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Macroglossie bij de ziekte van Von Recklinghausen 

Macroglo ic ten gc olgc an ccn ncurinoom an de nervu 
hypoglo u i tamelijk zeldzaam;' 2 in d N d rland e literatuur 
i hiero r zelf niet eerder bericht. In d ze bijdrage "ordt en 
korte casu be ehrij ing geg n. g volgd d r e n be prcking 
an d ziekte an Von Recklincrhau en. 

Casus 

Anja P. geboren juli 1972. kwam in 
september 1977 op mijn spreekuur met 
de klacht dat zij een nasale stem had en 
moeilijk te verstaan was. Bij onderzoek 
zag ik een iets vergrote rechter tonghelft 
(jato 1). Ik verwees haar naar de KNO
arts. enerzijds voor diagnostiek van de 
zwelling. anderzijds voor advies met be
trekking tot logopedische hulp . 
De KNO-arts verrichtte adenotomie en 
verwees patientje naar de logopediste. 
Een jaar later verwees de schoolarts 
haar terug wegens onvoldoende resul
taat van de logopedie . Na overleg met 
de KNO-arts en de school arts werd be
sloten de logopedie voort te zetten. 
Weer een jaar later (december 1979) 
zag ik haar op het spreekuur. Op de 
romp waren verschillende lichtbruine 
vlekjes te zien (foto 2). Op verzoek van 
de ouders werd zij gezien door de huid
arts. Hij stelde de diagnose op cafe au 
lait-vlekken. 
De combinatie cafe au lait-vlekken met 
de zwelling in de tong deed mij aan de 
ziekte van Von Recklinghausen den
ken. De kaakchirurg verrichtte vervol
gens op mijn verzoek een biopsie uit de 
tong. Het PA-verslag luidde : neurofi
bromatosis. 
Mijn vermoeden dat het hier ging om de 
ziekte van Von Recklinghausen . werd 
aldus bewezen. 
Vervolgens werd. om andere lokaties 
van de neurofibromatose aan te tonen 
c.q. uit te sluiten. patientje verwezen 
naar de neuroloog. Tot op heden zijn 
geen andere uitingen van de neurofibro
matose duidelijk geworden. Onlangs is 
zij wegens geleidelijke groei van de 
zwelling in de tong (jato 3) gepresen
teerd aan de werkgroep tongtumoren 
van het Academisch Ziekenhuis Dijk-
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zigt te Rotterdam. Voorlopig wordt een 
afwachtende houding aangenomen. 

Neurofibromatosis 

Neurofibromatosis werd voor het eerst 
volledig beschreven door Tilesius in 
1793. Von Recklinghausen echter was 
de eerste die de pathologie van de tumo
ren herkende . 
Het is een dominant erfelijke sy
steemziekte . die zich kan manifesteren 
in afwijkingen van huid. zenuwstelsel. 
tractus digestivus. het endocriene stelsel 
en het skelet. De ziekte wordt be
schouwd als een der fakomatosen en er 
lOU een relatie zijn met andere fakoma
tosen. lOals de tubereuse sclerosis van 
Bourneville. het syndroom van Hippel
Lindau . het syndroom van Sturge We
ber Dimitri en de neurocutane mela
nosIs. 
Karakteristiek zijn de multipele tumo
ren. wisselend van grootte. lOals fibro
men van de huid . neurofibromen. me
ningiomen en gliomen. Deze zijn ont
staan als gevolg van een ontwikkelings
stoornis uit het ectoderm. Kenmerkend 
zijn verder de cafe au lait-vlekken. 
waarop de diagnose veelal gesteld kan 
worden. Het voorkomen is 1 op 3000 
geboorten. De man/vrouw verdeling is 
II l. met mogelijk een lichte voorkeur 
voor het mannelijk geslacht. 
De expressie in volgende generaties is 
variabel: sommigen hebben aileen neu
rofibromen. terwijl anderen aileen cafe 
au lait-vlekken hebben. Maligne dege
neratie van de neurofibromen wordt be
schreven in 5-15 procent der gevallen.' 

Klinische verschijnselen 

• Huid. Een cafe au lait-vlek IS een 
onregelmatig begrensde macula met 

een uniforme bruine kleur. Cafe au lait
vlekken komen bij 10-20 procent van de 
bevolking voor; 80 procent van de pa
tienten met neurofibromatosis heeft 
echter zes of meer cafe au lait-vlekken . 
Het aantal cafe au lait-vlekken geeft 
geen uitsluitsel over de uitbreiding van 
de ziekte naar andere organen. Het aan
tal en de grootte kunnen in de loop der 
jaren toenemen. Een exacerbatie kan 
optreden tijdens puberteit en zwanger
schap. 
De mollusca fibrosa zijn zacht. subcu
taan gelegen en niet met de omgeving 
vergroeid; ze kunnen gesteeld zijn. Bij 
samendrukken kunnen ze verdwijnen 
door de breukpoort. Ze komen over het 
gehele lichaam voor. 
De neurofibromen kunnen door hun 10-
kalisatie . aantal of grootte uitermate 
ontsierend zijn. Het levensverhaal van 
Joseph Carey Merrick bijgenaamd de 
olifantman. spreekt boekdelen.-l 
• Zenuwstelsel. De neurologische ver
schijnselen kunnen centraal of perifeer 
zijn en focaal of diffuus . Van de hersen
zenuwen is de nervus aucusticus het 
meest aangedaan. Van aile patienten 
met tumoren van de nervus opticus 
heeft de helft de ziekte van Von Reck
Iinghausen. ' Doofheid. exophtalmus. 
gestoorde oogbewegingen. visusverlies. 
insulten en absences kunnen voor
komen. 
Het voorkomen van multipele me
ningiomen is beschreven. Groei van een 
enkele meningioom kan een focaal neu
rologisch symptoom veroorzaken. 
Daarnaast kunnen karakteristieke ver
anderingen met een rontgenfoto wor
den aangetoond. 
I ntraspinale solitaire tumoren geven 
klachten afhankelijk van de lokalisatie. 
De cafe au lait-vlekken kunnen over het 
hoofd gezien worden. lOdat de solitaire 
tumoren niet gezien worden als onder
dee I van de ziekte van Von Reckling
hausen. 
Een van de meest voorkomende ver
schijnselen bij de ziekte van Von Reck
linghausen is dat de perifere zenuwen 
door tumoren zijn aangetast. Ondanks 
hun grootte en hun plaats geven zij soms 
weinig of geen neurologische verschijn
selen. 
• Skelet. Orbitadefecten met daardoor 
een exophtalmus pulsans is reeds eerder 
beschreven." 
Scoliose kan in lichte tot ernstige mate 
voorkomen7 en is de meest voorkomen
de skeletafwijking bij de ziekte van Von 
Recklinghausen. 
• Tractus digestivlIs. Ernstige bloedin-
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Foto 1 (boven) .... een iets vergrote rechter tonghelft ... (september 1977). FolO 2 
(midden). Cafe au lait-vlekken (december 1979). FOIO 3 (onder) .... geleidelijke graei 
van de zwelling ... (december 1981). 
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gen ten gevolge van een neurofibroom 
in de tractus digestivus zi jn bekend. K De 
klinische verschijnselen kunnen echter 
zo divers zijn, dat de diagnose zelden 
voor de operatie gesteld wordt. 9 

Prognose en verloop 

Zowel cafe au lait-vlekken als neuro
fibromen kunnen in de eerste levensja
ren al aanwezig zijn. Snelle uitbreiding 
voor de puberteit zou een slechte prog
nose betekenen, evenals uitzaaiing naar 
tractus digestivus of zenuwstelsel. Ge
lukkig heeft het merendeel echter een 
gunstig verloop. 
Genetisch advies lijkt door de dominan
te overerving op zijn plaats. lO . 
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