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Snelle ontwikkelingen VIR, e

NEDERLAND

“Surprises are a
certainty: trends in
DNA sequencing will
be driven by killer

. applications, not by
killer technologies.”

The future of
DNA sequencing

Eric D. Green, Edward M. Rubin and Maynard V. Olson speculate N atu re, 1 2 OCtO be r 20 1 7
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Van digitaal naar DNA vic=. oo

NEDERLAND

..10001000010101110011110000001001100010001...
...hhbhlkkh|more lovely and more...

..2011220200021101000202212011121010111022...

. .hAGAT'GTGT%CAGAC’TACGC*GCAGC!GAGAT}CGACT‘CGACT‘. oo



N

1 g VERENIGING
Naar °p5|ag VIR
JBacteriaI
DNA
Read-write speed ~3,000- 5
(us per bit) ? 5,000 100 <100
Data retention
(years) ? >10 >10 >100
Power usage 5 N _
(watts per gigabyte) > 0.04 0.01-0.04 <10-10
Data density
(bits per cm?) ? ~10% ~1016 ~1019




WEIGHT
OF DNA
NEEDED
TO STORE
WORLD’S
DATA

10 kg
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Groei adviesvragen
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14%

42%

Genoomdiagnostiek in NL 2017: 124.462 verrichtingen
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gemiddelde toegangstijd tot poliklinische
afspraak is 68 dagen

wachttijd is over de laatste jaren toegenomen
met 10-20 dagen per jaar

kent ook variaties: o R
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A vision for the Dutch
_tFeaIth care system in 2040
owards a sustainable, tecd
high-quality health care Genomics in

sz, e vers  COACH, CURE & CARE 2025
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Go see the
doctor

Go see the
patient

Go check
health data

Cure / Preventi
97% / 3%

Cure / Prevention
50% / 50%

Cure / Prevention
3% / 97%

Vision health care

Volume-
based

PROM/PREM
-based

Value-
based
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Disease
specialists

Disease
networks

Health
networks
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WH DOCTOR ON TRUMP'S HEALTH: IT'S CALLED GENETICS
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You have to hcbe the right — the right genes.




Genetics first VIR v
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http://www.thetgmi.org/genetics/changing-direction-genetic-testing/
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Beleidsplan VIR
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Integratie genetica in volle breedte vd zorg

— Genetics first and mainstreaming
Denken vanuit patiéntenperspectief/belang

Betere triage van adviesvragers bij klinische genetica
Ontwikkelen in MDO, expertisecentra,

netwerkgeneeskunde @
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complex erfelijkheidsonderzoek
— zeldzame syndromen, ingewikkelde families
— verhoogde kans op onbedoelde of onduidelijke bevindingen

— consequenties voor familie en reproductieve keuzes .
«Medisch

— uitgebreide counseling te verwachten Specialist
testen op een specifieke familiaire mutatie
enkelvoudige erfelijkheidsadvisering:

_ nv ” n N m i n | k ni N i Zan KnnxschgenaﬁcusEvaaIgr;
aanvullende genoomdiagnostiek niet nodig /zinvol ‘Dit vak 187 '
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De medisch specialist vi™..::
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* Als raadgever van een symptomatische patiént (ouders), over

genetische aspecten van een ziekte

* Als aanvrager van genetische diagnostiek

— gedegen uitleg vooraf over aard, reikwijdte en
mogelijke uitkomsten van onderzoek

— pre-test checklist, incl. nevenbevindingen (WGBO)

— in welke situaties verwijzen

3

«Medisch
Specialist
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Digitaal kennisportaal vk,
voor zorgprofessionals
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Digitaal kennisportaal vi=..::
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* Gericht zijn op oncologen, kinderartsen en cardiologen

* De informatiebehoefte is in kaart gebracht in pilotproject
— ondersteuning bij aanvragen
— laagdrempelige, praktische info m.b.t. verwijzingen en diagnostiek
— verdiepingsinformatie over (basis)genetica
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Overzichtskaart genetische centra

Overzicht buitenpoli’s per centrum s s —
Tel.nummers — algemeen + spoed |
Overzicht van expertise centra

Praktische info:
— Werkwijze

— Kosten

— verzekering




Verwijscriteria
Richtlijnen per specia
Diagnostiekoverzicht
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isme IAGNOSTIEK

ner indicatie

Hoe vraag ik gewenste diagnostiek aan?
Uitslagtermijnen diagnostische test

] VEGL@DNADIAGNOSTIEK. ML



Counselingsaspecten Vi~
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Pre-test informatie (voor- en nadelen, inf. consent)
Post-test informatie (verwijzen)

ELSI T,
Praktische hulpmiddelen:
— ondersteunende plaatjes

— stamboommal PSS
— patiéntenfolders




Scholing - Basiskennis Vi
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 Stamboom
* Begrippen
— Overervingswijzen

— Penetrantie N
— Fenokopie | é = E@B
* Verschillende soorten diagnostiek =< T s
(gen-specifiek, panels, WES)  ¢o= o1
e | WD
20 = s
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Verdiepingskennis v
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* Vakgerichte genetische kennis ERED

. e BREVE(
e Ziekte + gen(en) specifieke info ™ mﬂ;%zumww
* Links naar handige websites *Otfer zuambsvaitg 12m
 E-learning "
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NGS o
NIPT O =X>iigte
Farmacogenetica & _>*
CRISPR-Cas . =4
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het kunnen identificeren van individuen die een genetische
aandoening kunnen hebben en tijdig en juist doorverwijzen;

communicatie over genetische aspecten in begrijpelijke taal;
ondersteuning aan mensen met genetische aandoening;

management van genetische aandoeningen volgens
richtlijnen en coérdinatie van zorg;

begrip hebben van de (on)mogelijkheden en het juist

gebruiken van genetische testen.

‘v BENT DRAGER
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Digitaal kennisportaal v .
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Frederik Hes, voorzitter

Ellen Hoving, arts Erfocentrum, redactie co6rdinator

Arjan de Brouwer, klinisch moleculair geneticus, onderwijskundige
Erica Gerkes, klinisch geneticus UMCG

Klaas Dolsma, directeur Erfocentrum

Martina Cornel, Community Genetics & Public Health Genomics, VUMC
Imke Christiaans, klinisch geneticus AMC/VUMC

Wendy van Zelst, klinisch geneticus UMCN Yot AL ,____.
Merel Maiburg , klinisch geneticus UMCU N
Marjolein Kriek, klinisch geneticus LUMC
Maaike Haadsma, klinisch geneticus UMCN
Nicole de Leeuw, laboratorium specialist NGS, UMCN

Irene van Langen en Nine Knoers, werkgroep adviseurs ‘“e ZonMw
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N 191142 - Moleculair onderzoek naar copy number variations [CNYs) of regions of homozygosity (RCOHS) in het genoom. 1 E 1 Eg

B 151140 - Algemeen chromoscomonderzoek voor identificatie van numerieke en structurele afwijkingen d.m.v. karyotypering.

B 191141 - Gericht chromosoomonderzoek voor identificatie van chremosomale afwijkingen m.bo. FISH.

H 191142 - Moleculair onderzoek naar een specifiek gendefect, dragerschapsonderzoek.

B 1591144 - Moleculair onderzoek naar gendefecten in een specifiek gen. 21331
W 151145 - Moleculair onderzoek naar gendefecten in een specifieke setvan genen, genpanelonderzoek.

B 191146 - Moleculair onderzoek naar pathog ene overgeérfde of de novo mutaties in het exoom. EE-lq-E-

m 151147 - Vervolgonderzoek op basis van bestaande |abdata naar gendefecten in 1 of meerdere genen.

377881 NIPT 17052
12883

7034

1219

124462

KEC_NL
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http://www.thetgmi.org/genetics/changing-direction-genetic-testing/




VKGN 2017

316 leden
— 140 klinisch genetici ®

— 61 AIOS/ANIOS 1 N
— 55 genetisch consulenten @ G l

— 72 oud-leden v z K

— 4 ereleden

\ VERENIGING
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NEDERLAND

* 6 commissies
* 10 werkgroepen
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* Artikel 1c: “ontwikkelingsgeneeskunde: de op wetenschappelijk inzicht
gebaseerde ontwikkeling en evaluatie van methoden en technieken in de
praktijk van de gezondheidszorg, waarvan de uiteindelijke toepassing
ingrijpende kwalitatieve, maatschappelijke, ethische, juridische, financiéle
of organisatorische gevolgen kan hebben.”

* Artikel 2 is de regulering hiervan,
marktverstoring,
door verboden e
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Mainstreaming VIR
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Referral for testing - questions to address

Identifying Who should set Clinical & non-clinical
patients the criteria? factors

Criteria for deciding Overseeing Which clinicians should
whom to test application of criteria order genomic tests
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Opbrengst NGS diagnostiek

Conclusive cause No cause

12% 27% 42%

», - Sam T /

Array WES WGS
n=1,489 n =100 n =50

Genome sequencing identifies major causes of severe intellectual disability
Gilissen C et al. Nature 2014 Jul 17;511(7509):344-7.



Opbrengst NGS

Conclusive dominant de novo cause (60%)
Conclusive inherited cause (2%)
No cause (38%)

SNV

CNV

Genome sequencing identifies major causes of severe intellectual disability
Gilissen C et al. Nature 2014 Jul 17;511(7509):344-7.



