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smertefulde og medfore diagnostiske
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Glomuvengse malformationer (GVM) er en sjelden be-
nign vaskuleer malformation, der udger 5% af alle ve-
ngse malformationer [1]. Forandringerne er ofte med-
fgdte og vokser proportionalt med patienten, men nye
elementer kan opsta spontant eller muligvis efter trau-
mer [2]. GVM er arvelig, hvilket dog kan vare uerkendt
pga. det variable sygdomsbillede. Sygdommen skyldes
heterozygote mutationer i glomulin (GLMN)-genet og
nedarves autosomalt dominant med en aldersathengig
penetrans pa ca. 90% ved 20-drsalderen [1, 3]. I denne
kasuistik beskrives muligt spontant svind af en medfgdt
forandring, hvilket ikke tidligere er beskrevet.

SYGEHISTORIER

L. En trettendrig pige havde medfadte blalige karforan-
dringer i nakken, pa venstre kind (Figur 1A), hgjre
crus, venstre nates og ved os sacrum, hvilket tidligere
var opfattet som blue rubber bleb naevus syndrome
(BRBNS). Forandringerne var vokset proportionalt
med hendes veaekst, og der var ikke bemarket nye ele-
menter. Objektivt sds der fladeformede, blélige ele-
menter, der var gmme ved palpation. Pga. smerter var
der tidligere interveneret med laserbehandling med
neodymium:yttrium-aluminum-garnet og farvestof,
som begge var uden effekt. Hun tog som 17-érig kon-
takt til et smertecenter, idet smerteproblematikken for-
vaerredes med ledsagende lipotymier. Herfra blev hun

u FIGUR 1

Glomuvengse malformationer. A. Smertefuldt, fladt, punktformet, blaligt, vaskulaert element
hos patienten i sygehistorie I. B. Eleverede brostenslignende vaskulaere anomalier, der ikke var
fuldt kompressible, og periodisk var smertefulde hos patienten i sygehistorie Ill.

genhenvist til en hudafdeling, hvor mikroskopi af en
hudbiopsi gav diagnosen GVM baseret pa tilstedeveerel-
sen af glomusceller.

Ved en genetisk udredning pdviste man en kendt
sygdomsdisponerende heterozygot variant i GLMN
(p.Lys53*), nedarvet fra faderen, som ikke havde syn-
lige hudforandringer. Patientens farbror havde dog pé
armen et smertefuldt vaskuleert hudelement, som blev
bortopereret.

Patienten fik efterfglgende bortopereret to elemen-
ter pa henholdsvis venstre underarm og hgjre crus.
Efter resektion forsvandt smerterne.

I1. T april 2018 blev to sgstre pd hhv. 11 og 13 &r henvist
fra en specialleege i dermatologi, idet de havde karfor-
andringer i huden. Deres far og farfar havde lignende
hudforandringer.

Foraldrene oplyste, at begge piger ved fodslen
havde karforandringer i huden, den &ldste pa leenden
og den yngste pa laret. Hudforandringerne blev mere
synlige i lgbet af barnealderen. De seneste ar var ele-
menterne begyndt at vokse, og pigerne oplevede smer-
ter ved bergring. Begge sgstre var ogsa begyndt at fa
enkelte nye, sma, punktformede karforandringer i an-
sigtet og pa ekstremiteterne. Hos den aldste sés et bla-
ligt, haevet, noduleert karelement pa l&enden samt
punktformede karforandringer pé grene, larene og
overarmene. Den yngste havde et nodulert, blaligt kar-
element p& laret samt karforandring ved gjenkrogen og
pd armen. Ved en histologisk underspgelse af biopsi fra
den yngste bekraeftedes GVM ved fund af glomusceller.
Ved en genetisk udredning pdviste man samme variant
i heterozygot form i GLMN som hos patienten i sygehi-
storie L. De to sgstre blev begge henvist til laserbehand-
ling.

I11. En trettendrig pige blev henvist fra en speciallaege i
dermatologi til vurdering af en medfgdt vaskular for-
andring pd hgjre albue. Hun havde tidligere pa venstre
albue haft en lignende medfgdt forandring, som var
svundet spontant. Hun berettede om periodiske smer-
ter i hudelementerne, og smerterne kunne persistere
gennem nogle dage. Objektivt sds et storre omrade ved




hgjre albue med violette, nodulere vaskulare malfor-
mationer (Figur 1B). Elementerne var delvist kompres-
sible og med ledsagende palpationsudlgste smerter.
Der blev taget biopsi, som histologisk viste glomuscel-
ler, diagnostisk for GVM. Genetisk udredning blev ikke
foretaget.

DISKUSSION
GVM bgr altid overvejes som differentialdiagnose ved
medfgdte kutane karforandringer.

Tilstedeveerelsen af familieanamnese er vasentlig
for differentialdiagnoser, men manglende eller uklar
familieanamnese udelukker ikke GVM, da faanotypen
kan vaere meget variabel selv inden for samme familie.

Det er veesentligt at tage en hudbiopsi for at skelne
mellem de forskellige kutane vaskulaere anomalier. Ved
tvivl om diagnosen bgr der tages biopsi mhp. at under-
soge tilstedevaerelse af evt. glomusceller.

Differentialdiagnoser til GVM er kutanmukgse, ve-
ngse malformationer (VM) og BRBNS. VM er ofte lyse,
kompressible og smertefri. Ved BRBNS ses der ligeledes
leesioner visceralt. Der kan ses forhgjet D-dimerniveau
og jernmangelanami [1].

Det er veesentligt at fa diagnosticeret GVM mhp.
korrekt behandling. Ved smertefulde, mindre elemen-
ter vil kirurgisk resektion ofte veere den bedste behand-
ling [1, 4]. Laserbehandling eller skleroserende be-
handling kan veere et alternativ [5].
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Glomuvenous malformations can be very painful and cause
diagnostic challenges
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This case report describes three different cases of
glomuvenous malformations, which is a rare, autosomal
dominant inherited cutaneous venous disease. There is a
broad variation in the clinical appearance of these lesions,
from flat blue elements to raised purple element with
cobblestone appearance. One of the patients in this report
experienced intense pain in her lesions, but after surgical
resection the pain resolved. All diagnoses were confirmed
with biopsy. If in doubt of the diagnosis, biopsy of vascular
lesions is important.
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