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Voetnoten:

1. Risicofactoren voor auto-immuun of paraneoplastische etiologie: gewichtsverlies, onderliggende 
tumor, systemische auto-immuunziekte, andere bewegingsstoornissen, neuropsychiatrische 
symptomen of insulten (zie ook Module 02, tabel 1)

2. Uitgebreid pakket bij invaliderende ataxie <6 maanden óf aanwezigheid andere risicofactoren:
Bij geïsoleerde ataxie: 
- In serum: onconeuronale antistoffen (PNS pakket/blot), VGCC, GAD65, anti-endomysium, en tTG2 
- In liquor: KLHL11

Bij (subacute óf langzaam progressieve) ataxie gecombineerd met andere (subtiele) bewegingsstoornis 
of andere neuropsychiatrische symptomen: 
- In serum: onconeuronale antistoffen (PNS pakket/blot), GAD65, VGCC, Caspr2, IgLON5, GlyR, anti-
endomysium en tTG2 
- In liquor: KLHL11, GFAP, NMDAR

Bij episodische ataxie: 
- In serum: Caspr2, LGI1 en GAD65, anti-endomysium en tTG2

3. Beperkt pakket bij geïsoleerde langzaam progressieve ataxie: 
- in serum: GAD65, anti-endomysium en tTG2
- TSH, alleen bij fysieke kenmerken van schildklier disfunctioneren. 
- Vitamine B1 (thiamine), alleen bij indicatie voor mogelijke malabsorptie of verminderde dietaire inname.
- Vitamine B12 (cobolamine), alleen bij bijkomend sensibele verschijnselen zijn of bij indicaties voor 
malabsorptie of verminderde dietaire inname. 
- Vitamine E, alleen bij een bekende gastro-intestinale aandoening (zoals coeliakie, inflammatoire darm 
aandoening) of kenmerken die een aanleiding geven om aan een van deze aandoeningen te denken. 

4. Patiënt factoren die meegewogen kunnen worden: Wens patiënt, leeftijd (terughoudendheid geboden bij 
leeftijd >75 jaar), kinderen of kinderwens bij patiënt/familieleden, familieleden met vraag over herhaalrisico. 
MSA-c is géén contra-indicatie voor genetische diagnostiek. 

5. Zie volgende pagina
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Initiatiefnemende vereniging

NB1: Dit stroomschema hoort bij de algemene inleiding van richtlijn 
‘Niet-acute cerebellaire ataxie’. Lees altijd de overwegingen en 
aanbevelingen van de betreffende module voor nuances, eventuele 
afwijkende situaties en extra achtergrondinformatie. 
NB2: Betrek de patiënt bij de besluitvorming. Ontwikkeld door het Kennisinstituut van de Federatie 
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Aanwijzingen voor 
mitochondriële aandoening?

Autosomaal dominant Autosomaal recessief
Aanwijzingen voor X-gebonden 

overerving?

Stap 1: 
Repeatexpansies: ATXN1 

(SCA1), ATXN2 (SCA2), 
ATXN3 (SCA3), CACNA1A 

(SCA6), ATXN7 (SCA7), TBP 
(SCA17), FGF14 (SCA27B) 

Bijvoorbeeld:  
maternale overerving,  

multisysteemaandoening bij 
patiënt en/of familieleden (bijv. 

cataract, diabetes, 
gehoorstoornissen, cardiale 

afwijkingen), bijkomende 
neurologische aandoeningen 

(spierzwakte, perifere 
neuropathie en epilepsie) 

Stap 1:
Overweeg verdere 
diagnostiek naar 

mitochondriële aandoening  

Stap 1: 
Repeatexpansies: FXN 

(Friedreich), RFC1 (CANVAS) 

Bijvoorbeeld: 
Indien alleen jongens/mannen 
zijn aangedaan. Vrouwelijke 
dragers kunnen ook (zeer) 

milde verschijnselen hebben en 
sluiten een X-gebonden 
aandoening dus niet uit. 
Familiair voorkomen van 

verstandelijke beperking kan 
een andere aanwijzing zijn voor 

FXTAS.

Stap 1: 
Debuut >50jr à FMR1 

(FXTAS) 

Debuut <50jr à genpanel 
ataxie/bewegingsstoornissen 

Stap 2: 
Genpanel ataxie/

bewegingsstoornissen

Stap 2: 
Genpanel ataxie/

bewegingsstoornissen

Stap 2: 
Verwijzing klinisch geneticus 
voor open Genome/Exome

Stap 3: 
Verwijzing klinisch geneticus 
voor open Genome/Exome

Stap 3: 
Verwijzing klinisch geneticus 
voor open Genome/Exome

Voetnoten: 
5. Stappenplan DNA diagnostiek bij richtinggevende familie-anamnese
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