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Onderzoek



Resultaten van recent onderzoek

www.bergmanclinics.nl





Diagnostische zoektocht
(Palmer e.a., 2017 – aangeboden voor publicatie)

• Gemiddeld 7 (2-15) verschillende medische specialisatie 
gebieden vóór diagnose 22q11.2 deletie wordt gevonden. (Excl. 
huisarts en kinderarts).

• Gemiddelde tijd tot diagnose: 4,5-5 jaar.

• Minderheid diagnosen in 1e levensjaar.

Betekenis, o.a.:

• Educatie aan (toekomstige) artsen

• Hielprikscreen?!



• Onderzoek >200 volwassenen

• Gem. lft 26,7 jr

43,5% obesitas in medisch voorgeschiedenis

Vaker bij mensen met psychofarmaca

Betekenis:

• leefstijl!

• 22q11.2 deletie - extra opletten wat je eet en drinkt



• Vroeg begin (gem. 40 jr.)

• Soms lastig te herkennen of te onderscheiden van onschuldige 
bewegingsproblemen

• Reageert goed op reguliere medicijnen

Betekenis:

• Scholing aan artsen (o.a. neurologen)

• Trek a/d bel bij twijfel

http://www.zol.be/neurologie

Pas op Parkinson
(Boot e.a., 2017 – aangeboden voor publicatie)



• Parkinsonisme (trage bewegingen, tremoren [trillen], stijfheid)

• Paradoxale uitslagen hersenscans (meer ipv minder dopamine 
cellen?)

Betekenis:

• Mensen met een 22q11.2 deletie hebben vaker parkinsonisme; 
dit is meestal niet de ziekte van Parkinson

• Trek a/d bel bij twijfel

“Parkinsonisme”
(Butcher e.a., 2017)



Gnderzoek naar de ‘niet-
medicamenteuze’ behandeling van 
psychische problemen bij mensen met 
een 22q11.2 deletie

Betekenis:

• Onderzoek is nodig

• Aanwijzingen dat aanpassingen van 
reguliere behandelingen nodig zijn

www.thijskreukels.nl

Geen pillen, maar praten
(Buijs e.a., 2017 – aangeboden voor publicatie)



Transitie van zorg(en) bij adolescenten
“Een kleine stap voor de mensheid, een grote voor iemand met een 
22q11.2 deletie”



Transitie: overgang, verandering



Verandering medische 
aandachtspunten

Kinderleeftijd

• Ontwikkeling/mijlpalen

• Immuun systeem

• Aangeboren hartaandoening

• Gehemelte/spraak

• Aandacht en concentratie, 
angsten

• Voedingsproblemen

• Calcium, schildklier

Verhoogde kans op lichamelijke 
problemen en vertraagde 
ontwikkeling

Volwassen leeftijd

• Calcium, schildklier

• Overgewicht/obesitas

• Vermoeidheid

• Angsten

• Psychosen

• Epileptische aanvallen

• Bewegings stoornissen

Verhoogde kans op 
neuropsychiatrische aandoeningen



Verandering van

School werk

beleefhoekschewaard.nl http://www.kmo-insider.biz/



Verandering van wonen?

Wwr.nl



Verandering van relaties

thoughtcatalog.com

• Sibs uit huis

• Wegvallen vriendjes/ 
vriendinnetjes van school?

• Op jezelf wonen?

• Hoe maak ik nieuwe 
vriend(inn)en? (internet)



Verandering wetten/regelgeving, 
financieën etc…



Verandering van medische zorg

• Huisarts

• Kinderarts (regie-voerend arts, 
regiebehandelaar)

• 22q11-poli in het WKZ, Utrecht 
(expertisecentrum; consultatie, 

kennisbundeling, wetenschappelijk 

onderzoek)

• Betrokken specialisten (b.v. 
cardioloog, KNO-arts, orthopeed)

• Huisarts

• AVG (regie-voerend arts, regie-
behandelaar)

• 22q11-poli in het MUMC, Maastricht 
(expertisecentrum; consultatie, 

kennisbundeling, wetenschappelijk onderzoek)

• Betrokken specialisten (b.v. psychiater, 
neuroloog, endocrinoloog)



Bedankt voor jullie aandacht!

e.boot@hartekampgroep.nl

erik.boot@uhn.ca

deposthoornkrommenie.nl


