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Genetische aspecten en mictieproblematiek, 
wat weten we nu echt?
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(potentiële) belangenverstrengeling Geen / Zie hieronder

Voor bijeenkomst mogelijk relevante 
relaties met bedrijven Bedrijfsnamen

• Sponsoring of onderzoeksgeld
• Honorarium of andere (financiële) 

vergoeding
• Aandeelhouder
• Andere relatie, namelijk …

•
•

•
•

Disclosure belangen spreker
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Wie ben ik. En jullie?

• Klinisch geneticus
• associate professor translationele nefrogenetica
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Belangrijkste take home: overleg!

• Overleg
• Overleg
• Overleg
• Overleg
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Context general

• UMCU Genetics:
– 29 clinical geneticists
– 15 laboratory specialists genetics
– 250 employees

• Netherlands
– Population of 17,5 million
– 8 academic hospitals, w. genetics departments

• Clinical Geneticist
– 4 yr specialty training
– Patients: preconceptional-prenatal-0-100 yrs
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Context genetic care

Maaike Wijnands 
Studio Oehoe

• Reimbursed from mandatory health 
insurance:
– Genetic counseling
– Genetic testing

• Types of test available (from academic lab): 
– Genepanels (from WES)
– (trio) WES
– SNP array
– Mitochondrial DNA 
– Etc etc

• Who can request
– organspecialists with enough experience:

• Single genes / Genepanels in symptomatic patients

– Clinical geneticists:
• Presymptomatic patients / broad testing/ complex cases/families / and of course 

symptomatic
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”Hospital genetics”: monogenic disorders

Adapted from Manolio et al, Nature 2009
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Een gen

‘exoom’: alle ~20.000 
genen

6.000 bekende v. 14.000 
onbekende rol

1-2% of the genome

Genpanels
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Belangrijk om te weten over genetisch testen/ 
nefro/uro genetica
• Genetici zijn heel goed in “niet prikken”

– De verwijsindicatie herkennen is veel belangrijker dan de 
patient/ouders alles proberen uit te leggen

• (ook grote) genetische tests kunnen als het moet snel gedaan 
worden (<2 weken) 
– Ook/juist prenataal

• Lang niet alle erfelijke aandoeningen hebben >1 aangedane
persoon in de familie

• Expertise centra met (online en multicenter) MDOs 
• Een aangeboren afwijking bij een eerder kind is een GUO 

indicatie in een volgende zwangerschap

• DNA opslaan is makkelijk en makkelijk uit te leggen, zonder 
consent doen we er niets mee. 
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Nephrogenetics genepanels: booming

UMCU; 2022 not complete
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6. Onbegrepen nierziekte/nierfalen

Medullaire spons

hematurie
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diagnostic yield differs per phenotype group: ranges

Claus et al AJMG 2022

• What is optimal yield?
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Lagere urinewegen

• CAKUT ‘congenital anomalies of the kidney and urinary tract’
– brede (incl PUV, UPJO, MCDK, etc)
– vs smalle definitie (gerelateerd aan embryonale ureter budding)

• VUR
• renale adysplasie
• Dubbelsysteem

• LUTO wordt daar
soms wel soms
niet bij gezet.

• meer functioneel
/ aansturing/
stevigheid

dysfunctional
voiding
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• Urofaciaal syndroom 
(Ochoa syndroom)

• Mutaties in genen die de 
innervatie (van de blaas) 
beinvloeden

Een voorbeeld

Oa Daly et al AJHG 2010
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DD
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• Mutaties in CHRM3
CHOLINERGIC RECEPTOR, 
MUSCARINIC, 3

Prune Belly
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Megablaas microcolon

• MYOSIN LIGHT CHAIN 
KINASE; MYLK

• Start contractie glad 
spierweefsel
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• Search ((((((((((((hydroureter[Clinical 
Synopsis]) OR bladder[Clinical Synopsis]) 
OR urethral valve[Clinical Synopsis]) OR 
urethral obstruction[Clinical Synopsis]) 
OR enuresis[Clinical Synopsis]) OR 
urinary tract infection[Clinical Synopsis]) 
OR neuropathic bladder[Clinical 
Synopsis]) OR vesicoureteric
reflux[Clinical Synopsis]) OR voiding 
dysfunction[Clinical Synopsis])) AND "has 
locus"[Properties]) AND "has 
symbol"[Properties]) NOT "prefix 
none"[Properties]

• 183 genen/syndromen
• natuurlijk vaak meer aan 

de hand

• Oa 
– Bindweefselaandoeningen

• EDS

– NB chromosoom afw (oa 
tris 21)

Genen database (OMIM) query
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• Echter als veel meer aan de 
hand, dan vaak keuze voor 
breder onderzoek

Bekende genen voor lagere urinewegen: staan op 
het CAKUT panel
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Overleggen/verwijzen (suggesties)

• Let vooral op bij patienten die geen indicatie hebben voor 
een (kinder) nefroloog

• Overleggen voor minder kan ook

22

Ons nierstichting consortium
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Take home

• bewustzijn
• OVERLEG
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