Schisis: denk aan bijkomende

afwijkingen

Samenvatting. Een groot aantal gevallen van schisis gaat gepaard met bijkomende aangeboren
afwijkingen. Dit is vooral het geval bij de palatoschisis en ook bij submukeuze palatoschisis, die
met enige regelmaat in de tandartsenpraktijk aan het licht komen. Aan de hand van screening
van 119 nieuw aangemelde schisispatiénten bij het schisisteam in Nijmegen, bij wie een percen-
tage van 56% geassocieerde afwijkingen bij palatoschisis werd aangetroffen, wordt het belang
aangetoond van gericht onderzoek op geassocieerde afwijkingen bij deze kinderen.
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1 Inleiding

Cheilognathopalatoschisis is ¢én van de meest voorkomende con-
genitale afwijkingen en wordt gezien bij ongeveer 1 op de 600 pas-
geborenen, vaker bij jongens dan bij meisjes. Palatoschisis zonder
lip- of kaakafwijkingen wordt beschouwd als een aparte entiteit
en komt voor bij 1 op de 2500 pasgeborenen, vaker bij meisjes
dan bij jongens.'* Vooral deze vorm van schisis gaat gepaard met
één of meer bijkomende aangeboren afwijkingen.'

Bij het ontstaan van cheilo(-gnatho)(-palato)schisis spelen
zowel erfelijke als omgevingsfactoren een rol.' Uitgaande van
het multifactoriéle model geldt voor eerste graads verwanten
van een patiént met een cheilo(-gnatho)(-palato)schisis een
herhalingsrisico van 4%." Voor broers en zussen van cen
patiént met palatoschisis geldt een risico van 1,8% en voor
kinderen van de patiént een risico van 3%.

Met als doel het bepalen van het percentage bijkomende
aangeboren afwijkingen, en het vaststellen van het bestaan van
een syndroom, sequentie (een sequentie is een combinatie van
afwijkingen, waarbij de ene afwijking het gevolg is van de
andere) of associatie, werden gedurende twee jaar (januari
1994 - januari 1996) alle nieuw aangemelde kinderen met
schisis onderzocht.

2 Methoden

In totaal werden in de periode januari 1994 - januari 1996 135
patiénten, die zich bij het Centrum voor Schisis en Craniofa-
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ciale Afwijkingen te Nijmegen hadden aangemeld, onder-
zocht. Van hen hadden 119 één of andere vorm van schisis.
Het betrof 56 meisjes en 63 jongens. Vijftig patiénten (42%)
vertoonden een palatoschisis, 68 (57%) een cheilo(-gnatho)(-
palato)schisis, en bij één patiént werd een mediane cheilo-
schisis gezien. De meesten waren jonger dan één maand, en
allen jonger dan één jaar.

Naast een uitgebreid lichamelijk onderzoek werd een stam-
boom gemaakt van de familie en werd met nadruk gevraagd
naar het voorkomen van schisis of andere, mogelijk geasso-
cicerde aandoeningen, zoals slechthorendheid, visusproble-
men, gewrichtsklachten en hartaandoeningen. Indien de
anamnese daar aanleiding toe gaf werd bij de patiént en/of bij
de ouders, aanvullend onderzoek verricht, zoals chromosom-
aal onderzoek, rontgenfoto’s, gehoortest, oogheelkundig
onderzoek, enzovoorts.

3 Resultaten

Het aantal bijkomende afwijkingen is aangegeven in afbeel-
ding 1. Bij 28 van de 50 patiénten (56%) met alleen een pala-
toschisis werden bijkomende afwijkingen vastgesteld en in 20
gevallen (40%) kon een classificerende diagnose worden
gesteld (tab. 1). In 10 van deze 20 gevallen was sprake van de
Pierre Robin sequentie zonder verdere afwijkingen. Viermaal
was er duidelijk een gestoorde ontwikkeling en/of meerdere
aangeboren afwijkingen, maar kon tot dusver geen diagnose
worden gesteld. In 4 gevallen waren er bijkomende afwijkin-
gen die mogelijk geassocieerd zijn met de schisis, maar niet op
een syndroom of sequentie lijken te duiden (tab. 11).

Bij 10 van de 68 (15%) patiénten met een cheilo(-gnatho) (-
palato)schisis waren er bijkomende afwijkingen, die in 5 gevallen
(8%) leidden tot een classificerende diagnose (tab. I11). Eénmaal
was er een gestoorde ontwikkeling in combinatie met meerdere
dysmorfieén, waarbij geen diagnose kon worden gesteld. In 3
gevallen werden niet-classificeerbare geassocieerde afwijkingen
gevonden met een normale ontwikkeling.

4 Discussie en belang voor de tandartspraktijk

Het hoogste percentage geassocieerde afwijkingen werd
gevonden bij palatoschisis, namelijk 56%. De meest frequent
geassocieerde afwijking bij palatoschisis is micrognathie met
eventueel glossoptose, welke trias de Pierre Robin sequentie
wordt genoemd." De primaire afwijking bestaat uit een onvol-
doende uitgroei van de mandubula rond de 10de-12de week
van de zwangerschap. Hierdoor behoudt de tong zijn hoge
positie in het cavum oris en belemmert daarmee de sluiting
van het palatum, met een U-vormige palatoschisis als gevolg.
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Tabel I. Bijkomende afwijkingen met een classificerende diagnose

bij 28 patiénten met een palatoschisis.

Diagnose Aantal
Pierre Robin sequentie 10
Van der Woude syndroom

Stickler syndroom

Partiéle trisomie 22

5g- syndroom

Marden Walder syndroom
Velo-Cardio-Faciaal syndroom
Cerebro-Costo-Mandibulair syndroom

Totaal 28
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Tabel Il. Bijkomende afwijkingen zonder classificerende diagnose

bij 28 patiénten met een palatoschisis, onderscheiden naar

mogelijk syndroom of mogelijke associatie.

Mogelijk syndroom (n=4)

- Hernia diafragmatica, atriumseptum defect type 2, motorische
achterstand
Psychomotore retardatie, ventrikelseptum defect
Klompvoet, haemangiomen, psychomotore retardatie, puntige
tanden, ptosis, afwijkende stand tenen
Dysmatuur, vier-vingerlijn, ontwikkelings/groeistoornis, thera-
pie resistente anaemie

Mogelijke associatie (N=4)

- Skintags op voorhoofd/neusbrug

- Malrotatie, haemangiomen

- Afwijkende linker oorlel, scheve mond

- Clinodactylie d.5, 1 café-au-lait vlek, bulging forehead, epicant-
hus, haemangioom

In een groot aantal gevallen is de Piere Robin sequentie onder-
deel van een uitgebreider syndroom.

Een ander relatief frequent syndroom bij palatoschisis,

vooral ook bij de submukeuze vormen, is het Velo-Cardio-
Faciaal syndroom.” Hierbij vindt men hartafwijkingen en een
opvallend gelaat met hoge neusbrug. Het betreft eveneens een
autosomaal dominante aandoening, waarbij de herhalings-
kans variéert van 0% als geen van de ouders is aangedaan, tot
50% indien dit wel het geval is.
Indien binnen één familie zowel patiénten worden gezien met
een palatoschisis als met een cheilo(-gnatho)(-palato) schisis,
moet worden gedacht aan het Van der Woude syndroom.* Dit
is een autosomaal dominante aandoening waarbij beide vor-
men van schisis voorkomen in combinatie met ‘pits’ in de
onderlip. Hoewel de kans om de aanleg voor het Van der
Woude syndroom door te geven aan de volgende generatie
dus 50% is, vertoont minder dan de helft hiervan een schisis,
waarvan sommigen met lippits.

In de tandartsenpraktijk zal men regelmatig te maken krij-
gen met kinderen met schisis. Bij een groot deel zal de diag-
nose reeds gesteld zijn. Wat betreft de submukeuze- of mini-

Summary
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Tabel Ill. Bijkomende afwijkingen met een classificerende diagnose

bij cheilo(-gnatho-)(-palato-)schisis

Diagnose

Trisomie 13 1
Mozaiek trisomie 13 1
Trisomie 18 1
EEC (Ectrodactyly-Ectodermale

dysplasie-Clefting) syndroom 1
Down syndroom 1

Totaal 5

Key words: Cleft lip and palate — Genetic screening

male palatoschisis is de tandarts echter de persoon bij uitstek
om deze aangeboren afwijking op het spoor te komen. Dit
geldt ook voor de uvula bifida. Verondersteld wordt dat de
uvula bifida een minimale vorm is van palatoschisis. In de
normale populatie heeft 0,1-3% een uvula bifida.'

Het belang van het diagnosticeren van de (submukeuze)
palatoschisis ligt in het feit dat juist deze vorm van schisis vaak
gepaard gaat met geassocicerde afwijkingen.”” Vooral een
nasale spraak komt vaak voor bij een submukeuze palatoschis-
is. Chirurgische reconstructie van het palatum kan de spraak
dan aanzienlijk verbeteren. Ook dient men op slechthorend-
heid bedacht te zijn, teneinde spraak- en ontwikkelingsstoor-
nissen te voorkomen.

Uit genoemde voorbeelden en het gegeven dat in een groot
aantal gevallen schisis onderdeel is van een syndroom, blijkt
het belang van aandacht voor bijkomende problemen bij
schisispatiénten. Daar juist de tandarts minimale of submu-
keuze spleten kan vaststellen, dient hij hiervoor een open oog
te hebben en de patiént zonodig te verwijzen naar een schisis-
team of een Klinisch Genetisch Centrum.
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CLEFT LIP AND PALATE AND ASSOCIATED ANOMALIES

During two years all new patients referred to the cleft palate team in Nijmegen, were examined by a clinical genetist,
to evaluate the occurrence of associated anomalies or syndromes. In 33% of the patients with all types of clefts
associated anomalies were found. A percentage of 56% was found for cleft palate only, and of 14% for cleft lip (-
palate). It is important to make a classifying diagnosis of these associated anomalies because they may have
important implications for recurrence risks and prognosis. The percentage of associated anomalies is the highest in
the group of patients with cleft palate only or submucous clefts. Therefore, the dentists have to be aware of the
presence of submucous clefts and their consequences.
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