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NATIONALE CONCERENTIE ZELDZAME AANDOENINGEN 2018 

Het Nationaal Plan Zeldzame Ziekten (NPZZ) en het daaropvolgende Slotadvies Zeldzame ziekten zeggen over diagnostiek 
het volgende: “Het ontbreken van een tijdige en accurate diagnose kan leiden tot het uitblijven van een tijdige 
(symptomatische) behandeling en daarmee tot onherstelbare fysieke of psychische schade. Bij erfelijke aandoeningen kan 
het uitblijven van een tijdige diagnose naast een onjuiste behandeling ook tot de geboorte van nog een kind met dezelfde 
aandoening in een familie leiden.“ Daarom worden in deze beleidsdocumenten de volgende constateringen en 
aanbevelingen gedaan: 

Awareness en deskundigheid 
‒ Er is nog onvoldoende herkenning (pluis/niet pluis) van (erfelijke) zeldzame ziekten bij artsen. Veelal worden klachten 

niet herkend als passend bij een mogelijke zeldzame ziekte waarvoor verwijzing nodig is 
‒ Bevorder tijdige en adequate diagnostiek, en alertheid en kennis over zeldzame ziekten en andere zorgprofessionals. 
‒ Herkenning van (erfelijke) zeldzame ziekten is niet voldoende geborgd in de basisopleiding van de geneeskunde 

(raamplan) en in de opleidingseisen van huisartsen en jeugdartsen.  
‒ Verbeter instrumenten voor signalering en herkenning vanuit huisartsenpraktijk en JGZ. 

Onderzoek 
‒ Het wetenschappelijk onderzoeksveld moet blijvend aandacht besteden aan de ontwikkeling van meer en betere 

diagnostische methoden. 
‒ Meer onderzoek naar de verbetering van genetische diagnostiek voor meer zeldzame ziekten. 
‒ Onderzoek of screeningsmogelijkheden kunnen worden ingezet. 
‒ Verzamel nieuwe kennis over de impact van nieuwe diagnostische methoden. 

Kwaliteit van zorg 
‒ Er moet meer aandacht komen voor de genetische aspecten van zeldzame ziekten. 
‒ Preconceptiezorg wordt op dit moment beperkt in Nederland aangeboden. Hoewel er wel een NHG standaard 

preconceptiezorg is, is er nog veel onbekendheid bij hulpverleners. Er wordt op diverse plekken 
dragerschapsonderzoek aangeboden, maar van deze mogelijkheden wordt nog maar nauwelijks gebruik gemaakt. 

‒ Er moet meer aandacht komen voor preconceptioneel erfelijkheidsadvies. 
‒ Periodiek moet bekeken worden of het aantal zeldzame ziekten in de hielprik kan worden uitgebreid. 

Organisatie van de zorg 
‒ Gespecialiseerde diagnostiek is bij uitstek een taak van expertisecentra in samenwerking met de klinisch-genetische 

centra. 
‒ Expertisecentra en hun netwerken moeten goed vindbaar zijn, met name voor verwijzers (in regionale ziekenhuizen). 

Hier is tevens een belangrijke rol voor de Klinisch Genetische centra, wanneer het gaat om erfelijke of aangeboren 
zeldzame ziekten. 

‒ Verbeter de differentiële diagnostiek van zeldzame ziekten door informatie over expertisecentra. 

Beleid 
‒ Neem de barrières weg die de ontwikkeling van nieuwe diagnostische hulpmiddelen in de weg staan. 

Ambities VSOP 

In het VSOP-beleidsplan met als titel ‘Zeldzaam belangrijk’ zijn de volgende ambities gedefinieerd op het terrein van 
diagnostiek:  

 De VSOP helpt medische doelgroepen in de eerste en tweedelijnsgezondheidszorg zeldzame aandoeningen eerder te
signaleren door middel van deskundigheidsbevorderende activiteiten, bijdragend aan het tijdiger herkennen van
symptomen, tijdiger verwijzing naar expertisecentra en een betere invulling van hun eigen rol in de behandeling. De
VSOP gebruikt daarbij de ervaringskennis van patiënten(organisaties).

 De VSOP blijft agenderen dat ook aandoeningen die buiten de beperkte definitie vallen van 'behandelbaar',
opgenomen worden in de hielprik of een vergelijkbaar vroege screening.

 De VSOP zet zich in voor een landelijke infrastructuur toereikende financiering om alle relevante familieleden van
indexpatiënten te kunnen informeren over een mogelijk genetisch risico.

 De VSOP zal zich inzetten voor betere, multidisciplinaire begeleiding van patiënten met een weinig bekende diagnose
en een volwaardige positie / classificatie van deze patiënten in allerlei zorgsystemen.
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Nr. 268  BRIEF VAN DE STAATSSECRETARIS VAN VOLKSGEZONDHEID, 
WELZIJN EN SPORT 

Aan de Voorzitter van de Tweede Kamer der Staten-Generaal 

Den Haag, 3 april 2017 

Met deze brief stuur ik u het slotadvies van het Nationaal Plan Zeldzame 
Ziekten (NPPZ)1, zoals ik dat op 3 maart 2017 van het Afstemmingsoverleg 
zeldzame aandoeningen heb ontvangen. 

Vanwege de demissionaire status van het kabinet, volsta ik met een 
reactie op hoofdlijnen. De beoordeling en uitwerking van de specifieke 
aanbevelingen draag ik over aan mijn ambtsopvolger. 

Uit het rapport van het Afstemmingsoverleg blijkt dat de inspanningen die 
na het gereedkomen van het NPZZ door overheid en veld zijn gedaan, hun 
vruchten hebben afgeworpen. Inmiddels zijn circa 300 expertisecentra op 
basis van de geldende Europese criteria erkend en is Nederland in alle 24 
Europese referentienetwerken vertegenwoordigd. Vijf van deze netwerken 
worden vanuit een Nederlandse instelling gecoördineerd. Samen met 
Frankrijk en het Verenigd Koninkrijk is dit het hoogste aantal. Voor mij is 
dat een bewijs van de toonaangevende positie die Nederlandse zorginstel-
lingen op baanbrekende ziektedomeinen innemen. De Europese referen-
tienetwerken hebben tot doel om Europa-breed kennis en expertise 
rondom zeldzame ziekten te bundelen en snel en efficiënt uit te wisselen. 
De netwerken vinden hun basis in de Europese Richtlijn voor patienten-
rechten bij grensoverschrijdende zorg en zijn op 9 maart 2017 formeel van 
start gegaan. 

Ik volg de hoofdlijn van het advies dat veel bereikt is, maar met het 
aanwijzen van de expertisecentra en de oprichting van de referentienet-
werken het werk niet gedaan is. In de eerste plaats denk ik aan de 
noodzaak om een sterkere bundeling te creëren tussen de Nederlandse 
expertisecentra binnen hetzelfde ziektedomein. Daarbij kan worden 
aangesloten bij de thematische indeling zoals die voor de Europese 
referentienetwerken wordt gehanteerd. Ik roep de expertisecentra en hun 

1 Raadpleegbaar via www.tweedekamer.nl
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raden van bestuur op om hierin spoedig stappen te zetten. Dat geldt ook 
voor het onderhouden van functionele relaties met de dagelijkse zorg 
geleverd vanuit instellingen zonder expertisecentra. Zeker voor patiënten 
met weinig voorkomende diagnosen is het doorslaggevend dat er snel en 
doelmatig expertisecentra worden betrokken. Goed gestructureerde 
zorgpaden zijn bepalend voor een snelle diagnose en een tijdige behan-
deling. 
Dat is gelijk de kernaanbeveling van het advies met betrekking tot het 
ontwikkelen van beleid waarmee «(zorg)coördinatie, kennisoverdracht en 
onderzoek worden geconcentreerd in erkende expertisecentra en via hun 
netwerk kunnen worden uitgebouwd ten behoeve van mensen met 
zeldzame ziekten». Vanuit dat licht is het Zorginstituut in het kader van het 
traject Samen Beslissen een specifiek project gestart gericht op samen-
werkingsrelaties in de zorg voor mensen met een zeldzame aandoening. 
Aan de onafhankelijke beoordelingscommissie die de NFU destijds op 
verzoek van de Minister heeft ingesteld om de expertisecentra te toetsen, 
heeft de Minister voorgelegd om nadere criteria te ontwikkelen op het 
gebied van samenwerkingsrelaties met de dagelijkse zorg. Die criteria 
gaan in het vervolgtraject deel uitmaken van het beoordelingstraject voor 
de erkenning van expertisecentra. Daarbij zal worden meegenomen in 
hoeverre de aanpak voor het reeds fungerende oncologie netwerk ook 
toepasbaar kan worden gemaakt op de zeldzame aandoeningen. 

De overige aanbevelingen uit het slotadvies zijn een verdere doorvertaling 
van de kernaanbeveling voor netwerkvorming vanuit en rondom de 
expertisecentra. Daarbij gaat het om zaken als ketenbekostiging, uniforme 
codering en registratie, vergoeding van weesgeneesmiddelen, monitoring 
van de voortgang in de opbouw van de netwerken, wetenschappelijk 
onderzoek, kwaliteitsstandaarden en de rol van zorgverzekeraars. 

Omdat deze thema’s een bredere uitwerking hebben, zal ik het oordeel 
hierover aan mijn opvolger overlaten. 

De Staatssecretaris van Volksgezondheid, Welzijn en Sport, 
M.J. van Rijn
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Datum 7 april 2016 

Betreft Vragen m.b.t. dragerschapstests AMC/VUmc 

Geachte voorzitter, 

Aanleiding 

Tijdens het algemeen overleg Afbreking Zwangerschap van 3 maart 2016, is een 

aantal vragen gesteld over de dragerschapstest die met ingang van 1 mei 2016 

door het AMC/VUmc aangeboden zal worden. Deze vragen zijn een aanvulling op 

gestelde Kamervragen (beantwoord op 22 maart 2016) van het lid Bruins Slot, 

over de erfelijkheidstesten die door het UMC Groningen en het AMC/VUmc worden 

aangeboden aan wensouders. Op basis van de door het AMC aan mij verstrekte 

informatie kan ik hierover het volgende berichten. 

Context van het aanbod van AMC/VUmc 

VUmc en AMC hebben al 20 jaar onderzoekservaring op het gebied van 

preconceptie dragerschapsscreening. Dit eerder uitgevoerde wetenschappelijk 

onderzoek werd goedgekeurd door de medisch ethische toetsingscommissies van 

de instellingen. In eerste instantie richtten deze studies zich op 

dragerschapsscreening van cystic fibrosis (CF) (vanaf 1995) en later op een 

aanbod van meerdere aandoeningen tegelijk (waaronder CF, sikkelcelziekte en 

thalassemie; Volendamse ziekten en ziekten die frequenter voorkomen in de 

Ashkenazi Joodse populatie). De afgelopen jaren zijn ook meerdere bijeenkomsten 

georganiseerd waarbij verschillende belanghebbenden uitgenodigd zijn om hun 

zienswijze ten aanzien van preconceptie dragerschapsscreening te bespreken. 

Daarbij kwamen ook ethische aspecten uitvoerig aan bod. Wetenschappelijke 

studies hebben aangetoond dat zowel paren met een kinderwens als ook 

zorgverleners positief staan tegenover een aanbod van dragerschapstesten bij 

personen zonder verhoogde kans op het voorkomen van een erfelijke ziekte. 

Verschillende dragerschapstesten worden sinds 2010 door AMC en VUmc 

aangeboden en het gebruik ervan is en wordt door wetenschappelijk onderzoek 

geëvalueerd. 

 Sinds 2010 biedt VUmc via de website een cystic fibrosis dragerschapstest

aan (www.vumc.nl/CFtest). Deze test is bedoeld voor mensen met

kinderwens bij wie geen CF in de familie voorkomt. Onder gebruikers van

de test wordt onderzocht hoe zij dit aanbod ervaren en wat zij met de

uitslag doen.

 Het AMC ontwikkelde een dragerschapstest voor negen ernstige erfelijke
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ziekten die vaker voorkomen bij mensen van Joodse afkomst. In 2012 is in 

Volendam door AMC in samenwerking met de Verloskundigenpraktijk 

Waterland Oost een kinderwensspreekuur opgericht. Tijdens dit spreekuur 

gaat een klinisch geneticus na of er sprake is van een verhoogde kans op 

een kind met een van vier ernstige erfelijke ziekten die in Volendam vaker 

voorkomen. Het spreekuur is geëvalueerd met vragenlijsten en diepte-

interviews waarbij onderzoek is gedaan naar kennis, psychologisch 

welbevinden en tevredenheid onder zowel mensen bij wie geen 

dragerschap is aangetoond als onder dragers en dragerparen. Daarnaast is 

onderzoek gedaan naar het draagvlak van het aanbod onder een deel van 

de inwoners van Volendam.  

 In 2013 is in VUmc begonnen met de door ZonMw gesubsidieerde POM 

studie (‘Preconceptioneel dragerschaponderzoek Op Maat’), waarbij 

verschillende initiatieven rond dragerschapsscreening bij specifieke 

risicogroepen worden onderzocht. Dit project onderzoekt algemene en 

populatie specifieke bevorderende en belemmerende factoren voor de 

implementatie van dragerschapsonderzoek. 

Deze dragerschapstests worden dus ingezet bij zowel wensouders bij wie een 

verhoogde kans op een erfelijke aandoening wordt aangenomen, als bij 

wensouders zonder die verhoogde kans. 

 

Wat zijn de overeenkomsten en verschillen in het aanbod tussen UMCG en 

AMC/VUmc?  

UMCG en AMC/VUmc streven hetzelfde doel na met het aanbod van een 

dragerschapstest op ernstige erfelijke ziekten. Doel van het aanbieden van deze 

testen is paren, die dat wensen, vóór de zwangerschap de mogelijkheid te bieden 

om na te gaan of ze een verhoogde kans hebben op het krijgen van een kind met 

een ernstige erfelijke aandoening. Hierdoor kunnen zij beter geïnformeerd 

beslissen over het krijgen van kinderen. Er zijn wel accentverschillen tussen het 

aanbod van het AMC/VUmc en het UMCG. Deze worden per onderdeel hieronder 

uiteengezet. 

 

Aanbod 

Het UMCG onderzoekt in het kader van wetenschappelijk onderzoek of paren 

geïnteresseerd zijn in een aanbod van screening op 50 ernstig erfelijke ziekten en 

of dit verantwoord via de huisarts kan. In het kader van een proef is de test alleen 

beschikbaar voor paren uit de praktijken van de vijftien huisartsen in Noord-

Nederland die aan de proef deelnemen. Patiënten in de vruchtbare leeftijd uit de 

betreffende praktijken worden daarvoor actief aangeschreven. 

De AMC test is beschikbaar voor alle paren met een kinderwens die een test 

wensen. Het aanbod bouwt voort op de ervaring van 20 jaar wetenschappelijk 

onderzoek en patiëntenzorg.  

 

Preconceptie dragerschapstesten voor meerdere ziekten zijn al in het buitenland 

(o.a. België) beschikbaar. Nederlandse paren maken hier reeds gebruik van. Het 

huidige aanbod van AMC/VUmc voldoet aan de kwaliteitseisen zoals deze gelden 

voor de reguliere zorg in de klinische genetica. Dit impliceert zorgvuldige 

counseling voor en na de test, en uitvoering van de test door een geaccrediteerd 

laboratorium. Voor AMC en VUmc was de realiteit van het beschikbaar zijn van 

deze testen in het buitenland één van de redenen om de test nu aan te gaan 

bieden. De counseling voorafgaand aan de test wordt gedaan bij de afdeling 

klinische genetica van het AMC door een arts gespecialiseerd in de klinische 

genetica, een klinisch geneticus of genetisch consulent.  
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Financieel 

Het aanbod aan paren met een kinderwens wordt bij UMCG vanuit 

onderzoeksbudget gefinancierd. Bij het AMC is dit niet het geval; deelnemers 

moeten de test zelf betalen. Dat de test niet uit onderzoeksgelden betaald wordt, 

betekent niet dat er geen wetenschappelijk onderzoek aan verbonden is. Ook in 

het AMC zal onder deelnemers een wetenschappelijk onderzoek gedaan worden en 

wordt dit aanbod procesmatig geëvalueerd. 

 

Ziekten waarop getest wordt 

Beide centra testen op circa 50 ernstige erfelijke ziekten. Het zijn allen ziekten 

met een autosomaal recessieve overerving. Voor alle ziekten geldt een of meer 

van de volgende kenmerken: de ziekte begint op de kinderleeftijd, het kind heeft 

(ernstige) beperkingen of lijdt aan een (zware) handicap en/of pijn, het kind komt 

soms op jonge leeftijd te overlijden of heeft een sterk verkorte levensverwachting, 

de aandoening is niet te genezen. UMCG en AMC/VUmc testen echter niet precies 

dezelfde 50 aandoeningen. UMCG1 en AMC2 testen beiden op dezelfde 30 

aandoeningen; op 36 aandoeningen wordt slechts in één UMC getest. 

 

De genetische aandoeningen waar het UMCG op test, behoren allen tot de 

categorie “onbehandelbare aandoeningen”. Het UMCG heeft er mede daarom voor 

gekozen om de aandoeningen waarop via de hielprik wordt getest, in deze fase 

niet op te nemen in hun test (waardoor de ziekten taaislijmziekte (cystic fibrosis, 

CF) en sikkelcelziekte geen onderdeel uitmaken van het huidige UMCG panel). 

Juist voor deze ziekten werden in eerder onderzoek vanuit Amsterdam 

dragerschapstesten aangeboden, en daarvoor bleek ook draagvlak te bestaan bij 

diverse betrokkenen. 

 

De dragerschapstest van het AMC/VUmc kijkt naar ernstige erfelijke ziekten die in 

Nederland in het algemeen (relatief) vaker voorkomen, zoals taaislijmziekte 

(cystic fibrosis (CF)), sikkelcelziekte of spinale spieratrofie (SMA). De frequentie 

van voorkomen van de aandoeningen is derhalve bij het AMC/VUmc panel ook een 

relevant criterium voor opname in de test. In een aantal landen wordt screening 

op dragerschap van deze ziekten actief (en meer programmatisch) aangeboden 

(Verenigde Staten (CF, SMA) en Verenigd Koninkrijk (sikkelcelziekte). Ook wordt in 

het AMC/VUmc panel gekeken naar een aantal meer zeldzame ziekten die bij 

bepaalde bevolkingsgroepen vaker voorkomen, zoals bij mensen van Volendamse, 

Ashkenazi Joodse en Afrikaanse of Mediterrane afkomst. Ook voor het AMC/VUmc 

panel gaat het, net als bij het UMCG panel, om aandoeningen die ernstig zijn. 

 

 

Test-uitslag 

Vanuit het UMCG wordt gerapporteerd of het paar dat deelneemt aan de test een 

zogenoemd risico-paar (dragerpaar) vormt of niet. Alleen als beide partners 

drager zijn van dezelfde ziekte, wordt dit bij de UMCG test in de uitslagbrief 

gemeld. Bij de dragerschapstest via AMC/VUmc wordt individueel dragerschap ook 

                                                
1 

https://www.umcg.nl/NL/UMCG/Afdelingen/Genetica/nieuws/dragerschap

onderzoek/ziekten/Paginas/default.aspx 
2 https://www.amc.nl/web/AMC-website/Dragerschapstesten/Ziekten-in-de-

test.htm 
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verteld aan de persoon om wie het gaat; dus ook paren waarbij slechts één van 

beide partners drager is, worden over deze uitslag geïnformeerd. Er zijn 

verschillende redenen waarom AMC/VUmc hiervoor gekozen heeft :  

1) Familieleden (met kinderwens) van dragers zouden zich kunnen laten 

testen op dragerschap. Voor hen bestaat er namelijk een hogere kans op 

dragerschap; voor broers/zussen van dragers is dit 50 procent; 

2) Omdat relaties beëindigd kunnen worden, geeft het AMC er de voorkeur 

aan om een individuele uitslag te vermelden;  

3) Wetenschappelijk onderzoek bij VUmc naar dragerschapscreening op 

cystic fibrosis (CF) heeft aangetoond dat deelnemers zelf sterk de 

voorkeur geven aan een individuele uitslag.  

 

Gaat het AMC ook onderzoek aan het aanbod verbinden?  

Ja, ook onder de deelnemers aan dragerschapstest van het AMC zal, in 

samenwerking met het VUmc, wetenschappelijk onderzoek gedaan worden. Bij 

paren die geïnteresseerd zijn in de dragerschapstest wordt onderzocht waarom ze 

voor een dergelijke test kiezen, wat ze van het aanbod vinden en wat ze met de 

uitslag doen. De test zelf, die enkele honderden euro’s kost, wordt niet uit 

onderzoeksbudget gefinancierd; deelnemers moeten de test daarom zelf betalen. 

 

Hoe actief biedt het AMC precies aan? Is het een breed aanbod of wordt 

het alleen aangeboden aan mensen die toch al in het AMC/VUmc komen?  

De test wordt geheel op initiatief van paren uitgevoerd; de informatievoorziening 

en counseling zijn zorgvuldig ingebed in de reguliere gezondheidszorg. Via een 

website zullen AMC en VUmc paren die geïnteresseerd zijn in deze test en 

professionals informeren over de achtergrond en de mogelijkheden van de test.  

 

Is er een alliantie/samenwerking tussen het AMC en het UMC Groningen? 

Er is geen sprake van een alliantie tussen deze centra, maar wel van 

samenwerking. AMC/VUmc en UMCG trekken samen op in de landelijke werkgroep 

Preconceptie dragerschapsscreening (WPCS) van de Vereniging Klinische Genetica 

Nederland (VKGN) en de Vereniging van Klinisch Genetische Laboratoria in 

Nederland (VKGL). Binnen de werkgroep worden de verschillende ervaringen met 

het aanbieden van de test door beide centra (AMC/VUmc en UMCG) besproken en 

geëvalueerd. Ook zijn ideeën over de opzet van de wetenschappelijke evaluatie 

(o.a. het meten van geïnformeerde besluitvorming) besproken en vragenlijsten 

uitgewisseld. 

De gecombineerde VKGN/VKGL Werkgroep Preconceptie Dragerschapsscreening 

(WPCS) is in september 2014 opgericht. In de WPCS zijn alle Nederlandse klinisch 

genetische centra vertegenwoordigd. Ook zijn er buitengewone leden met 

specifieke expertise uitgenodigd om deel te nemen aan de werkgroep. De WPCS 

heeft als doel te komen tot kwaliteitsrichtlijnen met betrekking tot het aanbod en 

de uitvoering van preconceptie dragerschapsscreening. Doel is het formuleren van 

minimale vereisten ten aanzien van de test of het testpanel, de pre- en post-test 

counseling, en randvoorwaarden voor verantwoorde implementatie. De activiteiten 

van de werkgroep zijn er tevens op gericht om beleidsmakers, zorgverleners en de 

doelgroep meer bewust te laten worden van de huidige mogelijkheden en 

beperkingen van PCS. Ook wil de WPCS een aanspreekpunt zijn voor beleid en 

actief beleidsvoorstellen formuleren (o.a. aan derden). 
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Tot slot 

Het klinisch genetisch onderzoek dat bij de dragerschapstest aan de orde is, valt 

onder de vergunningplicht zoals gedefinieerd in artikel 2 Wet op Bijzondere 

Medische Verrichtingen (WBMV). In Nederland hebben alle UMC’s, of het bij het 

UMC gevestigde klinisch genetisch centrum, een WBMV-vergunning voor klinische 

genetica. Er zijn vanuit de klinische genetica voldoende waarborgen voor de 

kwaliteit van dit zorgaanbod. 

 

Hoogachtend, 

 

de minister van Volksgezondheid, 

Welzijn en Sport, 

 

 

 

 

mw. drs. E.I. Schippers 



Zeldzame aandoeningen: de
betekenis vanpatiëntenorganisaties
en de VSOP voor de zorgverlener

Cor Oosterwijk · Sigrid Hendriks · Silvia van Breukelen

Samenvatting

Veel artsen en overige zorgverleners in de eerstelijnszorg blijken in de praktijk

niet goed te weten wat hun rol is in de zorg voor patiënten met een zeldzame

aandoening. De Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiëntenorganisaties

(VSOP), de patiëntenorganisatie voor zeldzame en genetische aandoeningen,

wil met deze bijdrage de horizon voor medisch professionals verbreden. Het

belang van verwijzing naar zowel patiëntenorganisaties als expertisecentra voor

zeldzame aandoeningen wordt nader uitgewerkt. Tevens wordt ingegaan op

allerlei andere zaken waarin de arts vroeg of laat een rol heeft, zoals tijdige

diagnosestelling, genetica, zorg rondom de zwangerschap, alsmede de voor pa-

tiënten met zeldzame aandoeningen belangrijke terreinen van wetenschappelijk

onderzoek en zorgbeleid.

Het landschap van Nederlandse patiëntenorganisaties

Er zijn in Nederland naar schatting 200 patiëntenorganisaties die zich inzetten

voor patiënten met zeldzame aandoeningen en hun naasten. Dat kunnen organi-

saties zijn die zich heel specifiek inzetten voor één aandoening, een cluster van

verwante zeldzame aandoeningen, of voor veelvoorkomende aandoeningen met

zeldzame varianten, zoals parkinsonismen bij de ziekte van Parkinson. Met name

de organisaties die zich richten op één zeldzame aandoening zijn meestal vrijwil-

ligersorganisaties. Al deze organisaties dragen vanuit hun ervaringsdeskundigheid

bij aan betere zorg en onderzoek, het faciliteren van lotgenotencontact en het ver-

strekken van voorlichting. Vrijwel alle patiëntenorganisaties hebben een medische

adviesraad en staan in contact met Europese en/of internationale netwerken van
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medici en onderzoekers. Ze vormen daarom voor zowel patiënten als zorgpro-

fessionals belangrijke kennisbronnen. Het is immers onmogelijk de duizenden

zeldzame aandoeningen en de snelle kennisontwikkeling over deze aandoeningen,

een plek te geven in de curricula.

Patiëntenorganisaties vragen aandacht voor de gevolgen van het leven met de

aandoening die binnen de reguliere zorg vaak onvoldoende aan bod komen. Te

denken valt aan kinderwens, opleiding, carrière, mogelijke effecten van voeding en

leefstijl, gevolgen voor het gezin etc. Daar waar ‘evidence-based’ data bij zeldzame

ziekten vaak ontbreken, wordt ‘experience-based’ informatie des te belangrijker.

Dat maakt deze patiëntenorganisaties van grote betekenis voor de kwaliteit van

leven van mensen met zeldzame aandoeningen.

De overkoepelende rol van de VSOP

Naast de vele aandoeninggerichte patiëntenorganisaties, zijn er organisaties die zich

hoofdzakelijk bezighouden met overkoepelende thema’s, zoals de Vereniging Sa-

menwerkende Ouder- en Patiëntenorganisaties (VSOP; www.vsop.nl). De VSOP

zet zich met een achterban van 70 aangesloten patiëntenorganisaties en 23 me-

dewerkers in voor de gezamenlijke problematiek van iedereen in Nederland die

geconfronteerd is met een zeldzame of genetische aandoening. Voor veel medisch

professionals die betrokken zijn bij de directe zorg voor kinderen en volwassenen

met zeldzame aandoeningen, is de wereld van patiëntenorganisaties al onbekend

terrein, laat staan dat men bekend is met een koepelorganisatie als de VSOP.

Daarom wordt hierna ingegaan op de betekenis van de VSOP voor medisch pro-

fessionals. Aan de orde komen onder andere concrete producten voor de huisarts,

het belang van expertisecentra, de relatie tussen zeldzame aandoeningen, kinder-

wens en zwangerschap en de noodzaak zeldzame aandoeningen zo vroeg mogelijk

te herkennen.

De rol van de huisarts

Huisartsen hebben altijd de bijzondere aandacht gehad van de VSOP. Zij vervullen

een belangrijke rol in tijdige doorverwijzing naar de klinisch-genetische centra en

expertisecentra bij het vermoeden van een genetische en/of zeldzame aandoening

(de meeste zeldzame aandoeningen zijn genetisch, erfelijk of aangeboren). Het

is daarom belangrijk dat huisartsen zich bewust zijn van de genetische aspecten

van veel (ook niet-zeldzame) aandoeningen en tevens mogelijk erfelijk belaste

familieleden attenderen op het belang van genetisch onderzoek.

Verschillende van de tien bijzonder hoogleraren die de afgelopen 30 jaar door de

VSOP zijn benoemd, waren actief in de deskundigheidsbevordering van huisartsen.

Tevens publiceerde de VSOP met het oog daarop in 2000 de brochure ‘Huisarts

en genetica’. Inmiddels heeft de website http://www.huisartsengenetica.nl deze

rol overgenomen. Van recentere datum is de zeer succesvolle reeks huisartsen-
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brochures voor zeldzame aandoeningen, die in samenwerking met het Nederlands

Huisartsen Genootschap (NHG) en de desbetreffende patiëntenorganisaties wor-

den ontwikkeld (www.nhg.org/thema/zeldzame-ziekten). De brochures bevatten

relevante behandeladviezen voor de zorg voor de patiënt met de desbetreffende

aandoening en blijken ook zeer bruikbaar voor jeugdartsen, verpleeghuisartsen,

artsen-VG en paramedici.

De gedachte dat goede zorg zich zowel baseert op het medisch perspectief als

op het patiëntenperspectief vormt het DNA van de VSOP. Het is het uitgangs-

punt voor zowel de huisartsenbrochures als andere kwaliteitsstandaarden die de

VSOP ontwikkelt. Dat is ook terug te zien in de zorgstandaarden van de VSOP,

die de integrale zorg voor de patiënt met een zeldzame aandoening beschrijven.

Daarbij worden alle relevante medisch-wetenschappelijke verenigingen betrokken

en tevens vinden er professionele consultaties plaats van patiënten. Indien er een

huisartsenbrochure voor de aandoening bestaat, wordt deze onderdeel van de des-

betreffende zorgstandaard. De door de VSOP ontwikkelde zorgstandaarden staan

op de website www.zorgstandaarden.net. Wanneer alle regels van het Zorginstituut

Nederland (ZiN) gevolgd zijn, wordt de zorgstandaard tevens opgenomen in het

register voor erkende kwaliteitsstandaarden, richtlijnen en zorgstandaarden van het

ZiN (www.zorginstituutnederland.nl/kwaliteit/toetsingskader+en+register).

In een artikel in Huisarts en Wetenschap (Hendriks et al.; novembernummer

2016) gaan de auteurs nader in op de bijdrage van de huisarts aan tijdige diagnose-

stelling bij mensen met een zeldzame aandoening. De auteurs reiken diagnostische

tools aan en noemen signalen die huisartsen kunnen helpen aan een zeldzame aan-

doening te denken. Zij concluderen dat huisartsen, ook zonder dat zij zelf de exacte

diagnose stellen, kunnen zorgen dat patiënten met een zeldzame aandoening tijdig

bij de juiste experts terechtkomen. Tevens kunnen huisartsen hun patiënten bege-

leiden en ondersteunen tijdens de vaak lange zoektocht naar de juiste diagnose.

Als de diagnose eenmaal gesteld is, is het belangrijk dat (huis)artsen en andere

zorgverleners hun patiënten stimuleren zich aan te sluiten bij een patiëntenorgani-

satie. Dit is goed voor zowel het lotgenotencontact als om op de hoogte te blijven

van actuele informatie op het terrein van onderzoek en zorg. Ook de VSOP-website

www.zeldzameaandoening.nl kan daarbij behulpzaam zijn. De site wijst ouders en

patiënten die voor het eerst geconfronteerd worden met een zeldzame aandoening,

de weg in het complexe zorglandschap.

Verwijzen naar expertisecentra

Sinds 2015 heeft Nederland door de minister van Volksgezondheid, Welzijn en

Sport erkende expertisecentra voor zeldzame aandoeningen. Voor kennisvermeer-

dering en kennisdeling is het van groot belang dat alle patiënten met een bepaalde

aandoening bekend zijn bij en gevolgd worden door het betreffende expertise-

centrum. Een huisarts dient er daarom alert op te zijn dat zowel nieuw gediag-

nosticeerde patiënten als de patiënten in zijn praktijk met een al langer bekende

zeldzame aandoening, aangemeld zijn bij het centrum.
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De VSOP speelt een belangrijke rol in de toetsing van deze expertisecentra.

Deze toetsing wordt in Nederland momenteel door de NFU uitgevoerd op basis

van Europese criteria. Toetsing vanuit het medisch-wetenschappelijk perspectief

vindt plaats door leden van de wetenschappelijke adviesraad van Orphanet (http://

www.orpha.net/national/NL-NL/index/wetenschappelijke-advies-raad/). De toet-

sing vanuit het patiëntenperspectief wordt gefaciliteerd door de VSOP door middel

van online vragenlijsten die onder de patiëntenorganisaties worden uitgezet.

Deze toetsing is in de eerste plaats bedoeld om het Nederlandse zorglandschap

voor zeldzame aandoeningen zowel voor patiënten als voor medisch professionals

transparanter te maken. Het maakt zichtbaar welke centra goede multidiscipli-

naire zorg combineren met leidend wetenschappelijk onderzoek, een bij zeldzame

aandoeningen uiterst noodzakelijke combinatie.

Een andere reden voor deze toetsing was de mogelijkheid als erkend experti-

secentrum deel te gaan uitmaken van formele Europese netwerken voor zeldzame

aandoeningen, de zogenoemde European Reference Networks (ERN’s). In juni

van dit jaar konden erkende Europese expertisecentra zich voor het eerst hiervoor

aanmelden. ERN’s moeten zorgen voor meer Europese samenwerking in de zorg

voor zeldzame aandoeningen. Daarnaast is er in Nederland echter nog veel meer

netwerkvorming nodig, zowel tussen expertisecentra onderling als tussen experti-

secentra en eerste-, tweede- en derdelijnszorg professionals.

De VSOP heeft een, ook voor de huisarts zeer bruikbare, website die het voor-

gaande combineert. Daartoe zijn koppelingen aangebracht tussen aandoeningen,

patiëntenorganisaties, kwaliteitsstandaarden, huisartsenbrochures en expertisecen-

tra (www.zichtopzeldzaam.nl).

De zorg voor een gezonde zwangerschap

De belangrijkste reden voor de oprichting van de VSOP, in 1979, was dat veel

ouders van een kind met een genetische aandoening een gebrek aan kennis ervoeren

ten aanzien van de erfelijke aspecten van die aandoening in relatie tot een volgende

kinderwens. Voorlichting en deskundigheidsbevordering op het terrein van de

genetica en de betekenis daarvan voor de zorg vormen dan ook de rode draad

in de geschiedenis van de VSOP. Daarbij lag de focus op het zo tijdig mogelijk

bereiken van stellen met een kinderwens en een genetisch risico. Dit werd al snel

verbreed naar andere, externe risicofactoren zoals roken, alcoholgebruik, gebrek

aan foliumzuur, medicijngebruik, etc. Onder andere door middel van een SIRE-

campagne in 1984 heeft de VSOP bijgedragen aan bredere bewustwording op dit

terrein. De VSOP heeft dergelijke publieksvoorlichting sinds 2000 ondergebracht

in het Erfocentrum: het nationale informatiecentrum op het terrein van erfelijkheid,

primair gericht op het algemene publiek, maar ook op medisch professionals (www.

erfelijkheid.nl).

Zowel in Nederland als daarbuiten zet de VSOP zich nu vooral beleidsma-

tig in voor het promoten van preconceptiezorg. De effecten daarvan zijn onder

andere zichtbaar in adviezen van de Gezondheidsraad (www.gezondheidsraad.nl/
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nl/taak-werkwijze/werkterrein/preventie/preconceptiezorg-voor-een-goed-begin)

en de WHO (www.who.int/maternal_child_adolescent/documents/concensus_

preconception_care/en).

Daarbij neemt de VSOP ook verantwoordelijkheid voor de uitvoering van

het beleid, bijvoorbeeld door zitting te nemen in de landelijke indicatiecommis-

sie voor pre-implantatie genetische diagnostiek (PGD), die beslist over nieuwe

indicaties waarvoor PGD wordt toegestaan (www.pgdnederland.nl/landelijke-

indicatiecommissie-pgd).

Ook op andere terreinen van de zwangerschapszorg is de VSOP actief. Ten

aanzien van de prenatale screening heeft de VSOP altijd het belang van autonome,

geïnformeerde reproductieve keuzen benadrukt. Daarbij geldt echter ook dat echte

keuzevrijheid alleen mogelijk is als de samenleving ieder kind en volwassene met

een meer dan gemiddelde zorgvraag en welke handicap of beperking dan ook, een

volwaardig bestaan kan bieden. Deze uitgangspunten worden ook in het huidige

maatschappelijke debat betreffende niet-invasieve prenatale testen (NIPT) actief

onder de aandacht gebracht.

De zorg voor het kind

Veel genetische aandoeningen zijn niet overgeërfd en dus niet te voorzien: ongeveer

een derde ontstaat ‘de novo’. Diagnostische vertraging is vervolgens een van

de grootste problemen bij zeldzame genetische aandoeningen, met alle kwalijke

gevolgen voor het welbevinden (onzekerheid, frustratie) en het beloop van de

aandoening. De juiste behandeling wordt te laat ingezet en een onterecht ingezette

behandeling kan in de tussentijd zelfs onnodige gezondheids schade aanrichten.

De VSOP heeft daarom altijd actief gelobbyd om zoveel mogelijk aandoeningen

in de hielprik op te nemen. Een recente oproep aan de minister van VWS om daarin

ook zogeheten ‘onbehandelbare aandoeningen’ mee te nemen had succes: minister

Schippers start een onderzoek naar de mogelijkheid ook op deze aandoeningen na

de geboorte te screenen. Overigens betreft dit aandoeningen waarbij met tijdige

herkenning en goede zorg wel degelijk gezondheidswinst kan worden bereikt. Door

deel uit te maken van de Programmacommissie Neonatale Hielprik Screening,

onderdeel van het Centrum voor Bevolkingsonderzoek (CvB) binnen het RIVM,

is de VSOP ook op dit terrein nauw betrokken bij de uitvoering van het beleid.

Ondanks al deze inspanningen zijn er tal van kinderen in Nederland met een

overduidelijke zeldzame aandoening of zeldzame verstandelijke beperking, bij wie

toch geen diagnose kan worden gesteld. Daarnaast is er een toenemend aantal kin-

deren met een DNA-defect, dat pas sinds kort met moderne DNA-technieken zoals

whole genome sequencing kan worden vastgesteld. Dat defect is meestal zo uniek,

dat onduidelijk is wat het voor het kind, het gezin en hun gezamenlijke toekomst

betekent. Om ook deze gezinnen van informatie te voorzien en lotgenotencontact

te bieden, heeft de VSOP voor hen een platform opgericht met een functie die te

vergelijken is met een patiëntenorganisatie. Artsen die bekend zijn met een gezin
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waarin dit aan de orde is, kunnen de ouders attenderen op de VSOP-website www.

ziekteonbekend.nl voor nadere informatie over het platform.

Zorg voor de toekomst: onderzoek

Vanwege de ernst van de meeste zeldzame aandoeningen zijn patiënten en

patiëntenorganisaties voor zeldzame aandoeningen vaak nauw betrokken bij

medisch-wetenschappelijk onderzoek en klinische trials. Door krachtenbunde-

ling binnen en buiten Europa weten diverse patiëntenorganisaties voor zeldzame

aandoeningen hiervoor veel geld te werven. Daarnaast beseffen ook medisch-we-

tenschappelijk onderzoekers steeds meer dat het juist bij zeldzame aandoeningen

uitermate belangrijk is patiënten zo vroeg mogelijk als adviseurs en partners te

betrekken. Hun perspectief op bijvoorbeeld de opzet van klinisch onderzoek, van

de statistische aspecten tot en met de te onderzoeken eindpunten, is van groot

belang voor het welslagen van studies. Wereldwijd blijkt dan ook dat toetsende

instanties zoals de FDA en EMA hieraan steeds meer waarde hechten.

(Huis)artsen kunnen hun patiënten attenderen op het belang van deelname aan

(klinisch) onderzoek. Tevens kunnen zij helpen het kaf van het koren te scheiden:

niet zelden immers nemen wanhopige patiënten hun toevlucht tot experimentele

onderzoeken in het buitenland van discutabele kwaliteit.

Zowel op Nederlands (www.pgosupport.nl) als Europees niveau (www.

patientsacademy.eu) worden patiënten(organisaties) daarom geschoold op het

terrein van medicijnontwikkeling en onderzoeksparticipatie. De VSOP organiseert

onder de noemer ‘Date to Innovate’ bijeenkomsten waar patiëntenorganisaties en

onderzoekers met elkaar in contact worden gebracht. Ook ondersteunt de VSOP

patiëntenorganisaties voor zeldzame aandoeningen bij het daadwerkelijk actief bij-

dragen aan onderzoek, bijvoorbeeld door het opzetten van een medische registratie

of een biobank. Tevens wordt deelgenomen aan diverse Europese onderzoekspro-

jecten, variërend van een project gericht op innovatieve statistische designs voor

klinische trials bij zeldzame aandoeningen, tot een Europese klinische trial betref-

fende de juiste sedatiedosering voor neonaten en kinderen op de intensive care. In

dergelijke projecten verbindt de VSOP de wetenschappelijke doelstellingen met

het ervaringsperspectief van Europese patiënten, resulterend in betere uitkomsten

van het onderzoek voor de patiënt.

Beleid

De VSOP ontwikkelt dus een scala aan producten en diensten die de zorg voor kin-

deren en volwassenen met een zeldzame aandoening naar een hoger plan tilt. Om

daarnaast brede impact te hebben, is de VSOP als belangenbehartiger actief rich-

ting beleid en politiek. Samenwerking en medeverantwoordelijkheid staan daarbij

centraal. Tot rond de eeuwwisseling was de VSOP bijvoorbeeld vertegenwoor-

digd in alle besturen van de klinisch-genetische centra, die toen nog in stichtingen
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waren georganiseerd. Momenteel is de VSOP onder andere vertegenwoordigd in

de Gezondheidsraad en de Adviescommissie Pakket (ACP) van het Zorginstituut

Nederland (ZiN). Op Europees niveau is de VSOP lid van het ‘Committee for

Advanced Therapies’ (CAT) van het European Medicines Agency (EMA) en lid

van Rare Diseases Europe (www.eurordis.org), een organisatie met grote invloed

op het Europese gezondheidszorgbeleid betreffende zeldzame aandoeningen. Juist

op ziekteoverstijgend beleidsmatig niveau is Europese samenwerking immers van

groot belang.

Op basis van het opgebouwde vertrouwen, maar met beperkte financiële midde-

len (de organisatie ontvangt geen instellingssubsidie van de overheid), is de VSOP

in staat een effectieve belangenbehartiger voor zeldzame aandoeningen te zijn en

het patiëntenperspectief een plek te geven in het nationale zorgbeleid. Het is ech-

ter nog niet voldoende: ondanks het aantal van één miljoen Nederlanders met een

zeldzame aandoening en een aandeel van 20% in de zorgkosten, ontbreekt ‘zeld-

zaam’ nog te vaak in de plannen van relevante beleidsmakers in de zorg, zoals het

Ministerie van VWS, de zorgverzekeraars en andere beleidskoepels.

Soms worden patiëntenorganisaties in hun rol van belangenbehartiger gezien als

partijen die de belangen van een beperkte patiëntenpopulatie verabsoluteren. De

VSOP heeft deze blik op belangenbehartiging altijd verworpen. Juist bij zeldzame

en genetische aandoeningen wordt de relevantie immers voor het totaal van de ge-

zondheidszorg duidelijk. Denk maar aan terreinen als perinatale zorg (preconcep-

tioneel, prenataal en neonataal), screeningen en personalised medicine. Daarnaast

blijken wetenschappelijke ontdekkingen betreffende de pathogenese van zeldzame

aandoeningen steeds vaker van groot belang voor het inzicht in veelvoorkomende

aandoeningen.

Kortom, de VSOP is ervan overtuigd dat de inzet voor patiënten met zeldzame

aandoeningen een investering is waar van de hele gezondheidszorg beter wordt.

We hopen daar dan ook, samen met u als (huis)arts, nog lang mee door te gaan!
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Toelichting op de position paper ‘Patiëntenrechten DNA-analyse’ 

In deze position paper wordt een voorstel gedaan voor de rechten van patiënten met betrekking tot 

genetische data. 

Deze position paper is ontwikkeld door de VSOP-Werkgroep Medisch Wetenschappelijk Onderzoek en 

Medische Databanken, bestaande uit betrokkenen van diverse patiëntenorganisaties en academische 

centra en vervolgens geaccordeerd door het bestuur en de algemene ledenvergadering van de VSOP. 

Eerder - in 2014 - publiceerden de VSOP en de Vereniging Klinische Genetica Nederland (VKGN) een 

gemeenschappelijke verklaring betreffende de omgang met genetische gegevens in medische 

databanken1. Deze position paper is daar een vervolg op vanuit het perspectief van patiënten. 

De huidige verschillen tussen DNA-analyse in het kader van diagnostiek, screening of medisch-

wetenschappelijk onderzoek worden steeds kleiner. Deze patiëntenrechten zijn daarom zo 

geformuleerd dat ze zowel bij diagnostiek, screening als medisch-wetenschappelijk onderzoek van 

toepassing zijn, in het besef dat de nadere uitwerking ervan per doelstelling kan verschillen. 

Hoewel de term ‘patiënt’ wordt gehanteerd, kan daarvoor ook ‘burger’ gelezen worden. Immers, ook 

in het kader van screening en medisch-wetenschappelijk onderzoek worden genetische data 

verzameld zonder dat er dan bij voorbaat al sprake is van ‘patiënten’. Een nadere toelichting op de 

overige terminologie die in de position paper wordt gehanteerd: 

 

Informed consent Geïnformeerde toestemming: Tenminste schriftelijke/digitale informatie 

op grond waarvan de patiënt goed geïnformeerd en weloverwogen kan 

besluiten tot deelname aan genetisch onderzoek en/of opname van 

zijn/haar genetische data in een database en waarmee hij/zij geïnformeerd 

wordt over de eigen mogelijkheden tot beheer van zijn/haar data. 

Dynamisch consent Informed consent dat door de patiënt in de loop der tijd desgewenst kan 

worden aangepast. 

Beperkte sequencing DNA-analyse van één gen, een beperkte set genen of een beperkt deel 

van het genoom (bijvoorbeeld in het kader van diagnostiek).  

Uitgebreide sequencing DNA-analyse van grote delen van het genoom middels Next Generation 

Sequencing: Exoom Sequencing, Whole Genome Sequencing etc. (in het kader 

van diagnostiek, screening of onderzoek). 

Genetische data(base) Een DNA-sequentie en/of daarvan afgeleide genetische informatie 

(opgeslagen in een digitale database). 

Relevante genetische 

informatie 

Genetische informatie die van belang is of wordt voor de gezondheid, 

reproductieve keuzes of kwaliteit van leven van de patiënt zelf, diens 

bloedverwanten of diens nageslacht. 

Informatie-plichtige 

aandoening 

Een aandoening met een dusdanig ernstig, maar ook behandelbaar, 

karakter dat - indien deze bekend is, of kan zijn, bij de zorgverlener of 

onderzoeker - deze ten allen tijde verplicht is de patiënt daarover te 

informeren. 

                                                           
1 www.vsop.nl/nl/actueel/gezamenlijke-verklaring-omgang-genetische-gegevens-in-databanken. 

http://www.vsop.nl/nl/actueel/gezamenlijke-verklaring-omgang-genetische-gegevens-in-databanken


Position paper ‘Patiëntenrechten DNA-analyse’ 

1) Patiënten hebben het recht op: medezeggenschap (patiëntvertegenwoordiging) bij het opzetten 

en beheren van een genetische database.  

a. De patiëntvertegenwoordiging dient ten minste in stemmen met het gebruik van de data 

en de bestemming van eventuele opbrengsten.  

2) De patiënt heeft recht op: een dynamische informed-consent procedure, voorafgaand aan het 

genereren van genetische data en opname daarvan in een database. 

a. Mede afhankelijk van het doel (diagnostiek, screening, onderzoek) kan het noodzakelijk 

zijn het informed consent in combinatie met counseling aan te bieden. 

b. Het informed consent dient in te gaan op mogelijke nadelige consequenties, bijvoorbeeld in 

relatie tot zorgverzekeringen, schadeverzekeringen en arbeidsgeschiktheid. 

c. Het informed consent dient in te gaan op alle beheers- en keuzemogelijkheden (zie 4). 

3) De patiënt heeft recht op: medezeggenschap ten aanzien van zowel de omvang van de te 

genereren genetische data, als de aard van de te analyseren genetische data. 

a. Omvang van de data: Een patiënt dient mee te kunnen beslissen over de keuze tussen 

beperkte sequencing of uitgebreide sequencing, 

b. Aard van de informatie: Een patiënt dient mee te kunnen beslissen over de toepassing van 

filters om bepaalde genetische data af te schermen. Informatieplichtige aandoeningen zijn 

hiervan uitgezonderd. 

c. Indien er sprake is van medische of praktische redenen die beide vormen van 

medezeggenschap onmogelijk maken, dient dit te worden beargumenteerd.  

4) De patiënt heeft recht op: toegang tot, en medebeheer van, zijn/haar genetische data in een 

genetische database. 

a. De patiënt kan besluiten dit recht met anderen te delen of aan anderen over te dragen. 

b. Keuze-opties en keuze-niveaus (dynamisch consent) dienen gebruikersrechten en 

gebruiksdoeleinden te betreffen. Over gebruikers en doelen dient terugkoppeling plaats  

te vinden naar de patiënt.  

5) De patiënt heeft het recht: proactief geïnformeerd en gecounseld te worden ten aanzien van 

informatie-plichtige aandoeningen.  

a. Een (lokale) multidisciplinaire commissie met daarin permanente patiënt-

vertegenwoordiging stelt vast wat voor de patiënt relevante genetische informatie is.  

Dat betreft in ieder geval de informatie-plichtige aandoeningen die opgenomen zijn in een 

minimale lijst van aandoeningen die tot stand is gekomen op basis van consensus en het 

patiëntenperspectief. 

b. De verantwoordelijke zorgverlener/onderzoeker dient er proactief voor te zorgen dat  

de patiënt waarbij een informatie-plichtige aandoening is vastgesteld door een daartoe 

gekwalificeerd diagnostisch laboratorium, geïnformeerd en gecounseld wordt. 

c. In geval van uitgebreide sequencing dienen de genen die coderen voor informatie-plichtige 

aandoeningen, onderdeel uit te maken van de genetische analyse.  

Deze verplichting mag voor de zorgverlener/onderzoeker geen aanleiding zijn om 

uitgebreide sequencing te vervangen door beperkte sequencing. 

 






