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Achtergrond en doel
� Er is nog maar weinig bekend over gene�sche factoren die een

rol spelen bij het ontstaan van TOS en over de bijbehorende
overervingsvormen

� Bij andere ontwikkelingsstoornissen wordt steeds vaker DNA-
onderzoek verricht als onderdeel van de reguliere diagnos�ek

De GENTOS studie

� Hierbij wordt regelma�g
een de novo muta�e
gevonden als oorzaak

� Het doel van de GENTOS
studie is om er achter te
komen wat de opbrengst
is van DNA-onderzoek bij
kinderen met een TOS
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Kind met TOS
+ biologische ouders DNA uit bloed

Next Genera�on 
Sequencing (NGS)

Inclusiecriteria
Kind:

� Kind met TOS is 4-18 jaar

� Cluster 2 indica�e
� Non-verbaal IQ 70 of hoger

� Geen au�sme spectrum stoornis

Familie:

� Beide biologische ouders zijn beschikbaar

� Beide ouders en evt. broers/zussen hebben:

� geen taal-/spraakproblemen

� geen au�sme spectrum stoornis
� geen speciaal onderwijs gevolgd

Volledige criteria op www.radboudumc.nl/gentos
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DNA-uitslag:
oorzaak gevonden?

Data analyse op basis van
DNA-resultaten van 50 trio’s

1. Diagnos�sche opbrengst
� Welk percentage ‘opgelost’?

� De novo muta�es?
� Overgeërfde muta�es?

2. Genen & Mechanismen
� Specifieke genen/netwerken?

� Overlap met andere

ontwikkelingsstoornissen?

3. Subgroepen
� Subgroepen met

hogere opbrengst?

Gene�ca & TOS – resultaten tot nu toe

DNA-uitslagen:
veel overlap met andere 
ontwikkelingsstoornissen

DNA-onderzoek
bij kinderen met

taal/spraakstoornissen

Iden�fica�e van genen
waarin muta�es

o.a. TOS veroorzaken

Laboratoriumonderzoek:
muta�es hebben effect

op func�e van eiwit
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