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Blaereekstrofi/epispadi

Blaereekstrofi/epispadi er en medfgdt tilstand hvor bukveggen,
bekkenet, urinblaera og urinrgret er affisert og som gir ulik grad
av urinlekkasje.
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BLAREEKSTROFI/EPISPADI (BE/E)

Blaereekstrofi/epispadi( BE/E), er en medfgdt misdannelse av
urinblaere, urinrgr og ytre kjgnnsorgan. Det er alltid epispadi ved
bleereekstrofi, men et barn kan bli fédt med epispadi uten a ha
bleereekstrofi. Dette kalles en isolert epispadi.

Forekomst

Arlig blir det fadt ca to barn i Norge
med tilstanden, flere gutter enn
jenter.

Tegn og symptomer

Epispadi/isolert epispadi
Ved epispadi er det en mangelfull
lukking av urinrgret som gjgr at

urinrgret ligger som en apen renne.

Lukkemuskelen fra urinblzera til
urinrgret fungerer ikke som den
skal og symfysen spriker.

Hos gutter ligger urinrgret som

en apen renne pa oversiden av
penis som er kort, bred, mer bgyd,
og peker oppover. | tillegg ligger
den inntil magen. Testikler og
sedledere er oftest normale.

Hos jenter ligger ogsa urinrgret
som en apen renne, men er ikke

Om denne brosjyren

synlig pa samme mate som hos
gutter. Derfor kan isolert epispadi
hos jenter veere vanskelig a
oppdage rett etter fgdsel. Klitoris er
delti to. De indre kjgnnsorganer er
normale.

Felles for gutter og jenter er en
mangelfull lukking og darlig utviklet
lukkemuskulatur fra urinblzera til
urinrgret. Derfor lekker det urin i
varierende grad, inkontinens.

Blaereekstrofi

Blaereekstrofi (BE) er en sjelden
medfgdt tilstand hvor nedre del av
bukveggen, bekkenet, urinrgret og
urinblaera er pavirket. Urinbleera er
delt og ligger apen pa nedre del av
buken, med slimhinnen vrengt ut.

Alle med BE lekker urin av samme
arsak som de som er fgdt med
isolert epispadi.

Beskrivelsen i denne brosjyren gjelder ikke alle med diagnosen. Det
kan vaere store forskjeller innen én og samme diagnose. Vi forsgker
her a beskrive det som er mest typisk; det som er utfordrende eller
annerledes. Det som fungerer greit, blir ikke beskrevet like omfattende.



Det er ogsa andre forhold

som kan pavirke urinveiene og
bekkenbunnen ved BE/E. Disse
varierer i alvorlighetsgrad og kan
vaere:

e liten urinblaere, slik at
kapasiteten for @ samle opp urin
er mindre

e tilbakestrgmming av urin fra
blzera til urinlederne, og opp mot
nyrene (vesicouretral refluks)

e endetarmsapning som ligger
lengre fram en vanlig

e |yskebrokk, som er mest vanlig
hos gutter

e testisretensjon, som betyr at en
eller begge testiklene ikke har
kommet ned i pungen (scrotum)

Arsak

Blaereekstrofi og epispadi regnes
som kliniske varianter innen et
diagnosespektrum eller -kompleks
(som ogsa omfatter kloakkekstrofi),
pa engelsk forkortet til EEC eller
BEEC (Bladder Exstrophy-Epispadias
Complex). Den underliggende
arsaken til BE/E er fortsatt ukjent,
men sannsynligvis spiller bade
genetiske og miljgmessige faktorer
en rolle. | sveert sjeldne tilfeller kan
det veere flere i samme familie som
far diagnosen.

Hvordan stilles diagnosene
Blzereekstrofi oppdages oftest ved
fedsel, men kan i noen tilfeller ses

pa ultralyd i svangerskapet. Isolert
epispadi hos gutter oppdages ved
fodsel, mens hos jenter oppdages
det ofte senere.

Behandling og oppfelging

Malet med all behandling er a
sikre normal og god nyrefunksjon,
rekonstruere urinblaere, urinrgr
og kjgnnsorgan samt bedre
urinlekkasje slik at funksjon og
utseende blir best mulig.

Barn med BE/E blir operert etter
andre metoder i dag enn for noen
ar siden. De fleste ma gjennom
flere operasjoner i barnealder

for a fa hjelp med urinlekkasje,
lukking av epispadien og behandle
refluksen.

Det er Oslo Universitetssykehus,
Rikshospitalet og
Universitetssykehuset i Trondheim,
St. Olavs hospital, som har ansvaret
for behandling og oppfelging av de
som er fgdt med BE/E.

Kirurgi

Blaereekstrofi/epispadi

| Ipet av de f@grste 24- 48 timene
blir barnet operert fgrste gang.

Da blir urinbleera rekonstruert, og
bekkenet og buken lukket. Barnets
bekken er mer elastisk rett etter
fodsel pa grunn av hormonell
pavirkning fra mor, og dermed
lettere a trekke det sammen.



Nar blzera er lukket og operert pa
plass trekkes bekkenet sammen,
og buken lukkes.

Epispadi

Lukking av epispadien gjgres pa et
senere tidspunkt. Hos gutter blir
urinrgret rekonstruert, og penis
vinklet ned og rettet ut.

Hos jenter oppnas naermest

et normalt utseende etter at
epispadien er lukket og klitoris sydd
sammen. De ytre kjgnnslepper blir
festes sammen fortil.

Hos de som har BE/E blir
epispadien lukket samtidig som
urinlekkasjen bedres.

Inkontinens

Det er flere mater a behandle
urinlekkasje pa. Valg av Igsning
gjgres i samarbeid med
foreldrene og barnet selv hvis
det er mulig. Alle med BE/E blir
fulgt opp med kontroller pa et
universitetssykehus.

Valg av lgsning for a bli kontinent er
individuell og kan veere:

1. Kelly-prosedyren. Denne
metoden gjgres kun pa
Oslo universitetssykehus,
Rikshospitalet. Tanken bak Kelly-
prosedyren er at urinblzera og
lukkemuskulaturen i bleerehalsen
kan brukes til 3 gi barnet

kontinens pa sikt. Prosedyren
innebaerer at blaera apnes og
urinlederne til bleera flyttes
lenger opp i bleera. Utlgpet fra
urinblaera forlenges og vevet
ved lukkemuskulaturen samles
rundt urinrgret. Malet med
operasjonen er at barnet skal
samle urin i bleera og fa tgrre
perioder slik at de pa sikt ikke
lekker urin og at de kan tisse
som andre. Det optimale er at
Kelly prosedyren utfgres ved
12-18 maneders alder. Det kan
ta tid f@r barnet blir kontinent.
Siden det er store individuelle
forskjeller, er det vanskelig a si
nar barnet vil klare a tisse selv
og bli tgrr. For noen kan dette ta
flere ar. P3 Great Ormond Street
Hospital for Children, GOSH,

i London er prosedyren brukt
siden 1999, og viser til at over
70% er blitt tgrre pa dagtid fem
ar etter operasjonen

. Posestomi, urostomi, som er

en urinavledning gjennom en
apning pa magen hvor urinen
strgmmer ut i en pose som er
festet pa magen. Posen tsmmes
ved behov.

. Kontinent stomi som er et

innvendig reservoar som samler
opp urin. Fra reservoaret lages

det en kanal som kommer ut pa
magen. Gjennom kanalen fgres



et kateter inn til reservoaret
slik at det blir tgmt for urin
regelmessig.

4. Noen velger a kateterisere seg
selv gjennom urinrgret.

Det er av stor betydning at barnet
er motivert for den Igsningen som
velges slik at det fortest mulig blir
selvstendig.

Refluks

Normalt renner urinen kun

fra nyrene og ned gjennom
urinlederne til urinblaera. Refluks
betyr at det er en unormal flyt av
urin fra urinblzera tilbake og opp
gjennom urinledere. Noen ganger

strgmmer urinen tilbake til nyrene.

Pa sikt er dette uheldig. Derfor blir
barn som har refluks ofte operert
for dette. Tidspunktet for en slik
operasjon vil avhenge av hvilken
grad refluksen har.

Annen oppfeglging
Blaereekstrofi/epispadi er en
kompleks diagnose. Oppfglgingen
er livslang og bgr skje ved

et universitetssykehus med
kompetanse pa BE/E. Etter fylte
18 ar er det urologer ved urologisk
avdeling som fglger opp.

Kvinner
Det kan veere fornuftig at unge
jenter etablerer kontakt med en

gynekolog som har erfaring med
BE/E for a fa rad og informasjon nar
de gnsker a debutere seksuelt, eller
gjerne litt far.

De fleste kvinner med BE/E kan

fa barn. Ved graviditet bgr de
henvises til det sykehuset som har
fulgt dem opp. Alle kvinner bgr
fgde pa et universitetssykehus
med kjennskap til diagnosen

og forlgsning bgr diskuteres i
samarbeid med gynekolog/
fedselslege.

Menn

Operasjonsmetodene for BE/E

har de siste tiarene endret seg.

En del av utfordringene som

menn med tilstanden har, vil
derfor vaere avhengig av den
operasjonsmetoden som ble valgt
for a bli kontinent. Det er derimot
flere felles utfordringer uavhengig
av operasjonsmetode. De dreier
seg hovedsakelig om utseende pa
penis, ereksjonsevne og fertilitet.
Urologen som fglger opp vil kunne
svare ut spgrsmal om dette. (Se
mer utfyllende i heftet om BE/E
som ligger pa senterets side pa
www.oslo-universitetssykehus.no.)

Felles

Flere ungdom og voksne har
meldt at de savner en psykosial og
psykoseksuell oppfalging. Snakk



med fastlege eller behandlende
lege pa sykehuset, som kan henvise
videre. Det finnes bade psykologer
og sexologer som kan komme med
nyttig veiledning og rad.

Fysisk aktivitet

| utgangspunktet har alle med BE/E
en svak bekkenbunnsmuskulatur.
Dette kan gi noen utfordringer.
Flere voksne har meldt om smerter
i hode, nakke, rygg og bekken.
Fordi kirurgi og behandling har
veert i endring, er hapet at dette
ikke skal vaere en utfordring for de
som blir operert i dag.

Mange kan ha nytte av a bli
undersgkt, og a fa hjelp av en
fysioterapeut/manuell terapeut/
kiropraktor. Terapeuten vil gi rad
og veiledning om trening, smerter
i rygg og bekken samt a vurdere/
igangsette tiltak/behandling. Det a
utvikle et godt forhold til kroppen
sin er et viktig bidrag til et positivt
selvbilde og fglelsen av mestring.

Det er alltid gunstig a drive med
fysisk aktivitet gjennom allsidig lek
og lystbetonte aktiviteter.

Det er viktig @ poengtere at BE/E
ikke ma std i veien for at de som
har smerter i hofter og knaer blir
undersgkt for slitasje.

Mestring i hverdagen

A f3 et barn med en

sjelden diagnose

Det kan veere krevende
a fa et barn med en sjelden
diagnose, og flere opplever dette
som et sjokk. Det er derfor viktig at
foreldre far ngdvendig informasjon
og opplaering. Da er de bedre
rustet til 3 mestre sin rolle som
barnets viktigste stpttepersoner. |
tillegg til andre i helsevesenet kan
Senter for sjeldne diagnoser bista
med informasjon og veiledning til
foreldre.

Apenhet og informasjon om
diagnosen

Var erfaring viser at apenhet

kan fremme positive holdninger,
forstaelse og aksept i mgte med
andre. Lokalt hjelpeapparat, som
helsesykepleier og fastlege, kan
vaere gode stgttepersoner for

a hjelpe barnet og familien til 3
vaere apne om diagnosen. Senter
for sjeldne diagnoser kan bista
med kunnskapsoverfgring til
fagpersoner.

Barn trenger alderstilpasset
informasjon om egen diagnose.
Informasjonen kan gis av foreldre,
og/eller i samarbeid med



helsepersonell. Kunnskap om egen
diagnose slik at barnet selv kan
svare pa spgrsmal fra andre, bidrar
til mestring og selvstendighet.

Tenarene er en spesielt sarbar
livsfase der mange opplever det
tungt og vanskelig a ha en sjelden
diagnose. De bekymrer seg for a
skille seg ut og vaere annerledes.
Det kan vaere en god stgtte 3

ha kontakt med jevnaldrende i
lignende situasjon.

Overganger i livet

Overganger, slik som barnehage-
start, skolestart og inngangen til
studier og arbeidslivet, kan vaere
utfordrende for personer med
sjeldne diagnoser. Planlegging
av slike overganger skaper
trygghet, og man bgr kartlegge
hvilke behov barnet eller den
voksne med en sjelden diagnose
har. Kunnskapsoverfgring om
den sjeldne diagnosen til nye
naerpersoner bgr planlegges i
god tid.

Samarbeid

Behovet for tiltak og hjelp

er individuelt hos en person
med en sjelden diagnose, og
flere faktorer spiller inn. Noen

trenger tett oppfglgning bade

fra helsetjenesten og andre
instanser. Andre klarer seg med
lite tilrettelegging i hverdagen, og
pavirkes lite av diagnosen sin.

Dersom en person med en
sjelden diagnose har behov for
koordinerende tjenester fra flere
instanser i kommunen, kan det
vaere behov for a etablere en
ansvarsgruppe. Gode planer og
samarbeid bidrar til oversikt og
forutsigbarhet bade for personen
med en sjelden diagnose, familien
og hjelpeapparatet.

Identifikator: Q64

Informasjonsmateriell

Disse publikasjonene kan du fa hos
Senter for sjeldne diagnoser, eller
selv laste ned fra vart nettsted
sieldnediagnoser.no:

¢ Hefte om blaereekstrofi/epispadi
(52 sider, pdf)

¢ Denne diagnosebeskrivelsen

e Boken ”Spgrsmal du lurer p3,
men som du kanskje ikke spgr
foreldrene dine om” (24 sider, pdf)



https://www.oslo-universitetssykehus.no/fag-og-forskning/nasjonale-og-regionale-tjenester/senter-for-sjeldne-diagnoser
https://www.oslo-universitetssykehus.no/498238/contentassets/6a14f1ade8f147b2919c170cd7fd9efa/dokumenter/blareekstrofi-epispadi/blareekstrofi-veileder-2020.pdf
https://www.oslo-universitetssykehus.no/4aa60c/contentassets/6a14f1ade8f147b2919c170cd7fd9efa/dokumenter/blareekstrofi-epispadi/sporsmal-du-lurer-pa-men-som-du-kanskje-ikke-spor-foreldrene-dine-om.pdf
https://www.oslo-universitetssykehus.no/4aa60c/contentassets/6a14f1ade8f147b2919c170cd7fd9efa/dokumenter/blareekstrofi-epispadi/sporsmal-du-lurer-pa-men-som-du-kanskje-ikke-spor-foreldrene-dine-om.pdf
https://www.oslo-universitetssykehus.no/4aa60c/contentassets/6a14f1ade8f147b2919c170cd7fd9efa/dokumenter/blareekstrofi-epispadi/sporsmal-du-lurer-pa-men-som-du-kanskje-ikke-spor-foreldrene-dine-om.pdf

Nyttige lenker
Her finner du mer informasjon om
bleereekstrofi/epispadi:

Norsk forening for blaereekstrofi og
epispadi
www.nfbe.no

Association for the Bladder
Extrophy Community
www.bladderexstrophy.com
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SENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER

- et tverrfaglig, landsdekkende kompetansesenter, som tilbyr
radgivning, informasjon og kurs til pasienter, pargrende,
helsepersonell og andre tjenesteytere.

Alle kan ta kontakt uten henvisning eller spesiell avtale.

Senteret innhenter og samordner
fagkunnskap om og erfaringer med
de sjeldne diagnosene, og formidler
informasjonen gjennom radgivning,
kurs, hefter, videoer og nettsider.

Radgivning

Vi gir rad og veiledning ved hen-
vendelser pa telefon og e-post,

i mgter pa senteret, i pasientens
lokalmiljg og pa videokonferanse.

Kurs

Vi arrangerer kurs om medisinsk
informasjon og generelle temaer
som mestring, kosthold, fysisk
aktivitet, trygder og rettigheter og
tilrettelegging i barnehage, skole og
arbeidsliv.

Forskning og utvikling (FoU)
Gjennom vare forsknings- og
utviklingsprosjekter samler vi
kunnskap om levekar for vare
diagnosegrupper. Vi formidler nye
internasjonale forskningsresultater
og resultater av egne prosjekter.

Brukermedvirkning
Vi samarbeider med enkeltbrukere,
pargrende og brukerorganisasjoner.

Nasjonal kompetansetjeneste
Vi er et av ni sentre i Nasjonal
kompetansetjeneste for sjeldne
diagnoser. Informasjon om sjeldne
diagnoser far du ogsa gratis pa
tjenestens telefon: 800 41 710.

Senter for sjeldne diagnoser
- en del av Nasjonal kompetanstjeneste
for sjeldne diagnoser

C Oslo
universitetssykehus

023075340
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