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V e  re. 11 igi n g s  v e  rs ia g e  n

( D e  r e d a c t a  mek:  veran tw oord e l i jkhe id  v o o r  vorm un iuhoud he rasi. bij de .secrelans van de d e s b e t r e f f e n d e  ve re n ig in g . )

Nederlandse Vereniging voor Dermatologie en Venereologie

Vergadering gehouden op 26 april i q q j  tv Nijmegen

G  . P J L  L u c k e r  en P, ML S te ij Urn (Nijmegen).  D e zweel fest ais 
diagnosticum op dragerschap van X-gebonden hypohidrotische 
c a o  derma ie dysplasia ( Christ-Siemens- Tauriiitie-syndroom )

Anam nese,  E e n  27-jarige vrouw werd naar ons verwezen voor 
dragerschap onderzoek  van X -gebonden hypohidro lische ec io- 
derma le dysplasi-c ( X H E D ) ,  Haar jongste zoon had ais gevolg 
van hyperthermie ernsüge neurologische afwijkingen on tw ik
keld. Bíj de /.oon. was op basis van de aanwezigheid van een g e 
bit met één  conische tand in combinatie met hypotrichose,  de 
diagnose ‘ X H E D 1 gesteld. O n d erzo ek  van de moeder toonde 
g e e n  afwijkingen aan haren, tanden, en nagels. Anamnestisch 
icon zij normaal zweten.

Aanvallend onderzoek.  Een zweettest  bij de moeder liet 
k e n m e rk e n d e  V-vorm ige  hypohidro tische lineaire huida realen 
centraal op  de rug zien (figuur 1). Hypohidrotische gebieden 
werden even eens  gevonden op de rechter onderarm, terwijl het 
l inker b o v e n b e e n  vrijwel geheel hypohidrotisch was, met uit
zon d erin g  van e n ke le  normohidrotische strepen. A l le  h y p o 
hidrotische gebieden verliepen volgens de Blaschko-Iijnen. 
Conclusie:  dragerschap van de m oed er  van X H E D  met een 
herhalingsrisico (voor eventuele volgen.de nakomelingen).

Bespreking. X H E D  is gekenm erkt  door partiële of  com pie
te afwezigheid van zweetklieren, hypotrichose en totale o í  par
tiële anodontie.  Nagel afwijkingen worden beschreven bij 50% 
van de patiënten.  D e  slijmklieren in tra cl us respiratori us en 
gastrointcstinalis.  alsmede de speeksel- en traanklieren kunnen 
hypo pl as tisch zijn. Vrouwelijke dragers zijn wisselend getrof
fen als g evo lg  van inactivering van het X-chrom osoom.

W a n n e e r  een zweettesi  hypohidrotische strepen volgens de 
.Blaschko-Iijnen laat zien, wijst dit op een functioneel mozaïek 
van X H E D  als g e v o lg  van X-chrom osoom inact iverm g.1 De g e 
voel igheid  van d eze  test bedraagt circa 95% .  Dientengevolge  is 
een zweettest  een  waardevol  diagnosticum in het drageronder- 
z o e k  naar X H E D .  Sterfte en morbiditeit bij jongens met 
X H E D  zijn aanzienlijk; ongeveer 30 %  overlijdt in de eerste 2 
levensjaren aan hyperthermie. ’ V oorkennis  van een v e rh o o g 
de kans o p  kinderen met X H E D  m aakt  preventie moge lijk. 
E e n  normale zvveeltest bij moeder van een zoon met X H E D ,  
vermindert  de kans op dragerschap aanzienlijk. ï mieli vering 
van het a an g ed a n e  X-chrom osoom  kan echter een groot deel 
van het h u id op perv lak  beslaan. B ovendien  kunnen de wel aan
g ed an e  g e b ie d e n  slechts minimaal hypohidrotisch zijn. En bei
de geval len kan de zweetlest  fout-negatieve informatie o p le v e 
ren.3 R e ce n te l i jk  is het oorzakelijke gen geïsoleerd; het blijkt 
dat dit gen co d e e rt  voor een transmembraaneiwit/1
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