gande konsekutiva materialet kan dér-
for antasvaraforhallandevisringa. Fyra
barn har uppfattats |6pa en okad risk att
utveckla retinoblastom och darfor ge-
nomgétt regelbundna Ggonbottenun-
dersokningar. Bland de resterande 18
barnen har véntetiden varit anméark-
ningsvéart 1ang (mer an tva veckor men
under en ménad) for tvabarn i beaktan-
de av att retinoblastom &r en snabbvéx-
ande och hogmalign tumér. For fem
barn har vantetiden varit oacceptabelt
Iang (mer &n en manad).

For 1ang vantan

fore lakarundersdkning

Orsakerna &r flera. Dels har onddig
fordrojning skett pa barnavardscentra-
ler och barnlakarniva, dels har inkom-
mande remisser rérande barn med ny-
debuterad skelning i ndgrafall dsatts en
alltfor 1 &g prioritering. Daremot forefal -
ler inte nagon pétaglig fordréjning ha
skett nér val den forsta 6gonlakarun-
dersokningen utforts. Slutsatsen av det-
ta begransade material bor darfor bli att
forkorta handlaggningstiden fram till
den forsta 6gonl akarundersokningen sa
mycket som mojligt.

Det bor noteras att samtliga barn dér
skelning foranlett foréldrarna att soka
sjukvérd erhdllit sin diagnos med en be-
tydande fordréjning (en—tva manader).
Aven om tumdrsjukdom & en ytterst
ovanlig orsak till skelning, bor en nyde-
buterad skelning altid féranleda en
skyndsam handlaggning for att utesluta
retinoblastom. | det sammanhanget ar
inte vantetider paen eller ett par mana-
der acceptabelt.

Efter det att denna studie avslutats
har vi dessvérre konstaterat att ytterli-
gareett litet barn med nydebuterad skel -
ning fatt sin retinobl astomdiagnos for-
dr6jd med cirka fem manader. Under
studieperioden har dessutom ett barn
avlidit i disseminerat retinoblastom
darfor att diagnosen fordrojts kraftigt
(g remitterad till S:t Eriks 6gonsjukhus
och déarmed ¢ inkluderad i materialet).
Det sistnamnda fallet har sedan blivit
foremd for utredning av Halso- och
sjukvéardens ansvarsnamnd.

Snabb handléggning

nar 6gat &ndrat utseende

Flertalet av debarn (9 av 11) dér for-
dldrarnauppgett att pupillen (eller 6gat)
pa négot sitt andrat utseende har dar-
emot handlagts med dnskvéard snabb-
het. Fleraforddrar har inte kunnat pre-
cisera exakt hur pupillen (eller dgat)
andrat utseende och beskrivningen har
ofta varit ganska vag. | borjan framtré-
der inte den vitaktiga pupillreflexen an-
nat ani belysningi envissvinkel och of -
tast inte i dagsljus da pupillerna har en
mindre diameter. Undersdkningen un-
derl&ttasgenom att pupillen vidgas med
mydriatikaochi endel fall kan tuméren
eller en vitaktig reflex skonjas &ven
utan tillgang till oftalmoskop (Figur 1).

Aveni defall nagrafyndintekan pa-
visasfinns det all anledning att varaly-
hord for foraldrarnas iakttagelser och
generds med remiss till 6gonlékare for
noggrannare undersokning.

Ta oron pa allvar

Centralisering av beddmning och
behandling av mycket sdllsyntasjukdo-
mar ger mojligheter att samla erfaren-
heter, forbattra behandlingen och &ven
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bedriva specidiserade vetenskapliga
studier. Vi finner det angeléget att for-
medlaerfarenheternafrén den psykoso-
ciala uppfoljningsstudien till de suk-
vardsinstanser som kan vara berorda
Avenom deflestalékareadrigkommer
i kontakt med nagot fall av retinoblas-
tom kan férhoppningsvis en 6kad med-
vetenhet om denna séllsynta sjukdom
ledatill att behandlingen insétts tidiga-
re med atfoljande béttre resultat. Dess-
utom kan detta kanske minska den bit-
terhet som nagraforadrar till barn med
retinoblastom kénner for att deras oro
inte tagits paallvar.
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Summary

Study of children with retinoblastoma;
often delayed diagnosis

Stefan Seregard, Ulla Ek, Gunilla Preider,
Eva af Trampe, Lena Jacobson, Kristi Os-
kar, Iréne lllerstdhl, Erik Kock.

Lakartidningen 1996; 93: 1133-5.

Retinoblastomaisan uncommon but highly ma-
lignant ocular tumour of the early childhood.
Thedelay indiagnosisfollowing presentation at
a health care facility was studied for 22 conse-
cutive cases derived from the National Retino-
blastoma Center in Sweden. Four of the child-
ren were regularly examined owing to afamily
history of retinoblastoma, but among the re-
maining 18 children the delay in diagnosis ex-
ceeded one month in five cases (including all
children presenting with squint). However,
there was no appreciable delay once appropri-
ate fundus examination had been performed,
thusstressing the need of early ophthalmologic-
al assessment in all cases of children manifest-
ing signs consistent with retinoblastoma.

Correspondence: Stefan Seregard, MD, St
Eriks 6gong ukhus, Fleminggatan 22, S-112 82
Stockholm.
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