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Retinoblastoom is een kwaadaardige aandoening van het oog die zich presenteert bij jonge kinderen, meestal onder de vijf jaar oud. Retinoblastoom ontstaat als netvliescellen van het oog ongecontroleerde groei vertonen, vaak als gevolg van mutaties in het RB1 gen, een gen dat vernoemd is naar de aandoening retinoblastoom. Retinoblastoom komt voor bij ongeveer 1 op de 17.000, wat neerkomt op ongeveer 10-12 kinderen per jaar in Nederland. De prognose van retinoblastoom in het algemeen goed in landen met een hoog gemiddeld inkomen (overleving >95%) en steeds vaker kunnen kinderen oogsparend behandeld worden. Door dergelijke oogsparende therapieën komt er minder vaak materiaal beschikbaar voor histopathologische evaluatie van risicofactoren voor metastasering of voor het uitvoeren van genetische analyses. Hierdoor wordt beeldvorming middels MRI scans steeds belangrijker bij retinoblastoom.

In dit proefschrift werd middels internationale multicenter studies gekeken of de interpretatie van MRI scans bij retinoblastoom verbeterd kon worden op drie vlakken: diagnostiek, interpretatie van risicofactoren en identificatie van genetische subtypen.
1. Diagnostiek:
 Scans van retinoblastoom patiënten vergeleken met scans van patiënten met aandoeningen die lijken op retinoblastoom: de goedaardige aandoeningen ziekte van Coats en een PFV (persistent fetal vasculature). Met nieuwe beeldvormingkenmerken kan beter differentiatie gemaakt worden tussen deze ziektes. Dit kan grote klinische consequenties hebben, omdat bij een gemiste diagnose retinoblastoom levensgevaarlijke behandelvertraging ontstaat, maar bij een onjuiste diagnose retinoblastoom er een groot risico is op zinloze toxische behandelingen zoals chemotherapie of een risico op een onnodige enucleatie (verwijdering van de oogbol). 
2. Interpretatie van risicofactoren:
Verder werd een belangrijke voorspeller van metastasering onderzocht: ingroei in de oogzenuw (voorbij de lamina cribrosa). Normaal wordt deze op MRI scans waargenomen als contrastaankleuring in de oogzenuw. Echter, zowel een ontstekingsreactie als tumoringroei kon contrastaankleuring geven in de oogzenuw. Met nieuw beschreven aankleuringspatronen werd de specificiteit voor het aantonen van tumoringroei in de oogzenuw verhoogd van 32% naar 89%. Daarnaast werd gevonden dat verbreding van de oogzenuw op het niveau van de lamina cribrosa voorspellend was voor tumorinvasie in de oogzenuw. Op dergelijke beeldvorming risicofactoren voor metastasering kan de behandeling aangepast worden. Bij afwezigheid van risicofactoren kan er veilig oogsparend behandeld worden, maar bij aanwezigheid van risicofactoren zou er laagdrempeliger gekozen kunnen worden voor aanvullende (systemische) chemotherapie of enucleatie. 
3. Identificatie van genetische subtypen:
Daarnaast werden genetische subtypes retinoblastoom onderzocht. Op beeldvorming werd het agressieve subtype veroorzaakt door MYCN amplificatie vergeleken met het klassieke retinoblastoom veroorzaakt door RB1 mutatie. De MYCN-gedreven tumoren bevonden zich vaak voor in de oogbol, lieten peritumorale bloedingen zien en sterk gevouwen netvlies waarin delen van het glasvocht opgesloten raken. Mogelijk moet dit subtype retinoblastoom uitgebreider behandeld worden, en potentieel kan er gerichte therapie gegeven worden die effectiever is voor dit subtype (targeted therapy). Voorts werd een recent ontwikkelde onderzoeksmethode geëvalueerd: radiogenomics (combinatie van radiologie en genomics). In radiogenomics probeert men middels beeldvormingskenmerken een betrouwbare voorspelling te maken van moleculaire kenmerken zoals genexpressie. Er werd gevonden dat genexpressieprofielen kunnen worden voorspeld met kenmerken op de MRI scans, en deze resultaten werden gevalideerd in een onafhankelijke dataset. Het genexpressieprofiel ‘photoreceptorness’ wat informatie geeft over tumor progressie was herhaaldelijk geassocieerd met multifocaliteit, een tumor in de gehele retina of gehele oogbol en een diffuus groeipatroon (radiologisch). Deze bevindingen bevestigen dat radiogenomics nuttig kan zijn voor het verkrijgen van informatie over de genetische of moleculaire kenmerken van retinoblastoom, wat de weg vrij kan maken voor de ontwikkeling van preciezere en specifiekere behandelingen in retinoblastoom.
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