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CASUS 
Een 23-jarige man heeft vanaf zijn geboorte hemolytische 
anemie. Aanvankelijk werd dit geduid als Diamond-Blackfan- 
anemie waarvoor behandeling met prednison. Een jaar na 
geboorte werd de diagnose congenitale elliptocytose gesteld 
waarvoor frequente transfusies. Patiënt werd nu naar onze 
polikliniek verwezen met de vraag of een splenectomie zin-
vol is bij zijn elliptocytose. Bij lichamelijk onderzoek wordt 
een duidelijke icterus gezien. Het laboratoriumonderzoek 
toonde hemoglobine van 7,5 mmol/l (normaal 8,6-10,7), 
erytrocyten van 3,37 x 1012/l (normaal 4,20-5,50), MCV van 
98 fL (normaal 80-97), reticulocyten van 98,5 x 109/l (normaal 
25,0-120,0), trombocyten van 212 x 109/l (normaal 150-450), 
leukocyten van 4,3 x 109/l (4,0-10,0). Het haptoglobine was 

<0,05 g/l (normaal 0,3-2), LDH van 180 U/l (normaal 0-250), 
bilirubine totaal van 233 μmol/l (normaal 3-21), bilirubine 
direct van 9 μmol/l (normaal 0-5). De Coombs-test was  
negatief. Vervolgonderzoek naar rodebloedcelmembraanaf-
wijkingen werd gedaan met een Osmoscan. Deze vorm van 
osmotische gradiënt ektacytometrie (uitgevoerd op de ‘Laser- 
Assisted Optical Rotational Cell Analyzer’ (Lorrca)) toonde 
een rode bloedcelpopulatie met normale maximale deforma-
biliteit, normale osmotische fragiliteit en normale hydratatie. 
Hiermee zijn er geen aanwijzingen voor een erytrocytaire 
membraanstoornis. Vervolgens werd beenmergonderzoek 
gedaan (zie Figuur 1). 
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FIGUUR 1. Beenmergcytologie.
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Antwoord: Bij patiënt is sprake van een Coombs-negatieve  

hemolyse. De anamnese wijst op een congenitale vorm. In 

een eerdere editie van dit tijdschrift staat het diagnostische 

stroomdiagram voor hemolyse.1 Theoretisch zou bij patiënt 

sprake kunnen zijn van hemoglobinopathie, een membraan-

stoornis of een enzymdefect. Een membraandefect werd  

uitgesloten door middel van een normale Osmoscan op  

de Lorrca. Deze test is een gevoelige test die geschikt is om 

verschillende rodebloedcelmembraanafwijkingen te diagnos-

ticeren.2 Als vervolgonderzoek zouden Hb-pathie en enzym- 

onderzoek moeten plaatsvinden volgens het stroomdiagram. 

Het opvallende gebrek aan reticulocytose bij deze patiënt 

deed echter aan een andere diagnose denken. 

In het beenmerg werd een celrijk punktaat gezien met een 

hyperplastische en dysplastische erytropoëse. Er werden 

meerdere internucleaire chromatinebruggen gezien, alsook 

cytoplasmatische bruggen, dubbelkernen en basofiele stip-

peling (zie Figuur 1). Dit beeld past bij congenitale dysery- 

tropoëtische anemie (CDA) type 1. Elektronenmicroscopie 

toonde het typische ‘Zwitserse kaas’-aspect van CDA type 1, 

waarbij het donkere heterochromatine luminescente gaten 

vertoonde (zie Figuur 2). 

Vervolgens werd de diagnose bevestigd met DNA-onderzoek. 

Hierbij werd de sequentievariatie c.2140C>T (p.Arg714Trp, 

rs80338696) heterozygoot aangetoond in het codanin-1-gen 

(CDAN1).3 Hoewel deze aandoening weliswaar vooral is  

beschreven als een autosomaal recessief overervende aan-

doening, wordt bij ongeveer 20% van de patiënten met het 

CDA-type I-fenotype geen mutatie gevonden, of slechts op 

een van de twee allelen.4 Als therapeutische mogelijkheid is 

interferon een effectief middel om het hemoglobine te laten 

stijgen. Een splenectomie is niet zinvol bij CDA type 1.
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FIGUUR 2. Elektronenmicroscopie erytroblasten van de  

patiënt.


