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Algehele roodheid

Erythrodermie beschrijft een gegeneraliseerde tot totale roodheid van de huid (>90%), met in meer
of mindere mate aanwezigheid van schilfers. Dit kan bij zowel volwassenen als kinderen en
pasgeborenen voorkomen. Erythrodermie staat ook bekend als de rode pasgeborene.

De rode pasgeborene

Bij pasgeborenen is erythrodermie, oftewel roodheid van de huid, zeer zeldzaam en deze kan
aangeboren (congenitaal) zijn, maar ook in de 4 weken na de bevalling ontstaan (neonataal).
Erythrodermie is voor een arts een ware uitdaging.

De oorzaak van deze erythrodermie kan goedaardig en voorbijgaand zijn, maar helaas ook resulteren
in een fatale afloop door uiteenlopende complicaties. Denk hierbij aan infecties, ondertemperatuur,
tekort aan eiwitten of uitdroging.

Specifieke incidentiecijfers (het aantal nieuwe gevallen) van congenitale en neonatale erythrodermie
ontbreken in de literatuur. Vaak omvatten deze incidentiecijfers congenitale en neonatale
erythrodermie, maar ook erythrodermieén bij kinderen op latere leeftijd. In een eerdere studie
bleken 13 van de 43 neonatale en infantiele erythrodermieén aangeboren te zijn'. Grote studies naar
neonatale erythrodermie onder 16000 en 19000 kinderen laten een incidentie zien van 0,11%>>.

Etiologie

Congenitale erythrodermie wordt vooral veroorzaakt door primaire immuundeficiénties, Ichtyosis en
het Netherton syndroom met incidenties van 30%, 24% en 18% respectievelijk" * >. Een congenitale
erythrodermie, een aangeboren roodheid, door psoriasis is enkele malen beschreven.®

Neonatale erythrodermie heeft dezelfde oorzaken als congenitale erythrodermie, met infecties als
belangrijkste oorzaak. Ook kunnen in deze periode stofwisselingsstoornissen optreden®. Andere
roodheden van de huid bij erythematosquameuze dermatosen zoals juveniel seborrhoisch eczeem,
constitutioneel eczeem (CE), pityriasis rubra pilaris en psoriasis ontstaan meestal pas na de eerste
levensmaand®.



Symptomen

Naast de opvallende roodheid en schilfers kunnen andere uiterlijke kenmerken, zoals haarverlies en
nagelafwijkingen, ontstaan. Dit kan voor de arts een aanwijzing zijn voor een diagnose, echter zal
geen enkel kenmerk een 100% bewijs zijn voor een diagnose.

De klinische interpretatie en aanvullende diagnostiek vereist bij voorkeur de betrokkenheid van een
multidisciplinair team, bestaand uit een dermatoloog, kinderarts-immunoloog, klinisch geneticus en
patholoog. Hierdoor kan eerder en beter een goede diagnose gesteld worden. Dit is de reden dat
deze kinderen meestal in een expertisecentrum worden gezien.

Onderzoek
De anamnese

De diagnostiek begint altijd met een goede anamnese door de arts. Belangrijk is te bepalen op welk
tijdstip (congenitaal, < 1 maand ) de roodheid begonnen is. Zie hiervoor ook tabel 3. Daarnaast is
aanvullende informatie als familie anamnese, consanguiniteit, failure to thrive, recidiverende
infecties, neurologische klachten, koorts, medicijngebruik bij de moeder en transfusies van belang’.

Het lichamelijk onderzoek

Bij lichamelijk onderzoek is het moeilijk direct een goede diagnose te stellen en huidafwijkingen zijn
daarom ook meestal niet specifiek. Het lichamelijk onderzoek wordt daarom ook vaak door
meerdere artsen verricht. De aanwezigheid van blaren en pustels, verdacht voor een infectieuze
oorzaak, is nog het meest specifiek.

Extracutane symptomen bevinden zich niet in de huid. Deze symptomen, vaak onderdeel van een
syndroom (een aantal specifieke symptomen die bij elkaar op kunnen treden), vragen om een
multidisciplinaire aanpak en kunnen een signaal zijn van een mogelijk zeer ernstig, eventueel fataal
beloop.

Bloedonderzoek

In het bloed wordt gekeken of er aanwijzingen zijn voor infecties of tekenen van uitdroging. Ook
wordt gescreend op specifieke antistoffen (immunoglobulinen) en zeldzamere stofwisselingsziekten.

Een deel van het bloedonderzoek valt onder het genetisch onderzoek waarbij een buisje bloed wordt
nagekeken door de klinisch geneticus, een arts gespecialiseerd in erfelijkheidsleer. Hierbij wordt
gekeken welke genen gevonden worden, die snel kunnen leiden tot een goede diagnose.

Ichthyosis en het syndroom van Netherton, twee veel voorkomende oorzaken van de rode
pasgeborene, kan op deze manier ook gediagnosticeerd worden. Daarnaast is genetisch onderzoek
nodig om afweerstoornissen (immuundeficiénties) snel te ontdekken, voordat systemische klachten
zich voordoen. Hierbij worden verschillende organen in je lichaam aangetast en krijg je bepaalde
klachten tegelijkertijd.



Haaronderzoek

Het kan nodig zijn om haaronderzoek te verrichten. Daarbij wordt een haar afgenomen, inclusief de
wortel, van de hoofdhuid of de wenkbrauw. Specifieke afwijken die duiden op het syndroom van
Netherton kunnen hiermee gevonden worden. Dit kan echter pas bij de leeftijd van 10 maanden °.
Een negatief resultaat sluit de diagnose dus niet uit.

Microbiologisch onderzoek

Bij tekenen van een infectie (SSSS, congenitale cutane candidiasis), wordt met een wattenstokje
wondvocht of pus of huidschilfers afgenomen. Ook bloedkweken en swabs van ogen, neus, navel, en
vagina van de moeder worden afgenomen bij verdenking op congenitale cutane candidiasis’

Het nemen van een biopt

De dermatoloog neemt twee stukjes huid weg om de diagnose in de huid aan te tonen. Dit gebeurt
met een soort “appelboortje” van enkele (2-3) millimeters doorsnede. De plek wordt van tevoren
verdoofd. Het onderzoek naar dit biopt is belangrijk, ofschoon slechts bij 35-50% van de patiénten
het beeld van het biopt tot de juiste diagnose leidt."* > ** ¥,

Het biopt wordt beoordeeld door een patholoog. Een biopt is bij het Omenn syndroom en Ichthyosis
de eerste 6 weken vaak niet specifiek en moet daarom eventueel herhaald worden®. Het nemen van
een biopt bij een pasgeborene staat mede daarom op dit moment nog ter discussie. Verder
onderzoek zal moeten uitwijzen of het nemen ervan noodzakelijk is.

Behandeling

Behandeling is vooral gericht op het optimaliseren van de huidbarriére en het voorkomen van
complicaties:

e een normaal tot hoognormale luchtvochtigheid

e lab monitoring

e intake voeding (extra calorisch)

e Vocht- en temperatuurbalans

e preventie en behandeling infecties

e |okaal vette zalven (hormoonzalven of antischimmel).

Preventief starten van antibiotica is niet geindiceerd. CAVE: risico’s op bijwerkingen van lokale
therapie kunnen verhoogd zijn door de gestoorde huidbarriére en het grote lichaamsoppervlak van
de pasgeborene.



Ernstige immuundeficiénties

Bij ernstige immuundeficiénties als het Omenn syndroom is een beenmergtransplantatie of
navelstrengbloed stamcel transplantatie nodiglg. Afhankelijk van donormateriaal, zijn de
overlevingskansen variérend van 41% (haplo-identieke donor) tot 75% (HLA identieke donor)®.

Zonder behandeling is het Omenn syndroom fataal, mede door complicaties als recidiverende
infecties, in het bijzonder luchtweginfecties en sepsis™. De septische complicaties komen bij het
Omenn syndroom meer voor dan bij andere vormen van severe combined immuundeficiénties®.

Prognose

De prognose van de rode pasgeborene is goed bij goedaardige huidaandoeningen als Ichthyosis of
eczeem. Het gevaar ligt in de stoornissen in de afweer, waarbij pasgeborenen vaak overlijden als
gevolg van bijkomende infecties.

Conclusie en aanbevelingen

Congenitale en neonatale erythrodermie zijn zeldzaam, maar kunnen fatale gevolgen hebben indien
niet tijdig een juiste diagnose gesteld wordt.

Primaire immuundeficiénties zijn de meest voorkomende oorzaken van congenitale erythrodermie,
gevolgd door verschillende vormen van Ichthyosis en het syndroom van Netherton.

Bij neonatale erythrodermie worden dezelfde oorzaken gevonden, aangevuld door
stofwisselingsstoornissen.

Men moet op primaire immuundeficiénties bedacht zijn als lymfadenopathieén, recidiverende
infecties, failure to thrive en hepatosplenomegalie zich manifesteren. Ook lage immunoglobulinen en
een verhoogd totaal IgE doet naar immuundeficiénties verwijzen.

Door de literatuur worden wij gesteund dat het raadzaam is bij een congenitale en neonatale
erythrodermie hoe dan ook immuundeficiénties uit te sluiten, ook al zijn de systemische kenmerken
afwezig. Huidafwijkingen kunnen vaak een voorbode van primaire immuundeficiénties zijn, terwijl
andere symptomen nog niet aanwezig zijn. Immunologisch onderzoek is dus in een vroeg stadium
tijdens aanvullende diagnostiek noodzakelijk.

Een rode pasgeborene dient dan ook bij voorkeur verwezen te worden naar een expertisecentrum,
waarbij (kinder-) dermatoloog, kinderarts (-immunoloog), patholoog en klinisch geneticus
multidisciplinair de diagnostiek en behandeling op zich nemen. Hoewel onduidelijk blijft wanneer
systemische symptomen zich gaan voordoen, is aan te bevelen de pasgeborene wekelijks te blijven
monitoren met het standaardlab uit de flowchart, indien de pasgeborene stabiel oogt. Herhaaldelijke
diagnostiek, zoals het met een biopt, histopathologisch, uitsluiten van een Omenn syndroom en
Ichthyosis op de leeftijd van 6 weken en het haaronderzoek naar een trichorrhexis invaginata wordt
aanbevolen.
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