
Opmerkingen bij enke/e stambomen
DOOR G.J. BREMER, HUISARTS TE NIEUWKOOP

W anneer slechts een van de ouders het pathologische re
cessieve gen heterozygoot bij zich draagt, ontstaat het vol
gende schema :

Dit kan in het volgende schema verduidelijkt worden :
Stellen wij het recessieve pathologische gen voor door x' ,
dan kunnen wij de ouders die hetzelfde pathologische gen
hebben (heterozygoot) voorstellen door xx'. Een eenvou
dige "stamboom" zal er dus als voigt uitzien :

jaar. De andere zuster heeft een paranoide schizofrenie
en bij oogspiegelen bleek ook zij een retinitis pigmentosa te
hebben. Ook zij is a l zeer lang gestichtspatiente, sinds
1928, na de geboorte van haar eerste kind.
Uit de stamboom van dit gezin, er waren zeven kinde
ren, blijkt dat de vader en moeder neef en nicht zijn
(figuur 1) . *

Ret eerste voorbeeld demonstreert het gevaar van
een neef/nichthuwelijk. Pathologische recessieve ge
nen komen veel voor onder de bevolking. In een
normaal geval dragen de beide huwelijkspartners
verschillende recessieve genen en de kinderen blij
yen gezond. De kans, dat beide ouders deze patho
Iogisch genen gemeen hebben, is bij een consanguin
huwelijk veel groter, men heeft immers voorouders
gemeenschappelijk. Zou een kind dan beide patho
Iogische recessieve genen in zijn chromosomen ont
vangen - de kans hierop is een op vier - dan zal
dit kind de recessieve afwijking vertonen. Ret is
dan recessief homozygoot.
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Mevrouw A. heeft visusafwijkingen, die zij zeer typisch
beschrijft: in de eerste plaats ziet zij nagenoeg niets in het
donker, waardoor zij 's avonds nooit aileen kan uitgaan.
In de tweede plaats draagt zij "o<;>gkleppen", zoals zij het
zelf uitdrukt. Wanneer zij bijvoorbeeld zit te lezen (de cen
trale visus is nog vrij goed, ODS 6/10) en iemand komt
geruisloos binnen, dan ziet zij hem niet, ook al staat hij
vlak naast haar.
Deze vrouw heeft een retinitis pigmentosa (dystrophia re
tinae pigmentosa). Door een dystrophie van het perifere
retinadeel worden in het bijzonder de staafjeselementen
uitgeschakeld, waardoor het zien in het donker zo moei!ijk
wordt. Tevens treedt een sterke gezichtsveldvernauwing op,
waardoor zij als het ware door een koker kijkt. Het cen
trale deel van het netvlies kan lang gespaard blijven ; de
"visus" met de leeskaart bepaald blijft vrij lang goed .
Zij vertelde mij, dat twee van haar zusters al sinds vele
jaren in een psychiatrische inrichting verblijven, waarvan
er een deze oogafwijking ook heeft. Bij informatie bleek de
ene zuster te lijden aan een chronische defectschizofrenie
met retinitis pigmentosa. Zij verblijft al sinds haar twintig
ste jaar in de inrichting, dat wil zeggen rnomenteel dertig

Ziekten en aangeboren afwijkingen, die op een erfe
lijke basis berusten, krijgen door de moderne ont
wikkeling van de geneeskunde een steeds grotere
betekenis. Door betere sociale, hygienische en me
dische voorzieningen wordt de rol, die ernstige in
fectieziekten speIen, steeds geringer, terwijI dezelfde
betere omstandigheden ervoor zorgen, dat mensen
in Ieven blijven, die vroeger jong kwamen te over
lijden en daardoor van het voortplantingsproces
waren uitgesloten. De jonge vrouw met diabetes
mellitus trouwt en krijgt bij een goede controle kin
deren, waardoor echter de erfelijke grondslag voor
deze ziekte wordt doorgegeven.
Deze ontwikkeling is niet tegen te gaan, er zijn ech
ter situaties waarbij men zich afvraagt of er niet
veel Ieed vermeden had kunnen worden, indien te
voren deskundig advies was ingewonnen. Ret voI
gende voorbeeld zal deze vraag zeker uitlokken.

FiguUT 1 Wei worden nu dus weer heterozygoot recessieve indivi
duen geboren, maar deze tonen de erfelijke kwaal niet.

Ret volgende voorbeeld betreft ook een geval van
een consanguin huwelijk, zij het in een verder ver
wijderde graad (figuur 2).

Een dochter uit dit huwelijk geboren heeft een xeroderma
pigmentosum : zij reageert op zonlicht, zoals een gezonde
op rontgenstralen. Zij krijgt voordurend nieuwe huidcar
cinomen op de aan het licht blootgestelde gebieden, wa ar
door telkens weer een specialistische behandeling nodig is.
Ook hier komt dus een recessief gen plotseling tevoor
schijn.

* In de stambomen steIt het vierkantje een mannelijk, het
cirkeItje een vrouwelijk individu voor,
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Een van de zeer belangrijke taken van de antro
pogeneticus is nu deze, zich niet in het fenotype
van de latente overdragers kenbaar makende pa
thologische recessieve genen, toch aan dit feno-

F iguUT 2

type te ontdekken. Zo yond men, dat de heterozy
goten voor xeroderma pigmentosum soms veel sproe
ten vertonen, die niet, zoals meestal het geval is,
samen gaan met rossig haar. D eze sproeten kunnen
een uiting zijn van de aanwezigheid van het reces
sieve pathologische gen voor deze ziekte.
Wil de antropogeneticus de problemen, die hem
voorgelegd worden, kunnen oplossen, dan heeft hij
studiemateriaal nodig. Zijn yak is een wetenschap,
waarbij men niet kan experimenteren, door empirie
verkrijgt hij zijn gegevens .

Ik citeer hier M ijsberg : Er is nag stee ds gro te beh oeft e aan
zulke stambomen ; ook aa n na uwkeu rig onderzoc hte stam
bomen , waaruit geen erfelijke gro ndslag bl ijkt va n een
aandoening, d ie soms erfe lijk wordt doorgegeven . Want
het wordt tijd, dat er nauwkeu rig wordt vast gest eld , hoe
vaak een bep aald e aa ndoening in de familie een dominant
of een recessief karakter vertoont en hoe vaak zich geval
len voordoe n, waarbij geen erfe!ijke gro ndslag kan worden
gevonden .

Nu ligt het buiten mijn competentie di ep er in te
gaan op de theoretische problemen van de antro
pogenetica, ik wil slechts enkele stambomen demon
streren van patienten uit mijn praktijk, zoals ze door
iedere willekeurige huisarts opgesteld zouden kun
nen worden uit eigen patientenmateriaal, Uit de
aard der zaak heeft de huisarts in een dorp met een
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: = ) witt e haarfok

9o = ) gedepigrnenteerde vlekken

vrij sessiele bevolking meer mogelijkheden, doch
ook in een stad kan de zo vaak verwaarloosde fami
lieanamnese interessant zijn .
Na de beide voorbeelden van recessief overervende
afwijkingen gev en de volg ende stambomen gevallen
van dominante erfelijkheid .

Figuu r 3 is een familie, wa arbij een witte haarl ok ("bles")
op het voorhoo fd voorkomt, gecombinee rd met gede pigmen
teerde plekken van de hu id . Dit locaal albinisme moet on
dersch eiden worden van vitil igo, waarbij pigmentverschui
vin gen gedurende het leven optreden. De jongst e genera tie
van deze familie besta at uit kinde ren, waarvan de moed ers
vertellen , dat de witte vlekken 's zome rs vee! duidelijk er
zich tbaar worden. D e " bles" was in de fam ilie goed op te
sporen op oud e trouwfoto's. Een trouwpartij is overigens
een goe d mom en t om bij over het land verspreide Iamilie
led en een ond erzoek te doen . Waarschijnlijk is deze dorni
nante afwij king een onderdee l va n het synd room va n
Waardenburg. Genoemde versc hij nselen kom en dan al of
niet in combina t ie voor met : verplaatsing van de nasale
ooghoeken naar lat eraal, bred e neusworte!, hetero chromic
van de iris; wenkbrauwen, die mediaal een verst erkte gro ei
ver to nen en in e!kaar over gaan . Tenslotte kan in deze fa
mili es aangeboren doofh eid voorkomen.

Het dominante kenmerk kan in verschillende gra
den optreden of een geslacht overslaan. Wanneer
de eigenschap niet optreedt, ondanks dominantie,
spreekt men van ontbrekende penetrantie. Is de
eigenschap kwantitatief wisselend, dan spreekt men
van een verschil in expressiviteit.
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Of een dominante erfelijke eig enschap zich al of
niet manifesteert, hangt af van andere genen, di e
remmend of bevorderend kunnen werken, terwijl
ook exogene factoren een rol kunnen spelen. Een
dergelijke dominante afwijking kan zich ook op
latere leeftijd kenbaar maken , zoals onder andere
bij de diabet es mellitus, waarbij exogene invloeden
het begin van de reeds erfelijk vastgelegde ziekte
kunnen bespoedigen of vertragen (zwangerschap,
voeding).

Figuur 4 geeft een fam ilie met multipele ca rt ila gina ire
exostosen (cho ndrodysplasie) . Bij deze er felijke afwijking
kom en exostosen voor, di e voora l gelokaliseerd zijn aa n de
kn ieen en aan de polsen . T evens ziet men va ak groeistoor
nissen , onder andere van de ulna met verkro mmi ng van de
radius, waardoo r de hand in valgu sstand komt te staan .
D e patiente, een moeder va n zeven kinderen, waarvan er
vijf de afwij king hebben in wisselende graad, had in haar
jonge jaren een arma mputa tie ondergaan , daar een van
de exostosen aan de onderarm uitgegroeid was tot een
enorme chondromateuse tumor, overigens een zeldzaa m
heid in dit bee!d . De stamboom ontleen ik aa n A. G. J.
Hermans, die deze fam ilie in zijn proefschrift beschreef
( 1923 ).

Bij iedere ziekte dient men in feite rekening te hou
den met twee grote groepen van causale factoren:
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de endogene, erfelijke en de uitwendige factoren
(milieufactoren). Onder mili eufactoren rekent men
dan ook de invloed en, die in ut ero werken. Tevens
moet een scherp onderscheid gemaakt worden tu s
sen kwalen , die familiair voorkomen en die , welke
erfelijk zijn. Erfelijke ziekten komen soms famili air
voor, familiaire ziekt en zijn niet alt ijd erfe lijk. In
dien een vader en vier van zijn kinderen in een sana
torium liggen, komt tuberculose hier familiair voor,
zonde r dat hier iets over de erfe lijkhe id gezegd kan
worde n.
Endogene en exogene factoren kunnen samenwer
ken, zoals bij de gevolgen van het rhesusantagonis
me, doch zijn soms zeer moeilijk in hun werking
van elkaar te onderscheiden .
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Een voorbeeld van deze moeilijkhe id geeft figuu r 5 . De
moeder van dit zeer grote gezin kreeg omstreeks 1926 een
struma en werd in 1938 hieraan geopereerd . Vie r kind e
ren, allen dochters, hebben een schi ldklierafwijking, respec
t ievelijk twee een nie t toxisch struma en twee een hyper
thyreoidie .
D e verklaring hiervan kan zijn: ten eers te, dat hier spra ke
is van een erfelij ke afwijking met een voo rkeur voor het
vrouwelijk geslacht, ten tweede: de schildklie ra fwijking
bij de moe de r en de dochters is ontstaan do or exogene in
vloeden werkend va n 1920 tot 1925, die op de moeder ,
ook tijd ens de graviditeit, inge wer kt heb ben , en waard oor
de dochters minderw aard ige schild klieren kregen .

Enige kennis van de antropogenetica verdiept de
kijk op onze patienten zeer , bovendien is het een
fascinerende bezigheid stambomen op te stellen .
Men hoort plotseling van famili ebanden, die tevo
ren onbekend waren. Daarbij komt nog, dat de ge
gevens op de gemee nte lijke bevolkingsregisters te
gen een geringe vergoeding gemakkelijk te verkrij
gen zijn. Ook oude trouwboekjes kunnen waarde
volle gegevens opleveren.
Tot slot wil ik nog met enkele voorbeelden het
praktische belang van de antropogenetica voor de

huisarts onderstrepen. Deze liggen zowel op dia 
gnostisch, therapeutisch en preventief gebied. Men
diagnostiseert een ziekte sneller naarmate men er
eerde r aan denkt en kennis van de familieanamnese
kan hiertoe bijdragen. Dit geldt onder anderezeer
sterk voor het glioma retinae, waardoor een leven,
en soms een oog, gered kan worden.
Strabismus is een kwaal, die door de sterk genetisch
bepaalde oorzaken van refracti eafwijkingen veel bij
kinderen uit een gezin voorkomt. Men kan de ouders
van een dergelijk gezin door voorlichting er toe
brengen hun jonge kinderen bij de eerste verschijn
selen te lat en behandelen , waardoor amblyopi e van
eeri oog vaak voork6men kan worden.
Geeft men diabetisch ouders juiste adviezen over
de voeding van hun kinderen , dan zal een eventuele
erfelijke aanleg voor suikerziekte zich bij deze kin
deren zo laat mogelijk manifesteren.
Een belangrijke rol kan ook de kennis van de an
tropogenetica spel en bij de voorlichting en het ge
neeskundig onderzoek voor het huwelijk. Dit on
derwerp zal te zijner tijd door coliega J. van den
Bosch in dit tijdschrift worden behandeld .

Soecio - Studiebeurzen

Voor he t jaar 1959 worden door Specia , Societe Parisienne
d' Expansion Chimique, de fa rm aceu tische afde ling van het
Rhfme-P oul enc conce rn , wederom vier studiebeurzen voor
een verblijf in Frank rijk van d rie maande n (vergoeding
80.000 frs. per maand ) voo r Nederlandse serni-artsen of ar t
sen (bij voorkeur jongere artsen ) beschikbaar gesteld.
D e beurshouder zal zich gedurende drie maanden met de
stud ie van een door hem zelf te bepalen on de rdeel der ge
neesku nde bezig houden (een of ander onderzo ek, het eigen
maken va n een spec iale tech niek voorbe rei ding proefsch rift ,
enz.) . H et aa nvaarden van de studiebeurs legr gee n enkele
verplich ting ten opzi cht e van de gever op . Wei is Specia be
reid om, indien dit wordt gewenst, het verblij f te Parijs van
de beurshouder zovee l mogelijk te vergemakkelijken en het
to t ve rlenen van medewerkin g bij het vinden va n onderdak
en van geschikte werkgelegenheid.
K andidaten voor een studiebeurs moe ten hun soll ici tat ie in
dien en v66r 15 februari 1959 bij de Wetenschappelijke Af
delin g van Specia, Etabl. R . Barbarot N.V. , H ofw ij ckpl ein
47, D en H aag , gesch reven in de Franse taal , begeleid van
een curriculum vitae en twee pas foto 's : mededelin g van de
aard van de studie, waarmede zij zich willen bezighouden ,
alsmede van een , zo mogelijk mee rdere aanbevelingen van
Nede rlandse hoogleraren of hoofden van klinische afdelingen.
Van de sollic ita nten wor dt verwach t dat zij du sdanige kennis
van de Franse taal bezitten, dat zij met vruch t een studie
te Pa rij s kunnen volge n.
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