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Ve relligingsversiagen

(De redacta mek: verantwoordelijkheid voor vorm un iuhoud herasi. bij de .secrelans van de desbetreffende vereniging.)

Nederlandse Vereniging voor Dermatologie en Venereologie

Vergadering gehouden op 26 april igqj tv Nijmegen

G .PJL Lucker en P,MLSteijUn (Nijmegen). De zweelfest ais
diagnosticum op dragerschap van X-gebonden hypohidrotische
cao dermaie dysplasia (Christ-Siemens-Taurilitie-syndroom)

Anamnese, Een 27-jarige vrouw werd naar ons verwezen voor
dragerschaponderzoek van X-gebonden hypohidrolische ecio-
derma le dysplasi-c (XHED), Haar jongste zoon had ais gevolg
van hyperthermie ernsuge neurologische afwijkingen ontwik-
keld. Bij de /.oon. was op basis van de aanwezigheid van een ge-
bit met één conische tand in combinatie met hypotrichose, de
diagnose ‘X H E D 1gesteld. Onderzoek van de moeder toonde
geen afwijkingen aan haren, tanden, en nagels. Anamnestisch
icon zij normaal zweten.

Aanvallend onderzoek. Een zweettest bij de moeder liet
kenmerkende V-vormige hypohidrotische lineaire huidarealen
centraal op de rug zien (figuur 1). Hypohidrotische gebieden
werden eveneens gevonden op de rechter onderarm, terwijl het
linker bovenbeen vrijwel geheel hypohidrotisch was, met uit-
zondering van enkele normohidrotische strepen. Alle hypo-
hidrotische gebieden verliepen volgens de Blaschko-lijnen.
Conclusie: dragerschap van de moeder van XHED met een
herhalingsrisico (voor eventuele volgen.de nakomelingen).

Bespreking. XHED 1isgekenmerkt door partiéle of compie-
te afwezigheid van zweetklieren, hypotrichose en totale oi par-
tiele anodontie. Nagel afwijkingen worden beschreven bij 50%
van de patiénten. De slijmklieren In traclus respiratorius en
gastrointcstinalis. alsmede de speeksel- en traanklieren kunnen
hypo plastisch zijn. Vrouwelijke dragers zijn wisselend getrof-
fen als gevolg van inactivering van het X-chromosoom.

Wanneer een zweettesi hypohidrotische strepen volgens de
.Blaschko-lijnen laat zien, wijst dit op een functioneel mozaiek
van XHED als gevolg van X-chromosoominactivermg.1De ge-
voeligheid van deze test bedraagt circa 95%. Dientengevolge Is
een zweettest een waardevol diagnosticum in het drageronder-
zoek naar XHED. Sterfte en morbiditeit bij jongens met
XHED zijn aanzienlijk; ongeveer 30% overlijdt in de eerste 2
levensjaren aan hyperthermie.” Voorkennis van een verhoog-
de kans op kinderen met XHED maakt preventie moge lijk.
Een normale zvveeltest bij moeder van een zoon met XHED,
vermindert de kans op dragerschap aanzienlijk. imielivering
van het aangedane X-chromosoom kan echter een groot deel
van het huidoppervlak beslaan. Bovendien kunnen de wel aan-
gedane gebieden slechts minimaal hypohidrotisch zijn. En bei-
de gevallen kan de zweetlest fout-negatieve informatie opleve-
ren.3 Recentelijk is het oorzakelijke gen geisoleerd; het blijkt
dat dit gen codeert voor een transmembraaneiwit/1
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/Inaninese, Een 63-jarige manhadsinds r jaar jeukende pick -
ken op de onderbenen. Tegelijkertijd ontstonden er op de
romp, armen en bovenbenen plekken die jeukten en deels ver
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