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1. Anatomie vrouwelijk geslachtsdeel

De vagina bestaat uit de venusheuvel, de grote- en kleine
schaamlippen, het hymen, de clitoris, het vestibulum van de
vagina, de uitgang van de urinebuis, de klieren van skene en
bartholin en de fourchette.

Uitwendige anatomie

De venusheuvel: is een driehoekig gebied op de onderbuik
dat na de puberteit begroeid is met schaamhaar. Het wordt
een heuvel genoemd omdat het iets boven de rest uitkomt
door de onderliggende vetlaag.

De grote schaamlippen: huid met talgklieren, zweetklieren
en haargroei. Ze beschermen het binnenliggende deel van
de vagina.

De kleine schaamlippen: Dekken het vestibulum van de
vagina af. Ze komen bovenaan samen bij de clitoris en
onderaan bij het fourchette, ze bevatten ook tagklieren.
Het hymen: is een weefselrandje bij de opening van de
vagina. Bij de eerste geslachtgemeenschap kan dit door

de rek “scheuren”. De term maagdenvlies is een beetje
ongelukkig gekozen omdat een vlies suggereert dat de
ruimte volledig is afgesloten. Dit kan niet omdat er dan ook
geen uitscheiding van de menstruatie kan plaatsvinden.
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Figuur 1: Uitwendige anatomie vagina

De clitoris: is het bovenste deel van het vrouwelijk
zwellichaam dat vergelijkbaar is met de bovenkant van het
zwellichaam van de penis (eikel). De clitoris is zeer gevoelig
waardoor stimulatie hiervan kan leiden tot een orgasme.
De clitoris wordt afgedekt door de grote schaamlippen en
de clitoriskap.

Het vestibulum: is een term voor het gebied gelegen
tussen de kleine schaamlippen, het bevat dus de opening
van de vagina, de plasbuis en de uitgangen van de kliertjes
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van Skene en Bartholin.

De uitgang van de urinebuis: is gelegen onder de clitoris en
boven de vagina.

De klieren van Skene: liggen tussen de plasbuis en

de vaginamond, ze produceren vocht tijdens seksuele
opwinding.

De klieren van Bartholin: bevinden zich iets onder en opzij
van de vagina opening, ze produceren een slijmachtige
vloeistof dat dient als “glijmiddel” tijdens het vrijen.
Fourchette: hier fuseren de kleine schaamlippen aan de
achterkant, dit gedeelte kan scheuren tijdens de bevalling.

Inwendige anatomie
Het inwendige deel van het vrouwelijk geslachtsorgaan
bestaat uit de vagina, baarmoeder, eileiders en eierstokken.

De vagina: is het inwendige deel van het vrouwelijk
geslachtsorgaan dat leidt naar de baarmoeder. In de vagina
vindt geslachtgemeenschap plaats maar het functioneert
eveneens als geboortekanaal. De wand bestaat uit glad
spierweefsel met daaromheen een laag dwarsgestreept
spierweefsel. De vaginawand bevat goedaardige bacterién
die glucose uit de vaginawandcellen omzetten in lactaat.
Het lactaat doodt schadelijke bacterién waardoor de vagina
zichzelf beschermt tegen infecties. De baarmoedermond
en vaginawand produceren ook slijm om bacterién buiten
te houden. Deze afscheiding is wit, helder en vrijwel
kleurloos en varieert gedurende de cyclus.

De baarmoeder: is een grote spier (myometrium) met

een slijmvlies (endometrium) aan de binnenkant. De
opbouw en afbraak van het slijmvlies wordt hormonaal
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Figuur 2: Inwendige anatomie vrouwelijk geslachtsdeel
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gereguleerd. Een bevruchte eicel nestelt zich in het
slijmvlies. Wanneer er geen zwangerschap optreedt

wordt het slijmvlies afgebroken en vindt menstruatie
plaats doordat de baarmoeder het slijmvlies afstoot en
samenkrampt om het uit te stoten.

De eileider: is de verbinding tussen eierstok en vagina.

Als de eisprong plaatsvindt, gaat het eitje via de eileider
naar de vagina. De bevruchting vindt vaak in de eileider
plaats, waarnaar het bevruchte eitje zich verder richting

de baarmoeder verplaatst en zich daar innestelt. Als de
bevruchte eicel in de eileider blijft hangen kan er een
buiten baarmoederlijke zwangerschap ontstaan, wat erg
gevaarlijk is, omdat de structuur van de eileider niet op een
zwangerschap berekend is en daardoor complicaties kan
geven.

De eierstokken: Een vrouw wordt geboren met een
levensvoorraad eicellen in de eierstokken (+ 300.000).
Vanaf de puberteit rijpt er maandelijks een eicel uit, de ene
keer links, de andere keer rechts. De rijping van eicellen en
timing van de eisprong wordt hormonaal gereguleerd.

2. Anatomie mannelijk geslachtsdeel

Uitwendige anatomie

Aan de buitenkant van het mannelijk geslachtsdeel
onderscheiden we twee grote structuren; de penis en de
balzak. De penis kunnen we onderverdelen in de schacht
en de eikel (zie afbeelding 1). De eikel wordt bedekt door
de voorhuid, die zeer beweeglijk is en kan terugtrekken
tijdens een erectie. Aan de top van de eikel bevindt zich
het plasgaatje. De balzak ligt achter de penis en omvat de
teelballen. De balzak en de schaamstreek zijn bedekt met
schaamhaar.

Schaamhaar

Schacht —f—/—

Voorhuid
Eikel

Balzak
Plasgaatje

Figuur 3: Uitwendige anatomie mannelijke geslachtsdeel

Weetje: midden over de balzak kan je een dunne lijn

zien lopen. In de vroege ontwikkeling hebben foetussen
namelijk vrouwelijke geslachtsorganen en deze lijn is de
plek waar de grote schaamlippen aan elkaar zijn gegroeid!
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Inwendige anatomie

In de teelballen worden de spermacellen aangemaakt
vanuit de voorlopercellen, de zogenaamde spermatogonia.
Ook wordt er in de cellen van Leydig onder andere het
mannelijk geslachtshormoon testosteron aangemaakt en
in de cellen van Sertoli onder andere het hormoon inhibine.
In de bijbal verzamelen de spermacellen en rijpen ze
verder uit, tot ze met de volgende zaadlozing door het vas
deferens worden afgevoerd.

In de zaadblaasjes en de prostaat worden de overige
onderdelen van het spermavocht geproduceerd. In de
prostaat mondt de zaadleider uit in de urinebuis. De
Cowperse klieren produceren het voorvocht.

Het ophangligament, puboprostatisch ligament en
buikvliesmembraan zorgen voor de ophanging van de
schacht van de penis. De externe sfincter zorgt voor een
extra continentie functie van de blaas. De zwellichamen
vullen zich tijdens een erectie met bloed, waardoor de
schacht groter en stijver wordt.
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schaambeen endeldarm
ophangligament zaadblaasje
puboprostatisch ligament zaadleider
buikvliesmembraan prostaat
externe ::Lna(i;tﬁtr Cowperse klier
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Figuur 4: Inwendige anatomie mannelijk geslachtsdeel

3. Spermatogenese

Spermatogenese is het proces waarbij zaadcellen worden
geproduceerd. Vanaf de puberteit start de man met de
productie van miljoenen zaadcellen per dag. Omdat de
zaadcellen niet levenslang overleven, worden er permanent
nieuwe spermacellen geproduceerd. Echter, hoe werkt dit
proces?

In de teelbal van de man, de testis, bevinden zich vele
opgevouwen testisbuisjes. De wanden van deze buisjes
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zijn bedekt met spermatogonién. Spermatogonién

zijn voorlopercellen van de zaadcellen en bevatten

losse chromosomen. De spermatogonién maken een
kopie (mitose) waarbij de chromosomen verdubbelen
tot 46 chromosoom paren. Op het moment dat er 46
chromosoomparen zijn gevormd (diploid) heet het
spermatogonium een primaire spermatocyt. Diploid wil
zeggen dat de cellen twee kopieén van elk chromosoom
bevatten (2 x 23 chromosomen). Wat volgt is het

proces van meiose, ook wel reductiedeling genoemd.
Tijdens de eerste meiotische deling worden de 46
chromosoomparen verdeeld over 2 spermatocyten. Deze
spermatocyten worden de secundaire spermatocyten
genoemd. De secundaire spermatocyt bevat nog 23
chromosoomparen en wordt daarmee haploid genoemd,
deze cellen bevatten slechts een exemplaar van elk
chromosoom. De secundaire spermatocyt ondergaat een
tweede meiose en produceert hierbij vier spermatiden,
die elk 23 losse chromosomen bevatten. De laatste stap
in de ontwikkeling van de zaadcel is de verandering van
spermatide naar spermatozoa, de bekende zaadcel.

Spermatogenese

Figuur 5: Het proces van spermatogenese, weergegeven in de anatomische
structuren van de testis

Het leven van de zaadcel

De ontwikkeling van de zaadcel vindt dus plaats in de
teelballen, de testes. De testes hangen onderaan het
lichaam waardoor de temperatuur daar iets lager is. De
temperatuur van 35 graden is ideaal voor de productie
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van zaadcellen. Wanneer de spermatozoa klaar zijn
worden ze opgeslagen in de bijbal, die meters lange
zaadleider bevat. Bij een zaadlozing trekken de gladde
spiercellen in de bijbal samen waardoor de zaadcellen
door de zaadleider worden geperst. Onderweg naar
buiten wordt er vocht aan toegevoegd. Wanneer het
vocht bij de zaadcellen komt wordt de staart actief en kan
de zaadcel zich voort bewegen om in contact te komen
met de eicel. Slechts 1-3% van het sperma bestaat echter
maar uit zaadcellen.

4. O6genese

Odgenese betekent letterlijk: “de vorming van eicellen

in de eierstokken”. Om de o6genese goed te begrijpen is
het handig om eerst een aantal termen te begrijpen die
hierbij een rol spelen. Zie hiervoor het stukje over mitose,
maar bovenal meiose.

Hoe werkt de 6ogenese nu precies?

Odgenese is een meiotisch delingsproces. Een eicel bevat
uiteindelijk dus geen 23 chromosomenparen (diploid),
maar 23 enkele chromosomen (haploid). Wanneer de
sperma- en eicel samensmelten, ontstaat een cel met
weer 23 chromosomenparen: 46 chromosomen in totaal.
Deze cel groeit uit tot een mens.

Een deel van de o6genese vindt bij de vrouw al plaats
tijdens de embryonale ontwikkeling. Het begint allemaal
bij de voorloper cel (odgonia), dit is een diploide cel

en hij bevat dus 46 chromosomen. Deze voorloper cel

zal zich gaan delen en vormt twee nieuwe cellen: de
primaire odcyten. Bij de vorming ontstaan ongeveer
twee miljoen primaire o6cyten. Deze cellen zijn ook
diploid, er was dus sprake van een mitotische deling.

Nu ondergaan deze twee cellen een meiotische deling,
deze deling maken zij echter niet volledig af. Zij blijven
steken in een fase van de meiose | genaamd profase I. Bij
de geboorte van het kind bevinden alle primaire o6cyten
zich dus in de profase I, dit duurt tot aan de pubertijd.
Vanaf de pubertijd, wanneer er nog ongeveer een half
miljoen geschikte primaire o6cyten over zijn, tot aan de
menopauze gaat iedere maand één primaire oocyt de
meiose | afronden in de eierstok, waarbij er zogenaamde
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secundaire o6cyten ontstaan. Dit zijn haploide cellen

en zij bevatten dus nog maar de helft van het aantal
chromosomen (23). Bij deze vorming van secundaire
oocyten ontstaan er ook een soort “restcellen”, dit noemt
men de poollichaampjes: deze cellen gaan verloren
omdat ze qua grootte en inhoud tekort komen. De
secundaire o6cyt gaat zich vervolgens ontwikkelen tot
volwassen eicel, dit doet hij door de laatste fase van de
meiotische deling te ondergaan: meiose Il. Ook deze
rondt hij echter niet in één keer af. Wanneer namelijk de
eisprong (ovulatie) plaatsvindt, waarbij de eicel vrijkomt
uit de eierstokken en klaar is om bevrucht te worden, is
deze nog niet volledig gerijpt. Hij bevindt zich dan nog

in een fase van de meiose Il genaamd metafase Il. Deze
tweede meiotische deling wordt pas volledig afgerond
tijdens de bevruchting met een zaadcel: waarbij twee
haploide cellen bij elkaar komen en samen een diploide
cel vormenreageert dan te traag op het veranderde effect

Oogenese
Oogonia »
Diploid @ {
46 chromosomen ;‘1”
| Mitose en groei
Primaire oocyt
Diploide u‘ 2n

46 chromosomen

/ \ Meiose |

Secundaire oocyt u

/\ / —

23 chromosomen

Eicel =
Haploid i a o
23 chromosomen > - -

Haploide
poollichaampjes

Pas na de bevruchting wordt meiose |l in de eicel voltooid
Figuur 6: Van Oogonia tot haploid
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De oogenese lijkt sterk op de spermatogenese. De
odgenese levert echter een eicel (secundaire o6cyt) vanuit
een primaire eicel op (en 3 poollichaampijes), in plaats van
bij de spermatogenese waarin 4 functionele zaadcellen
vanuit een primaire zaadcel worden gevormd.

5. DNA en chromosomen

Opbouw

Een chromosoom is een drager van een deel van het
erfelijk materiaal (DNA) van een organisme (levend
wezen). Gewoonlijk heeft een mens 46 chromosomen.
Chromosomen komen voor in paren, waarbij één
exemplaar van de moeder komt en het andere van de
vader. Bij een man zijn de twee geslachtschromosomen
niet identiek, maar ze worden samen ook als paar
beschouwd. De 46 menselijke chromosomen bestaan
dus uit 23 paren: 22 paren autosomen en 1 paar
geslachtschromosomen (XX of XY). Bij de mens zijn de
paren autosomen van groot naar klein genummerd van 1
tot 22.
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Figuur 7: Chromosomenparen

DNA bevindt zich in cellen in de vorm van chromosomen.
DNA is een groot molecuul wat een drager is van

alle erfelijke informatie. Een DNA-molecuul bestaat

uit twee lange strengen van nucleotiden, die in de

vorm van een dubbele helix met elkaar vervlochten

zijn. De twee strengen zijn met elkaar verbonden

door zogenoemde baseparen, die bestaan uit twee
tegenover elkaar liggende nucleotiden. DNA bevat vier
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verschillende nucleotiden met de nucleobasen adenine,
thymine, guanine en cytosine, die afgekort worden met
respectievelijk de letters A, T, G en C. De beide strengen
zijn complementair doordat de basen alleen in de paren
AT en GC kunnen voorkomen.

o

Adenine  Thymine

Guanine  Cytosine

Figuur 8: Dubbele helix

Celdeling

Bij de celdeling verdubbelt ieder chromosoom zich en
bestaat dan tijdelijk uit twee identieke chromatiden.
De celkern bevat dan 92 chromatiden (46x2). Als de
chromatiden van elkaar gescheiden zijn blijven er 92
dochterchromosomen over, die later verdeeld worden
over twee dochtercellen, zodat elke cel weer 46
chromosomen heeft.

Mutaties

Bij fouten in de celdeling van geslachtscellen kunnen
afwijkende aantallen chromosomen in cellen
terechtkomen. Daardoor ontstaan nakomelingen die
niet levensvatbaar zijn, afwijkingen vertonen en haast
altijd onvruchtbaar zijn. Een extra chromosoom in de cel
wordt trisomie genoemd, een chromosoom te weinig
monosomie. Het meest bekende voorbeeld van een
chromosoomafwijking is trisomie-21 ofwel het Syndroom
van Down (mongolisme). Het komt ook voor dat een deel
van een chromosoom te veel of te weinig aanwezig is.

Weetje: Erfelijke afwijkingen die gekoppeld zijn aan

het X-chromosoom komen bij mannen altijd tot uiting,
aangezien voor het defecte gen geen goede tegenhanger
in de cel aanwezig is. Op het Y-chromosoom zit namelijk
maar weinig erfelijke informatie. Het speelt echter wel
een cruciale rol in de ontwikkeling van het embryo. Het
Y-chromosoom zet aan tot de productie van mannelijke
hormonen en zodoende tot de ontwikkeling van
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mannelijke geslachtskenmerken.

In welke mate de afwijking bij vrouwen tot uiting komt,
hangt af van het type afwijking: indien de afwijking een
dominant kenmerk is, dan komt het kenmerk of de ziekte
altijd tot uiting. Is het kenmerk daarentegen een recessief
kenmerk dan komt de afwijking alleen tot uiting indien
de vrouw draagster is op beide X-chromosomen. Een
bekend voorbeeld is rood-groenkleurenblindheid.

6. Mitose en meiose

Mitose

Mitose is een onderdeel van de celcyclus, waarbij
kerndeling plaatsvindt. De mitose bestaat uit 4 fases:
1. Profase. De chromosomen worden zichtbaar
onder de microscoop en komen los in het cytoplasma
van de cel te liggen. Een chromosoom bestaat uit
twee chromatiden die in het midden van de cel, het
centromeer, met elkaar verbonden zijn.

2. Metafase. De chromosomen komen in het
midden van de cel te liggen, het equatoriaalvlak.
3. Anafase. De chromatiden worden uit elkaar

getrokken, dus de verbinding in het centromeer wordt
verbroken. De chromatiden wordt dan weer chromosoom
genoemd en gaat ieder naar een andere kant van de cel.
4. Telofase. De chromosomen ontrollen zich weer in
lange dunne draden en zijn niet meer zichtbaar onder de
microscoop. Er worden twee complete kernen gevormd,
waarmee de kerndeling ten einde is gekomen. De cel gaat
zich ook in tweeén delen, waarbij het cytoplasma en de
organellen zich verdelen over de twee cellen.

Mitose

Interphase Prophase Metaphase Anaphase Télophase

Phase G1
Phase S > &
Phase G2 *

Figuur 9: Mitotische deling

Meiose

Meiose is een deling waarbij voortplantingscellen
ontstaan. Het vindt plaats in de geslachtsorganen. Hierbij
worden het aantal chromosomen gehalveerd. De meiose
bestaat uit meiose-l en meiose-II:
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1. Profase-l. De DNA-moleculen verdubbelen en de
chromosomen worden zichtbaar onder de microscoop
door spiralisatie. Er kunnen stukken uitgewisseld worden
tussen chromosomen.

2. Metafase-l. De chromosomen komen in het
midden van de cel te liggen.
3. Anafase-l. De chromosomen, inclusief

de uitgewisselde stukken DNA, worden naar de
tegenoverliggende polen in de cel getrokken. De
chromatiden blijven bij elkaar.

4. Telofase-I. De cel gaat insnoeren en er ontstaan 2
dochtercellen met ieder een chromosomenpaar.

Meiose-lI:

1. Profase-Il. De chromosomen worden zichtbaar.
2. Metafase-Il. De chromosomen bewegen zich
naar het equatoriaalvlak.

3. Anafase-Il. De chromatiden worden uit elkaar
getrokken en bewegen zich ieder naar een pool van de
cel.

4. Telofase-Il. De deling wordt afgerond en de
chromosomen worden despiraliseren zich. Om de vier
nieuwe kernen wordt een membraan gevormd. Uit één
eicel ontstaat één dochtercel, omdat het cytoplasma
naar één dochtercel gaat. De overige drie cellen zijn
poollichaampjes. Uit één zaadcel ontstaan wel vier
zaadcellen.

Eerste meiotische deling

. L] . L]
. b . " - .
X ) -
.
. .
Profase | Metafase | Anafase | Telofasel

Tweede meiotische deling
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Figuur 10: Meiotische deling
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Mitose

Meiose

De mitose vindt plaats in alle lichaamscellen.

De meiose vindt plaats in de geslachtscellen.

De dochtercellen zijn na de mitose identiek
aan de moedercel

De dochtercellen zijn niet identiek aan de
moedercel

Een moedercel kan haploid
(= 1n) of dipleid (= 2n) zijn.

In de biologie geven wij met 'n' aan hoeveel
verschillende chromosomen er in de cel
aanwezig zijn. Bij 2n zijn er dus twee van
iedere chromosoom.

Een moedercel kan alleen diploid (= 2n) zijn.

Het aantal chromosomen per kern blijft
gehandhaafd na de deling.

Bij haploid (= 1n) blijft het 1n.

Bij diploid (= 2n) blijft het 2n.

De cellen na de meiose zijn haploid{= 1n). Er
blijft dus één van ieder chromosoom over.

Tijdens de mitose kan er geen uitwisseling
plaatsvinden van DNA tussen de
chromosomen.

Tijdens de meiose vindt er uitwisseling van
DNA plaats.

De nieuwe cellen zijn voor groei, herstel
(regeneratie) of ongeslachtelijke
voortplanting.

De nieuwe cellen kunnen alleen gebruikt
worden voor geslachtelijke voortplanting.

Tabel 1: Verschil mitose en meiose

7. Trisomieén

Algemeen

De aanwezigheid van drie chromosoom kopieén in een
chromosomen paar heet trisomie. Het ontstaan van

drie chromosomen op één paar, kan komen doordat

er non-disjunctie optreedt tijdens de meiose. Non-
disjunctie betekent dat een chromosoom niet op de juiste
manier uiteengaat tijdens de celdeling. Hierdoor kan

het gebeuren dat één geslachtscel twee chromosomen
kopieén van hetzelfde chromosoom bevat in plaats

van één. De meeste trisomieén zijn niet met leven
verenigbaar. Alleen baby’s met een trisomie van de
chromosomen 13,18, 21 en van de geslachtschromosomen
kunnen levend geboren worden. De kans op het krijgen
van een kind met een trisomie vergroot naarmate de

moeder ouder wordt.

Trisomie 13

Trisomie 13 wordt ook wel het syndroom van Patau
genoemd. Bij 5-10 van de 100 mensen met trisomie 13 is
één van de ouders dragen van een chromosoomafwijking
die bij het kind kan leiden tot een extra chromosoom 13.
Het ontstaan van de trisomie 13 is dan wel erfelijk. De
ouder die drager is, heeft zelf geen trisomie 13. Maar hij
of zij heeft wel een toegenomen kans opnieuw een kind
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met trisomie te krijgen. Een kind met trisomie 13 heeft
altijd ernstige afwijkingen aan het gezicht, de nieren,

de darmen, het hart en aan de hersenen. 70 procent van
deze kinderen gaat dood vé6r ze een maand oud zijn.
Ongeveer 1-5 procent van deze kinderen wordt ouder dan
1jaar. De kans op het krijgen van een miskraam is 95%.

small head

absent ,‘_‘\
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Figuur 11: Kenmerken van trisomie 13

Trisomie 18

Trisomie 18 wordt ook wel het syndroom van Edwards
genoemd. Trisomie 18 komt voor bij 1 op de 7900
levendgeborenen. Een kind met trisomie 18 groeit veel te
langzaam, zowel in de baarmoeder als na de geboorte.
Ook heeft een ernstige ontwikkelingsachterstand, zowel
lichamelijk als verstandelijk. Verder heeft een kind met
trisomie 18 ook vaak een afwijking aan het hart, de
longen, de maag, de darmen en de nieren.
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Figuur 12: Kenmerken van trisomie 18
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Meer dan 50% van de kinderen overlijden voor ze één
maand oud zijn. Ongeveer 5% van de kinderen wordt
ouder dan drie jaar. De kans op het krijgen van een
miskraam is 95%.

Trisomie 21

Trisomie 21is mogelijk de bekendste trisomie en is ook
wel bekend als syndroom van Down. Downsyndroom
komt van alle chromosoomafwijkingen het meest

voor, van de 700 levend geboren kinderen heeft er 1
Downsyndroom. Bij minder dan 5 van de 100 mensen
met Downsyndroom is één van de ouders drager van

een fout in de chromosomen: bij hem of haar zit er één
chromosoom 21aan een ander chromosoom vast. Deze
ouder heeft zelf geen Down syndroom, maar heeft wel
een grotere kans op een kind met Down syndroom. Van
de 100 kinderen met Down syndroom hebben er 30 tot 40
een hartafwijking, er 5 een afsluiting van de 12-vingerige
darm en de meeste hebben last van spierslapte. Mensen
met het syndroom van Down worden gemiddeld 50-60
jaar oud. Ze overlijden vroeger dan gemiddeld door
hartafwijkingen en dementie. De kans op het krijgen van
een miskraam is 80%.
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Figuur 13: Kenmerken van trisomie 21

Trisomie van geslachtschromosomen

Ook bij de geslachtschromosomen kan het voorkomen
dat er een trisomie ontstaat. Hierdoor kan een kind
geboren worden met XXY, syndroom van Klinefelter, XXX,
triple X syndroom of XYY, supermale syndroom. Deze
syndromen geven allemaal problemen met het leren en
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een vergrootte lengte. Bij het syndroom van Klinefelter is
er ook sprake van onvruchtbaarheid.

8. Stamboom en overerving

Al onze lichamelijke eigenschappen worden bepaald door
onze genen. Een gen is een stuk DNA dat codeert voor
een set eiwitten die één specifieke eigenschap bepalen.
Het DNA ligt als een lang lint opgekruld en vormt zo een
chromosoom.

leder mens heeft 23 paar chromosomen, waarvan 1 paar
geslachtschromosomen (X en Y; vrouw = XX, man =

XY). Van elk chromosomenpaar is één chromosoom van
moeder en één van vader afkomstig. Dat betekent dat

er dus voor iedere eigenschap twee verschillende genen
aanwezig zijn die de code voor deze eigenschap dragen.
Deze genetische codering noemen we het genotype. Vaak
bepalen de twee genen samen het uiteindelijke resultaat,
maar in sommige gevallen zal slechts één van de twee
genen domineren en de code leveren die uiteindelijk
wordt afgelezen. Als dit laatste het geval is, noemen we
dit Mendeliaanse overerving. De door de genen bepaalde
eigenschap die uiteindelijk tot uiting komt in een mens
noemen we, in een algemene term, het fenotype.

leder mens heeft dus twee genen per eigenschap, maar
uit zelf maar één eigenschap. Bovendien zal hij slechts
één van deze genen doorgeven in zijn geslachtscellen.
Daarmee is een hoop variatie mogelijk in de uiteindelijke
combinatie die een kind van twee ouders zou kunnen
krijgen.

Celkern

Figuur 14: Van cel tot chromosoom
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Als nu een bepaald gen de oorzaak van een ziekte/
afwijking/eigenschap is, kunnen we door middel van een
stamboom de kansen berekenen voor het overdragen
van de ziekte op de volgende generatie. Hiervoor moet
van het betreffende gen bekend zijn of het dominant

of recessief is, of het op een autosoom (=normaal)
chromosoom of op een geslachtschromosoom zit en
natuurlijk van de personen die je in de stamboom wilt
verwerken de genen die ze dragen.

Er zijn zo een paar verschillende manieren van overerving
te onderscheiden:

. Autosomaal dominante overerving

Hierbij is de betreffende ziekte/afwijking/eigenschap
dominant. Deze komt dus tot uiting bij iemand die
genotype AA of Aa heeft. Wanneer het dominante gen (A)
aanwezig is, onderdrukt deze het recessieve gen (a). Een
voorbeeld van een autosomaal dominante ziekte is de
ziekte van Huntington.

. Autosomaal recessieve overerving

Hierbij is de betreffende ziekte/afwijking/eigenschap
recessief. Dat wil zeggen dat alleen tot uiting komt bij
iemand met genotype aa. Bij AA of Aa zal immers het
dominante gen het recessieve gen de diens eigenschap
onderdrukken. lemand met Aa wordt drager van de ziekte
genoemd. Een voorbeeld van een autosomaal recessieve
ziekte is taaislijmziekte.

. Geslachtsgebonden overerving

Hierbij zit de betreffende ziekte/afwijking/eigenschap
op het geslachtschromosoom. In praktijk zitten er
nauwelijks ziektes op het Y-chromosoom en zijn bijna
alle X-chromosoom-gebonden ziektes recessief. Dit
betekent dat een vrouw (= XX) alleen soms een ziekte zal
krijgen, terwijl een man (= XY) hier een veel grotere kans
op heeft. Daarom zie je bijvoorbeeld bij de spierziekte
van Duchenne (een X-gebonden aandoening) ook veel
mannelijke patiénten.
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Legenda Recessieve aandoening

[
o

Aangedaan
persoon

Ouders
et utl Aa aa An
kind
Tweealing Aa
Aa AA aa

Q1=
s

Figuur 1Schematische stamboom van een autosomaal recessieve aandoe-

ning

Uitleg symbolen: A = dominant gen, a = recessief gen
Terminologie: AA = homozygoot dominant, aa =
homozygoot recessief, Aa = heterozygoot
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Toets uzelf!

Heeft u alle stof van deze avond

begrepen?

Toets uzelf met de volgende stellingen. Zijn ze juist
of onjuist?

1. Syndroom van down, ook wel trisomie 21, is de
meest voorkomende trisomie waarbij de kinderen ook
levend geboren kunnen worden.

2. De temperatuur in de testes is hoger danin de
rest van het lichaam, wat gunstig is voor de ontwikkeling
van de zaadcellen.

3. In de zaadblaasjes worden spermacellen
aangemaakt.

4. De eicel is al volledig gerijpt wanneer deze
vrijkomt tijdens de eisprong (ovulatie)

5. De kans dat een kind van twee dragers van het
taaislijmziekte-gen de ziekte krijgt is 25%.

6. De bevruchting van de eicel gebeurt meestal in
de eileider?

7. Elke maand vindt er een eisprong plaats in beide
eierstokken.

8. Erfelijke afwijkingen die gekoppeld zijn aan het
X-chromosoom komen bij vrouwen altijd tot uiting.

9. Na de meiose zijn de dochtercellen identiek aan
de moedercel.

10. Mitose is het proces waar voortplantingscellen
uit ontstaan.

1. Een secundaire spermatocyt is een haploid.

12. Adenine en guanine vormen samen een
basepaar.
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