Facial cutaneous physical signs
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Huidfeitjes

Lentiginosis gerelateerde aandoeningen
Photosensitiviteits gerelateerde aandoeningen
Hamartoma gerelateerde aandoeningen
Overige aandoeningen




#- Opperhuid

} Lederhuid

g Onderhuid




"ALL IS VANITY "




* Autosomaal dominant erfelijk
Mutatie mTOR signaalpad
Scherp begrensde macula
Hyperplasie van de melanocyten
« Screening noodzakelijk

Voorbeelden:
* Peutz-Jeghers syndroom
« Carney complex




Huidafwijkingen







Systemische afwijkingen

Maligniteiten in:
 Dunne darm
» Uterus

* Ovaria

« Mamma

* Longen

* Testis




Zeer zeldzaam
Gerelateerd aan MEN-syndroom

Huidafwijkingen
Systemische afwijkingen
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Cutaneous
myxomas, 45%

GH-secreting
pituitary tumor, 10%

—

Cardiac Mammary Testicular Schwannomas, 5%
myxomas, 72% myxomas, 42% tumors, 56%
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Genetische afwijking

« Zeldzaam

Aan (zon)licht blootgestelde huid
* Persisterend en jeukende laesies
Littekens of huidatrofie

Voorbeelden:
* Bloom syndroom
 Rothmund-Thomson syndroom




Bloom syndroom




LN )
h!.%i..‘

IO anonong
kﬂ-o-o-...""
s.u.!.l.i.l..

_N-oho-Ou.-Ql.




Systemische afwijkingen

Maligniteit:
 Leukemie

* Lymfomen

* Neuroblastomen
» Gl-tumoren




Rothmund-Thomson
syndroom
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Systemische afwijkingen

Maligniteit
« Osteosarcoom
« Basaalcelcarcinoom huid




Lentiginosis-related Photosenstivity-related
Facial distribution | ! '
Peutz-Jeghers Carney complex Bloom syndrome Rothmund-Thomson
syndrome syndrome

t Increased melanocytes and hyperpigmentation

Section view
Normal skin
Cutaneous
distribution
Mainly
Lentigines
Occasionally

* Lips and oral mucosa

DA evidemis W
Dermis

Epidermis

Dermis

{ Dilated blood vessels in the dermis superical

Lentigines

—

Centrofacial/mucosal Facial butterfly-like Atrophic plaques
SRS angestisa with telangiectasia
Cutaneous myxoma gy by nopigmentation
Profuse nevi and Spotty hyperpigmentation
blue nevi potty hyperpig * Buttocks

Cafe-au-lait spots
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» Genetische afwijking
* Tumorgroei

Voorbeelden:

 Cowden syndroom

* Multiple Endocriene Neoplasma syndroom
MEN-1/ MEN-2B

* Tuberous Sclerosis Complex (TSC)

« Gardner syndroom

* Muir-Torresyndroom (MTS)




PTEN- chromosoom afwijking
Huidafwijking







Systemische afwijkingen

Maligniteit

« Mamma

« Schildklier
 Endometrium
Richtlijn oncoline




MEN-1/ 2B syndroom




Tandvleespoliepen

Confetti-achtige maculae
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Systemische afwijkingen

Maligniteit:
» Bestaande tumorgroei ontaart maligne




Tuberous Sclerosis
Complex (TSC)










Systemische afwijkingen

Maligniteit:
 Rhabdomyoom
* Niercelcarcinoom
 Hersentumoren




Gardner syndroom










Systemische afwijkingen

Maligniteit:

* Coloncarcinoom

« Schildkliertumoren
 Desmoidtumoren
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Afwijking in het MSH2 gen
Presentatie op volwassen leeftijd
Huidafwijkingen







Systemische afwijkingen

Maligniteit:

Coloncarcinoom
Urogenitale maligniteit
Hematologische maligniteit
Uterus/ Ovarium
Hoofd-hals
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Hamartoma-related
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Muiltiple endocrine neoplasia syndrome 1 and 28 Tuberous sclerosis complex Gardner syndrome Muir-Torme syndrome
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[Section view
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Familni:lh Multiple facial angiofibromas MNeuromas of lips and longue Multiple facial angiofibroma Epidermoid cysts mmm

Desmoid tumors
Subcutaneous Thick White macules Fit
skin tags lipomas lips leaf-shaped
g Collagenomas Ungual or subungual fibromas Lipomas Basal cell carcinoma
Occasionally Acral keratoses
Caté-au-lait macules Shagreen palches Leiomyomas
) Café-au-ait spois




Paraneoplastische syndromen

Niet erfelijk bepaald

Vaak geen systemische afwijkingen
« Sterke associatie met maligniteit




Acanthosis Nigricans







Acanthosis Nigricans




Paraneoplastische
acrokeratosis van Bazex







Paraneoplastische
acrokeratosis van Bazex




Dermatomyositis




Gottronse papels Heliotrope rash
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Maligniteit:

* In 25% associatie met een maligniteit
* Ovarium

* Cervix

« Gl-traject




Hypertrichosis lanuginosa
acquisita (HLA)







Hypertrichosis lanuginosa
acquisita (HLA)




Necrolytisch migrerend
erytheem







Necrolytisch migrerend
erytheem




Amyloidose




Cutane amyloidose




Amyloidose




Blozen, meestal 10-30 minuten
Vaak in combinatie met andere klachten
Bij 75%

Oorzaak: hormonaal




Vragen, opmerkingen, efc.







« Genetic Alliance:

http://www.geneticalliance.org

« National Organization for Rare Disorders (NORD)
http://www.rarediseases.org/

« Peutz Jegher USA
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/peutz-jeghers-syndrome
» Peutz Jegher Nederland
http://www.oncoline.nl/peutz-jeghers-syndroom

* Huidziekten

www.huidziekten.nl

« Carney Complex
http://ghr.nlm.nih.gov/condition/carney-complex
 Bloom syndroom

htti://www.bIoomsindrome.eu/dutch/whatis.ihi
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