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Inhoud 

 

• Downsyndroom (trisomie 21) 

 

• Edwardssyndroom (trisomie 18) 

 

• Patausyndroom (trisomie 13) 

 

 

 

 



Downsyndroom 
Prevalentie 

240 per jaar in NL 



Downsyndroom 
Cytogenetica 

95% Klassieke trisomie 21 Sterke correlatie met 
maternale leeftijd  
(niet erfelijk) 

2% Robertsoniaanse 
translocatie (vaak 14;21) 

50% familiair; drager 
normaal fenotype  

2% Mosaïcisme Geen correlatie met 
maternale leeftijd  
(niet erfelijk) 

1% Diverse rearrangementen  Doorgaans met trisomie 
21q22 



 
Downsyndroom 

 
Achterstand motorische ontwikkeling 
 
Spraak-/ taalproblemen 
• Korte termijngeheugen zwak  
• Orale dyspraxie 
• Hypotone mond- en tongmusculatuur 
 

 Niet goed praten geeft veel problemen in de ontwikkeling. Taal en spraak 
belangrijk aandachtspunt in de begeleiding. Wederzijdse beïnvloeding met 
motoriek. 

 
Woonsituatie 
• Kinderen met Downsyndroom wonen bijna allemaal thuis i.t.t. vroeger  

• Bij het ouder worden gaan ze begeleid wonen 



Downsyndroom  
 

Verstandelijke beperking Percentage (%) 

Licht (IQ 50-70) 20 

Matig (IQ 35-50) 40 

Ernstig (IQ 20-35) 30 

Zeer ernstig (IQ < 20) 10 



Downsyndroom  
Schoolsituatie 

van Wouwe JP et al, PLoS One 2014 



Downsyndroom 

Voorkomen (%) 

Aangeboren hartafwijking 44-58 

Oog-/ oorafwijkingen 38-80 

Obstructief Slaap Apneu Syndroom 57 

Piepende ademhaling 30-36 

Aangeboren maag-darmafwijkingen  4-10 

Schildklierafwijkingen 28-40 

Coeliakie 5-8  

Gedragsproblemen 18-38 

Weijerman et al,  Eur J Pediatr 2010 



 
 
 
 
 
 
 

Wat kunnen jongeren met 
Downsyndroom als ze 18 jaar zijn? 

Dr. Helma van Gameren TNO 



 



Downsyndroom 

 

• Levensverwachting sterk toegenomen 

• Door vroege herkenning en aanpak van hartafwijkingen 

• Toename van ziekte van Alzheimer 

 

 
Leeftijd Percentage (%) 

60 jaar 44 

68 jaar 14 



Dr. Helma van Gameren TNO 

https://www.tno.nl/media/1932/folder_downsyndroom_voor_professionals.pdf 



https://www.cyberpoli.nl   



 

• Downsyndroom (trisomie 21) 

 

• Edwardssyndroom (trisomie 18) 

 

• Patausyndroom (trisomie 13) 

 

 

 

 



             Edwardssyndroom 

• Zeer kwetsbare gezondheid 

• Zeer ernstige verstandelijke beperking  

• Bij geboorte groeiachterstand, laag geboortegewicht 

• Klein gezicht met een grote schedel 

• Gezondheidsproblemen zijn doorgaans ernstig, maar aard en 
de ernst verschillen per kind 

• 5-jaarsoverleving 10% 

• Jaarlijks ongeveer 1: 10.000 kinderen geboren met trisomie 18 
 

 

Meer informatie: 
http://www.rivm.nl/Onderwerpen/D/Downscreening/Wat_is_downsyndroom/Edwardssyndroom 



Edwardssyndroom (trisomie 18) 

 

 
Afwijking Percentage (%) 

Congenitale hartafwijking 80 

Centraal zenuwstelsel 
aandoening 

21 

Oesophagusatresie 8 

Schisis 8 



               Patausyndroom 

• Zeer kwetsbare gezondheid  

• Ernstige verstandelijke beperking 

• Vaak al bij geboorte groeiachterstand, laag geboortegewicht 

• Gezondheidsproblemen zijn doorgaans ernstig, maar aard en 
ernst verschillen per kind 

• 5-jaarsoverleving 10% 

• Jaarlijks ongeveer 1: 10.000 kinderen geboren met trisomie 13 
 

 

 

 

 

Meer informatie: 

http://www.rivm.nl/Onderwerpen/D/Downscreening/Wat_is_downsyndroom/Patausyndroom 

 



Patausyndroom (trisomie 13) 

Afwijking Percentage (%) 

Congenitale hartafwijking 57 

Centraal zenuwstelsel 
aandoening 

39 

Oogafwijkingen 30 

Polydactylie 44 

Schisis 45 



Conclusie 

• Individuen met Downsyndroom hebben redelijk 
goede kwaliteit van leven 

• Beperkte zelfstandigheid! 

 

• Edwards- en Patausyndroom doorgaans 
ernstiger beeld met beperkte 
levensverwachting (10% overleeft wel) 



Vragen? 

 

 

  c.lincke@erasmusmc.nl 
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