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1. Inleiding

De stichting is in 2018 opgericht met als doel het vinden van genetische afwijkingen van de
combinatie longfibrose en leukemie en het mogelijk maken van meer onderzoek in het
algemeen van de combinatie longfibrose en leukemie.

Uit onderzoek is gebleken dat patiénten met een longfibrose in combinatie met leukemie
vaak zeer korte telomeren hebben. Telomeren zijn stukjes DNA die aan de uiteinden van alle
chromosomen liggen en die het erfelijk materiaal beschermen. Ziekten waarbij telomeren
worden gevonden die niet goed functioneren of te kort zijn, worden telomeerziekten
genoemd. Veel is nog onbekend over deze ziekten en behandeling gericht op de oorzaak
staat nog in de kinderschoenen.

De stichting hoopt door het subsidiéren van onderzoek een bijdrage te kunnen leveren aan
meer kennis over de erfelijkheid en oorzaak van de ziekten. Tevens hoopt het een bijdrage
te leveren aan een eerdere diagnose en behandeling in de toekomst.



2. Onderzoek

Wetenschappelijk onderzoek dat gesubsidieerd werd door de Stichting Longfibrose en Leukemie in
2025

In 2025 werden twee wetenschappelijke onderzoeken (mede) mogelijk gemaakt door een subsidie
van de Stichting Longfibrose en Leukemie. Deze subsidie was begin 2024 aan het onderzoek
genaamd ‘Moleculaire mechanismes en het testen van potentiéle medicatie bij telomeerziektes’
toegekend. Dit onderzoek loopt in het expertisecentrum voor interstiti€éle longziekten van het St.
Antonius Ziekenhuis in Nieuwegein. Het doel van dit onderzoek is om meer te weten te komen over
de moleculaire mechanismes die betrokken zijn bij het ontstaan van telomeerziektes. Hiernaast is het
doel om een celmodel o.b.v. fibroblastkweken van patiénten met een telomeermutatie op te zetten,
waar in een later stadium betrouwbare medicatietesten op uitgevoerd kunnen worden. In 2025 zijn
de eerste stappen in dit onderzoek gezet. Fibroblasten van patiénten zijn verzameld en er zijn in het
laboratorium uitgebreide testen gedaan om te onderzoeken onder welke omstandigheden deze
fibroblasten het beste groeien. Ook is er onderzoek gedaan naar de verandering van de
telomeerlengte over de tijd in fibroblasten van mutatiedragers en fibroblasten van gezonde
personen. Dit is een langer lopend onderzoek dat naar verwachting meerdere jaren zal lopen.

In overleg met de Stichting Longfibrose en Leukemie is besloten om een deel van de subsidie die
bestemd was voor het onderzoek genaamd ‘Moleculaire mechanismes en het testen van potentiéle
medicatie bij telomeerziektes’ te gebruiken voor een ander onderzoek, namelijk voor het onderzoek
genaamd ‘Genetische anticipatie bij telomeerziektes’. Dit onderzoek richt zich op het in kaart
brengen van genetische anticipatie (het eerder optreden van ziekte in de volgende generatie) bij
families met longfibrose. Hierbij zal er naar patronen in de mate van genetische anticipatie worden
gezocht en zal worden onderzocht of dit afhankelijk is van gen, het geslacht of de leeftijd van
conceptie. Dit kan leiden tot het verbeteren van genetische counseling en kan meer inzicht geven
welke familieleden op welke leeftijd klinisch te screenen, voordat zij klachten hebben. In 2025 is data
van 130 families verzameld met in totaal bijna 400 patiénten met een telomeerziekte. Ook zijn de
eerste analyses uitgevoerd, waaruit blijkt dat genetische anticipatie vaak voorkomt en dat er
verschillen zijn in uiting van de ziekte tussen verschillende mutatiedragers. Dit onderzoek zal in 2026
worden vervolgd.

In 2025 heeft de Stichting Longfibrose en Leukemie geen nieuwe subsidie toegekend aan een
wetenschappelijk onderzoek.

In 2026 zullen beide onderzoeken in het expertisecentrum voor interstitiéle longziekten van het St.
Antonius Ziekenhuis worden vervolgd. De Stichting Longfibrose en Leukemie zal een vervolgsubsidie
toekennen aan het onderzoek ‘Genetische anticipatie bij telomeerziektes’. De verwachting is dat dit
onderzoek eind 2026 zal worden afgerond. Hiernaast zal de Stichting Longfibrose en Leukemie zich
beraden om een vervolgsubsidie toe te kennen aan het onderzoek ‘Telomerase activation and
telomere dynamics in cells of patients with a telomere related gene mutation: from mechanistic
understanding to drug screens’.



3. Werving financién

Het uit 3 leden bestaande bestuur van de stichting heeft zich ten doel gesteld om
geldmiddelen te werven voor het faciliteren van het onderzoek.

Voor de financiering zal steun worden gezocht bij:
- Particulieren in de vorm van donaties, legaten, etc.
- Organisatie van sponsoracties.

De ANBI-status is in 2018 toegekend.

De stichting heeft de navolgende bankrekeningen geopend:
Bestuurrekening: NL45ABNA0835910830

Bestuur Spaarrekening: NL92ABNA0835910857

De stichting is ingeschreven onder KvK nr 72207558.

Meer informatie is te vinden op www.longfibrose-leukemie.nl



