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9p duplicaties

Een 9p duplicatie is een zeldzame aandoening. Bij deze aandoening is er een
extra stukje van chromosoom nummer 9 aanwezig. Voor een gezonde
ontwikkeling van het ongeboren kind moet de juiste hoeveelheid van de
chromosomen aanwezig zijn, niet te veel en niet te weinig. Het extra stukje
chromosoom 9 kan de normale ontwikkeling verstoren en leermoeilijkheden
veroorzaken.

Elk chromosoom heeft een korte (p)arm. Ook heeft ieder chromosoom een lange
(g)arm (zie verderop). Bij een 9p duplicatie is er een extra stukje van de korte
arm van chromosoom 9 aanwezig. Soms zit daar ook een extra stukje van de
lange arm bij. Dit noemen we een 9q duplicatie.

Als een combinatie van verschillende kenmerken de oorzaak is van één
aandoening, noemen we dat een syndroom. Dit geldt ook voor een 9p duplicatie.
Daarom wordt deze aandoening het duplicatie 9p syndroom of dup 9p syndroom
genoemd. Omdat het stukje 9p drie keer aanwezig is (in plaats van de normale
twee keer), noemt men het soms ook trisomie 9p of trisomie 9p syndroom.

Wat zijn chromosomen?

Chromosomen bestaan uit erfelijk materiaal, het DNA. Het DNA bestaat uit

genen waarin al onze erfelijke eigenschappen zijn vastgelegd. De genen

Chromosoom9 Oovertellendéd het | ichaam hoe het
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 Xen één Y-

chromosoom (XY).

Elk chromosoom heeft een korte (p)arm. In het schema is dat het

B bovenste deel van het chromosoom. Ook heeft ieder chromosoom
2;:? 2113 een lange (g)arm. In het schema is dat het onderste deel van het
213 chromosoom.

e Chromosomen zijn niet met het blote oog te zien. Maar als ze in
=1 het laboratorium een kleurtje krijgen en worden vergroot onder
apap 2281 de microscoop, dan is te zien dat alle chromosomen een specifiek
1l bandenpatroon (streepjespatroon) hebben. Dit bandenpatroon
L bestaat uit lichte en donkere banden. Dit ziet u in het schema.

2@1 Of een 9p duplicatie gevolgen heeft voor de ontwikkeling ligt aan

ggﬁ% | welk stukje chromosoom 9 extra aanwezig is. Er zijn een aantal
pagp kinderen met een extra stukje van chromosoom 9 tussen band
Sl 9pl11.2 en 9p22.1. Deze kinderen ontwikkelden zich als ieder
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ander. Sommigen hebben gezichtskenmerken en Bronnen
handafwijkingen die verband houden met een 9p duplicatie,
bij anderen waren deze kenmerken niet duidelijk aanwezig.
Is er een extra stukje van chromosoom 9 tussen band 9p11.2
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Belangrijkste kenmerken van de 9p

duplicaties

De kenmerken die in deze folder staan zijn beschreven in de

gebaseerd op
informatie van 94
leden van Unique
samen met een
onderzoek onder
27 leden van
Unique uit 2004.
Hiernaar
verwijzen we als
ouUo.
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medische literatuur kinderen met een 9p duplicatie of gemeld door gezinnen

van Unique. Het is niet van alle kenmerken bekend of ze door het extra stukje 9p
worden veroorzaakt of dat het soms toeval is dat een kenmerk bij een kind
voorkomt. Voor een deel van deze kenmerken geldt dat ze ook (vaak) voorkomen
bij kinderen met een normaal chromosomenpatroon

De volgende kenmerken komen het vaakst voor:

Een herkenbaar gezicht
Korte vingers en tenen met kleine nagels of nagels met een andere vorm. Dit

is voor al opvallend bij babydés en jong
buigplooi, is het middelste vingerkootje korter en buigt de pink naar binnen.

De vingerkootjes aan de top van de duimen en wijsvingers en teenkootjes aan

de top van de grote tenen zijn bij enkele kinderen erg klein.

De meeste kinderen hebben geen afwijkingen van grote organen en zijn

gezond. Dit geldt voor diegenen met een 9p duplicatie zonder dat daar de

lange (q) arm bij betrokken is.

Er zijn matige tot ernstige leermoeilijkheden; de mate waarin verschilt van

persoon tot persoon

Er is meer tijd nodig voor de ontwikkeling van de motoriek. Ongeveer de helft

van de kinderen heeft een lage spierspanning. Dan voelt het kind slap aan.
Achterstand in de groei. De botten verbenen langzamer. Zo kan de groei voor
enkele kinderen nog doorgaan totdat ze begin twintigers zijn en wordt de
achterstand in de lengte soms ingehaald.

Verkromming van de wervelkolom. Meestal wordt dit op late tienerleeftijd

duidelijk. Het kan gaan om een voorwaartse verkromming (kyfose), een

Zijwaartse verkromming (scoliose) of in beide (kyfoscoliose). Soms wordt dit

een ernstig probleem.

Het kan langer duren voordat de
tanden door komen. Wanneer ze
doorkomen, staan ze soms scheef.
(de Pater 2002; Schinzel 2001,
Fujimoto 1998)

Andere kenmerken

Bij sommige mensen met een 9p
duplicatie zijn het hart en de botten
betrokken. Dit is alleen zo als er ook
een stukje extra is van 9q. Soms gaat
het om een groter stukje extra van de
lange arm van chromosoom 9
bijvoorbeeld tot band 9922 of 9932 (zie - ;
het schema eerder in deze folder). Dan  Een zus als dertiger en een zus als

is er ook vaker sprake van een veertiger met een 9p duplicatie
lipspleet of gehemeltespleet, een




kleine onderkaak (micrognathie), een klompvoet of aangeboren
heupdislocatie (de heup zit niet goed in de kom) (de Pater 2002; Fujimoto
1998; Wilson 1985; Fryns 1979)

Vaak zijn er over beweeglijke , maar soms

juist stijve gewrichten

Een grote en laat sluitende voorste
fontanel. (De fontanel is de zachte plek
op het hoofd bij babydés waar de
schedelplaten nog niet vergroeid zijn).
Klompvoet of bepaalde andere stand van
de voeten

Vaak infecties als baby en jong kind.
Bijziendheid en strabismus (scheel zien).
Epilepsie

Bij jongens een kleine penis met of
zonder niet-ingedaalde zaadballen
Aangeboren hartafwijking

In de medische literatuur zijn nog veel
meer bijzondere kenmerken beschreven.

9p duplicaties

Een 9p duplicatie is één van de minder
zeldzame chromosoomafwijkingen. Er zijn
meer dan 150 mensen met een 9p duplicatie
in de medische literatuur beschreven.
Mogelijk is de 9p duplicatie na
Downsyndroom (trisomie 21), trisomie 18 en
trisomie 13 de meest voorkomende
chromosoomafwijking. (U leest meer over
deze chromosoomafwijkingen op de website

van het Erfocentrum www.erfelijkheid.nl).

Een Er zijn twee keer zo veel meisjes met
een 9p duplicatie dan jongens (Hannam
1999; U).

Wat zijn de vooruitzichten?

De meeste kinderen met een 9p duplicatie -
zonder dat daar 9q bij betrokken is of andere
chromosomen bij betrokken zijn - zijn
gezond en ze hebben over het algemeen een
normale levensverwachting. Er zijn veel
oudere mensen, waaronder een man van 53
jaar, in de medische literatuur beschreven.




