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Klinische
 

Genetica


 

MSRC-erkend
 

medisch
 

specialisme
 

sinds
 

1987


 

Houdt
 

zich
 

bezig
 

met erfelijkheidsonderzoek
 

en –voorlichting


 

Past kennis
 

over erfelijke
 

en aangeboren
 

aandoeningen
 

toe in de zorg
 voor

 
individuele

 
patiënten

 
en families



Klinische
 

Genetica
 

en pre-
 

en neonatale
 

screeningsprogramma’s


 

Combinatietest 


 

screening op downsyndroom, edwardssyndroom, patausyndroom
(= trisomie

 

21, trisomie

 

18, trisomie

 

13)


 

SEO


 

Structureel echoscopisch
 

onderzoek
 

(20 weken
 

zwangerschapsduur)
Adviserende

 

rol

 

klinisch

 

geneticus

 

(via St. Prenatale

 

Screening) bij

 

combinatietest

 

en SEO


 

Hielprikscreening


 

Metabole aandoeningen


 

AGS


 

Hemoglobinopathieën


 

CF
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Klinische
 

Genetica
 

Rotterdam en Combinatietest


 

Afwijkende
 

combinatietest: patiënte
 

doorverwezen
 

naar
 

gynaecoloog


 

Vlokkentest
 

/ vruchtwaterpunctie: 


 

RAD (‘sneltest’): info over aantal
 

chromosomen
 

13, 18, 21, X, Y


 

Volledig
 

chromosomenonderzoek
 

(d.m.v. SNP array)


 

Uitslag
 

via gynaecoloog
 

/ klinisch
 

geneticus


 

Bij
 

verdikte
 

NT en normaal
 

karyogram: consult klinische
 

genetica
 (echoafwijking)



Meest
 

voorkomende
 

aneuploidieën

edwardssyndroom patausyndroomdownsyndroom



patausyndroom



Technieken


 

RAD: d.m.v. Q-PCR

Downsyndroom
 (trisomie

 
21)



Technieken


 

Chromosomenonderzoek: d.m.v. SNP array

Presenter
Presentation Notes
Resolutie hoger dan bij conventionele karyotypering, dus: je ziet meer



Klinische
 

Genetica
 

Rotterdam en SEO


 

Afwijkingen
 

bij
 

SEO: patiënte
 

doorverwezen
 

naar
 

2e/3e lijn


 

Afwijkingen
 

bij
 

GUO:  


 

indicatie
 

invasieve
 

diagnostiek: SNP array


 

verwijzing
 

klinische
 

genetica



Klinische
 

Genetica
 

Rotterdam en Hielprikscreening


 

Klinisch
 

geneticus
 

met expertise in metabole
 

aandoeningen


 

Klinisch
 

geneticus
 

in DSD-team


 

Klinisch
 

geneticus
 

in sikkelcel-team 


 

Klinisch
 

geneticus
 

in CF-team



AGS, metabole
 

aandoeningen
 

en klinische
 

genetica
 

R’dam


 

AGS: verwijzing
 

bij
 

kinderwens
 

/ zwangerschap


 

Vanuit
 

kinderendocrinologie
 

DSD-team of gynaecologie


 

Metabole
 

aandoeningen: verwijzing
 

op verzoek
 

van ouders



Hemoglobinopathieën in de hielprik


 

Sikkelcelziekte


 

Beta-thalassemie


 

HbH-ziekte


 

Dragerschap sikkelcelziekte (alleen
 

HbS)


 

Dragerschap alfa-thalassemie
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Hemoglobinopathieën
 

: Multidisciplinaire
 

poli
 

in R’dam


 

Bij afwijkende
 

hielprik
 

wordt
 

kind verwezen
 

naar
 

kinderhematoloog


 

Multidisciplinaire
 

poli



Multidisciplinaire
 

poli: logistiek


 

1e polibezoek: 


 

bevestiging
 

diagnose d.m.v. biochemisch
 

en DNA-onderzoek


 

voorlichting
 

over de aandoening


 

beknopte
 

inventarisatie
 

familie


 

2e polibezoek: aansluitend
 

gesprek
 

met klinisch
 

geneticus


 

inventarisatie
 

gezinssituatie: andere
 

kinderen
 

at risk?


 

inventarisatie
 

familie: zwangeren?


 

bevestiging
 

mutaties
 

/ biochemische
 

bevestiging
 

dragerschap
 

bij
 ouders



CF en klinische
 

genetica


 

Bij afwijkende
 

hielprik
 

wordt
 

kind verwezen
 

naar
 

kinderlongarts


 

Ouders
 

worden
 

verwezen
 

naar
 

klinisch
 

geneticus


 

bevestiging
 

mutaties
 

van kind bij
 

ouders


 

erfelijkheidsvoorlichting


 

Periodiek
 

overleg


 

Kinderlongarts



 

Longarts



 

Klinisch

 

geneticus



 

Klinisch

 

moleculair

 

geneticus



 

CF-verpleegkundige



 

Longfunctielab



 

Kinder-MDL


 

Enkele
 

dragers
 

van CF / jaar
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Vragen
 

vanuit
 

ons
 

vakgebied
 

op dit
 

moment


 

Uitbreiding van de hielprikscreening
 

met een
 

formele
 

indicatie
 

voor
 beta-thalassemie major en HbH-ziekte


 

Dragerschap van andere
 

vormen
 

van hemoglobinopathie
 

dan
 

alleen
 HbS: HbC, HbE, HbD


	De betrokkenheid van de klinische genetica bij de screening
	Klinische Genetica
	Klinische Genetica en pre- en neonatale screeningsprogramma’s
	Klinische Genetica Rotterdam en Combinatietest
	Meest voorkomende aneuploidieën
	patausyndroom
	Technieken
	Technieken
	Klinische Genetica Rotterdam en SEO
	Klinische Genetica Rotterdam en Hielprikscreening
	AGS, metabole aandoeningen en klinische genetica R’dam
	Hemoglobinopathieën in de hielprik
	Hemoglobinopathieën : Multidisciplinaire poli in R’dam
	Multidisciplinaire poli: logistiek
	CF en klinische genetica
	Vragen vanuit ons vakgebied op dit moment

