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Belangen

• Martina Cornel werkt bij VUmc in Amsterdam als hoogleraar 

Community Genetics & Public Health Genomics

• Ze is vice-voorzitter van de VSOP

• Ze is voorzitter van de Programmacommissie Neonatale 

Hielprik Screening
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Overzicht

•Steeds meer ziekten

•Geen prik meer nodig?

•Verschillende pakketten?

•Beleid
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Neonatale screening



Nu in de neonatale screening

• Zo’n 20 zeldzame ziekten, veelal erfelijk

– Congenitale hypothyreoïdie is meestal niet 

erfelijk

• Per jaar 600 kinderen verwezen, waarvan 200 

kinderen gediagnosticeerd en 400 “fout positief”

• Niet alleen de hielprik maar ook gehoorscreening

– Per jaar 500 kinderen verwezen, 130 kinderen 

met dubbelzijdig gehoorverlies >40 dB
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Andere landen

• Wisselend aantal ziekten

• EU 0-30

• USA>50

• Commercieel >190 ziekten

• Ook zuurstofbepaling in bloed
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1-2 3-10 11-20 >20

Aantal ziekten in de hielprik (2011)

Bron:

G. Loeber



USA recommended uniform screening panel
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Offer in USA

$649 (at 13.2.2018)

Response to medications can be 

reported at no additional cost 



Welke aandoeningen?

• G6PD deficientie (geen tuinbonen, bepaalde medicatie 

vermijden, anders bloedarmoede)

• Pyridoxine-afhankelijke epilepsie (vitamine B6 nodig)

– Abetalipoproteinemia (MTTP)

– Achromatopsia (CNGB3)

– Acrodermatitis Enteropathica (SLC39A4)

– Acute Infantile Liver Failure (TRMU)

– Acyl-CoA Oxidase I Deficiency (ACOX1)

– Adenosine Deaminase Deficiency (ADA)

– Adrenoleukodystrophy, X-Linked (ABCD1)

– Aicardi-Goutieres Syndrome (SAMHD1)

– Alpha-Mannosidosis (MAN2B1)
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https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/abetalipoproteinemia-3/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/achromatopsia-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/acrodermatitis-enteropathica-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/acute-infantile-liver-failure-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/acyl-coa-oxidase-i-deficiency-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/adenosine-deaminase-deficiency-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/adrenoleukodystrophy-x-linked-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/aicardi-goutires-syndrome-samhd1-related-2/
https://sema4genomics.com/products/for-pregnancy/diseases-screened/alpha-mannosidosis-2/


Zuurstof (Critical Congenital Heart Disease)

• Aangeboren hartafwijkingen?

• Longproblemen?

• Als kind uit ziekenhuis naar huis gaat en/of op momenten dat 

de verloskundige hulpverlener aanwezig is
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Huidige pakket - Criteria

• Behandelbare aandoening, 

• Onherstelbare schade wordt voorkomen, 

• De test heeft een hoge voorspellende waarde

• Etc

• 90€ per kind voor het hele programma

• Discussie over “onbehandelbare aandoeningen” – wellicht een 

ander moment of een andere manier om toestemming te 

vragen?
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Toekomst?

• Van 20 naar 200 aandoeningen

• Ook functietesten (gehoortest vroeger, zuurstoftest standaard)

• Hypothyreoïdie uit navelstrengbloed, de genetische 

aandoeningen uit wattenstaafje?

• Testen met bewezen nut in landelijk programma,

• Als de jeugdarts “niet pluis gevoel” heeft, snel sequencen

• Andere testen in aanbod dat je zelf kunt kopen?
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Beleid?

• Minister van VWS in 2015 (769449-136784-PG):

• Ook in Caribisch Nederland

• Uitbreiding van 17 naar ongeveer 30 aandoeningen

– Snel (hemoglobine afwijkingen die nevenbevinding waren)

– Na kortere of langere voorbereidingstijd

• “Ik wil voor het neonatale hielprikscreeningsprogramma sneller 

kunnen reageren op deze innovaties om snel gezondheidswinst 

te behalen”. 

– Vaker Gezondheidsraad consulteren
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Beleid “onbehandelbare” 

aandoeningen

“Tegelijkertijd zie ik ook dat kennis over onbehandelbare ziekten 

handelingsopties kan geven die veel narigheid kunnen 

voorkomen. Daarom wil ik een neonatale hielprikscreening op 

onbehandelbare aandoeningen opzetten waarvoor ouders 

kunnen kiezen. Ik ga bekijken hoe dat daadwerkelijk en 

zorgvuldig kan worden georganiseerd.”

Toch niet afhankelijk van de commercieel aanbod dat je zelf kunt 

kopen? 
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Dragerschap?

• .. strikt genomen een bijzaak .. in het screeningsprogramma

• Zolang er geen alternatief is staan we voor een dilemma. 

Uiteindelijk gaat het erom wat de ouders willen.

• Tot die tijd …dragerschap van sikkelcelziekte worden gemeld.

• Alternatief ontwikkelen? 
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Samenvattend

• Meer behandelbare aandoeningen

• Vaker een “nieuwe” ziekte in de neonatale screening

• Onbehandelbare aandoeningen - volgt
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Maar wat wilt u?
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http://www.google.nl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjOvr2e47TZAhXKPhQKHcUEAYsQjRwIBw&url=http%3A%2F%2Fwww.mintigo.com%2Fblog%2Fis-your-predictive-model-too-good-to-be-true-beware-of-biases-from-your-data%2F&psig=AOvVaw0mr1OvPKafh5EjcL7GWckl&ust=1519225731643016

