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Wetenschappelijk onderzoek: waarom?

Begrijpen welke erfelijke factoren een rol spelen bij Brugada Syndroom
Beter kunnen
voorspellen

wie risico loopt op
levensbedreigende
hartritmestoornissen
> preventie



Wetenschappelijk onderzoek: waarom?

Begrijpen welke erfelijke factoren een rol spelen bij Brugada Syndroom

N

Ontwikkelen van nieuwe
behandelingen/therapieén

Beter kunnen
voorspellen

wie risico loopt op
levensbedreigende
hartritmestoornissen
> preventie



Erfelijkheid van het Brugada Syndroom:
Wat weten we tot nu toe?

Genetisch defect
in SCN5A
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Geleiding van electrische signalen in het hart




Genetica van het Brugada Syndrome:
Wat weten we tot nu toe?

SCN5A

Onbekend
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Nieuwe inzichten

Drempel voor uiting Brugada Syndroom
wordt bereikt bij opstapeling van
erfelijke factoren

1 Meerdere
Erfelijke erfelijke
factor factoren



Internationaal Brugada Syndroom consortium
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Vergelijken van 700000 DNA plekken
in 2820 patienten en 10001 controles
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Het hele DNA: 3 miljard plekken

G TGCACGARCAGARTAGARCGCCT TGATG TAAMAACACGAGGATTCTGTGAATARTC D L wCAGLCAL TA TUALG ALAAL L TLLLLLLL L
GO TCTCGACCAGGACC TGaCC TGO e TG CCATCGC T TCAT TGO GOACCAGAGTTC GGG AMGAGC TC TG TGCTOGAAGCACTGTCTURA
A GA TGO e T TG TG CTCAAATTGAGCAAC CTGARAGANGEAGAGGAG TCGAGAGCCARAGTCTCCTATGATGACATTGAAGTGGAGC T
A CARGGATCARGAGACTTATCAAGACATACA TCCARMAC AN AGACCATCARCC TGG TGO TAGTCCCCAGCARTGTGGACATTGCTACC
O TGAAGGS G AT GG AT AGGG G T T TG ACCAAGCC TG AT TG TG ACAGACSTEC TGAMGGCAAGGTCTTGGATG TGATGCCGAAY
TG T ARG TG MGG TG A G A AT CAAGAGC AGCTGRAGOC TGAC TGAGGC TTATCAGACAGTECAAGTC T TCTTCARGGATCALT
G A A T TG O O MGG AGATGA T A T AGAGACTGRC TGAGGAGC TCACC TCOCAC ATCTG TAGATGOTOCARAC TGO CTTICGT
T TGO TG TAC TGO T AAS TCCARMAATTAAGAAATARG ATTARACCARGAAAACGAASCTGAMACC TGATC CGACTTCACTTCCAG
T ACAAGGAM T TG ANACGATCAGAGAGARGGANGCTARGAAAGAGARGA™ = .« *TAMCCCTGCTACCTTTCAAAATAA
PCTGAGATGACCCAGCACCTGAMAGCCTACTACCAGGAGTGC AGACGGART? . 5 7 GAR GGT-:.T TGATTATCCAGTACTTCATCS
ATGCTTCAGCTTTTACAGGACACCAGTAAGTCCAGCTGOTTCCTGGAGG: 4 AL AAFEAS2 VAGAAGARGTTCCTGANAGG!
GCTTGCCAMATTCTCCGATTAMCCAGGCTAGCTATGTGGCTITCCTSS o - A (3T (G AA G ] TTOCTAACCTTATGTCAGAAS
T TG T AT CTOAGGAGATEAGGAGAGAGGASCTATOGAGAGTCAR ~ % 77 ~ COOTCTCAARGSCT RGGAG
FTCTTTGTCAGGAGGATGTACTGGCTGAGCACCTCAGARGGGTCGGT ' I\ (3 Brugada Syndroom | PEAAGCAGTGCGAGAGGTG!
G CAT A AT T T T T T I T T CCAMAM T T T AN AMGCATTCCACCTOTCT ‘..,' iu:mru-nmfrﬂh
TAGTTCTTTGOGGGCARGCTCASTCTTICCTTGGCAGCAGTTCAGTCC G TG T T \SCAGCTGCAGACTAGTCC
T AT A T OO A T O T T T OCACASGC AGAANCCAAG AN TGAATCAGE) GCTTGOCATCTAGCCTGA
T A A TAG T T C T T A G TOAS T T T C T CTCAN TG TCAG TG T TAC G G PATGTAMGCARACCATTCC
A GCAAACCAA G O A GO T O G T TG AT IO CARC TG T T IO TG AGE T ATGCGTCCTTTCATGTATTTG!
T TGO T T CACGARAC AT TC T T TCATC TG T T TS CTTCAGCAAGACATCATT. M G SAMARCATCATTTGATATAACT
AT T O CAR T AR T T T T ST AA S TGA S TG T oGO C TG TATTGAC T .. RN GOTERECAGC MGGAC
CCAGAGTTCTGGGANGAGCTC TG TGC TOGARGCAC TG TC TGGAGTGGCCC TCCCCAGAGGCAGTGG T, *m;r- i -
BTGaASACCC ARG T CTCCTATGATGACAT TGANG TCGAGC TCTCTGATCOTTCACACG TCCARGACGE:
CATCAACC TGO TG TAGTCOC CAGCAATGTGGACAT TGC TACCACAGAGGCTC TGAGCATGGCTC
GTGAACAGAGETOCTEAMGGCARGETC TTGAATGTGATGCGEAACC TRETGTATCC TCTGAAGARG S
T GAG ST T A TCAGACA G TG AN T T T O T T AN GATCACTCATAC T T CASCATTCTTOTCS
ST TCAGCTITT ACAGGACACCAGTAAGTGCAGC TG TTCCTOGAGGAGCAGNGTGACAC GG
TG AR T T T O GA T T AR A T A T A TG T O T T T O O T e TOSCTC TEC A TGATCOTTT :
T AN CTCTeASGAG AT ASCASAGAGOAS CTATCOACAS TCAT IO T AT TCAGCASGAAGACN
GATGT A TGoC T aAGC AL CTCACAN GGG TCSGC T TCTGE I T T TG TAC TS TCCTGTCT
TACAT T T T T T T T TGCARAAA TTTT AACANGGATTCCACCTC TCTT TTAGCCOACCACCCATCAGAD
TTTGC CAMG T T O T IO AGCAG TTCAGTCCC AT ARC AR AC T ARG TATGA LT
ATAGTCCAGTCCTTTCCACASGCAGARACCAMIANTAATCAGCAGCTGAASTTCAATCTTCATG
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Nieuwe inzichten

Testen voor alle risico
varianten in het DNA

> Risico score

1 Meerdere
Erfelijke erfelijke
factor factoren



Meer informatie?

c.r.bezzina@amsterdamumc.nl
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