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HOVEDBUDSKABER

¢ Bgrn med medfgdt misdannelse pa hand og/eller fingre henvises til handkirurgisk vurdering.
« Udredning og behandling varetages pa Aarhus Universitetshospital, Odense Universitetshospital og Rigshospitalet.

« Misdannelser pa hand og fingre ses oftest, uden at der er en syndromal arsag.

Medfedte misdannelser pa hdnd og fingre skonnes at vare til stede hos to promille af nyfedte i Danmark [1].
Dette daekker over en bred vifte af misdannelser, hvor behandlingen kan veere enten konservativ, med tilbud om
kirurgisk korrektion eller baseret pd hjelpemidler, f.eks. specialredskaber og/eller hand-/armproteser. I den
samlede vurdering af barnet indgar aktuelle og forventede fremtidige funktionelle begraensninger samt barnets

generelle helbred.

Udredning og behandling af medfedte misdannelser pa hand og fingre er en hajtspecialiseret funktion som i

Danmark varetages af Aarhus Universitetshospital, Odense Universitetshospital og Rigshospitalet.

Hvis der fra fadslen konstateres medfgdt misdannelse pa hand og/eller fingre, kan barnet henvises til
héndkirurgisk vurdering. Hvis der fra handkirurgisk side er mistanke om ikkeudredt syndromal baggrund,
henvises barnet til genetisk udredning. Dette foretages pa en af landets to centre for sjeeldne sygdomme eller pa
en Kklinisk genetisk afdeling. Der findes Center for Sjaeldne Sygdomme pé Rigshospitalet og Aarhus

Universitetshospital.

I denne artikel vil vi forsege at give et overblik over de hyppigst forekommende medfedte misdannelser pa hdnd

og fingre og behandlingen heraf.

Embryologi

I slutningen af forste méned af embryonets udvikling fremkommer der anleeg til overekstremiteten. De naeste
fire uger gennemgar overekstremitetsknoppen to faser: formationsfasen og differentieringsfasen. Der ses
dannelse af de forskellige segmenter, som udvikler sig til overarm, underarm og handplade. Slutteligt tilkommer

der fingerseparation ved apoptose af det interdigitale vaev.

Efter uge otte er hand og fingre uddifferentierede og overgar til en veekstfase. De fleste medfadte misdannelser

kan relateres til forstyrrelser i formations- og differentieringsfasen.

De seneste ars forskning har relateret den koordinerede akseudvikling af overekstremiteten til tre vaekstcentre i

ekstremitetsknoppen. Centrene menes at koordinere udviklingen af ekstremiteten i en proksimo-distal akse, en
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radio-ulnar akse og en dorsal-ventral akse. Hver af disse centre er relateret til hver deres szt af gener og

signalmolekyler [2, 3].

Peromeli

Peromeli deekker over en medfedt tilstand med manglende formation af den distale del af overekstremiteten,
som kan forekomme pa alle niveauer i overekstremiteten. De hyppigste niveauer for manglende distal dannelse

er proksimalt pa underarmen og transkarpalt [4].

Betegnelsen medfedt amputation, som ofte anvendes synonymt med peromeli, er misvisende, idet defekten ikke
skyldes en afsnering af dele af arm eller hdnd, som det ses ved amnionbéndsyndrom. Peromeli skyldes
formentlig en pavirkning af ekstremitetsknoppen i veekstcentret apical ectodermal ridge, der styrer udviklingen
af ekstremiteten i dens proksimo-distale akse. Denne pavirkning sker i forste trimester under formations- og

differentieringsfasen [2, 3].

Tilstanden opstér spontant, er oftest unilateral og helt overvejende uden relation til andre
udviklingsforstyrrelser eller syndromer. For enden af ekstremiteten ses ofte sma fingeranlaeg (»nubbins«) eller
hudindtraekninger. Disse kan have en béade praktisk og folelsesmaessig vigtig funktion for barnet og fjernes

derfor kun, hvis de giver anledning til gener.

Afheaengigt af defektens lokalisation kan barnet blive tilbudt proteseforsyning, og allerede i seksméanedersalderen
kan en kravleprotese i visse tilfeelde vaere indiceret. Der kan blive behov for skiftende typer protese i takt med

barnets udvikling [5].

I forbindelse med vurdering af behov for proteseforsyning gennemgés patienten tvaerfagligt af et team

bestaende af hdndkirurg, ergoterapeut og bandagist (Figur 1).

Radial longitudinal udviklingsforstyrrelse

Dette er et spektrum af medfedte misdannelser med baggrund i en forstyrrelse i den radiale longitudinelle akse.

Dette speender fra at have en medfedt underudviklet tommelfinger til helt at mangle forste strale og radius.

Hos bern med radial longitudinal udviklingsforstyrrelse skal underliggende syndromal arsag udelukkes [6].
Behandlingsmuligheder, herunder operative, og indikation for disse afhaenger af sveerhedsgraden samt de

aktuelle og prognostiske gener.

I tilfaelde med mild tommelfingerhypoplasi er operation ikke nedvendigt. Ved moderat hypoplasi kan en
kombinationsoperation komme pa tale. Stabilisering af tommelfingerens grundled, udvidelse af farste interstits
samt rekonstruktion af tommelfingerens muskulatur med transposition af abductor digiti minimi har vist

tilfredsstillende resultater [7].
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FIGUR 1 Peromeli.

I de svaereste tilfeelde, hvor hele forste strale inkl. radius mangler, vil der som oftest ogsa veere en betydende
radial deviation af hdnden i forhold til underarmen. I disse tilfzelde kan der overvejes centralisering af handen
pa underarmen. Der findes flere forskellige kirurgiske metoder til dette, herunder pésaetning af ekstern ramme,
der over tid retter hdnden op til normalstilling. I de fleste tilfeelde vil flere kirurgiske indgreb veere nedvendige.
Pollicisation, hvor tommelfingerfunktionen rekonstrueres ved flytning af den mest radiale af de ulnare fingre,

kan ogsa komme pa tale. Pa denne méde kan der opnés oppositionsfunktion [8, 9] (Figur 2).
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FIGUR 2 Radial longitudinal udviklingsforstyrrelse.

Polydaktyli

Born med polydaktyli er fodt med ekstra fingre og/eller taeer. Tilstanden er relativt hyppig og skennes
internationalt at forekomme hos en ud af 1.500 nyfedte [1]. Ekstraanleegget kan variere i udvikling. Det ses
hyppigst postaksialt (ulnart), men kan ogsé sidde praeaksialt (radialt) eller centralt. I Norden ses hyppigst
ekstraanleeg pa siden af femte stréle. Dette er oftest et stilket ekstraanleeg med en base pé et par millimeter, hvor

selve stilken udelukkende indeholder et kar og nervebundt.

Tidligere var afsnering umiddelbart efter fedslen, med efterfolgende nekrose og afstedning, den mest udbredte
behandling af disse stilkede ekstraanleeg. Grundet risiko for komplikationer i form af lokal infektion samt risiko
for generende neuromdannelse pa sigt anbefales nu kirurgisk fjernelse. P4 vores afdeling foregér fjernelse af
stilkede ekstraanleeg i lokal bedavelse inden for de farste par levemaneder [10]. I tilfaelde, hvor ekstraanlaegget

ikke er stilket, tilbydes fjernelse af ekstraanleegget i generel anaestesi, nar barnet er fyldt seks méaneder.

I tilfaelde af bilateral postaksial polydaktyli uden familizer historik henvises til genetisk udredning for bl.a.
Bardet-Biedls syndrom. Bardet-Biedls syndrom er en sjaelden genetisk sygdom, der horer ind under
ciliopatierne. Syndromet kan medfere retinal dystrofi, adipositas, renal dysfunktion, indleeringsvanskeligheder,

postaksial polydaktyli samt hypogonadisme [11] (Figur 3).
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FIGUR 3 Dobbeltanlagt tommelfinger, ogsa kaldet prasaksial
polydaktyli. Tilstanden ses oftest ulnart (postaksialt).

Syndaktyli

Sammenvoksning af en eller flere fingre og/eller taeer vurderes at vaere til stede hos en ud af 6.000 nyfedte [1].
Tilstanden kan vare spontant forekommende, men i en del af tilfaeldene er der en arvelig komponent, hvor

arvegangen er autosomal dominant med inkomplet penetrans [12].

Syndaktyli kan relateres til en lang raekke syndromer, men er oftest det eneste patologiske fund.
Sammenvoksninger kan forekomme i forskellige grader og kan variere fra, i simple tilfaelde, et distaliseret

interstits til ossgse sammenvoksninger og, i de svaereste tilfeelde, ekstra pé tvaers-liggende knogler.
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Ved adskillelse af sammenvoksede straler planleegges lapper af den eksisterende hud, mhp. at danne et nyt
interstits, samt at opné sterst muligt huddaekke. Der er ofte behov for fuldhudstransplantat, hvilket ved behov
hestes fra patientens handled, albuebgjning eller abdomen. I de svereste tilfaelde ses en komplet
sammenvoksning af alle striler. Dette forekommer bl.a. hos patienter med Aperts syndrom. I disse tilfaelde er

der behov for kirurgi ad flere omgange [12].

Oftest planleegges operation for syndaktyli, nar barnet er 1-2 ar gammelt (Figur 4).

FIGUR 4 Prze- (A) og peroperative (B) billeder i forbindelse med operation for syndaktyli.

Kamptodaktyli

Kamptodaktyli er en medfedt tilstand med manglende evne til fuld aktiv ekstension i typisk en eller flere ulnare
fingres proksimale interfalangealled. Diagnosen stilles klinisk, og behandlingen afhaenger af graden af gener.
Tilstanden er oftest asymptomatisk og uden affektion af handfunktionen. Ved behandlingsbehov vil denne oftest
vaere konservativ med periodevis natskinnebehandling. Dette har vist gode resultater. Kirurgi kan komme pa tale

i de sveereste tilfeelde, herunder progredierende gener under vaekst [13].

Sammenfatning

Et barn med en medfedt handmisdannelse bar henvises ved fadslen, eller sé snart misdannelsen konstateres.
Herefter foretages der planlegning af behandlingsforlgbet, herunder timing af kirurgi og vurdering af behov for
eventuel videreudredning. Behandlingen foregar pa Aarhus Universitetshospital, Odense Universitetshospital og

Rigshospitalet.

Det er ogsa muligt at henvise barnet med gnske om en vurdering af behov for ergoterapi, skinnebehandling

og/eller proteseforsyning.

Hvis der er mistanke om syndromal arsag til misdannelsen, ber barnet henvises til Center for Sjaeldne
Sygdomme pa Rigshospitalet eller Aarhus Universitetshospital, til Klinisk Genetisk Afdeling pa Aarhus
Universitetshospital eller Odense Universitetshospital eller til Afdeling for Genetik pa Rigshospitalet.
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SUMMARY

Congenital malformations of the hand and fingers

Congenital anomalies of the upper limb are in Denmark estimated to have an incidence of around 20 in 10,000
live births. This covers a wide array of conditions summarised in this review. At the time of referral, the patient
is thoroughly examined, and a treatment plan is discussed with the family. In some cases, no treatment is
needed, in others there might be a need for surgery, night splinting, or an upper limb prosthesis. In case an

underlying syndromatic cause is suspected, the patient is referred for paediatric evaluation at specialized centre.
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