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• Oncologie, kankerkunde, cancerologie,of carcinologie is 
de medische kennis en behandeling van kanker. De term komt 
van het Griekse onkos dat massa of tumor, en het achtervoegsel 
-logie dat 'leer' of 'kunde' betekent.

• Genetica of erfelijkheidsleer is 
de biologische wetenschap die erfelijkheid beschrijft en verklaart.

Definitie

https://nl.wikipedia.org/wiki/Geneeskunde
https://nl.wikipedia.org/wiki/Kanker
https://nl.wikipedia.org/wiki/Grieks
https://nl.wikipedia.org/wiki/Biologie
https://nl.wikipedia.org/wiki/Wetenschap
https://nl.wikipedia.org/wiki/Erfelijkheid


Inleidende begrippen

• Ons lichaam bestaat uit miljarden cellen
• De kernen bevatten ons erfelijk materiaal dat georganiseerd 

is op niveau van chromosomen
• Elk individu heeft 46 chromosomen (23 paar)
• Chromosomen bevatten genetische code in de vorm van 2 

DNA (desoxyribonucleïnezuur) strengen
• Elke DNA streng bestaat uit miljoenen bouwstenen (letters) 

(A-T-C-G) die georganiseerd zijn in een specifiek volgorde in 
een vorm van woorden die bestaan uit een combinatie van 3 
van deze bouwstenen (woorden)

• De gevormde zin wordt een sequentie genoemd
• Elk gen is een specifieke sequentie (paragraaf) die de code 

voor een eiwit bevat
• Ieder eiwit heeft een specifieke functie in ons lichaam
• Mensen hebben ongeveer 20.000 genen die ons uniek maken

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab


Inleidende begrippen

• Onze cellen delen zich voortdurend om oude en 
afgestorven cellen te vervangen

• Tijdens de celdeling wordt ons DNA verdubbeld en 
over twee dochtercellen verdeeld

• Wanneer er in dit proces afwijkingen (vb andere 
volgorde) plaatsvinden (letter, woorden, zinnen, 
paragraven) spreekt met van een mutatie.

• Als deze mutaties de vorming van een gen (en dus 
eiwit) aantasten spreekt men van een genetische 
mutatie

• Genetische mutaties komen veel voor, maar 
worden vaak hersteld

• Indien deze genetische mutaties niet worden 
hersteld kunnen ze tot kanker lijden.

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab


Inleidende begrippen

• Als iemand drager is van een erfelijke 
mutatie, is die mutatie in alle cellen van het 
lichaam aanwezig, inclusief de eicellen en 
de zaadcellen (kiemcellen).

• In dit geval kan deze mutatie 
(kiembaanmutatie) worden doorgegeven 
aan de kinderen.

• Een kind met één ouder met een 
kiembaanmutatie, krijgt de helft van het 
genetisch materiaal van elke ouder en 
heeft dus 50% kans om de mutatie te erven

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab


Inleidende begrippen

Autosomaal dominant | Erfelijkheid.nl

- Borstkanker (BRCA1, BRCA2, 
CHEK2, ..)

- Darmkanker, (Lynch, APC, 
PTEN,..)

- Oncologische syndromen
- Huntington
- Marfan

- Cystic Fibrosis (CFTR)
- Sikkelcelziekte
- MUTYH 

- Alport Syndroom
- Rett Syndroom

- Ziekte van Duchenne

https://erfelijkheid.nl/erfelijk/autosomaal-dominant


Inleidende begrippen

DNA, genen en chromosomen | Erfelijkheid.nl Genexpressie (biologielessen.nl) Somatic vs Germline Mutations | BioNinja

kiembaan         verworven

https://erfelijkheid.nl/erfelijk/dna_genen_chromosomen
https://ib.bioninja.com.au/standard-level/topic-3-genetics/33-meiosis/somatic-vs-germline-mutatio.html


Somatisch vs Germline



Belang genetische diagnostiek

• In geval van een kankerdiagnose kan de aanpak van je behandeling en 
operatie worden aangepast in functie van de mutatie waardoor een 
betere medische begeleiding mogelijk is .

• Je risico op andere vormen van kanker, en eventuele preventieve 
maatregelen, kunnen worden bepaald.

• Het risico op kanker voor andere leden van je familie kan worden 
bepaald; als je een erfelijke mutatie hebt, heeft dat gevolgen voor jouw 
familieleden. Zij kunnen dezelfde mutatie hebben en hebben daarom 
specifieke opvolging nodig en kunnen, indien gewenst, preventieve 
maatregelen nemen.

• Het biedt de mogelijkheid om ervoor te kiezen om het risico niet door te 
geven aan je toekomstige kinderen dankzij in-vitrofertilisatie (IVF) met 
behulp van een pre-implantatie genetische test (PGT).

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab


Soorten DNA testen

• Er zijn drie soorten DNA testen
• De diagnostische test

• Is bij een persoon die een bepaalde type kanker heeft of heeft gehad
• Hiervoor bestaan verschillende richtlijnen

• De voorspellende, predictieve, of pre-symptomatische test
• Aangevraagd voor een gezond familie lid als er mogelijks sprake is van een erfelijke mutatie.

• Gericht genetisch onderzoek
• Indien er reeds een gekende mutatie in de familie werd gevonden en deze bij familie leden moet 

worden nagekeken (familie onderzoek).

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab


DNA testen

David Hames and Nigel Hooper (2005). Biochemistry. Third ed. Taylor & Francis Group: New York



Soorten DNA testen

• .

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab


Soorten DNA testen

• .

Laboboeken

https://laboboeken.nexuzhealth.com/pboek/internet/GHB/17363




Onco-genetica



• Erfelijke borst- en ovarium carcinoma
• Erfelijke darmkanker en poliepsyndromen

• Lynch syndroom
• Poliepsyndromen

• Li-Fraumeni syndroom
• Neurofibromatose type 1
• Neurofibromatose type 2
• Erfelijk en Familiaal niercelcarcinoom
• BAP1- Tumor Predispositie Syndoom
• Erfelijke paraganglioom en feochromocytoom
• Multipele Endocriene Neoplasie type 1 en type 2
• Familial atypical multiple mole melanoma syndrome
• Familiair prostaatkanker/pancreaskanker/testiscarcinoom

Onco-genetica 
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Opvolging via huisarts/orgaanspecialist/oncoloog

• Opvolging via multidisciplinaire onco-genetica 
raadpleging

• Gespecialiseerd Oncoloog
• Klinisch geneticus van CME
• Betrokken orgaan specialist
• Huisarts
• (Onco) psycholoog
• Sociale dienst
• Gespecialiseerd verpleegkundige!



Afspraken
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Erfelijke borst- en 
ovariumcarcinoma



Casus

Evy, 56j

Hulpvraag: Moet ik mij laten testen? Wat zijn 
mijn risico’s op borstkanker? En die van mijn 
dochters?
VG: jichtartritis
Fam: Moeder overleden in 1965 op 37 j leeftijd 
aan gemetastaseerd borstkanker (1x 32j), cfr 
stamboom
Koz: Normocefalie, geen afwijkingen bij koz
Beeldvorming: ikv BVO: normale bevindingen 
vanaf 50j



Casus

Pathogene variant (klasse 5) aangetoond: CHEK2 
Chr22(GRCh37):g.29091857del NM_007194.3:c.1100del 
p.(Thr367fs); heterozygoot

Belgian guidelines for Managing Hereditary Breast and Ovarian 
Cancer: 03/2022 Update
(https://canrisk.org/).

Canrisk 29,4% life time risk:

https://canrisk.org/


• V 63j (04/05/2022)

• 1993 DCIS Li mamma wv lumpectomie, geen RTx

• 2009: mammacarcinoom Re, SN/lump, pT1cN0M0, 18mm duct ca, BR2, ER+, PR-Her2Neu- 
wv RTx, hormonale therapie tamoxifen 4/2009, switch anastrozol 10/2011, stop 4/2014, 
BRCA1-2 negatief in 2005

• 2009: adnexextirpatie bdz 

• 2021/2: multipel myeloom lichte keten kappa, uitgangswaarde 256 C-R-A-B+, CG: geen hoog 
risico

• 2021/2: afwijkend aspect lever op CT, echo toont 2 cysten en een hemangioom, benigne 
aspect

• 2021/3: start VTD, na 3 wk thalidomide gestaakt ivm ernstige depressieve klachten wv 
switch naar VCD

• Geen respons op VCD, VLK kappa 296, switch naar dara/len/dex

• 2021/9: opname voor HDM-ASCT, gecompliceerd door ontwikkeling retentieblaas

• Anamnese 

• Hulpvraag: uitbreiding van genpanel?

• Anamnese: Druk met de behandeling van de Kahler

Familie anamnese
Kinderen: U heeft een dochter en sinds kort ook een kleindochter
Broers en zussen: U heeft een zus en drie broers, uw zus kreeg longkanker. Een 
broer kreeg een melanoom en uitgezaaide longkanker, een nichtje van uw broer 
heeft multipele fibro-adenomen
Vader en zijn familie: Uw vader kreeg longkanker, een zus van uw vader kreeg 
maagkanker. Uw oma kreeg ook maagkanker
Moeder en haar familie: Uw moeder kreeg borstkanker. Een broer van uw moeder 
kreeg leverkanker. Een nichtje is na 50j overleden aan borstkanker

Reeds verricht (genetisch) onderzoek
BRCA1 en BRCA2 in 2005

Casus



Pathogene variant(en) (klasse 5) aangetoond: ATM Chr11(GRCh37):g.108137952del 
NM_000051.3:c.2521del p.(Asp841fs) heterozygoot In de overige geteste genen zijn geen 
klinisch relevante varianten aangetoond. Advies: Fup 1/jaar mammografie en MRI, 1e 
graadsverwanten laten verwijzen voor familie onderzoek

Casus



• BRCA1-2 geassocieerd borst- en ovariumcarcinoom
• CHEK2 geassocieerd borstcarcinoom
• PALB2 geassocieerd borst- en ovariumcarcinoom
• ATM geassocieerd borstcarcinoom
• PTEN geassocieerd borstcarcinoom
• TP53 geassocieerd borstcarcinoom
• RAD51C, RAD51D en BRIP1 geassocieerd borst- en ovariumcarcinoom
• BARD1 geassocieerd borst- en ovariumcarcinoom
• MLH1, MSH1, MSH6, PMS2 en EPCAM geassocieerd borst- en ovariumcarcinoom
• STK11 geassocieerd borst- en ovariumcarcinoom
• CDH1 geassocieerd borstcarcinoom
• NF1 geassocieerd borstcarcinoom

Erfelijk borst en ovariumcarcinoma



Wie gaan we testen? 2023



Wie gaan we testen? 2024
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Erfelijk borst en ovariumvcarcinoma



Adviezen



Adviezen



Adviezen

Frebourg T, Bajalica Lagercrantz S, Oliveira C, et al. Guidelines for the Li-Fraumeni and heritable TP53-
related cancer syndromes. Eur J Hum Genet 2020; 28:1379

Syngal S, Brand RE, Church JM, et al. ACG clinical guideline: Genetic testing and management of hereditary 
gastrointestinal cancer syndromes. Am J Gastroenterol 2015; 110:223.

PTENmt

STK11mt

https://www.uptodate.com/contents/li-fraumeni-syndrome/abstract/42
https://www.uptodate.com/contents/li-fraumeni-syndrome/abstract/42
https://www.uptodate.com/contents/peutz-jeghers-syndrome-clinical-manifestations-diagnosis-and-management/abstract/44
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Erfelijk borst en ovariumvcarcinoma



Gekende genen in 2023, San antonio 2022



Correlaat tussen gen en subtype

Breast Cancer Association Consortium, Dorling L, Carvalho S, et al. Breast Cancer Risk Genes - Association Analysis in More 
than 113,000 Women. N Engl J Med 2021; 384:428.

Hu C, Hart SN, Gnanaolivu R, et al. A Population-Based Study of Genes Previously Implicated in Breast Cancer. N Engl J Med 
2021; 384:440..

https://www.uptodate.com/contents/overview-of-hereditary-breast-and-ovarian-cancer-syndromes-associated-with-genes-other-than-brca1-2/abstract/35
https://www.uptodate.com/contents/overview-of-hereditary-breast-and-ovarian-cancer-syndromes-associated-with-genes-other-than-brca1-2/abstract/35
https://www.uptodate.com/contents/overview-of-hereditary-breast-and-ovarian-cancer-syndromes-associated-with-genes-other-than-brca1-2/abstract/36
https://www.uptodate.com/contents/overview-of-hereditary-breast-and-ovarian-cancer-syndromes-associated-with-genes-other-than-brca1-2/abstract/36
https://www.uptodate.com/contents/overview-of-hereditary-breast-and-ovarian-cancer-syndromes-associated-with-genes-other-than-brca1-2/abstract/43


• ‘De dokter zegt dat er geen mutatie bij 
ons ma werd gevonden, en nu…..’



HBOC panel is lang niet alles

• Uiteraard is er veel meer dan de getoonde genen:

• Individuele berekening 
• Ibis Calculator:

• (http://www.ems-trials.org/riskevaluator/)

• CanRisk Web Tool: incorporates the new version of BOADICEA v6, 

the Breast and Ovarian Analysis of Disease Incidence 
and Carrier Estimation Algorithm: (https://canrisk.org/).

• comprehensive model that can be used to calculate the future risks of developing breast or ovarian cancer using information on family 
history, lifestyle/hormonal risk factors, rare pathogenic variants in moderate and high risk breast/ovarian cancer susceptibility genes, 
common breast/ovarian cancer genetic susceptibility variants (Polygenic Risk Scores) and mammographic density. It can also be used to 
calculate the likelihood of carrying mutations in the moderate to high risk genes BRCA1, BRCA2, PALB2, ATM, CHEK2, BARD1, 
RAD51C and RAD51D.

Dorling et al., NEJM 2021

http://www.ems-trials.org/riskevaluator/
https://www.nejm.org/doi/full/10.1056/NEJMoa1913948


Canrisk tool



KCE rapport 172A



Adviezen zo geen mutatie, wel verhoogd risico

• Gebruik IBIS of Canrisk tools!

(https://kce.fgov.be/sites/default/files/atoms/files/KCE_172A_borstkankerscreening.pdf)





Adviezen zo geen mutatie, wel verhoogd 
risico:Gebruik IBIS of Canrisk tools! 

•Risico op borstkanker: 17-30%
• vanaf 40 jaar: jaarlijks (echografie) en mammografie

• Vanaf 50 jaar Bevolkingsonderzoek

•Risico op borstkanker: 30-40%
• vanaf 30 jaar: (of 5j onder jongste diagnose)

• halfjaarlijks klinisch onderzoek

• elk jaar (echografie) en mammografie en NMR borsten 
(alternerend)



• ‘ Maar dokter, ze zeggen dat al die 
straling nogal gevaarlijk is voor mijn 
gezondheid en ik hiervan kanker kan 
krijgen…’



ZIN en ONZIN van screening





• Bo rstkanker kan do o r het o nderzo ek heel vro eg  o ntdekt w o rden. 
Daardo o r verg ro o t de kans dat je volledig geneest, en dat 
de behandeling minder zwaar zal zijn.

• M eer vro uw en g enezen van bo rstkanker.

• Als 1000 vro uw en tussen 50 en 70 jaar 10 jaar 
lang niet deelnem en aan het o nderzo ek, o verlijden 8 vro uw en 
aan bo rstkanker. Dankzij het o nderzo ek kunnen w e 3 van die 8 
vro uw en redden.

• De apparaten zijn van zeer ho g e kw aliteit. Vro uw en die 
deelnem en aan het bevo lking so nderzo ek w eten zeker dat ze een 
m am m o g rafie krijg en w aarvan de kw aliteit sterk g eco ntro leerd 
w o rdt.

• 2 o f 3 radio lo g en bekijken afzo nderlijk de fo to ’s en verg elijken 
o o k m et o udere fo to 's. Z o  w o rden verandering en beter 
o pg em erkt, verkleint de kans dat ze bo rstkanker m issen, en 
w o rden m inder vro uw en o nno dig  o ng erust g em aakt.

• Het o nderzo ek is vo lledig  g ratis vo o r vro uw en van 50 to t en m et 
69 jaar die bij een Belg ische ziekenfo nds zijn aang eslo ten en in 
o rde zijn m et hun ziekteverzekering . Niet aang eslo ten? Vraag  
vo o raf aan je verzekering sm aatschappij o f die de ko sten 
terug betaalt.

• De straling sdo sis vo o r het o nderzo ek is zeer laag . Er blijft g een 
straling  in het lichaam  achter

•Bij sommige mensen groeit borstkanker zo traag dat ze er nooit last van 
zouden hebben. Toch worden ze ook gevonden in het onderzoek. Uit 
voorzorg worden deze mensen wel behandeld.

•Je krijgt een kleine hoeveelheid straling tijdens dit onderzoek (minder 
dan 0.7mSV). Straling kan ook kanker veroorzaken maar dat risico is heel 
erg klein bij dit onderzoek. Deze hoeveelheid komt overeen met de 
hoeveelheid straling die je in 3 maanden tijd ontvangt uit je omgeving. Als 
je het vliegtuig neemt of op reis gaat naar de bergen is de straling nog 
hoger. De mammografietoestellen worden dagelijks op hun goede 
werking gecontroleerd.

•Er is tijd nodig om de verschillende rEdiologen de foto’s te lEten 
bekijken. Wachten op het resultaat kan onaangenaam zijn.

•Elke borst wordt heel even tussen twee platen samengedrukt. Sommige 
vrouwen vinden dat onaangenaam of zelfs pijnlijk. Het is echter nodig om 
met zo weinig mogelijk strEling voldoende scherpe foto’s te mEken. Het 
onaangename gevoel heeft geen gevolgen op lange termijn. Als je nog 
menstrueert, raden we aan om je onderzoek vier tot twaalf dagen na het 
begin van je maandstonden te plannen. Dat beperkt het onaangenaam 
gevoel.

Voor- en nadelen mammografie



• Iedere tweede en vierde vrijdag van de maand in Hasselt 
(afwisselend voormiddag en namiddag)

• Iedere woensdag ochtend in Leuven
• Te plannen via secretariaat LOC loc@jessazh.be, 

tim.wessels@jessazh.be of 011 33 79 79: Vragenlijst wordt 
opgestuurd.
• Personen met een ingewikkelde gekende mutatie in fup
• Personen zonder mutatie, maar met vragen betreffende 

erfelijkheid
• Mensen met oncoprobleem, met potentiële indicatie voor 

testing.
• Personen met somatische mutatie, die potentieel germline 

kan zijn
• Predictieve testing, zwangerschapswens en familie onderzoek 

verloopt via centra menselijke erfelijkheid (in Hasselt en 
Genk)

Onco-genetica raadpleging

mailto:loc@jessazh.be
mailto:tim.wessels@jessazh.be


Belang genetische diagnostiek

• In geval van een kankerdiagnose kan de aanpak van je behandeling en 
operatie worden aangepast in functie van de mutatie waardoor een 
betere medische begeleiding mogelijk is .

• Je risico op andere vormen van kanker, en eventuele preventieve 
maatregelen, kunnen worden bepaald.

• Het risico op kanker voor andere leden van je familie kan worden 
bepaald; als je een erfelijke mutatie hebt, heeft dat gevolgen voor jouw 
familieleden. Zij kunnen dezelfde mutatie hebben en hebben daarom 
specifieke opvolging nodig en kunnen, indien gewenst, preventieve 
maatregelen nemen.

• Het biedt de mogelijkheid om ervoor te kiezen om het risico niet door te 
geven aan je toekomstige kinderen dankzij in-vitrofertilisatie (IVF) met 
behulp van een pre-implantatie genetische test (PGT).

Genetische tests en BRCA-mutaties | LEVEN MET BRCA

https://www.levenmet-vivreavec.be/nl/brca/genetische-testing.html#nl-item-df0a99cfe3-tab
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