Bldsexstrofi

Blésexstrofi ar en medfédd missbildning av nedre
delen av bukvaggen, backenet, urinblasan och
urinréret som leder till att urinblasan ligger 6ppen
och ofta ut- och invénd, nedanfér en lagt sittande
navel. Urinréret ar som en éppen platta och kéns-
organen &r avvikande hos béde pojkar och flickor.

I Sverige fods cirka 3 barn med blésexstrofi per ar.

Symtom
Exstrofi kommer fran det grekiska ordet ekstriphein, vilket
betyder att vinda insidan ut. Det finns olika varianter av
missbildningen med olika svarighetsgrad. Vid lindrigare for-
mer ar bldsan intakt, men urinréret ligger 6ppet. Vid svarare
varianter dr blasexstrofin kombinerad med avvikelser i tarm-
kanalen och ryggkanalen. I vrigt &r barn med blasexstrofi i
de allra flesta fall friska och utvecklas som andra barn.
Urininkontinens dr ett problem under uppvéxten och i
vuxen alder. Det finns en 6kad risk for upprepade urinvéags-
infektioner, vilket medfor en 6kad risk for njurskador.
Missbildningen kan paverka den sexuella funktionen, men
i regel paverkas inte fertiliteten.

Orsak

Det ar inte ként varfor blasexstrofi uppkommer, men miss-
bildningen antas ha ett samband med en felaktig bildning av
det sa kallade kloakmembranet. Det gor att frimre bukvag-
gen inte sluter sig.

Genetiska faktorer kan ha betydelse fér uppkomsten av
blasexstrofi, men hur sambandet ser ut ar dnnu inte ként.

Behandling
Behandlingen stravar efter att forebygga njurskada, uppna
urinkontinens samt ge forutsittningar for en god sexuell
funktion och mojlighet att i vuxen alder fa barn.

I Sverige utfors den forsta operationen nér barnet ar en till

tre ménader gammalt. DA rekonstrueras blasan och béackenet
sammanfogas framtill. Hos flickor opereras urinrret och de
yttre kdnsorganen samtidigt, medan det hos pojkar oftast gors
vid ett ars alder.

Aven om blésan och urinroret har rekonstruerats ir inkon-
tinens ett fortsatt problem. Behandlingen av inkontinensen
startar nér barnet 4r moget for det och den kan besté av uro-
terapeutiskt stod, behandling med ldkemedel och kirurgi.
Personer med blasexstrofi har ofta svarigheter med blés-
tomningen och kan behdva témma blasan med hjélp av
kateter (ren intermittent kateterisering, RIK). Det kan ske via
urinréret om det dr mdjligt, eller med hjélp av en slang eller
”knapp” eller en kontinent kanal som skapas kirurgiskt och &r
kopplad direkt till bldsan via bukviggen. Aven barn i skol-
aldern kan léra sig att sjdlva tdmma urinbldsan regelbundet.

I puberteten kan det bli aktuellt med ytterligare genital
kirurgi for att ge forutsittningar for en god sexuell funktion.

Livslang uppfoljning behdvs pé grund av risken for urin-
inkontinens, sexuell dysfunktion och njurskador.

Det &r viktigt med fortlopande psykologiskt stdd.

Resurser
Kunskap om blasexstrofi finns vid universitetssjukhusen i
Lund, Géteborg, Stockholm och Uppsala.

Barn med blasexstrofi tas om hand av ett expertteam dér
barnurolog, barnortoped, uroterapeut och psykolog ingar.
Den kirurgiska vérden &r centraliserad till Astrid Lindgrens
barnsjukhus, Karolinska Universitetssjukhuset, Stockholm.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge végledning och informationom
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stédinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta hélsotillstand,
under Samhdllets stodinsatser.

Intresseorganisationer
» ILCO Tarm- uro och stomiférbundet

* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ér en kort sammanfattning av texten i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om séllsynta hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand

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

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