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E 
en volgende POMPE NIEUWSbrief ligt voor u. In een tijd waarin het co-

ronavirus nog steeds veel van de dagelijkse gang van zaken in het leven 

bepaalt. Heel voorzichtig komt er mogelijk iets perspectief nu er uitzicht 

is op vaccineren. Patiënten met een neuromusculaire aandoening van 

18 jaar en ouder bij wie de ademhaling gecompromitteerd is komen vervroegd in 

aanmerking voor een vaccin. Dit betreft ook u, als patiënt met de ziekte van 

Pompe. Op dit moment heeft u mogelijk al een eerste vaccinatie gehad of staat deze 

gepland om te komen halen in het Erasmus MC of in uw behandelend Centrum 

voor Thuis Beademing. Indien u niet mobiel genoeg bent om af te reizen naar het 

Erasmus MC dan is er de mogelijkheid om u thuis te laten vaccineren  door de 

huisarts in een later stadium (eind april/mei). Voor meer info verwijzen wij u naar:  

ƘǧǇǎΥκκǿǿǿΦǎǇƛŜǊȊƛŜƪǘŜƴŎŜƴǘǊǳƳΦƴƭκŎƻǾƛŘмф-ǾŀŎŎƛƴ-Ŝƴ-ƳŜƴǎŜƴ-ƳŜǘ-ŜŜƴ-ǎǇƛŜǊȊƛŜƪǘŜκ  

 

In de maand april nemen we afscheid van Harmke van Kooten als arts -onderzoeker 

aan de ôvolwassenõ kant. Harmke zal, nadat zij heeft genoten van haar zwanger-

schapsverlof, verder gaan met de opleiding tot neuroloog. Harmke: vanaf deze 

plaats veel dank voor  je grote inzet in de zorg voor de Pompe patiënten. We wen-

sen je veel succes met het vervolg van je promotie onderzoek en met je verdere op-

leiding tot neuroloog. Eerst uitzien naar de komst van jullie 2e kindje, heel veel 

geluk!  

In deze nieuwsbrief stellen we u op de hoogte van de ontwikkelingen binnen ons 

centrum en komen er verschillende [ouders van] patiënten aan het woord.  

We wensen u opnieuw veel leesplezier toe!  
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https://eur01.safelinks.protection.outlook.com/?url=https%3A%2F%2Fwww.spierziektencentrum.nl%2Fcovid19-vaccin-en-mensen-met-een-spierziekte%2F&data=04%7C01%7Cm.j.hoogendijk%40erasmusmc.nl%7Cb3cf3d0909f149cfc24508d8ee439a49%7C526638ba6af34b0fa532a1a511f4ac80%7


V A N U I T  H E T  L A B      . . .                                       
DATABASE VAN MUTATIE S VOOR DE ZIEKTE VAN  POMPPE  

 

screening programmaõs includeren. In de laatste 10 jaar 

zijn er steeds meer landen die een dergelijk programma 

hebben geïmplementeerd om erfelijke aandoeningen 

vroeg te kunnen identificeren. Ook de ziekte van Pompe 

wordt in zoõn screening vaak meegenomen. De informa-

tie die hieruit gehaald kan worden is bijzonder groot, 

maar de precieze bevindingen staan vaak alleen vermeld 

in een wetenschappelijk artikel, en die moet je dan wel 

net weten te vinden.  

 

Halverwege 2020 is dus ook al deze informatie gepubli-

ceerd en in de database verwerkt (publication 2020). 

Natuurlijk zullen er altijd updates moeten blijven komen 

om de meest recente informatie toe te voegen, maar voor 

nu zijn we trots met wat we bereikt hebben.  

Z 
oals de meeste van jullie allang weten, wordt 

de ziekte van Pompe veroorzaakt door muta-

ties (storende verandering in het DNA) in het 

gen GAA, wat codeert voor het zure Ȁ-

glucosidase enzym. Deze mutaties verschillen vaak per 

patiënt of familie en iedere mutatie kan het GAA gen op 

een andere manier beïnvloeden. Als het effect van een 

mutatie bekend is, is het dan ook (grofweg) mogelijk om 

aan de hand van de gevonden mutaties de ernst van het 

ziekteverloop bij een patiënt te voorspellen. Eén van de 

projecten binnen ons centrum is het bijhouden van een 

database (www.pompevariantdatabase.nl) waarin alle 

bekende mutaties in het GAA gen worden weergegeven 

en geclassificeerd op basis van ernst. Deze database is 

openbaar toegankelijk en wordt wereldwijd gebruikt bij 

het stellen van een diagnose voor de ziekte van Pompe.  

 

In 2016 vonden wij het tijd om deze database eens te 

upgraden. De hoop was (is), dat door meer en gedetail-

leerdere informatie weer te geven, we het diagnosticeren 

en de behandeling van patiënten met de ziekte van 

Pompe wereldwijd kunnen verbeteren. In 2019 kwam 

hieruit de eerste versie van de nieuwe database 

(publication 2018), in deze versie hebben we alle muta-

ties die al in de eerdere database stonden voorzien van 

extra informatie over onder andere; het onderliggende 

mechanisme van de mutatie en het ziektebeeld van pati-

ënten die deze mutatie(s) dragen (* even een disclaimer 

om uw zorgen weg te nemen; het gaat hier alleen om 

informatie afkomstig uit eerder gepubliceerde weten-

schappelijke artikelen. Er staat dus geen persoonlijke 

informatie in en het is onmogelijk om uit deze database 

een identiteit te herleiden).  

 

Nadat de bestaande database was bijgewerkt, was het 

tijd hem bij te werken met alle nieuwe mutaties die 

sinds 2016 zijn gevonden. Naast deze nieuwe mutaties, 

hebben we ook alle niet ziekmakende varianten (SNPs) 

in het GAA gen toegevoegd. SNPs zijn net als mutaties 

veranderingen in het DNA, echter niet alle veranderin-

gen zijn ziekmakend. In het geval van SNPs, zijn dit ge-

woon de verschillen die iedereen uniek maakt. Door de-

ze SNPs in de database te vermelden als òniet ziekma-

kendó, hopen wij eventuele foute diagnoses te kunnen 

voorkomen, zodat diagnostische labs zich kunnen fo-

cussen op het vinden van de mutaties.  

 

Ten slotte wilden we ook de nieuwe mutaties en infor-

matie verkregen uit grootschalige pre - of postnatale   

  

Door Stijn in ót Groen, onderzoeker in opleiding 

Publication 2018 



O 
p 7 juli 2020 heeft Monica Nino haar proefschrift 

online met succes verdedigd. De titel is:  

  

The Genotype -Phenotype Correlation in Pompe 

Disease Studied  

from an Enzymatic and Molecular Perspective  

  

Is de klinische diversiteit van de ziekte van Pompe ver-

klaarbaar op basis van enzymatische en moleculaire karak-

teristieken?  

 

In het proefschrift staat onder andere het werk aan de Pompe 

mutatie database beschreven (zie bovenstaand). Tevens heeft 

Monica onderzoek gedaan naar een mogelijke verklaring voor 

de verschillen in ziekte progressie in de ziekte van Pompe, en 

heeft ze de ervaring van het Erasmus MC met het stellen van 

de diagnose voor de ziekte van Pompe beschreven.  

 

PROMOTIE MONICA NINO ...                                                  

Publication 2020 
Met eerste auteur Douglas de Faria 

Ook is er in het lab een methode ontwikkeld om 

DNA mutaties te vinden die vaak worden gemist 

door standaard diagnose bepalingen, omdat ze lig-

gen in een gebied dat normaal gesproken niet wordt 

onderzocht:  

Eerste auteur Atze Bergsma 


