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Rens Evers

• Psychiater
• Werk bij Koraal (verstandelijk beperkten zorg) in expertiseteam
• Vanuit die functie in aanraking gekomen met 22q11DS
• Tot eind 2015 promotieonderzoek 22q11DS
• Nu nog verbonden aan de universiteit Maastricht: post doctoraal 

onderzoek
• Niet verbonden aan de 22q11 polikliniek

• Eerst wat over 22q11 en de problemen op volwassen leeftijd
• Bevindingen promotieonderzoek



22q11deletie = multi-systeem aandoening die 
een multidisciplinaire aanpak vergt (ook bij 
volwassenen)

• Prevalentie ~ 1:3000 (levend geborenen)

• Uiterlijke kenmerken (gezicht)

• Schisis (gehemeltespleet), nasale spraak

• Congenitale hartafwijkingen

• Hypocalcemie (lag calcium)

• Epileptische aanvallen

• Thrombocytopenie (laag aantal bloedplaatjes)

• Hypo(para)thyreoidie

• Niet goed functionerend immuun system (thymus aplasie)

• Intellectuele beperkingen

• Psychopathologie

• Ziekte van Parkinson







Medisch management volwassenen

• Psychiatrie

• Neuropsycholoog

• Neuroloog

• Orthopeed

• Endocrinoloog

• KNO

• Evt. Oogarts

• Genetische counseling

• Evt. Uroloog/fleboloog



Veel geziene problemen in de praktijk
Bij volwassenen met 22q11DS

• Rugafwijkingen
• Scoliose

• Vaatafwijkingen met name forse spataderen
• Obesitas
• Laag aantal bloed plaatjes
• Obstipatie
• Levensverwachting?

• Wat is de rol van de behandeling van (bv psychiatrische) problemen 
(bijwerkingen medicatie)





Psychiatrische problemen

• Angst  – antidepressiva, CGT, 

• Depressie – antidepressiva, CGT, Mindfullness

• Trauma, PTSS – EMDR

• Psychose – antipsychotica, stemmingstabilisatoren (anti-epileptica)

• Cognitieve achteruitgang– aanpassen activiteiten

• Wees alert op overvraging – onzichtbare beperking

• Viervoetertherapie, equitherapie, PMT



22q11DS volwassenen -2 groepen

• Jong, transitie -22q11DS diagnose is bekend sinds kindertijd

• Volwassenen die diagnose krijgen na >18e jaar, soms omdat ze 

zelf een kind krijgen met 22q11

Laatste groep heeft vaak verwerkingsproblemen n.a.v. diagnose



Thema’s

Sexualiteit / kinderwens

Dagactiviteiten

(Beschermd) wonen

Relaties met leeftijdsgenoten

Autonomie



Maastricht University Medical Centre
Volwassenen poli 22q11DS

• Volwassenen –neuroloog, orthopeed, KNO, oogarts, internist, 

klinisch geneticus en AVG. Psychiatrie coördineert

• Multidisciplinair, op afstand overleg artsen elders

• Onderzoek – Esther, Claudia, Rens, stagiaires

• Onderwijs – studenten, collega’s



Clinic: sabine.quaaden@mumc.nl
http://www.steun22q11.nl/index.php/expertisecentra/umc-maastricht/expertisemaastricht

Research: 22q11studies@maastrichtuniversity.nl
http://www.steun22q11.nl/index.php/wetenschappelijk-onderzoek/lopende-studies

mailto:sabine.quaaden@mumc.nl
https://webmail.maastrichtuniversity.nl/owa/redir.aspx?C=bFzjVO3ZPkOqEz2lkjSz6XZBNY_Y1tJICxGFKsa9zJVw_JkFuPOTGIp-UmrszaoBbHDnM94bH_o.&URL=http://www.steun22q11.nl/index.php/wetenschappelijk-onderzoek/lopende-studies
https://webmail.maastrichtuniversity.nl/owa/redir.aspx?C=bFzjVO3ZPkOqEz2lkjSz6XZBNY_Y1tJICxGFKsa9zJVw_JkFuPOTGIp-UmrszaoBbHDnM94bH_o.&URL=http://www.steun22q11.nl/index.php/expertisecentra/umc-maastricht/expertisemaastricht
mailto:22q11studies@maastrichtuniversity.nl
http://www.steun22q11.nl/index.php/wetenschappelijk-onderzoek/lopende-studies




Uitgang van onderzoek
• Ik zag ook 22q11DS patiënten met een (erg) laag 

niveau met veel psychiatrische en gedragsproblemen

• Veel vragen rondom (evt. niet slagen van)  

behandeling

• Nooit eerder beschreven

• Vanuit mijn rol als psychiater in de VB-zorg (niet 

representatief voor de hele 22q11DS groep





Onderzoeksopzet 

• 64 22q11DS patiënten (alle niveaus)

• 29 controles

• Intelligentie, psychiatrische symptomen

• Lengte deletie

• Neurotransmitters



1. Psychopathologie  bij lagere intelligentie

• Basis: 33 22q11DS patiënten met IQ < 55

• IQ en psychiatrische symptomen 



Intelligentie

• 33 patiënten

• In te delen in 2 groepen:

• Altijd functionerend op een laag niveau

• Na de adolescentie achteruit gegaan

aantal Vroeger 

IQ

Huidig 

IQ

IQ 

verlies

Achteruitgang 21 74 30 44

Laag niveau 12 44 27 15



Psychiatrische symptomen

• In beide groepen hoge scores van 

psychopathologie

• Meer in de groep met achteruitgang voor o.a. 

depressie en psychose

• Sterke samenhang psychose en achteruitgang





Lengte deletie

• 64 22q11DS patiënten

• Heeft lengte van deletie invloed 

op IQ en/of psychoses?

• Lengte deletie bepaling (MLPA) 

• met 2 verschillende “kits”



MLPA

• Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification

• stukjes chromosoom zichtbaar 
maken met probe (m.b.v.  
zogenaamde “MLPA-kit”)

• Zo’n “probe” hecht  aan specifiek 
gengedeelte

• aflezen
• Software analyse: 

• enkelvoudig (deletie), 
• dubbel (normaal) 
• drievoudig (duplicatie)



MLPA uitkomsten

• Lengte deletie heeft:

• Geen relatie met psychose 

• Geen relatie met IQ

• Gebruik verschillende “kits” wel nuttig

• Beiden “kits” samen geven beter gedefinieerde 

uitkomsten





Neurotransmitters
• Stoffen die verantwoordelijk zijn voor de 

prikkeloverdracht tussen zenuwen



Aandacht voor neurotransmitters 
binnen het 22q11DS: waarom?

COMT: Catechol-O-Methyl Transferase; verantwoordelijk voor de 
afbraak 
van dopamine en (nor)adrenaline 
PRODH: PROline DeHydrogenase: zet Proline om naar Glutamaat
SEPT5: Septin5, speelt rol in serotonine metabolisme bloedplaatjes
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Onderzoeksopzet

• 64 22q11DS patiënten 

• 29 gezonde personen

• In urine:

• Dopamine

• genot, blijdschap en welzijn

• Psychoses en ADHD

• Serotonine

• geheugen, stemming, slaap, 

emotie, eetlust.

• Depressies en angst

• Noradrenaline

• Depressies stemming, angst 

• Relatie met IQ, psychoses



Onderzoeksopzet

• 64 22q11DS patiënten

• In bloed:

• Proline

• Glutamaat (ook 

neurotransmitter)

• stimulerend

• psychose 

• Relatie met IQ, psychoses



Uitkomsten dopamine, serotonine en 
noradrenaline

• Lagere spiegels van serotonine bij 22q11DS 

patiënten vergeleken met controles

• Spiegels van serotonine, dopamine en noradrenaline 

hangen samen met IQ





Uitkomsten Proline en Glutamaat

• Bij 22q11DS in 31% hoog 

proline gehalte 

(hyperprolinemie)

• Glutamaat op hogere leeftijd 

hoger (normaal juist lager)

• Glutamaat hoger bij de groep 

met lager IQ
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Samenvatting

• Lage intelligentie bij 22q11DS is niet zo zeldzaam 

• Evt. veroorzaakt door een cognitieve achteruitgang

• Psychoses lijken samen te gaan met cognitieve 

achteruitgang

• Link lagere intelligentie bij 22q11DS met: 

• lage niveaus van dopamine, serotonine en 

noradrenaline 

• hoge niveaus van glutamaat

• Verschillende verklaringen daarvoor



Vervolgonderzoek

• Doel: Inzicht waarom deze verschillen

• Methode:

• Lengte deletie vergelijken met hoog functionerende 

patiënten (IQ>85) en laag functionerende patiënten 

(IQ<55)

• DNA

• Haplo-insufficiënties op genen 22q11.2

• Second hits



koraalgroep.nl

Bedankt voor uw aandacht

revers@koraalgroep.nl


