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ZIEKTEGESCHIEDENIS

Een aterme mannelijke neonaat werd geboren na 
een sectio caesarea en had een goede start. Direct 
postpartum viel een paarskleurige laesie op, verlo-
pend over de sagittale schedelnaad van de neonaat 
(figuur 1). De schedelhuid bleek afwezig. De laesie 
had een afmeting van 10 bij 2 cm en bij verder 

lichamelijk onderzoek werden geen afwijkingen 
geconstateerd. 
Ter uitsluiting van een defect aan bot, dura, bloedva-
ten en meningen werd een MRI cerebrum verricht 
die geen afwijkingen liet zien. Op de tweede dag 
viel een gemarmerde huid van het hele lichaam van 
de neonaat op (figuur 2), zonder verdere ziektever-
schijnselen. Op de derde dag werd patiënt in goede 
gezondheid naar huis ontslagen. De ouders kregen 
adviezen over de wondverzorging.
Zijn moeder vertelde dat zij bij haar geboorte ook 
een dergelijke afwijking van de hoofdhuid had. Zij 
werd hiervoor behandeld met een huidtransplantatie. 
Daarnaast had zij aangeboren hypoplasieën van de 
vingers beiderzijds en de tenen van de rechtervoet. 
Er was bij de moeder sprake van zowel brachydacty-
lie als hypoplasie van tenen en vingers en het ontbre-
ken van sommige nagels (anonychia) (figuur 3). 
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Aplasia cutis bij moeder en 
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Figuur 3. Brachydactylie en hypoplasie van de vingers 
van de rechterhand van de moeder. 

Figuur 2. Cutis marmorata. 

Figuur 1. Huiddefect ter hoogte van de sagittale schedelnaad van de 
neonaat. 
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nodig met antibiotische zalf.3,9 Indien er een groot 
defect is, dient chirurgische sluiting plaats te vinden 
middels een rotatielap of een huidtransplantatie om 
complicaties in de vorm van infectie of bloeding te 
voorkomen.2 Na genezing is soms revisie van het lit-
teken nodig.

BELOOP VAN DE CASUS

De laesie op het hoofd droogde in en er ontstonden 
crustae. De cutis marmorata bleef de eerste maan-
den onverminderd aanwezig en verdween daarna 
geleidelijk. Patiënt werd verwezen naar de kinder-
cardioloog vanwege het risico op cardiovasculaire 
aandoeningen. Cardiologisch onderzoek toonde een 
structureel normaal hart met normale dimensies en 
functies. Op basis van de klinische kenmerken is er 
sprake van een autosomaal dominant overervende 
vorm van AOS. Aangezien ARHGAP31-, en RBPJ-
gerelateerd AOS autosomaal dominant overerft, 
werd mutatieanalyse van deze genen verricht bij de 
moeder van de patiënt. Er werden geen afwijkin-
gen gevonden in ARHGAP31 en RBPJ. Gezien het 
ontbreken van een verdere kinderwens vanwege het 
herhalingsrisico van 50% en de mogelijkheid dat de 
aandoening zich bij een volgend kind ernstiger uit, 
werd toen afgezien van verder genetisch onderzoek. 
De plastisch chirurg overweegt chirurgische behan-
deling in verband met een niet-sluitende fontanel en 
alopecia met instabiele huid ter plaatse van de sagit-
tale schedelnaad met een afmeting van 5 bij 9 cm. 

CONCLUSIE

Bij patiënt en moeder betreft het op basis van de 
klinische kenmerken een autosomaal dominant 
overervende vorm van het AOS. Beiden hebben een 
milde variant van het syndroom zich beperkend tot 
huidafwijkingen met bij moeder ook afwijkingen 
aan de extremiteiten. Er werd genetisch onderzoek 
bij de moeder van patiënt verricht, waarbij geen 
mutaties in de op dat moment bekende autosomaal 
dominant AOS-geassocieerde genen werden gevon-
den. Mutatieanalyse van NOTCH1 en DLL4 werd tot 
op heden niet verricht. Indien er toch weer een kin-
derwens bij de ouders ontstaat, zal mutatieanalyse 
van deze genen worden geadviseerd vanwege het 
risico op een ernstigere variant van het AOS bij een 
volgend kind. 

LEERDOEL

Bij een relatief vaak voorkomende aandoening als 
aplasia cutis van de hoofdhuid, dient men bedacht 
te zijn op een onderliggend (erfelijk) syndroom en 
andere lichamelijke afwijkingen. 
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BESPREKING

Diagnose
Het beschreven huiddefect past bij aplasia cutis 
congenita (ACC) 1-3, een aandoening die meestal 
ter plaatse van de grote fontanel wordt gezien. De 
huidafwijking kan variëren van enkele millimeters 
tot meer dan tien centimeter lengte. De diagnose 
wordt aan de hand van het klinisch beeld gesteld. 
Het defect beperkt zich meestal tot de hoofdhuid, 
maar ook het schedelbot en de dura kunnen aan-
gedaan zijn. Daarnaast kunnen abnormaal gedila-
teerde bloedvaten voorkomen direct onder het huid-
defect. ACC komt in 70% van de gevallen geïsoleerd 
voor; maar is ook geassocieerd met syndromale 
aandoeningen, ernstige cardiovasculaire aandoenin-
gen en afwijkingen van het centraal zenuwstelsel, 
het maag-darmstelsel en urogenitale stelsel.1-3 Bij de 
beschreven patiënt was er sprake van aplasie van de 
schedelhuid en tevens cutis marmorata. Daarnaast 
had zijn moeder afwijkingen aan schedelhuid en 
de extremiteiten. Deze combinatie van afwijkingen 
wordt beschreven als het adams-oliversyndroom 
(AOS). 

ACHTERGROND

Het AOS werd voor het eerst beschreven in 1945 
door Adams en Oliver.4 AOS is een zeldzame aan-
doening die gekenmerkt wordt door congenitale 
(huid)defecten aan de schedel, cutis marmorata en 
asymmetrische afwijkingen van de extremiteiten. 
Deze afwijkingen variëren van hypoplasieën of ont-
breken van nagels, vingers en tenen, brachydactylie 
en syndactylie, tot het afwezig zijn van een hand of 
voet. Daarnaast kunnen congenitale hartafwijkin-
gen, microftalmie, microcefalie en afwijkingen van 
het centraal zenuwstelsel voorkomen.4,5 Symptomen 
variëren van mild tot levensbedreigend.4,5

In de friedenclassificatie uit 1986 waarin negen sub-
types van ACC worden onderscheiden op basis van 
locatie en geassocieerde afwijkingen, valt het AOS 
onder groep 2.6 Het syndroom kan zowel autoso-
maal dominant als autosomaal recessief overerven. 
Inmiddels is bekend dat een pathogene variant van 
autosomaal dominant AOS-geassocieerde genen 
(ARHGAP31, DLL4, NOTCH1 of RBPJ) en twee 
pathogene mutaties in autosomaal recessief AOS-
geassocieerde genen (DOCK6 of EOGT) leiden tot 
AOS.7 Ook kan AOS worden veroorzaakt door een 
de-novomutatie in NOTCH1.8 Omdat veel aange-
dane individuen geen mutaties hebben in één van 
deze genen, zullen er meer genen betrokken zijn bij 
het ontstaan van AOS. Elk van de bekende genen 
speelt een belangrijke rol in de embryonale ontwik-
keling van met name ledematen, hart en schedel.7 

BEHANDELING

Behandeling van de huiddefecten is afhankelijk van 
de grootte van het defect en de klinische conditie 
van het kind. Vaak wordt er voor een afwachtend 
beleid gekozen met actieve wondverzorging en zo 
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SAMENVATTING 
Aplasia cutis congenita (ACC) wordt gekenmerkt door 
een congenitale afwezigheid van een deel van de huid. 
Bij de meerderheid van de patiënten betreft het een 
geïsoleerde afwijking van de hoofdhuid. Echter bij onge-
veer 30% van de patiënten zijn ook afwijkingen aan de 
extremiteiten zichtbaar. Dan wordt gesproken van het 
adams-oliversyndroom (AOS). Deze diagnose is geba-
seerd op het klinisch beeld. Zowel autosomaal domi-
nante als autosomaal recessieve overerving is beschreven 
in de literatuur. Ook kan AOS door een de-novomutatie 
worden veroorzaakt.

TREFWOORDEN
aplasia cutis congenitale – adams-oliversyndroom – 
hypoplasie – cutis marmorata

SUMMARY
Aplasia cutis congenita (ACC) is characterized by a 
congenital defect of the skin. In the majority of cases it is 
an solitary lesion on the scalp. In 30% of patients defects 
are also present on the extremities. This combination is 
called the Adams-Oliver Syndrome (AOS).This diagnosis 
is made on the clinical presentation. According to the 
literature the syndrome results from both an autosomal 
dominant and recessive mode of inheritance. An de-novo 
mutation can also cause AOS. 
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Het effect van melanotaninjec-
ties op melanocytaire laesies
L.A.J. van der Poel1, Y.S. Elshot2, S.M. van der Kleij3, M.B. Crijns4

ZIEKTEGESCHIEDENIS

Een 34-jarige vrouw was sinds begin 2015 bekend 
op onze polikliniek Dermatologie in verband met 
een pT1a-melanoom van de linkerknie. De fenotypi-
sche kenmerken bestonden uit huidtype II volgens 
Fitzpatrick, rossige haarkleur en donkerbruine ogen, 
waarbij er sprake was van > 100 naevi, waarvan > 
5 klinisch atypisch. Tijdens controle zes maanden 
na het eerste consult vertelde patiënte de afgelo-
pen maand wekelijks melanotaninjecties te heb-
ben gebruikt. Via kennissen van het fitnessbedrijf 
van haar partner was zij in contact gekomen met 
het gebruik hiervan. Naast de melanotaninjecties 
gebruikte zij geen andere bruiningsmethode in de 
vorm van zonnebank of zelfbruiningscrème. Omdat 
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