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Verandering erfelijk materiaal



Verlenging CTG

5 - 37 50  -  >2000



Ernst hangt samen met lengte CTG

 I   =  Mild
II =  Volwassen
III =  Kind
IV =  Aangeboren
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Ashizawa et al 2018
Montagnese et al 2021



TYPE LEEFTIJD VROEGE SYMTPOMEN LATE SYMPTOMEN CTG-REPEATS

Mild >50 jaar Staar Myotonie, 
orgaanproblemen

40-100

Volwassen 12-50 jaar Myotonie, spierzwakte Ernstige zwakte, 
staar, apathie, 
orgaanproblemen

100-1000

Kindervorm 1-12 jaar Leerproblemen, 
onduidelijke spraak

Als bij volwassen type 100 – 2000 

Aangebore
n

Voor en 
tijdens 
geboorte

Spierzwakte, 
ademhalings- en 
slikproblemen, 
klompvoeten

Als bij volwassen type 1000 – >5000

De Die-Smulders et al 2005



www.medexpertisecentrum.nl



Digitale zorg als alternatief?



Persoonlijke gezondheidsomgeving





De digitale buddy
Samen zorgen voor zorg op maat



Digitale buddy – wat?

• Werkt het?

• Tevredenheid van zorg

• Zorglast mantelzorger
• Kwaliteit van leven patiënt

• Ziektegerelateerde kosten patiënt en mantelzorger



Digitale buddy – wie?

110 deelnemers

patiënten mantelzorgers



Digitale buddy – hoe?

Deel 1



Digitale buddy 

Deel 1



Digitale buddy – methode 

Deel 2

















Waar staan we?

• 20 inclusies
• Nog 90 te gaan!



Eerste reacties Handig voor mensen 
met weinig klachten

Vragenlijst makkelijk 
in gebruik

Voegt iets toe aan 
reguliere zorg

Registeren wat 
lastig



VRAGEN?
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