
Mens Be Lichaam 

'Een ko~ieer­
fout-e in het 
PACS1-gen. 
Vaag, maar 
het is toch 
iets van een 
verklaring' 

~	 jaar geleden verteld', vertelt zijn 
moeder. 'Ik had nog wel een kind 
gewild. Maar inmiddels ben ik 38, 
een leeftijd waarop een zwanger­
schap om andere redenen niet 
zonder risico's is.' 

• Onzekerheid blijft 
Toch zijn de ouders van Siebe blij 
dat ze aan het onderzoek hebben 
meegewerkt. 'Na tien jaar weten 
we eindelijk wat hem mankeert', 
zegt zijn moeder. 'Een kopieer­
foutje in PACSl. Hoe vaag dat 
ook klinkt. het is toch iets van een 
verklaring.' Toch zijn er nog veel 
onzekerheden. Uiterlijk lijkt Siebe 
weliswaar als twee druppels water 
op zijn dubbelganger Noël, van 
binnen zijn er grote verschillen. 
Siebe krijgt 's nachts sondevoeding 
via het kraantje in zijn buik. Noël 
heeft nooit zulke ernstige darm­
problemen gehad. De Nijmeegse 
onderzoekers gaan onderzoeken 
wat hier de genetische verklaring 
voor kan zijn. Een enorme klus, 
want hoeveel Noël en Siebe een 
genetisch foutje delen, hebben ze 

genetische factoren zoals scholing 
en opvoeding spelen hierbij ook 
een rol. Artsen en onderzoekers 
weten steeds meer, maar als het 
op gezondheid en ontwikkeling 
aankomt, zal er altijd onzekerheid 
blijven. 'Daarom verwachten we 
niet veel en genieten we van el ke 
kleine overwinning', zegt Siebes 
vader. 'Er zijn vroeger therapeuten 
geweest die ons hebben voorspeld 
dat Siebe nooit zou kunnen lopen. 
Nou, hij loopt.' • 

redactie@quest.nl 
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Het hart van de genoomsequencer. In de 2 chips rechts vinden de 
miljoenen sequentiereacties plaats. De chips schuiven naar achte­
ren, naar de camera die de sequentiereacties gedurende 7 tot 10 
dagen vastlegt. 

ook vele miljoenen verschillen in I 
www.erfelijkheid.nl: alles over 

hun DNA. Ook hun verdere gees­ DNA en erfelijke ziektes. 
telijke ontwikkeling hoeft niet per www.1000genomes.org: de site 
se identiek te verlopen. Want niet- van het '1000 genome project'. 
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Scannen 
Nu is de genoomsequencer aan de beurt. 
Dit apparaat spot de kleurstofjes die aan 
de A'tjes, T'tjes, C'tjes en G'tjes van een 
afgeknipt stukje DNA vastzitten. Dit levert 
een 'foto' vol groene, rode, gele en blauwe 
stipjes op. De sequencer rekent die wolk 
van stipjes om naar een DNA-code met 
A'tjes, T'tjes, C'tjes en G'tjes. De sequencer 
moet alle afgeknipte stukjes een voor een 
fotograferen. Pas dan is de hele DNA-code 
van de patiënt bekend. Het apparaat heeft 
hier ongeveer 10 dagen voor nodig. 

~Vergelijken • 
Tenslotte vergelijken : 
computers de DNA- : 
code van de patiënt • 
met het DNA van ; 
honderden gezonde 
proefpersonen. Op 
die manier komen 
wetenschappers 
verdachte afwijk­
ingen in het DNA 
(genmutaties) op 
het spoor. 


