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Kolobomer er en relativt hyppig okulaer malformation
med en incidens p& omkring 0,7 pr. 10.000 nyfodte
[1]. Et kolobom opstar som en fejl i lukningen af kolo-
bomfissuren. Denne lukning finder sted i 5.-7. uge af
fotallivet. Et kolobom kan omfatte strukturerne iris,
corpus ciliare, retina, choroidea og/eller nervus opticus
[2].

Malformationerne kan variere fra smé asymptoma-
tiske defekter til mikroftalmiske gjne med markant
synstab. Det er kendt, at mikroftalmiske gjne, micro-
cornea og involvering af fovea, nervus opticus og det
papilomakulaere bundt er associeret med déarligt syn.

Kolobomer kan veere associeret med en lang reekke
systemiske malformationer f.eks. respiratoriske, mu-
skuloskeletale, urogenitale, gastrointestinale, kardio-
vaskulaere og kraniofaciale. Endvidere ses der veekst-
retardering, abnormaliteter i centralnervesystemet og
mental retardering. Kolobomer indgér ligeledes i flere
syndromer herunder CHARGE-syndrom, der omfatter
kolobom, hjertesygdom, koanal atresi, udviklings- og
vaekstretardering, genital hypoplasi, gredeformiteter og
dgvhed [3-5].

SYGEHISTORIE

En syvarig dreng (fodt i uge 35 + 1) blev pa @jenafde-
lingen pa Odense Universitetshospital behandlet for
mikroftalmus, iriskolobomer og korioretinalkolobomer,
der involverede nervus opticus. Umiddelbart efter fgds-
len konstateredes sma gjne med en corneadiameter pé
6-7 mm, iriskolobomer og store korioretinale kolobo-
mer, der bilateralt afficerede bade fovea og nervus opti-
cus (Figur 1). Han var i gvrigt rask uden misdannelser.

Drengen havde nystagmus, og man havde mistanke
om svert nedsat syn. Der konstateredes kun sikker re-
aktion pa lys, og foraeldrene fik indtryk af, at han méske
var blind. Gradvist begyndte han at bruge sit syn, men
forst da han var i seksménedersalderen, havde de gjen-
kontakt med ham.

Da drengen var i etarsalderen, oplevede foraldrene
gjenkontakt med ham inden for en meters afstand og
kunne berette, at han kunne se efter og fglge hunden,
ndr den lgb i haven.

Da han var i todrsalderen maltes visus til 0,05. Sub-
jektivt havde han bleendingsgener, hvilket dog blev af-

g FIGUR 1

Bilaterale korioretinale kolobomer, der omfatter nervus opticus og
fovea. A. Hgjre gje. B. Venstre gje. Fotoene er taget med Optos, der
tager vidvinkelfoto af retina op til 200 grader. De store hvidlige
omrader pa begge gjne er kolobomer, der afficerer de omrader pa
nethinderne, hvor man pa en normal nethinde ville se nervus opti-
cus og fovea. Oven for kolobomerne ses normalt udseende nethin-
der. | kanterne af billederne ses skygger fra gjenvipper og gjenlag.

hjulpet ved brug af en hat. P4 grund af store retinale
kolobomer havde han indskranket synsfelt opad og
tendens til at stede ind i bordhjgrner og andre ting
gverst i synsfeltet.

Ved den seneste kontrol, hvor han var syv ar, var vi-
sus 0,08 pa begge gjne mélt ved Snellens synstavle.

I forlgbet blev der foretaget genetisk udredning,




hvor der ikke blev fundet mutationer. Endvidere blev
foraeldrene undersggt for subtile kolobomer, da der er
beskrevet dominant arvegang.

Drengen var socialt meget velfungerende og gik i al-
mindelig folkeskole, hvor han intellektuelt klarede sig
godt. I nogle af timerne havde han stgttepaedagog. Han
benyttede i det daglige iPad og skolebgger, der var for-
stgrret til A3-format. Han blev fulgt af synskonsulenter.
Han havde faet briller med farveskiftende glas og
svommebriller med styrke. I fritiden kunne han cykle,
svgmme og spille fodbold.

DISKUSSION

Sygehistorien er et eksempel pa et barn, hvor man ved
fpdslen havde mistanke om svaert nedsat syn eller
blindhed pga. svaere korioretinale misdannelser. Foreel-
drene fik ved fgrste gjenundersggelse kort efter fgdslen
at vide, at barnet nok kun kom til at skimte lys eller
ikke kom til at se. P4 trods af dette viste han sig at fa en
god social funktion og klarede sig i en normal skole-
klasse. Sygehistorien viser, hvor vanskeligt det kan
vere at vurdere, hvordan et helt lille barn med med-
fgdte gjenmisdannelser vil komme til at se og fungere.
Den viser ogsa vigtigheden af kommunikationen med
foraeldrene. Endelig viser den, hvor vigtigt samarbejdet
med tilgreensende faggrupper er. Béde padiatere med
henblik pd undersggelse af, om der er andre misdannel-
ser, og specialuddannede synskonsulenter, der kan
hjeelpe med rad, vejledning og stette til barnets familie,
institution og skole. Stgttefunktion i form af specielle
hjeelpemidler samt social og paedagogisk stgtte kan
hjaelpe et staerkt synsreduceret barn til en nesten nor-
mal hverdag.

Dette er en succeshistorie om en patient, der udvik-
lede sig positivt pa trods af sveert nedsat syn og med den
rette indsats fra alle samarbejdspartnere kunne udvikle
sig til et velfungerende barn, der kunne klare sigien al-
mindelig skoleklasse og i et normalt socialt fritidsliv.
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A child born with bilateral colobomas was referred to the
Department of Ophthalmology. At birth the child was
assumed to be blind. During the follow-up period of seven
years his visual acuity improved to 0.08 and he became a
saocially and intellectually well-functioning child. He attended
a normal school, and in his spare time he was able to ride
his bike, swim and play football. This example illustrates how
difficult it is to predict the visual and social function of a
newborn with poor vision.
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