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“Surprises are a 
certainty: trends in 
DNA sequencing will 
be driven by killer 
applications, not by 
killer technologies.”

Nature, 12 October 2017

Snelle ontwikkelingen



Van digitaal naar DNA



Naar opslag
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Groei adviesvragen
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Genoomdiagnostiek in NL 2017: 124.462 verrichtingen



Wachtlijsten

• gemiddelde toegangstijd tot poliklinische 
afspraak is 68 dagen

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

• kent ook variaties:
– per centrum

– aandachtsgebied
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Genetics first

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



Beleidsplan

• Integratie genetica in volle breedte vd zorg 

– Genetics first and mainstreaming

• Denken vanuit patiëntenperspectief/belang

• Betere triage van adviesvragers bij klinische genetica

• Ontwikkelen in MDO, expertisecentra, 
netwerkgeneeskunde



Klinisch geneticus

• complex erfelijkheidsonderzoek 
– zeldzame syndromen, ingewikkelde families

– verhoogde kans op onbedoelde of onduidelijke bevindingen

– consequenties voor familie en reproductieve keuzes 

– uitgebreide counseling te verwachten

• testen op een specifieke familiaire mutatie

• enkelvoudige erfelijkheidsadvisering:
– aanvullende genoomdiagnostiek niet nodig /zinvol



De medisch specialist

• Als raadgever van een symptomatische patiënt (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



Digitaal kennisportaal 
voor zorgprofessionals 



Digitaal kennisportaal

• 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



Verwijzen – algemeen
• Overzichtskaart genetische centra
• Overzicht buitenpoli’s per centrum
• Tel.nummers – algemeen + spoed 
• Overzicht van expertise centra 
• Praktische info:

– Werkwijze
– Kosten
– verzekering



Verwijzen – specifiek

• Verwijscriteria 

• Richtlijnen per specialisme

• Diagnostiekoverzicht per indicatie 

• Hoe vraag ik gewenste diagnostiek aan? 

• Uitslagtermijnen diagnostische test



Counselingsaspecten

• Pre-test informatie (voor- en nadelen, inf. consent)

• Post-test informatie (verwijzen)

• ELSI

• Praktische hulpmiddelen:
– ondersteunende plaatjes

– stamboommal

– patiëntenfolders



Scholing - Basiskennis 

• Stamboom

• Begrippen 
– Overervingswijzen

– Penetrantie 

– Fenokopie

• Verschillende soorten diagnostiek 
(gen-specifiek, panels, WES)



Verdiepingskennis

• Vakgerichte genetische kennis

• Ziekte + gen(en) specifieke info

• Links naar handige websites

• E-learning



Nieuwe ontwikkelingen 

• NGS

• NIPT

• Farmacogenetica

• CRISPR-Cas

• Etc

{



Digitaal kennisportaal
• 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 coördinatie van zorg; 
• begrip hebben van de (on)mogelijkheden en het juist 

gebruiken van genetische testen. 



Digitaal kennisportaal
Frederik Hes, voorzitter
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Genetics first

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



VKGN 2017
• 316 leden

– 140 klinisch genetici
– 61 AIOS/ANIOS
– 55 genetisch consulenten
– 72 oud-leden
– 4 ereleden

• 6 commissies
• 10 werkgroepen



Wbmv
• 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, financiële 
of organisatorische gevolgen kan hebben.”

• Artikel 2 is de regulering hiervan, 
marktverstoring, 
door verboden 



Mainstreaming





Opbrengst NGS diagnostiek

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