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Wat is DNA onderzoek?
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DNA code (gen)  vertaling in eiwitten  functie in de cel

Foutje in DNA (mutatie)  code verkeerd vertaald 
afwijkend eiwit   gestoorde functie in de cel

Van DNA naar eiwit 
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Belangrijke eiwitten bij sferocytose

Perotta, Lancet 2008



Perotta, Lancet 2008

Belangrijke eiwitten bij sferocytose



Erfelijkheid bij sferocytose
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Waarom doen we DNA onderzoek?

1. Uitleg, advies en preventie 

2. Beter karakteriseren van ziektebeeld

3. Relatie met ziekte ernst?

4. Voorspellende waarde? 

Is er een verband tussen het aangedane gen/eiwit en klinische 

verschijnselen?

Genotype-fenotype relatie

Ernst anemie?

Kans op splenectomie?

Risico galstenen?

Etc….
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Onderzoek UMCU

95 patienten met diagnose sferocytose

Bloedonderzoek

Genetisch onderzoek

Functioneel onderzoek 

Laser Optical Rotational Red Cell Analyzer



De verandering in de functie bij sferocytose (en 
andere aandoeningen) 



Onderzoek UMCU

Van Vuren et al. Hemasphere 2019.

Table S1. Classification HS based on disease severity

Classification Mild Moderate Severe

Hemoglobin (g/dL) 11-15 8-12 <8

Reticulocyte count (%) 3.1-6 >6 >10

Bilirubin (μmol/L) 17-34 >34 >51

Splenectomy Not indicated Not indicated
Indicated after age of 6 

years

Table S1 Classification HS based on disease severity. The original classification was developed by Eber et al.27

Hb 11 g/dL = 6.8 mmol/L

Hb 8 g/dL = 5.0 mmol/L



Onderzoek UMCU
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Functietesten voorspellen klinische ernst…..redelijk  

Van Vuren et al. Hemasphere 2019.



Maar er zijn ook andere....nog onbekende factoren.... 

Van Vuren et al. Hemasphere 2019.
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RBC onderzoeksgroep (Richard van Wijk) 

• TAPIR studie

• Effecten van splenectomie op RBC “gedrag”

• “Metabolomics” in zeldzame anemie

• Mechanismen van ijzerstapeling bij zeldzame anemie

Onderzoek doen is belangrijk, maar...... 
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