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Wie ben ik?

NVN Webinar maart 2021

Rik Westland

2004-2010: Geneeskunde (VUmc, Amsterdam)

2010-2014: Promotieonderzoek: de KIMONO-study naar nierschade bij

kinderen met functionele mononier (VUmc, Amsterdam)

2014-2019: Opleiding tot kinderarts (VUmc, Amsterdam)

2016-2017: Post-doctoraal onderzoek naar genetica van aangeboren

nierafwijkingen (Columbia University, New York)

2019-2022: Kindernefroloog in opleiding (EKZ-Amsterdam UMC, Amsterdam)

2021-2026: ArtDECO consortium projectleider



Aangeboren afwijkingen van de nieren en urinewegen

Normale nieren
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Hoe ontstaan urethrakleppen?

NVN Webinar maart 2021 Krishnan et al. J Urol 2006

Normaal

PUV?

Komt vaker voor samen met hypospadie

Er zijn geen goede diermodellen om de 

ontwikkeling van de plasbuis te bestuderen

C/ We weten onvoldoende
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Het moet wel erfelijk zijn: familiestudies (1)
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Het moet wel erfelijk zijn: familiestudies (2)
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Het moet wel erfelijk zijn: familiestudies (3)



Waarom is het belangrijk om de oorzaak te
weten?

Aangeboren nierafwijkingen: 40% van kinderen die dialyseren

NVN Webinar maart 2021 Naar: Chevalier Kidney Int 2009

Toekomst is voor geen patient hetzelfde!
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Maar: ‘Erfelijk’  ‘Genetisch’ 



De erfelijke oorzaak vinden is niet makkelijk.. 

• Genetische factoren (DNA)

• Besturing van genetische

factoren (epigenetica)

• Omgevingsfactoren (vóór- of 

tijdens de zwangerschap)
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Maar: enkele genetische principes
en waarom dit juist bij urethrakleppen lastig is

1. Ernstige genetische afwijkingen zijn over het algemeen zeer

zeldzaam

2. Oorzakelijke genetische afwijkingen kunnen worden doorgegeven

onder familieleden zonder dat allen de(zelfde) ziekte hebben

3. Bewijs voor genetische factor wordt met behulp van andere

diersoorten geleverd
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Genetische factoren: verstoringen in het DNA

“Punt”-mutatie (1 gen)

Groter stuk DNA: “Duplicatie” of “Deletie”

TYPEFAUT

TYPEFOUTFOUT

TYPE-

(Nog) niet ontdekt bij

jongens met 

urethrakleppen

Hier leren we steeds meer

over bij jongens met 

urethrakleppen

Voorbeeld: Down syndroom
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Verbitsky & Westland et al. Nat Genet 2019

Verdubbelingen van grote stukken DNA lijken bij
jongens met urethrakleppen vaker voor te komen

NB. TYPEFOUTFOUT

“NIEUWE SYNDROMEN”?BEKENDE SYNDROMEN

Deze grote DNA verdubbelingen kunnen ook

afwijkingen in andere organen veroorzaken

Verklaring voor “meer dan nierproblemen alleen”?
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Omgevingsfactoren

Specieke omgevingsfactoren:

- Zwangere moeders met suikerziekte

- Zwangere moeders met overgewicht

- Foliumzuur beschermend?

Aangeboren nierafwijkingen in het algemeen:

- Bepaalde medicijnen tijdens de zwangerschap (oa. ACE-remmers, ibuprofen)

- Bacteriesamenstelling van de darm?

Groen in ‘t Woud et al. Birth Defect Res A Clin Mol Teratol 2016



Onze kennis moet beter!
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Oorzaak en gevolg in een vroeg stadium met elkaar

verbinden

Ontstaan Uitkomst

Onze ambitie

In samenwerking met:
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Startdatum: 1 Sep 2021



Nationale data- en

biobank

Genetische factoren Omgevingsfactoren en

klinische metingen

Bevestiging in het 

laboratorium

Alle relevante gegevens

op een plek

beschikbaar

Ontwikkeling van 

nieuwe laboratorium-

methoden

Nieuwe inzichten in de oorzaken van aangeboren

afwijkingen van nieren en -urinewegen

Voorspellen van de (nier)gezondheid?

Doelen
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Hoe wordt onze kennis beter?



Er valt nog veel te ontdekken over de 
erfelijkheid van urethrakleppen
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Dank voor uw 

aandacht!

Vragen?

ri.westland@amsterdamumc.nl

Dank aan: 

Voorbeeld voettekst | juli 2018

mailto:ri.westland@amsterdamumc.nl

