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Mevrouw de prorector,
Geachte voorzitter van de Raad van Bestuur,
Lieve familie, vrienden en collegae, live en online!

Precies achttien jaar geleden, in juni 2003, stond ik hier om mijn
inaugurele rede uit te spreken. De leerstoel was ingesteld namens

de VSOP, koepelorganisatie voor ongeveer honderd ouder- en
patiéntenorganisaties, en de Stichting Klinische Genetica Zuidoost
Nederland. Ik was de eerste vrouwelijke hoogleraar in dit specialisme

in Nederland. Mijn aandachtsgebied was de diagnostiek van zeldzame
syndromen en ontwikkelingsstoornissen. [k mocht u toen deelgenoot
maken van mijn plannen. Is daar wat van terechtgekomen? Ik kom daar
later op terug.

Als kinderarts was ik in 1985, eigenlijk pionierend, van start gegaan.
Joep Geraedts was enkele jaren eerder vanuit Leiden gekomen om in
Limburg het laatste klinisch genetische centrum in Nederland te starten
en Guus Hamers runde het laboratorium voor chromosomenonderzoek.
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Dr.C.Th.R.M. Schrander-Stumpel

Zeldzame aandoeningen in
klinisch genetisch perspectief
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V.L.n.r. Nicole Castermans, Christine de Die-Smulders, Connie Stumpel

Samen met toenmalig huisarts Christine de Die-Smulders en secretaresse
Nicole Castermans, bemanden wij de poli. Voor 1987 bestond het medisch
specialisme klinische genetica nog niet formeel. Het was vooral een groep
van kinderartsen en algemeen artsen die zich met erfelijkheidsonderzoek

en erfelijkheidsvoorlichting bezighielden.

Tijdens mijn opleiding tot kinderarts in Amsterdam heeft Jan Bijlsma,
onze overleden collega uit Utrecht, mijn interesse gewekt voor de
genetica. Mijn eerste publicatie in het Nederlands Tijdschrift voor
Geneeskunde in 1985, was samen met hem.

Jan Bijlsma nam mij mee naar de bijeenkomsten van het LOG, het
Landelijk Overleg Genetic counseling, toen nog in een klein zaaltje in
Utrecht aan de ABC straat. Daar werden casus besproken en konden we
elkaar helpen bij het stellen van een diagnose. Later zou ik vele jaren
voorzitter van dat LOG zijn.

Voor mijn bijscholing ging ik één dag in de week naar het Centrum voor
Menselijke Erfelijkheid in Leuven (B) waar een actieve, multidisciplinaire
groep floreerde onder leiding van Jean-Pierre Fryns.

Ja, het was pionieren, in spreekkamers die we ergens mochten gebruiken
bijvoorbeeld op de poli Kindergeneeskunde of Cardiologie. Het heeft vele
verhuizingen en wisselende ruimtes gekost eer we een eigen normale poli
en staftkamers hadden.

Terugdenkend aan mijn start is er wel het een en ander veranderd. [k
neem u hierin mee aan de hand van onder andere de trias academica:
onderwijs, onderzoek en patiéntenzorg. Ik ben zo vrij de laatstgenoemde
als eerste te bepreken.
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Patiéntenzorg

De patiéntenzorg is voor mij steeds de core business geweest. Hier
doen we het allemaal voor. Op de foto links ons schriftje waarin we de
verwijzingen bijhielden en rechts hoe ik online mijn laatste spreekuur
deed.

De meeste aandacht ging in de jaren tachtig uit naar de klinische
diagnostiek bij een kind of volwassene met aangeboren afwijkingen en/
of een ontwikkelingsstoornis. Dat paste naadloos bij mijn achtergrond
als kinderarts. Een belangrijk deel van het klinisch onderzoek richtte zich
op dysmorfologie, ofwel patroonherkenning. Hierbij gaat het om het
hele plaatje: groei, ontwikkeling en gedrag, met speciale aandacht voor
het beschrijven en objectiveren van bijzondere uiterlijke kenmerken. We
waren een beetje Sherlock Holmes, op zoek naar een diagnose. ledereen
met een mogelijk genetische aandoening heeft recht op een diagnose;
dat was een stelling die we toen en ook nu nog hanteren. Maar dat lukte
lang niet altijd.
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Schriftje met verwijzingen Laatste spreekuur
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De vraagstellingen waren vooral op kinderwens gericht. Het ging dan
om een wel of niet verhoogd risico bij een komende baby en dat werd
in een counselingsgesprek besproken. De mogelijkheden van prenatale
diagnostiek waren, indien geindiceerd, zeer beperkt.

In Maastricht werd het Leuvens model van multidisciplinaire werken
overgenomen. Een en ander kreeg vorm samen met de kinderarts (-EAA
en -metabool), kinderneuroloog, kinder- en jeugdpsychiater en AVG (arts
voor verstandelijk gehandicapten).

Samen met de kinderarts en de AVG werd een transitiespreekuur
opgericht om zo de zorg na de jeugdjaren te waarborgen.

We gingen veel op pad: naar de klinieken in de regio om spreekuren met
de kinderartsen daar te doen en we gingen naar de instellingen voor
mensen met een verstandelijke beperking.

Jaap Schrander, kinderarts voor erfelijke en aangeboren aandoeningen
(EAA), en ik zijn gestart met een gezamenlijke poli. We zagen daar niet
alleen kinderen met vraag naar een diagnose maar we gingen ook
ervaring bundelen. We richtten bijvoorbeeld het Neurofibromatoseteam
op, samen met Biene Weber als kinderneuroloog.

Inmiddels zijn er veel multidisciplinaire spreekuren, voor kinderen en voor
volwassenen.

De diagnostiek in het laboratorium is de laatste decennia steeds beter
geworden. Heel kleine chromosoomafwijkingen en mutaties in genen
worden nu relatief makkelijk opgespoord.

Met een zogenaamd exoomonderzoek kunnen alle coderende genen
tegelijk worden onderzocht. Dit exoomonderzoek is een enorme
doorbraak in ons werk gebleken. In ruim de helft van de gevallen kunnen
we nu duidelijkheid bieden, ook aan die groep personen die tevoren nog
geen genetische diagnose had. U kunt zich voorstellen wat dit voor ouders
van bijvoorbeeld een inmiddels volwassen persoon met een verstandelijke
beperking doet. Eindelijk rust over de oorzaak, eindelijk duidelijkheid over
de mogelijke erfelijkheid. Het blijken vooral nieuwe mutaties te zijn die
spontaan in een familie optreden en die dus niet erfelijk zijn voor broers
en zussen. En die dus ook niet te voorkomen zijn geweest.
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We zien daarmee een grote verandering in ons werk. We gaan toenemend
eerst een exoomonderzoek doen en dan, als er iets gevonden wordt,
bezien of en hoe een en ander wel of niet bij de casus past.

Maar niet alles is zichtbaar in het DNA zoals we dat nu kunnen
onderzoeken en vooral dan is en blijft zorgvuldig klinisch onderzoek
relevant.

In de groep personen die nog geen oorzakelijke diagnose heeft, moeten
we verder denken en zoeken. In samenwerking met onze collegae in
Nijmegen, onder leiding van ons gezamenlijk afdelingshoofd prof. Han
Brunner, wordt steeds nieuwe moleculaire technologie toegepast en
groeien de inzichten verder.

Ik heb het vooral over de diagnostiek gehad. Liever nog zou ik het over
behandelen willen hebben. Soms is dat wel mogelijk zoals bij een aantal
stofwisselingsziekten en een enkele neurologische aandoening. Soms
kunnen we een deelaspect van een aandoening behandelen, zoals bij
het Kabuki syndroom. Op het terrein van behandelen is nog veel werk te
doen. Omdat het over zeldzame aandoeningen gaat, is bundeling hier
essentieel, niet alleen binnen Nederland, maar ook binnen Europa of
soms wereldwijd.

Wat mij altijd geboeid heeft in de patiéntenzorg is dat we mensen zien en
spreken op voor hen heel wezenlijke momenten in het leven. Net als de
huisarts, zijn we familiedokter voor mensen met een erfelijke aandoening,
van generatie op generatie.

Met de tijd leren we hoe zeldzame aandoeningen zich manifesteren

op volwassen leeftijd; er is immers vooral kennis over de kinderjaren.
Ouders van een jong kind hebben dat vaak ook als vraag: hoe zal het op
volwassen leeftijd zijn? Mijn interesse in dat aspect dateert van lang
geleden, getuige dit American Journal of Medical Genetics uit 2007 en het
proefschrift van Margje Sinnema uit 2011 als zichtbare tekenen daarvan.
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Onderwijs

Facultair

In het Maastrichtse probleem gestuurde onderwijssysteem (PGO) ging
ieder staflid per definitie meedraaien, te beginnen met de rol van tutor in
een onderwijsgroep. Vervolgens waren er allerlei trainingen en rollen. Ik
heb er vele gedaan. Ik noem het mede opzetten van een onderwijsblok en
het werk in de voortgangstoets begeleidingscommissie. De laatste jaren
was ik mentor voor een aantal studenten in de masterfase.

Dit facultaire onderwijs is belangrijk, artsen moeten iets van genetica
weten. Het kan ook een kweekvijver voor ons vakgebied zijn. Menig
coassistent kwam bij ons voor een stage omdat een bepaalde lezing zo
boeiend was. Het was en is nog steeds een struggle om goed zichtbaar

te zijn in het facultaire onderwijs. Studenten signaleren dat ook. Ik wil de
huidige collega’s dan ook stimuleren om hier vooral op in te blijven zetten.
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Eigen specialisme

In 1992 werden we erkend als opleidingsinstituut voor het specialisme
klinische genetica. Ik was nog niet gepromoveerd en er was een brief
nodig van prof. Niermeijer, destijds klinisch geneticus in Rotterdam, om
te verklaren dat we wel aan de veronderstelde voorwaarden voldeden.
Van 1992 tot 2008 was ik opleider met Christine de Die-Smulders als
plaatsvervangend opleider. Van 2008 tot 2011 wisselden we van stoel.
Veel van de AIOS die bij ons opgeleid werden werken nu bij ons in
Maastricht of in Nijmegen. Met plezier was ik vervolgens mentor van een
aantal AlOS.

Andere specialismen

De klinische genetica was een jong specialisme en bijscholing aan
anderen was en is essentieel om de zorg voor de populatie te verbeteren.
We waren en zijn actief op velerlei manieren: lezingen, bijdragen in
cursussen, artikelen in tijdschriften voor de diverse specialismen. Ik noem
de huisartsen, jeugdartsen, kinderartsen, verloskundigen en AVG. We
hielden refereeravonden die door een trouwe groep collegae bezocht
werden. Ook patiénten- of sociale netwerken vroegen om scholing op ons
terrein. Dat deden we ook, soms in een zaaltje boven een café.

Joep Geraedts startte ons glossy magazine ‘Dezen en Genen’, waarin we
verslag deden wat er zoal gebeurde, ook met een samenvatting van de
refereeravond-voordrachten en ons jaarverslag.

Onderzoek

Het wetenschappelijk onderzoek in mijn carriere is vooral patiéntgebonden
geweest.

Jean-Pierre Fryns was hierin een grote stimulans. Hij introduceerde mij
ook in de internationale netwerken, zoals in de Amerikaanse David Smith-

groep.

Jaarlijks wordt vlakbij Straatsburg de European Dysmorphology meeting
gehouden. Deze netwerken waren en zijn belangrijk om elkaar te
ontmoeten, van elkaar te leren en zo verder te komen voor onze patiénten.
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Is alles wat gepubliceerd is waar? Nee, natuurlijk niet, we moeten altijd
kritisch zijn en blijven, vooral bij de oudere literatuur. De labtechnische
moleculaire mogelijkheden brengen wel eens een nieuw inzicht.

Een voorbeeld: in 1985 publiceerde Mark Haspeslagh vanuit Leuven

een familie met meerdere personen met een verstandelijke beperking.

In Maastricht zagen we Petra en haar uiterlijk deed erg denken aan een
meisje uit die familie. De gegevens van Petra werden in 1988 gepubliceerd
als bevestiging van het Haspeslagh syndroom. Vervolgens, het is dan
2000, werd in de originele Haspeslagh-familie een chromosoomafwijking
gevonden. We kijken dat na bij Petra en dit had zij niet! Dan wordt vele
jaren later een exoomonderzoek bij haar verricht en blijkt zij een DDX3X-
mutatie te hebben. Een spontane mutatie dus niet erfelijk voor de
eventuele kinderen van haar gezonde zus.

Het zal u duidelijk zijn dat het Haspeslagh syndroom niet meer bestaat.

In 1995 ben ik gepromoveerd op de gegevens van een aantal families
met een geslachtsgebonden vorm van hydrocefalie (ofwel waterhoofd).
Jongens hebben de aandoening en hun moeders/zussen en andere
vrouwelijke familieleden kunnen draagster zijn. Het beschrijven van de
families en de mogelijkheden van het genetisch laboratoriumonderzoek
gingen in die tijd hand in hand. Tegen de tijd dat het laatste hoofdstuk
vorm kreeg, waren de mutaties in het gen L1CAM te onderzoeken.

We publiceerden hierover ook in het Nederlands Tijdschrift voor
Geneeskunde.

Het begeleiden van promovendi is een van de leuke aspecten aan het
hoogleraarschap. Eric Smeets was mijn eerste; hij bundelde zijn ervaring
met meisjes en vrouwen met Rett syndroom. Ute Moog en Liesbeth
Spruijt volgden. Het proefschrift van Margje Sinnema noemde ik al.
Maaike Vreeburg schreef een thesis over erfelijke huidaandoeningen, de
genodermatoses. Op de kaft cartoons van haar team. Het proefschrift
van Nina Schott gaat over de groeihormoonbehandeling bij kinderen met
Kabuki syndroom. Ik kom daar op terug.

Bij twee promotietrajecten ben ik nog betrokken. Maarten Otter,
psychiater, onderzoekt diverse aspecten van cognitie en gedrag bij
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volwassen vrouwen met het triple X syndroom en Vivian Vernimmen,
AIOS klinische genetica, heeft als onderwerp het preimplantatie genetisch
testen als een van de aanstaande ouders neurofibromatose heeft.

Zeldzame aandoeningen

Vrijwel alle genetische aandoeningen zijn zeldzaam, maar als groep treft
het ongeveer zes procent van onze bevolking. Een aandoening wordt
zeldzaam genoemd als deze bij minder dan 1:2.000 mensen voorkomt.
Tachtig procent is genetisch bepaald. Bundeling van ervaring is nodig om
goede medische zorg te kunnen geven. Daarnaast is onderzoek nodig
om meer kennis en inzichten te verkrijgen en liefst tot enige vorm van
behandeling te kunnen komen.

Vanuit de Europese commissie is aan elke lidstaat gevraagd om een
nationaal plan voor zeldzame ziekten te schrijven. In Nederland is dit plan
in 2013 aangeboden aan de minister. Vervolgens is een procedure tot
erkenning van expertisecentra voor zeldzame aandoeningen uitgewerkt.

V.l.n.r. Merel Klaassens, Connie Stumpel, Nina Schott
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Elk umc kreeg een codrdinator zeldzame aandoeningen. Van 2014 tot 2020
heb ik deze rol in het Maastricht UMC+ mogen vervullen. Prof. Peter Steijlen
heeft dit per 2021 overgenomen. In 2015 werden de eerste centra erkend.
In 2016 volgde de mogelijkheid om aan te sluiten bij een ERN (European
Reference Network). Zo is er toegang tot ervaringen in andere lidstaten en
kan er snel tot verdere bundeling van expertise gekomen worden.

Ons centrum voor zeldzame syndromen in het algemeen en Rett
syndroom en Kabuki syndroom in het bijzonder hoort bij ERN ITHACA.
Momenteel loopt de procedure voor het verlengen van de reeds erkende
centra en voor de nieuwe aanvragen. Eind 2021 moet dit afgerond zijn.
Het uitgangspunt is en blijft dat de patiént centraal staat en ook dat elk
centrum optimaal moet kunnen aansluiten bij een ERN.

De zorg voor mensen met een zeldzame aandoening kan altijd beter

en dat geldt voor ons in de euregio extra. In 2020 werd het Interreg-
project EMRaDi afgerond. De academische centra van Maastricht, Aken
en Luik bundelden daarin hun krachten samen met de Provincie en
zorgverzekeraars. Zie: www.emradi.eu/nl. Als resultaat zijn factsheets
gemaakt voor patiénten en professionals met informatie en adressen in
de drie landen. Ballpoints werden verspreid met een bannertekst.

Het zoeken naar een diagnose van een zeldzame aandoening kan een
moeizaam en langdurig traject zijn. Om patiénten daarbij te helpen
zoeken, zijn we er als afdeling Klinische Genetica ook. Tevens is er in onze
regio een actieve groep huisartsen die zich de Witte Raven noemt en

die zich opwerpt om tot een diagnose te komen bij allerlei kenmerken/
klachten die onuitstaanbaar onopgelost zijn.

Vanuit het EMRaDi-project lopen de patiénten-overlegmomenten door.

De VSOP biedt voor patiénten landelijk een adviserend platform: www.
ziekteonbekend.nl

Binnen de VSOP loopt momenteel een project om het zorglandschap in
kaart te brengen waar kinderen en volwassenen zonder diagnose maar
met het vermoeden op een zeldzame aandoening naar verwezen kunnen
worden: www.diagnoseonbekend.nl

Afscheidsrede prof. dr. Connie Stumpel 15



Kabuki syndroom

Begin jaren tachtig van de vorige eeuw hebben dr. Niikawa en dr. Kuroki in
Japan een aandoening beschreven bij een tiental kinderen. Deze kinderen
konden minder goed leren en de meesten hadden een open gehemelte.
De gelaatstrekken deden denken aan de make-up van de traditionele
Japanse Kabuki-acteurs.

De aandoening werd ook buiten Japan herkend, in 1992 publiceerden wij
over een meisje dat we in Maastricht zagen. En in 1993 over een ander
meisje.

Midden jaren negentig heeft een aantal ouders van een kind met Kabuki
syndroom samen met Jaap Schrander, toen kinderarts-EAA en mijzelf,

het Kabuki Netwerk Nederland opgericht. Els Vergouwen, moeder van
Martijn, is vele jaren voorzitter geweest. Nu is dat Alexandra Kenter,
moeder van Isabel. Vele landelijke bijeenkomsten hebben we gehouden.
Steeds in samenspraak met de ouders, hebben we zaken opgepakt om te
onderzoeken. Dat leidde tot publicaties in mooie tijdschriften, maar ook in
de nieuwsbrieven van het netwerk.

In een internationale samenwerking hebben we aan een klinische richtlijn
meegeschreven. We hopen in Europees verband een update te kunnen
gaan maken.

Wat is de oorzaak? Dat bleef vele jaren een vraag.

In mijn oratie in 2003 noemde ik dat we de oorzaak nog niet kenden. Wel
vermoedde ik dat het een nieuw ontstane mutatie zou zijn, en niet erfelijk
voor familieleden. Dat vermoeden is uitgekomen.

In 2010 verscheen vanuit de Verenigde Staten een publicatie met
meldingen van mutaties in het MLL2 gen (nu KTM2D geheten) als oorzaak
van het Kabuki syndroom.

Wij konden dit bevestigen en in 2011 verscheen ons artikel. Ongeveer
zeventig procent van de mensen met herkenbaar Kabuki syndroom heeft
een mutatie in dit gen. Vervolgens werd een tweede gen ontdekt, op het
X-chromosoom. Dit vinden we bij circa vijf procent van de personen.
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Vanaf toen konden we het onderzoek afbakenen tot personen met een
genetisch bewezen diagnose van Kabuki syndroom.

Een van de vragen die vanuit de ouders kwam ging over de lage
spierspanning en de overmatige lenigheid van de kinderen. Zou
groeihormoontherapie kunnen helpen, net als bij het Prader-Willi
syndroom? Deze vraag heeft geleid tot het eerder genoemde onderzoek
door Nina Schott, kinderendocrinoloog. De groeihormoonbehandeling
verbetert het spier-/vetmetabolisme ook al is er geen tekort aan dit
hormoon. De motorische ontwikkeling verbetert en de lenigheid

neemt af. Groeihormoonbehandeling werkt dus inderdaad goed en

het is veilig gebleken. Inmiddels is in Nederland een indicatie voor
groeihormoonbehandeling erkend voor alle kinderen met Kabuki
syndroom, mits ze aan de gestelde criteria voldoen. Follow-up studies zijn
gaande.

Nu werken we er naar toe dat collegae en zorgverzekeraars in andere
landen de indicatie voor deze behandeling bij kinderen met Kabuki
syndroom ook gaan erkennen.

Jaren negentig: een van de eerste netwerkbijeenkomsten in Maarn

-



Stichting Kabuki Syndroom
helpt mensen

met het Kabuki syndroom
het maximale uit

hun leven te halen.

Stichting
Kabuki
Syndroom

In 2019 verscheen de studie naar ontwikkeling en gedag bij een aantal
personen uit ons netwerk. Een van de conclusies is dat de visuele
verwerking anders gaat en dat is een ingang voor de begeleiding
bijvoorbeeld op school.

Ook in 2019 werd een scoresysteem beschreven hoe men vanuit klinische
criteria zo betrouwbaar mogelijk de diagnose Kabuki syndroom kan
stellen. Dit is relevant voor die landen waar men geen of beperkt toegang
heeft tot DNA-diagnostiek. Maar ook om de diagnose in artikelen voor de
ontdekking van het gen te kunnen evalueren.

Een artikel over oncologie en de eventuele relatie met het syndroom is
met AIOS Sietse Aukema in vergevorderde staat.

Er zijn natuurlijk nog vragen te over en er is genoeg werk te doen.

De Nederlandse en Vlaamse leden van het Netwerk Kabuki Syndroom zijn
bruisend bezig. Er is een stichting in oprichting met als voorzitter Geert
Lammerink, vader van Ife. Op de foto ziet u de banner van de stichting
met een stralende Ife die veel baat heeft bij groeihormoontherapie.

Ik blijf actief betrokken bij de Kabuki-activiteiten.

Management

Door de jaren heen heb ik vele rollen en functies gehad, zowel binnen de
eigen afdeling, binnen het umc, maar ook landelijk en internationaal. In
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2016 hebben we een prachtig symposium genoten ten gevolge van het
feit dat ik toen dertig jaar hoofd van de poli was geweest.

Maatschappelijke component

De vanzelfsprekende samenwerking met ouder- en patiéntennetwerken
hoort bij de maatschappelijke verantwoording van de klinische genetica.

Het werken met de VSOP als overkoepelende organisatie lag me steeds
na aan het hart. Ik ben bij vele van hun projecten c.q. websites betrokken
geweest. In 2014 werd ik vereerd met de Angel Award voor Zeldzame
aandoeningen.

Vertaling van kennis naar de mensen waar het om gaat is belangrijk.

Een publicatie in een tijdschrift met een hoge wetenschappelijke impact
factor moet in begrijpelijke taal gedeeld worden met de familie(s) die aan
die publicatie meegedaan hebben.

Ook publiceren in de eigen taal in gremia die amper of geen
wetenschappelijke impact factor hebben hoort erbij. Dan hebben we het
over een sociale impact factor. En ook die is belangrijk.

Met diverse collegae heb ik een aantal jaar elke maand een
Nederlandstalig artikel geschreven voor het huisartsentijdschrift Patient
Care. Die serie is gebundeld en in 2007 uitgegeven als boek in de serie
Praktische Huisartsgeneeskunde.

Vrouw in de academische wereld

Ja, hier moet ik natuurlijk aandacht aan geven in deze lezing. En graag! In
ons specialisme zijn vrouwen in de meerderheid. We zijn een academisch
specialisme en alle stafleden van onze poligroep zijn gepromoveerd.

Christine de Die-Smulders is nu nog de enige vrouwelijk hoogleraar in die

groep.
Het percentage vrouwen aan de universiteiten daalt sterk bij iedere

carrierestap. Het percentage vrouwelijke hoogleraren totaal is in
Maastricht heel goed gestegen tot nu dertig procent.

Afscheidsrede prof. dr. Connie Stumpel 19



De rol van onze rector prof. Rianne Letschert is hierbij zeker van invloed.
Zij zal ook spreken op het komende GROW symposium getiteld WoMen in
Science op 30 juni a.s.

Helemaal gelijktrekken richting fifty-fifty zal nooit gebeuren; er zijn

veel factoren die een verschil in stand houden. Maar de benoeming van
vrouwen op sleutelposities, zoals in ons MUMC+ met een vrouwelijke
decaan van de FHML, prof. Annemie Schols en een vrouwelijke voorzitter
van de Raad van Bestuur in de persoon van dr. Helen Mertens, straalt
zeker uit naar jonge vrouwen.

Als soort van statement ben ik zo vrij mogen zijn om me hier te omringen
met vrouwelijke hoogleraren. Waarbij mijn waardering voor de mannelijke
hoogleraren in de zaal niet minder is.

Terugblik op mijn oratie in 2003

De leerstoel werd na vijf jaar van een persoonlijke omgezet naar een
structurele leerstoel; dat was een belangrijke waardering voor het werk.
We hebben de uitgezette lijnen goed kunnen vervolgen. Er is erkenning
gekomen voor gebundelde zorg en onderzoek in expertisecentra. En het
Kabuki-gen is ontdekt met een fraaie publicatie van onze groep.

Samen met de collegae in Nijmegen, de labspecialisten en in het
bijzonder met de recent benoemde hoogleraar Tjitske Kleefstra, wordt het
onderzoek op het terrein van de zeldzame syndromen en verstandelijke
beperkingen voortgezet.

De ex-libriswereld

Er zijn meer werelden dan de klinische genetica. In de ex libris-wereld heb
ik een ander netwerk leren kennen, van kunstenaars en verzamelaars.

Met landelijke bijeenkomsten en internationale congressen. Thema'’s in
mijn leven zijn door de jaren heen vertaald in deze kunstvorm. Natuurlijk
ook Kabuki. Het ex libris dat Christian Leenders voor me maakte ter
gelegenheid van mijn pensionering is de cover van deze rede. Inmiddels
ben ik voorzitter van deze vereniging geworden, die dit jaar 75 jaar bestaat.
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Slotwoord

Ik ben trots op de rol die ik heb kunnen vervullen in het mede ontwikkelen
van onze afdeling in Maastricht en ons vakgebied in Nederland en
daarbuiten. Ik ben trots op de mensen van onze afdeling.

Met voldoening en dankbaarheid kijk ik terug op een unieke periode van
ruim 35 jaar in de klinische genetica. Dat is bijzonder en daaraan heeft
een groot aantal mensen een bijdrage geleverd. Ik kan niet iedereen
noemen.

Christine noem ik natuurlijk wel: we hebben de weg samen gelopen en jij
loopt nog een stukje verder. We zetten samen de poli op, werden klinisch
geneticus en opleider, we kregen kinderen, promoveerden, we werden
hoogleraar en kregen kleinkinderen. Dank voor alles!

Dank aan al die families en gezinnen die ik heb mogen ontmoeten in
voor hen vaak zware en intieme momenten. Dank aan de ouder- en
patiéntennetwerken. Jullie zijn de motor voor de professionals om verder
te komen.

Ik dank de collegae binnen de afdeling, binnen het Maastricht UMC+, het
Radboudumc Nijmegen, de collegae in binnen - en buitenland, met name
in Leuven, voor de positieve samenwerking door de jaren. En voor het
gedeelde werkplezier op de vele congressen.

A special thanks to the colleagues and friends abroad. Especially
prof. Gabriele Gillessen-Kaesbach and Maximilian Muencke.

Tot slot: vooral veel dank aan mijn thuisfront door de jaren heen, met
nu op de eerste rij mijn kinderen Dirk, Stephanie en Anna, en natuurlijk
William.

Ik heb gezegd.
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