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TERUGBLIK



TIJDLIJN

1667: Antoni van Leeuwenhoek ontdekt spermatozoïden

1827: Carl von Baer ontdekt de eicel

± 1890: Ontdekking van chromosomen

1921: Zoöloog Theophilus Painter mens heeft 46 of 48 chromosomen 

1937: Bell beschrijft X-linked aandoeningen (blindheid en hemofilie)

1953: James Watson en Francis Crick: beschrijving dubbele helix

1957: Joe-Hin Tjio en Albert Levan: mens heeft 46 chromosomen

1959: Relatie Down-syndroom en extra chromosoom 21 wordt gelegd 

1990-2001: Human Genome project



KINDERARTS-EAA

Nauwe samenhang Klinische Genetica

• 1987:Klinische Genetica erkend als specialisme

• Van tevoren vooral ex-kinderartsen

In 1995 EAA erkend als subspecialisme

In 2007 ook als aparte titel toegekend

In 2011 eerste fellow opgeleid

Actueel ~15 kinderartsen EAA in Nederland



DE OVERRIJPE EICEL – 15-10-1971

Promotie drs. Jongbloet: Afwijkingen veroorzaakt door overrijpe eicellen

Vandaag promoveert aan de Vrije Universiteit tot doctor in de geneeskunde 

drs. P. H, Jongbloet te Ottersum (L.). Promotor is prof. dr. T. D. Stahlie. De titel 

van zijn proefschrift luidt:

„Geestelijke en lichamelijke gebreken als gevolg van overrijping van 

de eicel".





CASUS

• Lisa

• Actueel 2 jaar oud

• Op tijd geboren

• Gevaccineerd volgens RVP

• Gaan lopen met 13 maanden

• Eerste woordjes met 1 jaar (‘papa’, ‘eten’)

• Niet veel ziek

• Eerste kind van niet-consanguïne, gezonde ouders

• Moeder verpleegkundige, vader aannemer



CASUS

• Tot 1,5 jaar geen bijzonderheden

• Sinds enkele maanden

• Minder contactname

• ‘Vaak in eigen wereldje’

• Valt vaker, lijkt onhandiger

• Gebruikt handjes minder

• ‘Is altijd aan het friemelen’

• Soms zonder inspanning aan het hijgen / puffen

• Groei hoofd lijkt iets af te buigen



RETT-SYNDROOM

• Typisch beloop

• Beschreven in 1966 door Andreas Rett

• Fases

• Normale ontwikkeling

• Stagnatie / regressie

• Stabilisatie

• Géén typisch uiterlijk

• Alleen meisjes

• Epilepsie

• Ademhalingsafwijkingen

• Scoliose



CASUS

• Bram

• Derde kind van ouders

• Ontwikkelt zich vanaf het begin al ‘anders’

• In inmiddels bijna 3 jaar en kan sinds paar maanden lopen

• Zegt enkele woordjes, bij ouders twijfel over begrip

• Groei prima, met eten / drinken wel voorkeur voor specifieke 

structuren

• Goede gezondheid

• Geen opvallende uiterlijke kenmerken

• Geen afwijkingen bij lichamelijk onderzoek



CASUS 4

• Wordt verwezen naar kinderarts-EAA

• ‘Verklaring voor ontwikkelingsachterstand’?

• Visus in kaart gebracht; milde refractieafwijking, wellicht t.z.t. bril

• Gehoor niet afwijkend

• Opvallend lage tonus in rust

• Obstipatie waarvoor behandeling

• Met ouders over VVE / aangepaste opvang gesproken

• PSZ heeft aangegeven dat Bram door gedrag erg intensief is

• Valt in spreekkamer ook op; contact veelal op eigen voorwaarden



CASUS 4

• Genetisch onderzoek laat pathogene variant in MECP2 zien?!

• Door uitbreiden genetische diagnostiek nu ook jongens / mildere fenotypes

• Aan de ene kant fijn; niet alleen maar klassieke type met regressie, epilepsie, 

scoliose…

• Geldt gelukkig / helaas voor veel andere syndromen

• Aan de andere kant moeilijker uitspraken over toekomst te doen

• Belang van longitudinale follow-up!



POLI EAA

• Zeldzame maar ‘meer voorkomende’ aandoeningen

• Noonan-syndroom, 22q11, Williams, Rett, Angelman…

• Zeldzame zeldzame aandoeningen

• MED13, POU3F3, CHD3…

• Diagnose onbekend, maar complexe aandoening met meestal verstandelijke beperking en 
betrokkenheid meerdere orgaansystemen.

• Diagnostiekvragen

• Advanced Care Planning

• Antenatale counseling

• Wat niet (meer)?

• Down

• ‘Ongecompliceerd’ autisme



ZELDZAAM?

Zeldzame aandoeningen

Actueel in Orphanet >6000 zeldzame 

aandoeningen

Wereldwijd >300 miljoen mensen met een 

zeldzame aandoening

In NL 1 : 17!



KINDERARTS-EAA

• Amsterdam

• Rotterdam

• Nieuwegein

• Breda

• Veldhoven

• Nijmegen

• Maastricht



WERKZAAMHEDEN KINDERARTS-EAA

Diagnosticeren

• Samen met de klinisch geneticus

• Expertise diagnostiek bij klinisch geneticus

• Kinderarts-EAA ook geschoold in counseling en laboratoriumtechnieken

• Vaak nauwe banden met klinisch genetici / moleculair genetici



WERKZAAMHEDEN KINDERARTS-EAA

Begeleiding

• Partner van huisarts / jeugdarts / kinderarts in de regio

• ‘Dichtbij wat kan, ver weg wat moet’

• ‘Diagnose-gebonden follow-up’ / ‘Health watch’

• Veel problemen overlappen bij verschillende syndromen

• Slaap, voeding, gedrag, wet- en regelgeving, vergoedingen, anticonceptie…

• Vervolg in tijd

• ‘Natural history studies’



WERKZAAMHEDEN KINDERARTS-EAA

Transitie

• Uitdaging

• Tekort aan artsen VG

• Vaak versnippering van zorg

• Internist EAA is nog zeldzamer dan de meeste aandoeningen

• Erasmus MC / Radboudumc / Maastricht UMC+

Behandelen

• Steeds meer

• N = 1 







PRESENTATIE HOTEL MANAGEMENT 
SCHOOL MAASTRICHT
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MOSAWIJS MET MUMC+

EINDPRESENTATIE

MUMC+



DE PROJECTGROEP

SIMONE VAN DEN HEUVEL BO KAPITEIN LOÏS HILLENAAR MAUD SMEETSROBIN VAN DEN BERG



INHOUDSOPGAVE

- DEFINITIE VAN GASTVRIJHEID

- ONS WANDELPAD

- MANAGEMENTVRAAG

• ONDERZOEKSVRAGEN

• ONDERZOEKSRESULTATEN

- ADVIEZEN



GASTVRIJHEID 

IN DE ZORG

“Gastvrijheid staat voor het verzorgen 

van een prettig en welkom gevoel bij de 

gast vanuit een gastvrouw of gastheer 

en de dienst van het bedrijf”

“Gastvrijheid in de zorg betekent het creëren 

van een vriendelijke en ondersteunende 

omgeving, waarin naast medische zorg ook 

aandacht is voor de emotionele behoeften en 

waarden van patiënten.”



ONS 

WANDELPAD

PLAN VAN AANPAK

DE OPDRACHT

VERKENNEND ONDERZOEK

METHODE VAN ONDERZOEK EN ANALYSE

ONDERZOEKSRAPPORT

LITERATUURONDERZOEK

INTERVIEWS

OBSERVATIES 

CONCLUSIES

ADVIESRAPPORT

2 HOOFDADVIEZEN ONDERSTEUNT DOOR 

SUB-ADVIEZEN



MANAGEMENTVRAAG

“Hoe kan een interactieconcept worden vormgegeven dat aan 
de behoeften van artsen en ouders van een kind met een 
mogelijke ontwikkelingsstoornis voldoet en tegelijkertijd artsen 
in staat stelt de patiënt naar de juiste behandelaar te 
verwijzen?”



SCOPE

• OUDERS VAN EEN KIND IN EEN LANGDURIG ZORGTRAJECT

• OUDERS VAN EEN KIND MET EEN ONTWIKKELINGSSTOORNIS 

• ARTSEN WERKZAAM IN HET MUMC+

• ARTSEN WERKZAAM BUITEN HET MUMC+



OUDERS

“Waar liggen de behoeften van de ouders met betrekking tot 

het zorgtraject van hun kind?”



RESULTATEN OUDERS

• Behoeften
⚬ Betere communicatie
⚬ Zorgproces
⚬ Verschillende stappen
⚬ Vorderingen van onderzoeken
⚬ Welzijn van hun kind

• (Mentale) ondersteuning
• Verlichten van administratieve lasten
• Eén aanspreekpunt



OUDERS

“Welke informatie hebben ouders nodig voor/tijdens/na het 

eerste consult?”



RESULTATEN OUDERS

• Informatieverstrekking
⚬ Voorafgaand aan het consult

￭ Wat hen te wachten staat
￭ Duur en inhoud van het consult

⚬ Tijdens het consult
￭ Begrijpelijke taal

⚬ Na het consult
￭ Samenvatting van het consult
￭ Follow-up telefoontje



ARTSEN

--> “Waar liggen de behoeften van de artsen met betrekking 

tot het zorgtraject van een kind met een mogelijke 

ontwikkelingsstoornis?”

--> “Welke informatie hebben de artsen nodig voorafgaand 

aan het eerste consult?” 



RESULTATEN ARTSEN

• Behoeften
⚬ Voldoende patiëntinformatie voorafgaand aan 

eerste consult
⚬ Duidelijke hulpvraag
⚬ Beter verloop van communicatiestromen

• Informatieverstrekking
⚬ Eén centraal informatie verzamelpunt
⚬ Een oplossing voor de taalbarrière



‘Mosawijs 

samen met...”
Mosaloket



BEDANKT!

VOOR UW AANDACHT



MAATSCHAPPELIJK DENKEN OVER 
BEPERKING

Het gevoel van thuis. Unox reclame 2024 -YouTube

https://www.youtube.com/watch?v=nYdFh4406bo




DISABILITY STUDIES



ETHIEK VAN TECHNIEK



Volkskrant 23.08.2019

Zorg van Nu 2022









Moraal = gewoontes / gebruiken van een gemeenschap of groep waar je deel van 

uitmaakt = uitwendig

Inwendig: eigen waarden (en normen)



ETHIEK

Systematische reflectie op het moreel handelen, op de 

mores van je groep / gemeenschap



• Ethiek is reflectie op goed handelen

• Ons handelen wordt meer en meer ondersteund, maar 
ook bepaald, door technologie

• Technologie is nooit neutraal



• Beoordelen vanuit vooraf gegeven ethisch kader is 

niet voldoende.

• Want kader niet onafhankelijk van technologie. Er zit 

veel moraal in onze technologieën



“NUDGES”
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Impliciet Expliciet

Sterk en impliciet

Sturende technologie

Technologie die op bijna onzichtbare manier ons 

gedrag in sterke mate beïnvloed

Bv.: kopieerapparaten die standaard dubbelzijdig 

afdrukken 

Sterk en expliciet

Dwingende technologie

Technologie die gebruikers dermate beïnvloedt 

dat ze geen keuze hebben

Bv.: alcoholslot of snelheidsbegrenzer in auto, 

grasmaaier die alleen met twee handen te bedienen 

valt, tabaksautomaat met agecoin

Zwak en impliciet

Verleidende technologie

Technieken die mensen op een positieve manier 

verleiden tot bepaald gedrag zoals met een 

beloning of een speleffect

Bv.: “Papier hier”, smartdriver-app van AXA die veilig 

rijgedrag beloont met punten (en later met lagere 

premie?)

Zwak en expliciet

Overtuigende technologie

Technologie die door feedback op gedrag de 

gebruikers tot bepaalde keuzes stimuleert

Bv.: piepgeluiden wanneer de gordel in de auto niet 

vast is, smartwatch die aangeeft te gaan staan

J. Eynikel, Robot aan het stuur, 2018
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VEEL GESTELDE VRAAG BIJ NIEUWE 
TECHNOLOGIE

• Mag dit wel / Waar trekken we de grens?

• Is meestal een “voor” of “tegen”- vraag = niet helpend

• Technologie is er.

• Echte uitdaging: nieuwe technologieën hebben invloed 
op moraal zélf



ETHISCHE MOTIEVEN BIJ BEHANDELING

• Zelfde principes

• Gaat ook over geld / proportionaliteit / rechtvaardigheid

• ”Behandeling genetische ziekten” breed gezien:

- Dieet

- Geneesmiddelen

- Gentherapie (lichaamscellen of kiembaan)

- Toevoegen ‘goed’ gen

- Repareren gemuteerd gen

- Corrigeren effect mutatie







PRECONCEPTIONELE
DRAGERSCHAPSSCREENING

• Bij recessieve aandoeningen kans van 1 op 4 op aangedaan kind

• Iedereen is drager van 1 tot 3 AR-aandoeningen

• Kans hoger bij consanguïniteit

• Gangbaarden bij niet-Westerse afkomst

• Volendam

• Ouders komen er pas achter bij geboorte van een aangedaan kind

• AR-aandoeningen zorgen voor 20% van de kindersterfte in Westerse landen



INTERMEZZO

• Wie van jullie zou overwegen om vóór de zwangerschap een dragerschapstest te doen of wie zou zo’n test aanbevelen aan 
zijn of haar kinderen? Waarom wel of waarom juist niet? 

• Welk testaanbod spreekt jullie het meeste aan? Een testpanel met alleen de meest ernstige AR-aandoeningen? Of met alle 
aandoeningen die we kennen? 

• Hoe moet de screening worden aangeboden? Volledig vrijblijvend aanbod, of zouden alle wensouders actief aangespoord 
moeten worden?



STEIN & SUSSER(1971): 
“THE RISING EXPECTATION 
OF LIFE FOR PERSONS WITH 

DOWN’S SYNDROME 
MAKES IT ALL THE MORE 

IMPORTANT TO FOCUS ON 
PREVENTION. FECUND 

WOMEN IN THEIR LATER 
YEARS ARE CLEARLY A 

SALIENT TARGET GROUP 
FOR A PREVENTIVE 

PROGRAM. THE PROBLEM IS 
RIPE FOR ATTACK .” 

• Preventieparadigma:

- Voorkomen van een aangedaan kind.

• Motivatie:

- Voorkomen van ernstig lijden

- Economische overwegingen



PREVENTIE VS. AUTONOMIE

• Autonomieparadigma

• Paren in staat stellen om geïnformeerde reproductieve keuzes te maken

• Henneman et al. 2016:

• “The primary objective of carrier screening in individuals or couples without a known family risk of recessive disorders should be to 

inform them of possible genetic disease risks in future offspring and of the reproductive options available in order to enable 

autonomous choices.” 

• Edwards et al. 2015:

• “The goal of preconception and prenatal carrier screening is to provide couples with information to optimize pregnancy outcomes 

based on their personal values and preferences.” 







WIE, WAT, WAARHEEN? 
LOGOPEDIE: CASUS TESSA

PAOG Nascholing 23.01.2024

Maud Verbeek

Logopedist afdeling Logopedie

m.verbeek@mumc.nl



CASUS TESSA (GEB. JULI 2020)

Beloop:

• Geen bijzonderheden rondom zwangerschap en geboorte

• Eten en drinken verlopen naar wens

• Thuis wordt Nederlands gesproken

• Herhaalde oorontstekingen en trage taalverwerving:

• Verwijzing naar KNO en audiologie vanuit CB (jan 23, 2jr.+6m.):

beiderzijds waarschijnlijk LHMO

rechts aanwezige OAEs en links niet bij beiderzijds vlak tympanogram

advies: over 3 maanden SKI spreekuur en logopedische screening

• Logopedische screening (april 23, 2jr.+ 8 m.)-> zorgen over spraak- en taalontwikkeling

advies: logopedisch onderzoek op afdeling Logopedie MUMC+





NORMALE ONTWIKKELING VAN DE 
EXPRESSIEVE WOORDENSCHAT

• 1 jaar: ongeveer 3 woorden

• 18 md:    50

• 2 jaar:   250

• 3 jaar: 1000

• 4 jaar: 2000

• 5 jaar: 3000

• Inge Zink  Taalontwikkelingsproblemen Theoretisch kader en link naar praktijk 2021





VOORBEELD VAN ZINNEN DIE TEN MINSTE GEBRUIKT 
WORDEN DOOR KINDEREN VAN 2;6-3;0 JR.

• Kind bedoelt te zeggen:

Er kwam een meneer uit de trein met een koffer

• Hoe zegt het kind dit?



VOORBEELD VAN ZINNEN GEBRUIKT 
DOOR KINDEREN VAN 2;6-3;0 JR.

• Kind bedoelt te zeggen:

Er kwam een meneer uit de trein met een koffer

• Hoe zegt het kind dit?

meneer trein koffer

• Welke woordsoorten worden wel/niet gebruikt?

• Volgens normale ontwikkeling:

komt meneer uit de trein met koffer



CASUS TESSA (2JR.+9M.) LOGOPEDISCH 
ONDERZOEK 

• Uit anamnese blijkt dat Tessa zich uit in repetitieve brabbels, ongeveer 10  woorden 

(qua klankontwikkeling nog onvolledig) en af en toe een woordcombinatie

• Ze heeft  weinig non-verbale signalen ter beschikking om zich te verduidelijken

• Korte, bekende opdrachtjes passend bij dagelijkse routines zou ze goed begrijpen

• Ze zou frustratie kunnen laten zien als ze niet begrepen wordt

• Ouders vertellen dat na ziekte, een achteruitgang qua spraak en taal en ook qua 

motoriek merkbaar is

• Kind gaat nog niet naar peuterspeelzaal



CASUS TESSA, LOGOPEDISCH 
ONDERZOEK LFT. 2JR.+9M.

• Plan: afname Schlichting Taaltest voor Taalbegrip +

afname Schlichting Taaltest voor Taalproductie-II, 

onderdelen woordontwikkeling en zinsontwikkeling 

test genormeerd voor kinderen van 2;0 tot 7;0 jaar

NAO: Nederlands Articulatie Onderzoek















VERWERVINGSVOLGORDE VAN INITIALE 
CONSONANTEN

•1;03-1;08 jr.

•1;09-1;11 jr.

•2;0 - 2;02 jr.

•2;03-2;05 jr.

•2;06-2;08 jr.

•2;09-2;11 jr.

•Beers 1995

• p t m n j

• k

• s x h

• b f w

• l r

• d



CASUS TESSA, LOGOPEDISCH 
ONDERZOEK LFT. 2JR.+9M.

• Medewerking niet toereikend

• Wat nu?

• Afname van CIO: Communicatief Intentie Onderzoek ->

observatie test genormeerd voor kinderen 

van 1jr.+4m. tot 2jr.+5 m

• Zicht krijgen op pre- en vroegverbale ontwikkeling in spelomgeving



COMMUNICATIEVE INTENTIE 
ONDERZOEK

• Subschalen voor observatie van het kind:

- condities -> contact, aandacht, imitatiegedrag

- vormen -> reageert kind op taal van de ander en hoe communiceert

het zelf (verbaal en/of non-verbaal)

- functies -> middelen tot controle, expressie, representatie

- communicatieve regels -> rol als interactiepartner

- matchen en benoemen -> vroege vormen van symboolgebruik

• Observatie van de ouderlijke ondersteuning en taalgebruik





CASUS TESSA, LOGOPEDISCH 
ONDERZOEK LFT. 2JR.+9M.

• Communicatief Intentie Onderzoek: 

op alle onderdelen behaalt ze een zwakke score

• Logopedische diagnose: 

receptieve en expressieve taalontwikkelingsachterstand



LOGOPEDISCHE DIAGNOSE

• Taalontwikkelingsachterstand

• Specifieke taalontwikkelingsstoornis

• Niet-specifiek taalontwikkelingsstoornis



TAALONTWIKKELINGSACHTERSTAND

• Een niet leeftijdsadequate taalontwikkeling als gevolg van een vertraagde 

taalaanvang of onvoldoende taalaanbod vanuit de omgeving (ofwel een 

blootstellingsachterstand) waarbij doorgaans goede verbetering te zien is bij 

adequate stimulatie c.q. training



SPECIFIEKE
TAALONTWIKKELINGSSTOORNIS

• Een beperking in taalbegrip en/of taalproductie waarbij de taalproblemen niet kunnen worden 

verklaard door aantoonbaar hersenletsel, intelligentieproblemen, gehoorverlies, lichamelijke 

problemen of sociaal-emotionele problemen



NIET SPECIFIEKE 
TAALONTWIKKELINGSSTOORNIS

• Bij een niet specifieke taalontwikkelingsstoornis is er wel sprake van een duidelijke oorzaak zoals een 

verminderd gehoor, een verstandelijke beperking of neuropsychiatrische stoornissen (zoals ADHD of autisme)



CASUS TESSA, LOGOPEDISCH 
ONDERZOEK LFT. 2JR.+9M.

• Communicatief Intentie Onderzoek: 

op alle onderdelen behaalt ze een zwakke score

• Voorlopige logopedische diagnose: 

receptieve en expressieve taalontwikkelingsachterstand 

• Advies?



ACADEMISCH TEAM SPRAAKTAAL+

• Multidisciplinaire diagnostische polikliniek 

voor kinderen met complexe 

taal- en spraakproblemen



ACADEMISCH TEAM SPRAAKTAAL+

Kinderen met complexe taal- en 
spraakproblematiek mogelijk met medische

en/of psychologische comorbiditeit

Het team bestaat uit: kinderarts, 

audioloog, psycholoog en logopedist. 

Daarnaast kunnen o.a. KNO-arts, 

kinderneuroloog en klinisch geneticus

geconsulteerd worden



PATIËNTENGROEPEN

Kinderen reeds 

gediagnosticeerd met 

ernstige taal- en 

spraakproblemen bij wie de 

behandeling stagneert en 

tevens verdenking op co-

morbiditeit

Jonge kinderen bij
wie de taal- en 

spraakontwikkeling
niet of nauwelijks op 

gang komt en 
gedacht wordt aan

comorbiditeit



VERWIJZING

Vermoeden van complexe

vraagstelling

Verwijzing mogelijk
vanuit eerste en 

tweede lijn

Verwijsbrief voor logopedie en 
kindergeneeskunde met reden van 

verwijzing en relevante
aanvullende informatie over 
problematiek van het kind



INTAKE

• De aanmeldingen worden in tweewekelijks intakeoverleg met 

alle kernteamleden besproken

• Zo nodig wordt, met toestemming van ouders, aanvullende

informatie opgevraagd



DIAGNOSTIEK

Ouders en kind worden opgeroepen voor de verschillende

onderzoeken bij de leden van het team

De resultaten worden gezamenlijk besproken door de 

teamleden eventueel aangevuld met gegevens van andere

organisaties en instellingen

Zo nodig wordt contact genomen met verwijzer voor overleg



ADVIES

In een gezamenlijk adviesgesprek (doorgaans kinderarts, psycholoog en 
logopedist) worden de ouders geïnformeerd over de bevindingen en 
conclusie en wordt een gericht advies gegeven t.a.v. het vervolgtraject

Iedere betrokken professional maakt een verslag van het eigen
onderzoek en stuurt deze naar verwijzer en/of huisarts en/of ouder

en/of zakenpartner



EVALUATIE

Na 6 maanden kan het kind 

teruggezien worden waarna

opnieuw bespreking in het 

team volgt om het effect van 

het ingezette traject te

volgen of zo nodig bij te

sturen



BESPREKING TESSA IN ATST+

• Geïndiceerde onderzoeken:

Consult KNO en audiologie

Consult psychologie

Consult kinderarts

• Evaluatie van bevindingen en formuleren van advies



KNO- EN SKI ONDERZOEK

KNO: LHMO bdz

Audiologisch onderzoek:

AD (bloktest): drempel 15-20 dB

AS (bloktest): drempel 15-20 dB

Conclusie:

Normaal gehoor bdz



PSYCHOLOGISCH ONDERZOEK TESSA 
(2JR.+11M.)

• Op de cognitie schaal van de Bayley-III-NL behaalt ze een 

ontwikkelingsindexscore van 72 -> dit laat zien dat de mentale ontwikkeling 

vergeleken met leeftijdsgenootjes vertraagd is.

• Prestaties komen overeen met leeftijdsniveau van 23 maanden bij 

kalenderleeftijd van 35 maanden.

• Geen zorgen over gedrag -> vrolijk maar nog erg jong/onrijp meisje

•  hoe kun je het taalprobleem duiden?



LOGOPEDISCHE DIAGNOSE

• Taalontwikkelingsachterstand

• Specifieke taalontwikkelingsstoornis

• Niet-specifiek taalontwikkelingsstoornis



CONSULT KINDERARTS

• Naast cognitieve en spraak/taalontwikkelingsachterstand blijkt ook een iets 

vertraagde en onrijpe motorische ontwikkeling

• Broer van Tessa bekend met ASS en ADHD en leerachterstand, bezoekt SBO; 

moeder heeft eveneens SBO bezocht

• Geeft voldoende indicatie voor aanvullende genetische diagnostiek

• Deze toont een waarschijnlijk pathogene en verklarende genetische mutatie in 

het CHAMP 1 gen



KINDEREN BEKEND MET CHAMP 1



CHAMP1

• CHAMP1-related 

neurodevelopmental

disorder, or CHAMP1 

disorder, is a recently

described genetic

syndrome associated with

developmental delay, 

intellectual disability, 

behavioral symptoms, 

medical comorbidities, 

and dysmorphic features



GENETISCHE DIAGNOSTIEK?





BESPREKING EN ADVIES CASUS TESS

• Verwijzing naar oogheelkunde gezien frequent voorkomende oculaire en 

visusafwijkingen

• Verwijzing naar klinische genetica om te bekijken of dragerschapsonderzoek 

nuttig is gezien opvallende familieanamnese

• Verwijzing naar een kinderbehandelcentrum (KBC) om gepaste 

ontwikkelingsstimulatie te starten waaronder logopedie

• Controles bij kinderarts wordt gecontinueerd



MosaKids Kinderziekenhuis



UPDATE RICHTLIJN








