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Hereditar multipla exostoser uppfoljning SBOF 2023
Detta forslag till uppf6ljning av barn med HMO &r framtaget av en arbetsgrupp
inom Svensk Barnortopedisk Forening (SBOF) pa initiativ av Henrik Hedelin
Drottning Silvias barnsjukhus. Dokumentet presenterades pa SBOFs drsmote
2022 och godkindes av foreningens medlemmar pa motet.

Det &r upp till den ansvariga ldkaren att bedoma hur ofta den enskilda patienten
bor foljas kliniskt och med rontgen. Det finns tillfallen da tdtare kontroller eller
ytterligare undersokningar &r indicerade, i synnerhet géller detta osteochondrom
pa underarm och distala delen av underbenet eftersom dessa ér associerade med
tillvaxtstorning och deformitet. Nedanstaende punkter ska ses som en végledning
avseende radiologisk uppfoljning.

e Aterbesok med palpation och konsultation &rligen frin 56 ars alder till
fardigvuxen.

Darefter uppf6ljning enligt lokal rutin for vuxna.

e Overvig mojligheten till psykologiskt stod.

e Rontgen av osteochondrom som har tillvuxit eller som ger lokala besvir.
Beslut avseende rontgen av den enskilda lokalen tas dock av behandlande
lakare.

e Rontgen HKA vartannat &r mellan 4 ars alder tills fyserna har stingts.
Komplettera med rontgen fotleder vid osteochondrom i distala delen av
underbenet.

e Rontgen biacken och hoftleder, frontal och lauensteinprojektion, vart fjarde
ar.

e Rontgen underarm/handled vid inskrinkt rorlighet (fr.a. pro- supination)
eller synlig deformitet. Lag troskel for kontakt med handkirurg
rekommenderas.

e En undersokning med MR Béacken/hoftleder och rygg genomfors mellan
1417 ars élder (infor dvertag av tumor/vuxenortoped).

e Vid etablerad deformitet samt vid rorelseinskrankning eller
neurologiska/vaskuldra symtom krivs oftast kirurgisk &tgérd. Den
kirurgiska planeringen kan 1 sin tur krdva riktade radiologiska
undersokningar av lamplig modalitet, exempelvis CT eller MR.

Bakgrund Hereditary Multiple Osteochondromas (”exostoser”)
Foljande fakta kan vara vérda att ta i beaktande avseende HMO. Detta dokument
avser enbart uppfoljning av barn upp till 18 érs alder. Vuxna patienter ar har andra
indikationer for uppfoljning med mer fokus pé att uppticka malignifiering.

Fler namn anvénds; Hereditary Multiple Exostoses (HME), Multiple
osteochondromas (MO), Multiple hereditary exostosis (MHE), multiple
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osteochondroma disease, Mulitple osteocartilaginous exostoses, Familjira
heriditdra exostoser etc. WHO har valt nomenklaturen "osteochondroma" for
exostoser och "heriditary multiple osteochondromas” (HMO) f6r sjukdomen.
Termen exostos anses missvisande.

De flesta HMO har diagnostiserats vid 5 ars dlder, nédstan alla vid 10-12.
Ca 90% av individer med HMO har en fordlder med sjukdomen, 10% har
en nymutation.

Genetisk testning av HMO ar mojlig via de flesta Universitetssjukhus men
ar ganska dyrt (ca 20tkr).

Det finns tilltagande kunskap om att olika mutationer (EXT 1 vs EXT 2
etc.) ger olika allvarliga former av HMO. EXT 1 ger allvarligare sjukdom
och storre risk for malignifiering.

Det finns ingen global konsensus for enbart kliniska/radiologiska
diagnoskriterier men multipla metafyséra fordndringar av typiskt utseende,
dér inga differentialdiagnoser dr rimliga, anses diagnosiskt.

Genetisk testning dr av extra viarde vid misstdnkt diagnos utan hereditet
eller vid osédkerhet vid atypiskt utseende.

Det finns ingen konsensus om hur ofta barnpatienter bor foljas
radiologiskt.

Det finns séllsynta differentialdiagnoser till HMO man bor ha i dtanke.
Metachondromatosis kan ndmnas.

Malignifiering (ffa chondrosarkom) dr mycket séllsynt innan 10 ars élder.
Det ér sdllsynt mellan 10-20 ars dlder. Under en livstid drabbas dock runt
2-5% av malignifiering.

Risk for deformitet dr vdlkéint i underarm, knd (genu valgum) och fotleder
(1 allménhet valgus). Det finns dock dven en 6kad risk for coxa valga och
progredierande subluxation i hoftleden vid osteochondrom i proximala
femur.

Det éar tilltagande evidens pa att spinalt engagemang kan vara vanligare dn
vad man tidigare trott och att detta kan leda till relativt plotslig
nervpaverkan. Det dr oklart dn vad detta betyder i1 praktiken avseende
screening.

Det finns gryende ambitioner for medicinsk (icke-kurativ) behandling.
Avseende anvindning av ultra-lagdos-DT vid diagnos enligt flodesschema
har vi i Goteborg gjort berdkningar pa straldos vid slatrontgen av
extremiteter, kotpelare och bécken jimfort med lagdos DT protokoll. Vid
protokoll enligt nedan ar straldosen mindre eller likvardig jamfort med
konventionell rontgen.

Riktlinjer for rontgenlékare for ultra-lagdos DT vid diagnos av missténkt
HMO:

o "Ultralagdos-DT med undersokning fran halsrygg till och med
underben kan uppnds med CTDI 0,05 — 0,08 mGy / DLP 5 - 10
mGycm for barn omkring 5 &r respektive CTDI 0,08 — 0,21 mGy /
DLP 10 — 15 mGycm f6r 5-10 &ringar med hjélp av t.ex. tennfilter
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och kraftfull iterativ bildrekonstruktion.
Ungefirlig effektiv dos 0,1-0,3 mS.
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