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Klinische genetica

• Sinds 1987 erkend als medisch specialisme

• Jongste geneeskundig specialisme

• In elk academisch ziekenhuis is een afdeling klinische genetica, vanuit deze
afdeling wordt poli gedaan in perifere ziekenhuizen in de regio

• Oncogenetica, Cardiogenetica, Dysmorfologie

• Zelf gespecialiseerd in erfelijke bindweefselaandoeningen
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• In 1956 werd duidelijk dat mensen in elke celkern 46 chromosomen
hebben. 

• Eerste numerieke afwijkingen: Down syndrome (trisomy 21, 1959), 
Edwards (trisomy 18), Pateau (trisomy 13), Klinefelter, Turner, 

• Banderings technieken om ongebalanceerde translocaties te
ontdekken warden pas later beschikbaar ( Q-banding (eind Jaren 60), 
G-banding (begin jaren 70)



Deoxyribonucleic acid (DNA): structuur 1953 
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20,000 genen

20,687 genen

50,000 genen



Incorporation fluorescent-labelled nucleotides which then stops the DNA replicating

Produces DNAs of different lengths ending with either  A/T/G/C fluorescence

Graph read out from fluorescent detector

Sanger sequencing

Ontwikkeld door Frederick Sanger et al. in 1977.
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Osteogenesis Imperfecta (OI)

Fractures Dentinogenesis Imperfecta        Hearing loss Short stature

Blue sclerae hypermobility

Prevalence 6-7/100,000
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David Sillence schreef een
artikel in 1979 waarin hij
voorstelde om OI te
classificeren in 4 types n.a.v. 
klinische kenmerken, 
radiologie en overervingO
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“Unraveling collagen” by Julian Voss-Andreae

Orange Memorial Park Sculpture Garden, City of South San Francisco, CA
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Thesis defense 16-12-11
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Orthopedic surgeon

Rehabilitation physician

Internal medicine

Occupational therapist
D. Van der Grijn/M. de Jong (Danielle/Minka)

Clinical geneticist

OI Coordinator

Dr. A.J.M. Janus (Guus)

Dr. A.M.V. Dommisse (Annemarieke)

Dr. A.M. Franken (Anton)

G.J. Harsevoort (Arjan)

Dr. F.S. van Dijk (Fleur)
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Use of induced pluripotent stem cells and 
CRISPR/Cas9 in Osteogenesis Imperfecta:

First results

Fleur S. van DijkB
lu

e 
h

o
ri

zo
n



LO
N

D
O

N
: 2

0
1

6



Expert center for complex Ehlers-Danlos 
Syndromes (EDS)

• London (South of 
UK) and Sheffield 
(North of UK)

• Diagnostic service 
for monogenic EDS 
subtypes
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National Health Service: 70 years

• The NHS was created  on July 5 1948 out of the ideal that good 
healthcare should be available to all, regardless of wealth. 

• Geen verplichte zorgverzekering

• Gefinanceerd door belasting en overheidsinkomsten
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• Zorgsysteem zwaar overbelast

• Lange wachttijden

• Veel gecancelde operaties

• Tekort aan ambulances

• Private health sector
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