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KINOV-standpunt Prenatale Diagnostiek
Voorwoord

De ontwikkelingen op het gebied van prenatale diagnostick gaan snel en er is steeds meer mogelijk.
Verloskundigen willen daarom meer duidelijkheid over de vereiste zorgverlening rond prenatale diagnostiek.
Dit standpunt voorziet in deze behoefte.

Landelijk wordt verschillend met de indicaties voor prenatale diagnostieck omgegaan. Veel experts zijn daarom

om advies gevraagd. Vertegenwoordigers van de volgende instellingen en beroepsgroepen hebben

commentaar gegeven op eerdere conceptversies:

. alle klinisch-genetische centra in Nederland;

*  gynaecologen;

*  Inspectie voor de Volksgezondheid;

*  Landelijke Werkgroep Preconceptiezorg;

*  Nederlands Huisartsen Genootschap (NHG);

*  Nederlandse Vereniging voor Obstetrie en Gynaecologie INVOG): Werkgroep Prenatale Diagnostiek en
bestuur;

*  opleidingen Verloskunde;

*  Rijksinstituut voor Volksgezondheid en Milieu (RIVM);

. Sylvius Laboratorium, Afdeling Hemoglobinopathieén, Leiden;

*  Vereniging Klinische Genetica Nederland,;

*  Vereniging van Samenwerkende Ouder en Patiénten Verenigingen (VSOP);

*  verloskundigen.

De opmerkingen kwamen niet altijd met elkaar overeen en waren soms zelfs tegenstrijdig. Niet alle adviezen
zijn daarom overgenomen. Na afweging van de verschillende argumenten zijn keuzes gemaakt. De KNOV is
de commentatoren erg dankbaar voor de tijd en energie die zij hebben besteed aan het verbeteren van het
standpunt.

De Verloskundigen Adviesraad Standaarden (VAS) is blij u het eindresultaat te kunnen presenteren.

KNOV-standpunten hebben als doel verloskundigen te adviseren in het bepalen van hun verloskundig beleid
rondom een actueel onderwerp. De KNOV formuleert standpunten wanneer een snelle stellingname gewenst
is als reactie op recente ontwikkelingen in de verloskunde. Athankelijk van de op dat moment beschikbare
wetenschappelijke onderbouwing is een standpunt gebaseerd op wetenschappelijke informatie en/of
consensus in de beroepsgroep. Per standpunt zal de mate van onderbouwing beschreven worden.

Dit KNOV-standpunt is opgesteld door Ank de Jonge en vastgesteld door het KNOV-bestuur. Het is geldig
tot mei 2008.

Bilthoven mei 2005.
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Aanbevelingen

Algemene aandachtspunten met betrekking tot prenatale diagnostiek

Door informatie op een niet-directieve manier te geven creéert de verloskundige een klimaat waarin
aanstaande ouders hun eigen keuze kunnen maken.

De verloskundige geeft aanstaande ouders voldoende informatie om een bewuste keuze te kunnen
maken, maar ook weer niet te gedetailleerd als zij daar geen prijs op stellen. Zij hebben recht op
informatie, maar ook het recht om te kiezen voor niet-weten.

De verloskundige geeft de mogelijkheden en beperkingen van de verschillende onderzoeken aan; een
gezond kind kan nooit worden gegarandeerd.

Alle vrouwen worden geinformeerd over prenatale screening. Ook als een vrouw prenatale screening
overweegt, blijft het afnemen van een goede anamnese belangrijk om een verhoogde kans op een
kind met een aangeboren aandoening op te sporen.

Checklist voor het vaststellen van een indicatie voor prenatale diagnostiek

De vetloskundige inventariseert bijzonderheden in de obstetrische en algemene anamnese. Zoals:
leeftijd vanaf 36 jaar in de 18¢ week van de zwangerschap, eerder kind met aangeboren aandoeningen,
recidiverende miskramen, blootstelling aan schadelijke stoffen/medicatie voor of tijdens de
zwangerschap, diabetes, bepaalde infecties.

De verloskundige stelt eventuele verwantschap tussen de aanstaande ouders vast. In dit geval vraagt
de verloskundige goed door op de aandoeningen in het gemeenschappelijke deel van de familie. Tevens
biedt zij/hij een consult bij de klinisch-geneticus aan. Dragerschapsonderzoek naar CF of HbP,
afhankelijk van de etnische afkomst, kan worden overwogen.

De verloskundige gaat na of er in de familie van één van de aanstaande ouders aangeboren
aandoeningen voorkomen. Denk aan: doodgeboren en jong overleden kinderen, kinderen die achter
zijn gebleven in ontwikkeling, Down-syndroom, een open rug, taaislijmziekte, spierziekten, de ziekte
van Huntington, aangeboren hartafwijkingen en erfelijke bloedarmoede.

De verloskundige vraagt in eerste instantie naar aandoeningen bij broers en zussen en hun kinderen,
ouders, broers en zussen van ouders en hun kinderen en grootouders. Indien er aandoeningen
voorkomen vraagt de verloskundige door of breder in de familie mensen de aandoening hebben of
hadden.

De verloskundige stelt bijzonderheden in deze zwangerschap vast die een aanleiding vormen voor
prenatale diagnostiek. Denk aan: een verhoogde kans na kansberekenende testen of bijzonderheden
bij de vetloskundige controle of bij een echo.

Indien er (mogelijk) een verhoogde kans bestaat op aangeboren aandoeningen, gaat de verloskundige na
in hoeverre de aanstaande ouders geinformeerd willen worden over prenatale diagnostiek.

Bij het vermoeden op aangeboren aandoeningen in de familie maakt de verloskundige een stamboom.
De verloskundige informeert de aanstaande ouders over een eventueel verhoogde kans (zie tabel 2)
en bespreekt met hen verwijzing voor erfelijkheidsadvisering of prenatale diagnostiek.

De vetloskundige geeft informatiemateriaal mee, zoals folders, adressen van relevante websites of
video’s.
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j.  De verloskundige noteert op de zwangerschapskaart dat erfelijkheidsadvisering en prenatale
diagnostiek besproken zijn en welke keuzes de aanstaande ouders gemaakt hebben, ook als zij niet
geinformeerd willen worden.

Vervolgacties na consult

2. De verloskundige wijst de zwangere en haar partner erop om direct contact op te nemen als zij (na
overleg met de familie) belangtijke aanvullende informatie hebben en niet te wachten tot het
volgende consult.

b. Bij twijfel over het bestaan van een indicatie voor prenatale diagnostick neemt de verloskundige
contact op met een klinisch-genetisch centrum. Bij vragen over de gevolgen van blootstelling aan
schadelijke stoffen, waaronder medicatie, overlegt de verloskundige met de TIS van het RIVM.

c. De verloskundige noteert op de zwangerschapskaart met wie is overlegd en welk advies is gegeven.

d. Afhankelijk van de indicatie verwijst de verloskundige naar een afdeling voor prenatale diagnostiek,
een klinisch-genetisch centrum of de huisarts.

e. Bij een indicatie voor karyotypering (na tenminste 2 miskramen) kan de verloskundige verwijzen, een
labformulier meegeven of bloed afnemen en opsturen.

Organisatorische aspecten

a. Rond 8 weken amenorroeduur (of bij het eerste contact) inventariseert de verloskundige of er
mogelijk sprake is van een verhoogd risico op aangeboren aandoeningen, bij voorkeur door een vroege
intake. Als de intake later plaatsvindt: tenminste telefonisch de anamnese afnemen.

b. Na een tweede miskraam bespreekt de verloskundige de mogelijkheid van dragerschapsonderzoek.

c.  De verloskundige maakt regionaal goede afspraken met de afdelingen prenatale diagnostiek, klinisch-
genetische centra en huisartsen over overleg en verwijzing. Bij vragen moet makkelijk overlegd
kunnen worden.

d. De verloskundige overlegt met huisartsen of zij vrouwen vroeg in de zwangerschap willen verwijzen
of zelf de anamnese willen afnemen om een indicatie voor prenatale diagnostiek vast te stellen.
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2.  Inleiding

2.1. Aanleiding

In Nederland heeft ongeveer 4% van de kinderen een aangeboren aandoening!. Het blijkt dat hulpverleners
op verschillende manieren een indicatie stellen voor prenatale diagnostiek. Er is behoefte aan meer
eenduidigheid op dit gebied. Dit standpunt geeft verloskundigen een aantal handvatten voor het vaststellen
van een verhoogde kans op aangeboren aandoeningen.

2.2 Afbakening van het onderwerp

Vrouwen met een verhoogde kans op een kind met een aangeboren aandoening krijgen prenatale diagnostiek
aangeboden. Verloskundigen stellen een verhoogde kans met name vast op grond van de anamnese die bij de
intake wordt afgenomen.

Dit standpunt behandelt achtereenvolgens de vormen van prenatale diagnostiek (H3), de indicaties voor
prenatale diagnostiek (H4), de indicaties voor dragerschapsonderzoek (H5) en het vaststellen van een
verhoogde kans op erfelijke aandoeningen (H6). Daarnaast wordt ingegaan op aandachtspunten bij het
aanbieden van prenatale diagnostick (H7) en organisatie en samenwerking met andere zorgverleners (HS).

Er wordt niet ingegaan op verschillende kansberekenende testen om een verhoogd risico op aangeboren
aandoeningen vast te stellen. Zie voor het standpunt van de regering over dit onderwerp box 1 en het
voortlopige KNOV-standpunt prenatale screening?.

In dit standpunt wordt gemakshalve uitgegaan van de situatie waarbij de partner van de zwangere de
biologische vader van het kind is.

Box 1: Prenatale screening’

Het kabinet heeft in juni 2004 het volgende standpunt ingenomen ten aanzien van prenatale screening:3¢

- alle zwangeren moeten over kansbepalende testen geinformeerd worden ongeacht of ze een verhoogde kans hebben op
aangeboren aandoeningen.

- aan vrouwen van 36 jaar en ouder of met een medische indicatie anders dan leeftijd moeten kansbepalende testen én prenatale
diagnostick worden aangeboden.

Vrouwen onder 306 jaar betalen deze testen in principe zelf maar eventueel vervolg onderzoek wordt wel vergoed.

Volgens de Gezondheidsraad heeft de vroege serumscreening gecombineerd met de Nuchal Translucency (NT) meting in het eerste
trimester de voorkeur voor het bepalen van de kans op een kind met Down-syndroom.3” In sommige regio’s zal alleen een tweede
trimester screening aangeboden kunnen worden, de zogenaamde ‘triple test’, omdat de andere testen nog niet mogelijk zijn. Deze test
is minder betrouwbaar voor de kansbepaling voor Down-syndroom dan de combinatietest.3” Wel kan met deze test ook de kans
bepaald worden op het krijgen van een kind met een neurale-buisdefect.38

Nadere informatie van de staatssecretaris zal nog volgen over de tweede trimester screeningsecho. Op grond van de Wet op de
Geneeskundige Behandelingsovereenkomst (WGBO) moeten vrouwen informatie krijgen als ze om een echo vragen. Die informatie
betreft de mogelijkheden en beperkingen van deze echo.

Voor verdere informatie zie KNOV-standpunt prenatale screening op de KNOV-ledensite2.
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2.3. Onderbouwing

In 1996 hebben de Vereniging van Stichtingen Klinische Genetica en Zorgverzekeraars Nederland een
overeenkomst opgesteld waarin de indicaties zijn vastgesteld voor prenatale diagnostiek?. Deze indicaties zijn
min of meer verwoord in de NVOG-richtlijnen Indicaties voor Prenatale Diagnostiek* en Habituele abortus®
en in de NHG-standaarden Zwangerschap en Kraamperiode® en Miskraam’. Via Zorgverzekeraars Nederland
is informatie verkregen over de aanvullingen op deze overeenkomst sinds 1996. Bij de klinisch-genetische
centra is advies ingewonnen over hoe in de praktijk met deze indicaties wordt omgegaan.

Waar nodig zijn gegevens onderbouwd met aanvullende literatuur.
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3. Vormen van prenatale diagnostiek:

De volgende vormen van prenataal onderzoek zijn mogelijk%!! (zie tabel 1):

Tabel 1a: Vormen van prenatale diagnostiek

1. Genotypering (na chorionvillusbiopsie, amniocentese of cordocentese)?
e Karyotypering (chromosoomonderzoek)
e DNA-onderzoek (onderzoek naar gen-defecten)
e Autosomaal dominante aandoeningen
e Autosomaal recessieve aandoeningen
e  Geslachtsgebonden recessieve aandoeningen

e Mitochondrieel DNA onderzoek
2. AFP (alfafoetoproteinegehalte) bepaling in vruchtwater (na amniocentese)
3. Biochemisch onderzoek (na amniocentese, chorionvillusbiopsie of cordocentese)
4. Geavanceerd ultrageluidonderzoek (structurele echoscopie) in een tertiair centrum

Tabel 1b: Technieken voor afname foetaal materiaall®

1. Chorionvillusbiopsie
e chorionvilli transcervicaal (via katheter) of transabdominaal (via naald) verkregen
e tussen 10e en 12e zwangerschapsweek

® 0,5% kans op een miskraam t.g.v. de procedure
2. Amniocentese
e Vruchtwater abdominaal via naald verkregen
e tussen 16e en 17¢ zwangerschapsweek
e 0,3% kans op foetale sterfte t.g.v. de procedure
3. Cordocentese
e foetaal bloed verkregen via aanprikken van de navelstreng
e vanaf 18¢ zwangerschapsweek
e 1% tot 5% kans op foetale sterfte t.g.v. de procedure

3.1. Genotypering

Hieronder vallen chromosoomonderzoek en DNA-onderzoek naar gendefecten en mitochondrieel erfelijke
aandoeningen. Het te onderzoeken materiaal wordt verkregen via een amniocentese (vruchtwaterpunctie),
chorionvillusbiopsie (vlokkentest) of cordocentese (foetale bloedafname).

Karyotypering (chromosoomonderzoek)?

Men kan chromosoomafwijkingen op het spoor komen via microscopisch onderzoek. Voorbeelden van
chromosoomafwijkingen zijn: een numerieke afwijking (monosomie, trisomie 21, trisomie 18, enz., waarbij
het aantal chromosomen afwijkt), een deletie (waarbij een stukje chromosoom ontbreekt) of een translocatie
(waarbij een stukje chromosoom is verplaatst naar een ander chromosoom).

Sommige afwijkingen aan de chromosomen zijn moeilijk te zien onder de microscoop. Met geavanceerde
technieken, zoals fluorescentie in-situ-hybridisatie (FISH), kunnen deze beter zichtbaar gemaakt worden.

* In de toekomst kan mogelijk ook prenatale diagnostiek worden uitgevoerd met foetale cellen die zich in maternaal bloed bevinden.
Deze methode lijkt hoopvol maar moet nog verder ontwikkeld worden® .
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DNA-onderzoek (onderzoek naar gen-defecten) 13

Een gen is een stukje DNA op een chromosoom (een autosoom of geslachtschromosoom) dat een erfelijke
eigenschap bepaalt. lemand is homozygoot voor een gen als de allelen van een chromosomenpaar identiek zijn
en heterozygoot als ze verschillend zijn.

Het gaat in deze paragraaf om monogene aandoeningen, d.w.z. aandoeningen die door één gen bepaald
worden. Deze aandoeningen worden overgeérfd via Mendeliaanse overervingspatronen.

Multifactoriéle aandoeningen komen veel vaker voor 4. Bij deze aandoeningen spelen naast verschillende
genen ook omgevingsfactoren een rol. De herhalingskansen zijn veel lager. Een voorbeeld is spina bifida.

Autosomaal dominant

Een autosomaal dominante aandoening is een aandoening die veroorzaakt wordt door één afwijkend allel op
een chromosomenpaar (heterozygotie). In een stamboom van een familie valt vaak op dat het ziektebeeld
zich meerdere malen en in opeenvolgende generaties voordoet, waarbij de ernst van de aandoening kan
wisselen (variabele expressie). Mensen met de aandoening geven deze aan gemiddeld de helft van hun
kinderen doot. Een voorbeeld is de ziekte van Huntington.

Autosomaal recessief

Bij een autosomaal recessieve aandoening treedt de aandoening alleen op als beide allelen afwijkend zijn
(homozygotie). De ouders van iemand met zo’n aandoening zijn zelf meestal gezonde dragers. Als beide
aanstaande ouders drager zijn heeft hun kind gemiddeld 25% kans om de aandoening te krijgen. Deze
aandoeningen komen met name binnen een gezin voor, en komen vaker voor bij consanguiniteit
(bloedverwantschap tussen de ouders). Voorbeelden zijn cystische fibrose en hemoglobinopathieén 10:13,
Wanneer beide allelen van een gen een verschillende afwijking hebben, spreekt men ook vaak van
homozygotie. Eigenlijk is et in dit geval echter sprake van samengestelde heterozygotie. Een voorbeeld is een
combinatie van sikkelcelziekte en 3-thalassemie 1°.

Geslachtsgebonden recessief

Een recessief geslachtsgebonden aandoening wordt veroorzaakt door een genafwijking op het X-
chromosoom. Vrouwelijke dragers van deze afwijking zijn zelf meestal niet aangedaan, maar hun zonen
hebben 50% kans om de aandoening te krijgen en hun dochters hebben 50% kans om draagster te zijn.
Voorbeelden zijn hemofilie en de spierdystrofie van Duchenne. Deze aandoeningen slaan soms een generatie
over wanneer alleen draagsters in één generatie voorkomen.

Mitochondrieel DNA-onderzoek

Mitochondrién zijn celonderdeeltjes die betrokken zijn bij de energie-stofwisseling in de cel'®. Afwijkingen

van het DNA in de mitochondrién kunnen leiden tot bijvoorbeeld bepaalde spierziekten en defecten in de

ademhalingsketen. Deze aandoeningen kunnen spontaan ontstaan of worden overgeérfd via de eicel van de
moeder. De verschijnselen hangen af van de verhouding normaal/gemuteerd DNA in de mitochondrién'®.

3.2, AFP (alfafoetoproteinegehalte) bepaling in vruchtwater (na amniocentese) %16

Bij open neurale-buisdefecten kan het eiwit AFP doorlekken vanuit foetale bloedvaten via aan vruchtwater
blootgestelde hersen- of ruggenmergoppervlakten. In het vruchtwater wordt dan een verhoogd AFP-gehalte
gevonden. Het is niet mogelijk via een vlokkentest het AFP-gehalte te bepalen.
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3.3. Biochemisch onderzoek (na amniocentese, chorionvillusbiopsie of cordocentese)b

Sommige erfelijke stofwisselingsziekten kunnen worden opgespoord door biochemische analyse van foetaal
materiaal. Een voorbeeld is de ziekte van Pompe!”.

Steeds vaker wordt echter DNA-onderzoek verricht voor het opsporen van stofwisselingsziekten. Dit komt
doordat van een toenemend aantal van deze ziekten bekend is welke genetische afwijking eraan ten grondslag

ligt!!,

3.4. Geavanceerd ultrageluidonderzoek (structurele echoscopie) in een tertiair centrum

Het betreft hier geavanceerd ultrageluidonderzoek dat in een tertiair centrum wordt verricht. Door middel
van dit onderzoek in de 18¢ tot 21¢ week van de zwangerschap kunnen structurele aandoeningen zoals
neurale-buisdefecten, hart- en nierafwijkingen worden opgespoord!!s'8. Er is alleen een indicatie voor zo’n
ultrageluidonderzoek als er sprake is van een verhoogde kans op een aandoening die met echoscopie te zien

1s.

Mogelijk krijgen alle zwangeren in de toekomst een routine tweede trimester echo aangeboden, maar dat is
geen geavanceerd ultrageluidonderzoek zoals hier bedoeld.

® De vroege en tweede trimester serumscreening vallen ook onder de noemer biochemisch onderzoek. Deze testen worden in dit
standpunt echter niet besproken.
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4. Indicaties voor prenatale diagnostiek

In tabel 2 staan de indicaties vermeld voor prenatale diagnostiek3 4611519,

Bij een verhoogde kans op een neurale-buisdefect is er in bepaalde gevallen een indicatie voor zowel een
AFP-bepaling in vruchtwater als voor geavanceerd ultrageluidonderzoek. Welk onderzoek wordt gedaan, is
afhankelijk van het beleid in de diverse centra en van de keuze van de zwangere. Vaak gaat de voorkeur uit
naar ultrageluidonderzoek eventueel in combinatie met een AFP-bepaling. Na een AFP-bepaling wordt altijd

ultrageluidonderzoek verricht.

Het voordeel van vruchtwateronderzoek is dat tevens naar chromosoomafwijkingen kan worden gezocht. Er

is wel een klein risico (0,3%) op het veroorzaken van een miskraam en gesloten neurale-buisdefecten worden

vrijwel niet gevonden. Ultrageluidonderzoek daarentegen is niet invasief en ook gesloten neurale-buisdefecten
kunnen opgespoord worden. Daarnaast kan de zwangere ook voor een #iple test kiezen (zie box 1, pagina 3).
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Tabel 2: Indicaties voor prenatale diagnostiek

Indicaties voor prenatale genotypering? (na amniocentese, chorionvillusbiopsie of cordocentese)

e Zwangere die in de 18¢ week van de zwangerschap 36 jaar of ouder is

e Zwangere bij wie op een andere erkende indicatie al vruchtwater of chorionvillusmateriaal afgenomen is
(bijvoorbeeld voor biochemisch onderzoek)

e  Zwangere of partner is drager van een chromosoomafwijking

e  Zwangere bij wie door middel van ultrageluidonderzoek aanwijzingen zijn gevonden voor een foetale
misvorming die kan berusten op een genoomafwijking

e Zwangere of partner met een eerder kind of vrucht (na tenminste 16 weken zwangerschap) met een (klinisch-
genetisch aannemelijk gemaakte) chromosoomafwijking

e  Zwangere bij wie in een eerdere graviditeit een chromosomaal afwijkende vrucht is vastgesteld door middel van
prenatale genotypering

e  Zwangere of partner met een verhoogde kans op een kind met een autosomaal dominant, autosomaal recessief
of X-chromosomaal overervende aandoening

e  Zwangere met een mitochondrieel erfelijke aandoening, zoals bepaalde spierziekten

e Zwangere die op grond van kansbepalende testen een verhoogd risico heeft op een kind met Down-syndroom

e Zwangere bij wie op grond van echoscopisch onderzoek een chromosoomafwijking of gen-defect bij de foetus
wordt vermoed

e Zwangerschap via ICSI

Indicaties voor bepaling van AFP in vruchtwater en/of geavanceerd ultrageluidonderzoek

e Een cerder kind met cen neurale-buisdefect”

e Zwangere of partner heeft een neurale-buisdefect®

e Gebruik van geneesmiddelen waarvan wordt vermoed dat zij een neurale-buisdefect kunnen veroorzaken, met
name anti-epileptica (valproaat en carbamazepine)

e Zwangere met een reeds voor de zwangerschap bestaande diabetes mellitus

e  Een verhoogde kans op een neurale-buisdefect op grond van kansbepalende testen

Overige indicaties voor bepaling van AFP in vruchtwater (na amniocentese)
. Zeldzame aandoeningen die met AFP in het vruchtwater te detecteren zijn

e Als op een andere geldige indicatie amniocentese is verricht

Overige indicaties voor geavanceerd ultrageluidonderzoek

e Ouder, broer of zus van de zwangere of partner heeft een neurale-buisdefect

e Meerdere verderegraads familieleden hebben een neurale-buisdefect

e Bekend verhoogd risico op een bepaalde aangeboren afwijking of samenstel van afwijkingen

e Blootstelling aan schadelijke stoffen tijdens de zwangerschap waaronder
teratogene medicijnen, harddrugs

e  Zwangerschap via ICSI
e Vermoeden op structurele afwijking(en) bij verloskundige controle of echo

Indicaties voor prenataal biochemisch onderzoek (na amniocentese, chorionvillusbiopsie of cordocentese)
e Verhoogd tisico op een kind met een erfelijke, detecteerbare stofwisselingsziekte zoals de ziekte van Pompe

aOnder prenatale genotypering wordt verstaan: alle chromosoom- en DNA-onderzocek aan een ongeboren vrucht of
aan materiaal van de ongeboren vrucht, waaronder vruchtwater en chorioncellen’.
bOnder neurale-buisdefecten wordt mede verstaan een spina bifida occulta met minimaal twee open wervelbogen3.

v
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5. Indicaties voor dragerschapsonderzoek

Bij een verhoogde kans op bepaalde erfelijke aandoeningen kunnen de aanstaande ouders op dragerschap
worden getest. Twee voorbeelden van dragerschapsonderzoek worden nader toegelicht, namelijk na twee of
meer miskramen en bij consanguiniteit.

Tabel 3: Indicaties voor dragerschapsonderzoek bij de aanstaande ouders

Deze testen worden bij voorkeur preconceptioneel verricht
Indien het onderzocek niet heeft plaatsgevonden in de preconceptionele periode, wordt dit alsnog prenataal aangeboden

1. Karyotypering (via bloedafname)
Karyotypering van vrouw en haar partner na twee of meer miskramen (hoeven niet opeenvolgend te zijn)
Vastgesteld dragerschap bij één van de ouders is een indicatie voor genetische counseling en prenatale diagnostiek

2. Hematologisch HbP onderzoek (via bloedafname) te overwegen in geval van:

Consanguiniteit bij aanstaande ouders afkomstig uit:

Afrika (o.a. Marokko, Algerije, Egypte, Somalié¢, Ghana)

Caribische gebied (0.a. Suriname, Curagao, Nederlandse Antillen)

Middellandse-Zeegebied (o.a. Turkije, Itali¢, Grickenland, Cyprus, voormalig Joegoslavi€)

Midden Oosten (o.a. Libanon, Saoedie Arabié, Iran, Irak)

Azié (o.a. Indonesié, China, India, Sti Lanka)

Vrouw en eventueel partner worden onderzocht op hemoglobinopathieén (HbP)-dragerschap. Vastgesteld dragerschap bij beide
ouders is een indicatie voor prenatale diagnostick.

3. DNA-onderzoek (via bloedafname of monster van wangslijmvlies) te overwegen in geval van:

Consanguiniteit bij aanstaande ouders afkomstig uit Noord-Europa

Vrouw en eventueel partner worden onderzocht op dragerschap cystische fibrose (CF). Vastgesteld dragerschap bij beide ouders is
een indicatie voor prenatale diagnostiek.

5.1. Recidiverende miskramen

Ongeveer de helft van alle miskramen is het gevolg van chromosoomafwijkingen, waarvan de meeste toevallig
zijn ontstaan®. Het herhalingsrisico bij toevallige chromosoomafwijkingen is waarschijnlijk laag?. Na één
miskraam wordt daarom geen onderzoek naar chromosoomafwijkingen aangeboden?®.

Na twee of meer miskramen wordt aan de zwangere en haar partner karyotypering via een bloedtest
aangeboden om een eventuele gebalanceerde translocatie op te sporen®57.

11
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Box 2: Gebalanceerde translocatie

Bij een translocatie is een stukje chromosoom verplaatst naar een ander chromosoom. Iemand ondervindt zelf meestal geen gevolgen
van een gebalanceerde translocatie, omdat de juiste hoeveelheid erfelijk materiaal wel aanwezig is. Een drager van zo’n translocatie
kan aan een kind het volgende doorgeven:

- twee normale chromosomen (het kind is gezond en geen drager)

- een gebalanceerde translocatie (het kind is gezond maar zelf ook weer drager)

- een ongebalanceerde translocatie (het kind heeft de aandoening)

In het laatste geval kan de zwangerschap opnieuw eindigen in een miskraam of leiden tot de geboorte van een kind met multipele
congenitale afwijkingen.

De kans op het krijgen van een kind met een chromosoomafwijking hangt af van de aard van de translocatie en kan variéren van 1
tot 20% (en is in zeldzame gevallen hoger)*. Dragerschap is tijdens de zwangerschap een indicatie voor invasieve prenatale
diagnostick.

Z.0’n gebalanceerde translocatie wordt na twee of meer miskramen bij 4-6% van de paren bij één der partners
gevonden?’. Dit is tenminste 10 keer zo vaak als in de algemene populatie. Daarbij maakt het niet uit of een
paar naast meerdere miskramen ook gezonde kinderen heeft gehad. In geval van dragerschap wordt de
translocatie immers niet altijd ongebalanceerd doorgegeven. Overigens zal door middel van karyotypering van
de ouders in circa 95% van de gevallen dus geen oorzaak worden gevonden voor de miskramen.

Het verdient de voorkeur om onderzoek te verrichten v6or een eventuele volgende zwangerschap. Er is dan
minder tijdsdruk, het paar heeft ook meer keuzemogelijkheden als dragerschap wordt vastgesteld. Behalve

voor prenatale diagnostiek of pre-implantatie genetische diagnostiek (PGD)® kunnen zij ervoor kiezen om af

te zien van een zwangerschap. Ook kunnen de ouders kiezen voor adoptie of kunnen zij de kans op een kind
met een aangeboren aandoening accepteren. Tevens is in-vitro fertilisatie (IVF) met een donoreicel of
donorzaad een mogelijkkheid"".

Als nog geen onderzoek is verricht en de vrouw opnieuw zwanger is, dan biedt de verloskundige aan om alsnog
met spoed de karyotypering te laten uitvoeren. Een spoed chromosoomonderzoek duurt maximaal enkele

weken.

Na drie of meer miskramen overlegt de verloskundige met de cliént of zij verwezen wil worden voor een
consult bij de gynaecoloog®. Deze kan onderzoek doen naar pathologie die mogelijk ten grondslag ligt aan de
miskramen, zoals de aanwezigheid van immunologische factoren. In veel gevallen wordt echter geen oorzaak
gevonden of is het nut van een eventuele behandeling nog niet bewezen'.

Na het optreden van één, twee of drie miskramen is de kans dat de volgende zwangerschap weer eindigt in
elen miskraam respectievelijk 16%, 25% en 45%?2!. De kans op een goed vetlopende zwangerschap is dus
respectievelijk 84%, 75% en 55%. Naarmate vrouwen ouder worden neemt de kans op een miskraam toe?2.
Recidiverende miskramen zijn geen reden voor zwangerschapsbegeleiding in de tweede lijn.

¢ PGD is een bijzondere vorm van prenatale diagnostick. Embryo’s, verkregen via IVF, worden getest op erfelijke aandoeningen en
daarna teruggeplaatst.
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5.2. Consanguiniteit (bloedverwantschap)

Als aanstaande ouders familie van elkaar zijn is het van belang dat de verloskundige de familie-anamnese
zorgvuldig afneemt, met name voor wat betreft het gemeenschappelijke deel van de familie.

De kans op een kind met een genetische aandoening in een neef-nicht relatie is 7-8%, ongeveer twee keer zo
groot als in de algemene populatie mits verder in de familie geen aangeboren aandoeningen en geen
consanguiniteit voorkomen.?? Kinderen van een achterneef en achternicht hebben tot 5% kans'. Met name
de kans op autosomaal recessieve aandoeningen is groter. In een neef-nicht relatie komen deze tien keer zo
vaak voor als in de algemene populatie?*.

Afhankelijk van de etnische atkomst van de aanstaande ouders is er een verhoogde kans op aandoeningen die
in de betreffende etnische groep veel voorkomen.

In mensen van Noord-Europese oorsprong is dit cystische fibrose (CF).

Hemoglobinopathieén (HbP) komen veel voor in Afrika, het Caribische gebied, het Middellandse-

Zeegebied, het Midden Oosten en Azi€!0*. In bijvoorbeeld Mediterrane landen en in Engeland worden
zwangere vrouwen die uit deze gebieden afkomstig zijn gescreend op HbP-dragerschap:#0. In ons land is nog
discussie over de wenselijkheid van screening op HbP-dragerschap*42,

Gezien de verhoogde kans bij consanguiniteit kan screening in dit geval wel worden overwogen.

Dragers van cystische fibrose worden opgespoord via bloed- of wangslijmvliesonderzock.

Dragerschap van hemoglobinopathieén (sikkelcelziekte en thalassemie) wordt door bloedonderzoek
vastgesteld'?. Het bloed wordt onderzocht door middel van prenataal hematologisch laboratorium onderzoek
(HPLC) of Hb-eclectroforese. Bij een afwijkende uitslag is nader bloedonderzoek nodig ter bevestiging van de
diagnose. Zo wordt het vermoeden op dragerschap van sikkelcelziekte bevestigd door een sikkelceltest.

Als beide ouders drager zijn van een HbP is dat een indicatie voor foetaal DN A-onderzoek.

Gezien de controverse over dit onderwerp kan regionaal het beleid bij consanguiniteit verschillen. De

verloskundige biedt de aanstaande ouders een consult aan bij de klinisch-geneticus voor verdere counseling.
Het is daarbij niet van belang in welke mate de ouders verwant aan elkaar zijn.
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6. Het vaststellen van een verhoogde kans op erfelijke aandoeningen

Op grond van de obstetrische, algemene of familie-anamnese bepaalt de verloskundige of er mogelijk een
verhoogde kans bestaat op een kind met een aangeboren aandoening. Bij twijfel wordt met de klinisch-
geneticus overlegd. Een verhoogde kans kan een indicatie voor prenatale diagnostiek zijn. Daarnaast kunnen
bevindingen tijdens de zwangerschap aanleiding zijn voor het aanbieden van prenatale diagnostiek.

6.1. Obstetrische en algemene anamnese

Leeftijd van de moeder

Met het toenemen van de maternale leeftijd neemt de kans op een kind met een chromosomale aandoening
toe!2. Down-syndroom komt onder levendgeborenen het meest frequent voor. Als een vrouw tenminste 36 jaar
is in de 18¢ week van haar zwangerschap krijgt zij een amniocentese of chorionvillusbiopsie aangeboden. De
zwangere kan ook in eerste instantie kiezen voor kansberekenende testen (zie box 1). Leeftijd is geen indicatie
voor het aanbieden van geavanceerd ultrageluidonderzoek, omdat dit onderzoek weinig sensitief is; d.w.z. dat
weinig kinderen met Down-syndroom worden geidentificeerd.

Eerder kind met een chromosoomafwijking

Als één van de aanstaande ouders eerder een kind heeft gehad met een (waarschijnlijke)
chromosoomafwijking, dan is er een indicatie voor amniocentese of chorionvillusbiopsie. Het kind of de
vrucht moet tenminste 16 weken oud zijn geweest, tenzij een chromosoomafwijking vroeg in de
zwangerschap is vastgesteld via prenatale genotypering. Als de chromosoomafwijking het Down-syndroom
betreft, dan kan tevens in eerste instantie voor kansbepalende testen gekozen worden (zie box 1).

Eerder kind met een niet-chromosomale, aangeboren aandoening

Hierbij is het van belang om na te gaan om welke aandoening het gaat, wat de oorzaak is van die aandoening en
of er sprake is van een verhoogd herhalingsrisico. Vaak is overleg met of verwijzing naar een klinisch-geneticus
noodzakelijk om het eventuele herhalingsrisico vast te stellen en om te beoordelen of er een indicatie is voor

prenatale diagnostiek.

Blootstelling aan schadelijke stoffen

Blootstelling aan schadelijke stoffen in het begin van de zwangerschap kan een indicatie zijn voor prenatale
diagnostiek*. Of dit het geval is kan overlegd worden met de Teratologie Informatie Service (T1S) van het
Rijksinstituut voor Volksgezondheid en Milieu (RIVM). Te denken valt aan het gebruik van medicijnen (al
dan niet op recept), harddrugs of blootstelling aan gevaarlijke stoffen op het werk. Ook het gebruik van
sommige stoffen in de preconceptieperiode kan foetale schade veroorzaken.

Als tijdens de zwangerschap geneesmiddelen zijn gebruikt die een neurale-buisdefect kunnen veroorzaken,
zoals de anti-epileptica valproaat en carbamazepine?, dan is er een indicatie voor geavanceerd
ultrageluidonderzoek en tevens voor een AFP-bepaling in het vruchtwater. Dit geldt ook als de moeder
diabetes mellitus heeft.

Een doorgemaakte infectie aan het begin van de zwangerschap, zoals toxoplasmose, kan een reden zijn om

prenatale diagnostiek aan te bieden?®.
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6.2. Familie-anamnese

Aangeboren aandoeningen in de familie van de zwangere of haar partner kunnen een indicatie zijn voor
prenatale diagnostiek. Net als bij de obstetrische anamnese is ook hier de soort aandoening, de oorzaak en de
mate van het eventuele herhalingsrisico van belang. Wederom zal vaak overleg met of verwijzing naar een
klinisch-geneticus noodzakelijk zijn.

Naar welke aandoeningen wordt gevraagd?

Naast de algemene vraag of er erfelijke aandoeningen in één van beide families voorkomen is het zinvol te
vragen naar doodgeboren en jong overleden kinderen en kinderen die speciaal onderwijs krijgen of kregen in
verband met een tragere ontwikkeling. Bij een combinatie van een verstandelijke handicap en doodgeboorten
en/of meerdere miskramen kan sprake zijn van een erfelijke chromosoomafwijking.

Omdat het genetisch karakter van bepaalde ziekten niet voor iedereen duidelijk is, kunnen een aantal
voorbeelden genoemd worden, zoals: Down-syndroom, een open rug (spina bifida), taaislijmziekte (CF),
spierziekten, de ziekte van Huntington, aangeboren hartafwijkingen en erfelijke bloedarmoede (HbP).

Hoe ver doorvragen?

In eerste instantie informeert de verloskundige naar aandoeningen bij broers en zussen en hun kinderen, ouders,
broets en zussen van ouders en hun kinderen en grootouders. Als er aandoeningen voorkomen, wordt verder
doorgevraagd om te achterhalen of er een duidelijk erfelijk patroon te herkennen valt. Extra aandacht is

vereist bij consanguiniteit (zie § 5.2).

In het algemeen is het risico op aangeboren aandoeningen, waarvan de meeste multi-factorieel zijn, groter
naarmate deze dichterbij in de familie voorkomen. Toch kan ook bij een aandoening van een ver familielid
sprake zijn van een verhoogd risico. Omdat wel het dragerschap wordt doorgegeven maar niet de

aandoening, kunnen met name geslachtsgebonden recessieve aandoeningen en chromosomale translocaties
generaties overslaan.

Familiegraden

Bij neurale-buisdefecten wordt de indicatie voor een vruchtwaterpunctie of structurele echo bepaald door de
familiegraad waarin de aandoening voorkomt. De familiegraad wordt vanuit het ongeboren kind gezien; de
aanstaande ouders en eventuele andere kinderen van de ouders zijn eerstegraads familieleden van het kind en
bijvoorbeeld een zus van de vader is een tweedegraads familielid.

De populatiekans is ongeveer 1 op 7001525 en deze kan verminderd worden door gebruik van foliumzuur
rond de conceptie?’. Heeft een eerstegraads familielid een neurale-buisdefect, dan bedraagt het
herhalingstisico circa 2% en is er een indicatie voor een amiocentese en/of geavanceerd
ultrageluidonderzoek!H16:44,

Als het risico op een neurale-buisdefect tenminste een half procent is, wat overeenkomt met het voorkomen
ervan bij één tweedegraads familielid, is er een indicatie voor geavanceerd ultrageluidonderzoek’16. Bij
neurale-buisdefecten ‘verder weg’ in de familie bestaat alleen eventueel een indicatie voor geavanceerd
ultrageluidonderzoek als het defect meerdere malen voorkomt. Voor andere indicaties, zoals hartafwijkingen,
zijn de indicaties in relatie tot familiegraden niet omschrevend.

d Structurele afwijkingen kunnen onderdeel zijn van een syndroom. Dit is één van de redenen waarom overleg met een klinisch geneticus, ook bij aandoeningen breder in de

familie, is aangewezen.
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Stamboom

Als er aandoeningen in een familie voorkomen wordt een stamboom gemaakt van deze familie (zie bijlage 1).
Dit vergemakkelijkt het gesprek met de aanstaande ouders en het overleg met een klinisch-geneticus.
Belangrijk is te weten om welke aandoening(en) het precies gaat, welke familieleden zijn aangedaan en welk
geslacht deze familieleden hebben. Ook kan het zinvol zijn om te weten welk geslacht de gezonde
familieleden hebben. Zo zal een X-gebonden aandoening meestal alleen bij mannen voorkomen.

Als er veel miskramen en/of doodgeboorten in een familie voorkomen kan dit wijzen op het voorkomen van
een gebalanceerde translocatie en dus dragerschap van een chromosoomafwijking.

Hoe ver doorzoeken?

Een aangeboren aandoening is niet altijd erfelijk?$2. Zo is Down-syndroom bij circa 1% van de mensen met
deze afwijking het gevolg van een gebalanceerde translocatie van het chromosoom 21 bij één van de ouders®.
In alle andere gevallen gaat het om een niet-erfelijke aandoening (een ‘losse’ trisomie 21) of een spontaan
opgetreden (‘de novo’) translocatie. Om te onderzoeken of het een erfelijke aandoening betreft wordt (als dit
nog niet bekend is) karyotypering verricht bij het familielid met de aandoening.

Vaak is niet bekend of een aandoening bij een familielid etfelijk is. De verloskundige gaat na in hoeverre de
aanstaande ouders zelf bezorgd zijn over de aandoening en nader onderzoek willen. Zij kunnen zelf via de eigen
familie proberen te achterhalen of hier gegevens over bekend zijn, bijvoorbeeld bij de huisarts van het
familielid, en met die informatie weer contact met de verloskundige opnemen. Als het familielid al is
overleden, in het buitenland woont of er is geen contact meer, dan lukt het vaak niet om deze informatie
boven tafel te krijgen. Met een klinisch-genetisch centrum kan worden overlegd of een verwijzing zinvol ise.

Aanvullende belangrijke informatie

Vaak schiet mensen na het consult nog iets te binnen of komen na overleg met familieleden belangtijke
gegevens aan het licht. De verloskundige adviseert de aanstaande ouders om in dat geval direct contact op te
nemen en niet te wachten tot het volgende consult. Bij een indicatie voor prenatale diagnostiek is verwijzing
immers zo vroeg mogelijk in de zwangerschap aangewezen.

6.3. Bevindingen tijdens de zwangerschap

Als op grond van kansberekenende testen een verhoogde kans op aangeboren aandoeningen is vastgesteld,
wordt prenatale diagnostiek aangeboden.

Bevindingen tijdens verloskundige controles of ‘eenvoudige’ echoscopie kunnen aanleiding geven tot
vermoedens van aangeboren aandoeningen. De vetloskundige in de eerste lijn zal dan vaak verwijzen naar de
tweede lijn voor nadere diagnostiek. Indien nodig wordt vanuit de tweede lijn verder doorverwezen naar een
klinisch-genetisch centrum.

¢ In het klinisch-genetisch centrum zal men alsnog proberen gegevens boven water te halen of de meest waarschijnlijke erfelijke aandoening onderzocken. Eventueel wordt

onderzoek aangeboden om dragerschap van een etfelijke chromosoomafwijking uit te sluiten.
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7. Aandachtspunten bij aanbieden van prenatale diagnostiek

7.1. Geen garantie voor een gezond kind

Het is van belang te benadrukken dat geen enkel prenataal onderzoek een gezond kind kan garanderen.
Afhankelijk van het type onderzoek wordt slechts naar enkele aandoeningen gezocht. Veel aandoeningen
kunnen niet met prenatale diagnostiek worden opgespoord.

7.2. Het doel van voorlichting geven over prenatale diagnostiek (informed choice)3!

De informatie over een verhoogde Kans op een kind met €en aangeboren aandoening maakt het aanstaande
ouders mogelijk om weloverwogen keuzes te maken ten aanzien van prenatale diagnostick. De aanstaande
ouders moeten aan kunnen geven hoeveel informatie zij willen hebben en of zij van een eventueel aanbod
van prenatale diagnostiek gebruik willen maken. Door informatie op een niet-directieve manier te geven
schept de verloskundige een klimaat waarin de zwangere en haar partner zoveel mogelijk hun eigen keuzes
kunnen maken32,

7.3. Het belang van vrije keuze

Als er (mogelijk) een indicatie bestaat voor prenatale diagnostiek naar een aandoening die niet te behandelen
is, is het zinvol om dit vooraf duidelijk te maken. Als een dergelijke aandoening wordt vastgesteld kunnen
mensen kiezen voor acceptatie van het kind of voor afbreking van de zwangerschap. Zwangeren en hun
partners die nooit voor afbreking willen kiezen, zien daarom soms liever af van prenatale diagnostiek. Door
eerst helder te krijgen hoe mensen hierin staan, kan de verloskundige voorkomen dat zij/hij een overdaad aan
informatie geeft over testmogelijkheden waar de ouders helemaal geen behoefte aan hebben.

Wanneer bepaalde aandoeningen eenmaal geconstateerd zijn, zoals ernstige hartafwijkingen, kan de opvang
van het kind direct na de bevalling goed geregeld worden. Aanstaande ouders moeten van deze
mogelijkheden op de hoogte zijn om een weloverwogen keuze te kunnen maken.

De verloskundige probeert een evenwicht te vinden tussen het geven van voldoende informatie zonder
mensen te belasten met een #uformation overload®?. Mensen hebben recht op informatie, maar kunnen ook
kiezen voor het recht op niet-weten?. Op de zwangerschapskaart wordt vermeld dat prenatale diagnostiek is
besproken en waar de aanstaande ouders voor hebben gekozen.

7.4. Het belang van goede informatie

Als de aanstaande ouders prenatale diagnostick overwegen, verwijst de verloskundige hen door naar een
afdeling voor prenatale diagnostiek of een klinisch-genetisch centrum. Zij krijgen daar in een intakegesprek
veel voorlichting over de prenatale diagnostiek.

Verloskundigen kunnen natuurlijk zelf de eerste, globale informatie geven. Informatiemateriaal zoals een
brochure of een video kan een hulpmiddel voor mensen zijn om zich voor te bereiden.

Ook kan de verloskundige verwijzen naar diverse websites. Op deze sites is ook voor hulpverleners
informatie te vinden over verschillende aandoeningen, testmogelijkheden en erfelijkheidsadvisering.
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Op de sites van de verschillende patiéntenorganisaties is informatie te vinden van ervaringsdeskundigen over
hoe het is om met een bepaalde aandoening te leven.

Via de verschillende websites kan doorgeklikt worden naar sites in buitenlandse talen. Daarnaast wordt ook
op de cd-rom “In gesprek over geboorte” voor anderstalige zwangeren aandacht besteed aan prenatale
diagnostiek. Zie 0ok bijlage 2.

7.5. Relatie met prenatale screening

Als een vrouw prenatale screening overweegt is het toch van belang goed na te gaan of zij een verhoogde
kans heeft op een kind met een aangeboren aandoening. De aard van deze verhoogde kans kan de vrouw en
haar partner beinvloeden in hun keuze om wel of niet van het screeningsaanbod gebruik te maken. Daarnaast
kan er op grond van de verhoogde kans een indicatie zijn voor een andere vorm van diagnostiek dan op
grond van screening wordt aangeboden.
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8. Organisatie en samenwerking

8.1. Preconceptioneel advies

Onderzoek naar dragerschap kan beter al voor de zwangerschap (preconceptioneel) plaatsvinden. Bij de
nacontrole na een tweede miskraam wijst de verloskundige op de mogelijkheden van dragerschapsonderzock.

8.2 Vroege anamnese belangrijk

Hoe vroeger in de zwangerschap een verhoogd risico op aangeboren aandoeningen wordt vastgesteld, hoe
meer tijd de aanstaande ouders krijgen om keuzes te maken rond prenatale diagnostiek. Bovendien worden
sommige onderzoeken vroeg in de zwangerschap verricht. Een chorionvillusbiopsie, bijvoorbeeld, wordt bij
voorkeur gedaan tussen 10 en 12 weken amenorroeduur’®. Het is daarom aan te bevelen om de intake al rond
8 weken amenorroeduur te laten plaatsvinden.

Wellicht kan dit probleem van tijdsdruk opgelost worden door de intake telefonisch af te nemen als
zwangeren bellen om een afspraak te maken, eventueel aangevuld met het opsturen van informatiemateriaal
en een vragenlijst.

8.3. Waar wordt prenataal onderzoek verricht?

Ziekenhuizen en instellingen mogen bepaalde verrichtingen alleen met een vergunning uitvoeren®. Hieronder
vallen prenataal chromosoomonderzoek, DNA-onderzoek, biochemisch onderzoek, het afnemen van foetaal
materiaal en geavanceerd ultrageluidonderzoek.

De klinisch-genetische centra hebben een vergunning voor het uitvoeren van deze verrichtingen.
Ziekenhuizen kunnen (een deel van) deze verrichtingen uitvoeren als ze met een erkend klinisch-genetisch
centrum een overeenkomst hebben afgesloten, waarin onder andere samenwerkingsafspraken en
kwaliteitseisen staan vermeld. Op een afdeling prenatale diagnostiek van een tweedelijns ziekenhuis kan
bijvoorbeeld wel foetaal materiaal worden afgenomen via een vruchtwaterpunctie of vlokkentest, maar dit
materiaal wordt vervolgens voor onderzoek opgestuurd naar het klinisch-genetisch centrum.

Het hangt van de expertise van de gynaecologen op een afdeling voor prenatale diagnostiek af in hoeverre zij
geavanceerd ultrageluidonderzoek kunnen verrichten. Bij gevonden afwijkingen wordt voor een second
opinion vaak verwezen naar een klinisch-genetisch centrum.

8.4. Verwijzing

Een verloskundige kan rechtstreeks verwijzen voor de indicatie maternale leeftijd.

Officieel moet de huisarts of gynaecoloog verwijzen naar het klinisch-genetisch centrum voor andere
indicaties, maar in de praktijk worden ook verwijzingen van verloskundigen geaccepteerd en vergoed?.
Regionaal wordt overlegd hoe de huisarts wordt geinformeerd over het consult.
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8.5. Karyotypering

Na twee miskramen kan in een klinisch-genetisch centrum of op een afdeling prenatale diagnostiek bloed
afgenomen worden voor chromosoomonderzock. Ook de verloskundige of huisarts kan bloed afnemen en
dit opsturen naar een laboratorium. Bij vastgesteld dragerschap van een chromosoomafwijking verwijst de
huisarts of de verloskundige de aanstaande ouders naar een klinisch-genetisch centrum’.

Gezien de tijdsdruk waaronder karyotypering tijdens de zwangerschap plaatsvindyt, is het een voordeel als de
verloskundige zelf bloed afneemt. Met het klinisch-genetisch centrum worden afspraken gemaakt over de
procedure (welke formulieren en bloedbuizen worden gebruikt, hoe snel moet het bloed in het laboratorium
zijn, enz.). De verloskundige moet in staat zijn om ouders voor te lichten over bijvoorbeeld de eigenschappen

van de test, de kans op een ongunstige uitslag en de gevolgen van de uitslag.

8.6. Regionale afstemming

Verloskundigen maken regionaal goede afspraken met gynaecologen van de afdelingen prenatale diagnostiek,
het klinisch-genetisch centrum en huisartsen. Die afspraken betreffen de indicaties waarvoor naar wie moet
worden verwezen en bereikbaarheid voor overleg. Ook moet duidelijk zijn welke informatie de verloskundige
geeft en welke informatie de gynaecoloog, de klinisch-geneticus of de huisarts.

Sommige vrouwen gaan eerst naar de huisarts als ze zwanger zijn. Met huisartsen zal overlegd worden of zij
zelf verwijzen bij een indicatie voor prenatale diagnostiek of dat ze al vroeg in de zwangerschap naar de
verloskundige verwijzen.

De publicatie van dit standpunt kan een aanleiding zijn om dit onderwerp regionaal te bespreken.

8.7. Vragen om advies

Bij twijfel over de aanwezigheid van een verhoogd risico overlegt de verloskundige telefonisch met een
klinisch-genetisch centrum.

Informatie over de schadelijkheid van medicijnen is te vinden in Geneesmiddelen, zwangerschap en
borstvoeding van het RIVM?34. Voor vragen over blootstelling aan schadelijke stoffen, waaronder
geneesmiddelen, kan de verloskundige telefonisch contact opnemen met de TIS van het RIVM. Het
Ministerie van Sociale Zaken en Werkgelegenheid geeft een brochure uit waarin een lijst zit van stoffen die de
voortplanting kunnen schaden.

Zie ook bijlage 2.
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Bijlage1  Voorbeeld stamboom cystische fibrose (CF)
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Bijlage 2  Informatiebronnen

Deze informatie is aan verandering onderhevig, voor actuele informatie zie www.knov.nl

Websites

*  Koninklijke Nederlandse Organisatie van Verloskundigen (KNOV): www.knov.nl (via thema prenataal
onderzoek, bevat links naar veel andere organisaties).

*  Erfocentrum (www.erfelijkheid.nl, www.zwangernu.nl, de Turkse website: www.kalitim.nl).

*  Vereniging van Samenwerkende Ouder en Patiénten Verenigingen (www.vsop.nl).

*  Rijksinstituut voor Volksgezondheid en Milieu (www.rivm.nl).

e In gesprek over geboorte (www.igog.nl): handleiding bij gelijknamige cd-rom. Cd-rom wordt naar alle
verloskundige praktijken toegestuurd en is ook te bestellen via de website.

Ervaringsdeskundigen

Sites van ervaringsdeskundigen; deze sites hebben vaak links naar buitenlandstalige sites:

»  Stichting Down’s syndroom: www.downsyndroom.nl.

e Organization for Sickle Cell Anemia Relief (OSCAR); site over sikkelcelanemie en thalassemie:
www.sikkelcel.nl.

*  Nederlandse Cystic Fibrosis Stichting: www.ncfs.nl.

*  Spina bifida: http://spinabifida.pagina.nl.

Folders en brochures
*  Informatiefolders voor zwangeren en hun partners over verschillende aandoeningen kan men bestellen
via het erfocentrum.

. Informatiefolder over stoffen die de voortplanting kunnen schaden: Ministerie van Sociale Zaken:
http:/ /home.szw.nl, tel. 0800-9051 of via Sdu Uitgevetij, telefoon (070) 378 98 80.

Advies

*  Klinisch-genetische centra (zie KNOV Almanak voor adressen en telefoonnummers).

*  Rijksinstituut voor Volksgezondheid en Milieu (RIVM), afdeling Teratologie Informatie Service (TIS),
telefoon (030) 274 20 17, 13.30 — 16.00 uur en dinsdag, woensdag en donderdag ook van 10.00 — 12.00

uur.


http://www.knov.nl/
http://www.erfelijkheid.nl/
http://www.zwangernu.nl/
http://www.kalitim.nl/
http://www.vsop.nl/
http://www.downsyndroom.nl/
http://www.sikkelcel.nl/
http://spinabifida.pagina.nl/
http://home.szw.nl/
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