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p Ik heb van niemand zo veel geleerd over leven en liefde 
als van haar.  Ook heb ik van haar geleerd dat je als mens 

veel meer kunt dan dat je in eerste instantie dacht. q  
 

Kleefstra syndroom is een zeldzame aandoening. Bij deze 
aandoening ontbreekt een stukje aan het uiteinde van 
chromosoom nummer 9. Deze aandoening noemen we ook 
wel 9q subtelomeer deletie syndroom. Binnen het stukje 
dat ontbreekt, ligt het EHMT1 gen. Men denkt dat het 
ontbreken van dit gen de belangrijkste kenmerken van het 
Kleefstra syndroom verklaart.  
 

Wat zijn chromosomen? 
Chromosomen bestaan uit erfelijk materiaal, het DNA. Het 
DNA bestaat uit genen waarin al onze erfelijke 
eigenschappen zijn vastgelegd. De genen òvertellenó het 
lichaam hoe het zich moet ontwikkelen, groeien en 
functioneren.   
Chromosomen zitten in de lichaamscellen. De 
lichaamscellen zijn de bouwstenen van het lichaam. Elke 
lichaamscel heeft 23 paren chromosomen. Dat zijn in 
totaal 46 chromosomen. Van elk paar komt één 
chromosoom van de vader en één van de moeder.  
Van de 23 paren zijn er 22 hetzelfde bij mannen en 
vrouwen. Deze paren zijn genummerd van 1 tot 22, van 
groot naar klein. Het 23e paar noemen we de 
geslachtschromosomen. Vrouwen hebben twee X-
chromosomen (XX) en mannen hebben één X- en één Y-
chromosoom (XY).  
Elk chromosoom heeft een korte (p)arm. Ook heeft ieder 
chromosoom een lange (q)arm.  
 

Hoe kunnen we kijken naar chromosoom 

9q? 
Chromosomen zijn niet met het blote oog te zien. Maar als 
ze in het laboratorium een kleurtje krijgen en worden 
vergroot onder de microscoop, dan is te zien dat alle 
chromosomen een specifiek bandenpatroon 
(streepjespatroon) hebben. Dit bandenpatroon bestaat uit 
lichte en donkere banden. Dit ziet u in het schema 
verderop.  
Eén van die banden is bandje q34. Deze band ligt dichtbij 
het uiteinde van het chromosoom: het subtelomeer.  
Bij iemand met het Kleefstra syndroom is onder de 
microscoop vaak niet goed te zien dat er een stukje van 
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chromosoom 9 ontbreekt, hiervoor zijn gedetailleerde laboratoriumtechnieken 
nodig. Met behulp van gedetailleerd onderzoek kan uw klinisch geneticus  u 
vertellen welk stukje van chromosoom 9 uw kind te weinig heeft. In de bijlage 
van deze folder leest u meer over gedetailleerd chromosomenonderzoek. 
Bij het Kleefstra syndroom ontbreekt het EHMTI gen. Op band 9q34 liggen 
ongeveer 200 genen. Het EHMTI gen ligt bijna op het einde van 9q (de lange arm 
van chromosoom 9).  

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

Doet de grootte van het stukje ontbrekend chromosoom 

er toe? 
Bij sommige kinderen ontbreekt een groter stukje van het uiteinde van 
chromosoom 9 dan bij anderen. (Het ontbreken van een stukje chromosoom 
noemen we een deletie). Vroeger dacht men dat er bij een grotere deletie 
ernstigere kenmerken waren. Maar dit is niet helemaal waar. We weten nu dat 
het Kleefstra syndroom ontstaat als het EHMTI  gen ontbreekt of als het 
veranderd of beschadigd is. Hoe groot het deel van chromosoom 9 is dat verder 
ontbreekt, draagt er niet meer veel aan bij (Kleefstra 2006/1; Kleefstra 2006/2).  
 

Belangrijkste kenmerken van het Kleefstra syndroom  

De belangrijkste kenmerken zijn:  
Â   Ontwikkelingsachterstand  
Â   Leermoeilijkheden  
Â   Herkenbaar uiterlijk  
Â   Lage spierspanning of hypotonie (het kind voelt slap aan) 
 

Andere kenmerken die vaker voorkomen:  
Â   Aangeboren hartafwijkingen 
Â   Bij jongens milde geslachtsafwijkingen  
Â   Slaapstoornissen 

De lange arm van chromosoom 9. De rode lijn laat zien waar bij Kleefstra 
syndroom een stukje chromosoom ontbreekt, namelijk op plek 9q34.3.  
Deze plek ligt dichtbij het uiteinde van het chromosoom. Daarom heet het 
ook wel een 9q34.3 deletie. Rechts ziet u een uitvergroting van deze plek. 
U kunt dan zien waar het EHMTI gen ligt.  

 

EHMT1 
D9S325 
D9S2168 


