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De cel

HTTPS://WWW.SCIENTIFICAMERICAN.COM/ARTICLE/OUR-BODIES-REPLACE-BILLIONS-OF-CELLS-EVERY-DAY/#2 /

Nucleus = celkern

30 triljoen cellen (30.1012) in een menselijk lichaam



Het humane genoom: 23 paar chromosomen

VOETTEKST3 /

vader moeder

sperma eicellen

kind 1 kind 2



Onze genen

6 /

chromosoom

nucleosoom

gen product : eiwit

gen
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DNA mRNA Eiwit

Replicatie

Transcriptie Translatie

Het centrale dogma van de moleculaire biologie

celkern cytoplasma



Veranderingen in het genoom

“...maak de bereiding van het 

product lichtjes zouter door...”

“...maak de bereiding van het product 

lichtjes zoeter door...”

“...maak de berijding van het product 

lichtjes zouter door...”

“...maak de bereiding van het produkt

lichtjes zouter door...”



Historiek genetische technieken

ASUDE ALPMAN DURMAZ, EMIN KARACA, URSZULA DEMKOW, GOKCE TORUNER, JACQUELINE SCHOUMANS, OZGUR COGULU, "EVOLUTION OF GENETIC TECHNIQUES: PAST, PRESENT, AND BEYOND", BIOMED
RESEARCH INTERNATIONAL, VOL. 2015, ARTICLE ID 461524, 7 PAGES, 2015. HTTPS://DOI.ORG/10.1155/2015/4615249 /



Mijlpalen…

MORGANTI ET AL. CRIT REV ONCOL HEMATOL. 2019 JAN;133:171-182.10 /



Het humane genoom

11 /

4 bouwstenen: A, C, G, T

3 miljard letters



VOETTEKST



Sequenering – grote evolutie

13 / Sanger Sequencing Next-generation sequencing

Fred Sanger Nobel 
price 1980

1 gen 
(20 exonen: 1 maand voor 8 patiënten)

800 euro

20 000 genen
250 Euro
‘1 week’



Genetische diagnostiek: types van genetische testen

14 /

1,5%



JELSIG AM, BYRJALSEN A, BUSK MADSEN M, KUHLMANN TP, VAN OVEREEM HANSEN T, WADT KAW, KARSTENSEN JG. NOVEL GENETIC CAUSES OF GASTROINTESTINAL
POLYPOSIS SYNDROMES. APPL CLIN GENET. 2021;14:455-466 HTTPS://DOI.ORG/10.2147/TACG.S295157

15 /

polyposis



nonpolyposis

HTTPS://WWW.NCBI.NLM.NIH.GOV/BOOKS/NBK564511/17 /

EPCAM 2p16 <1%



Missing genetic variations…

VOETTEKST18 /



Mozaïeken

VERENA STEINKE-LANGE, ROBIN DE PUTTER, ELKE HOLINSKI-FEDER, KATHLEEN BM. CLAES, 

SOMATIC MOSAICS IN HEREDITARY TUMOR PREDISPOSITION SYNDROMES, EUROPEAN JOURNAL 

OF MEDICAL GENETICS  VOLUME 64, ISSUE 12, 2021

19 /



“jumping” genes: transposons

HTTPS://SITN.HMS.HARVARD.EDU/FLASH/2018/TRANSPOSONS-YOUR-DNA-THATS-ON-THE-GO/20 /



Transposons detecteren via long read sequencing
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Varianten buiten de coderende regio’s

VOETTEKST22 /



Germline variants: 5 classes

Variant classificatie

23 /

>0.99

0.90-0.99

0.05-0.949

0.001-0.049

<0.001

Predictieve test

Prenatale test

PGT

Class (3), 4, 5 are reported



pre-implantatie genetische diagnostiek

ACGGTCCTTTGAAG

ACGGTCCTTTGAAG

ACGGTCCTTTGAAG

ACGGTC---TGAAG

▪vermijden van ernstige aandoeningen zonder nood aan een 
zwangerschapsafbreking

▪ IVF procedure met nazicht van het genetisch defect op de 
bekomen embryo’s en terugplaatsen van embryo’s zonder het 
genetisch defect
Gendefect moet gekend zijn

Oppuntstelling nodig

Langdurig traject

Psychologisch belastend (terugplaatsing: 30% zwangerschapskans)

Lichamelijk belastend voor de vrouw

Grotendeels terugbetaald (6 stimulaties - <42 jaar)



Genetisch onderzoek - waar kan je terecht?

▪erfelijkheidsonderzoek werpt vele vragen op

▪voor deskundig advies kun je terecht in een genetisch centrum

▪genetische centra zijn verbonden aan een universitair ziekenhuis

▪Alle genetische centra hebben samenwerkingsovereenkomsten met algemene 
ziekenhuizen (78)

https://www.uzgent.be/patient/zoek-een-arts-of-dienst/centrum-voor-medische-genetica



Informatie – waar kan je terecht?

HTTPS://WWW.GENTURIS.EU/L=ENG/PATIENTS-AREA.HTML26 /



Vragen?



Functie

Afdeling of dienst

Universitair Ziekenhuis Gent

C. Heymanslaan 10  |  B 9000 Gent

T +32 (0)9 332 21 11

E info@uzgent.be

www.uzgent.be

Volg ons op

PROF DR KATHLEEN CLAES

Centrum voor medische genetica

labclaes.com

http://www.facebook.com/uzgent
http://www.twitter.com/uzgent
http://www.uzgent.be/

