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MCG test l<ans op ernstige 



ziekte vóór de zwangerschap 
DNA-match Het UMC Groningen gaat paren met een kinderwens testen op risico van vijftig zeldzame erfelijke ziekten. 

Door 0111<• t<'d.icteur 
WlmKöhler 

AMSTERDAM. Het UMC Groningen 
begint deze week een onderzoek 
waarbij stellen met een kinderwens, 
zich al voordat de zwangerschap een 
feit is, genetisch kunnen laten testen 
op de kans dat hun baby aan een ern -
stige ziekte zou lijden. Het is het eer
ste experiment in Nederland waarbij 
mensen zonder bekend risico zich op 
vijftig erfelijke ernstige ziekten kun 
nen laten testen. 

Eén op de zeshonderd baby's in Ne
derland wordt geboren met een ern
stige ziekte. Uczc kinderen hebben al 
jong wel pijn, zijn ernstig gehandi
capt en/of sterven vaak vroeg. 

"Jcdt•reen draagt in zijn genen wel 
een of meer mutaties voor zulke ziek
ten", zegt UMCG-hoogleraar klini
sche genetica en onderzoeksleider 
Irene van Langen. De drager heeft 
nergens last van, omdat alle genen 
dubbel aanwezig zijn. Het tweede, 
normaal werkende gen beschermt 
dan tegen ziekte. De test kijkt ofbeide 
toekomstige ouders in hetzelfde gen 
een ziekteveroorzakende verande
ring hebben. Dan hebben ze een kans 
van één op de vier dat hun kind die 
ziekte krijgt. De test die in Groningen 
is ontwikkeld kijkt naar ziekmakende 
mutaties in zeventig genen, samen 
verantwoordelijk vorn vijftig ver
schillende ziekten. 

Het gaat om recessief erfeliJk1· zi1:k 
ten - pas als het kind het afwijk1•11d 
gen van de niet zieke vader én 111oede1 
krijgt, wordt het ziek. 

Het zijn zeldzame ziekten met na
men als congenitale Finse nefrose of 
het Nijmegen breuksyndroom. Samen 
komen ze toch zo vaak voor dat één op 
de zeshonderd baby's één van die 
ziekten heeft. Het zijn andere ziekten 
dandiedehielprikaanhetlichtbrengt. 
Hielprikziekten zijn behandelbaar. 
Voor de vijftig ziekten in de drager
schapstest is er geen behandeling die 
geneest of tot aanvaardbaar lijden 
ll'icl t. Bovendien zijn het ziekten die al 
op erg jonge leeftijd ernstige ziekte 
veroorzaken, of een vroege dood. 

Het gaat om ernstiger ziekten dan 
het syndroom van Down, daar zijn 
artsen en ethici het over eens. ,,De 
kans is met één op zeshonderd ge
boorten ongeveer gelijk aan de kans 
op een kind met downsyndroom", 
zegt Van Langen. ,,En we vinden het 
heel gewoon dat zwangere vrouwen 
zich daarop laten testen:' 

Nieuwe DNA-technieken 
Het testen op veel van deze zeldzame 
recessieve ziekten in één betaalbaar 
onderzoek is mogelijk door de intro
ductie van nieuwe DNA-technieken. 
Een test op deze erfelijke ziekten is in 
Nederland alleen beschikbaar voor 
families ofbevolkingsgroepen bij wie 
zo'n ziekte bekend is. Dan wordt op 
één of enkele ziekten getest. Het 
VUmc en het AMC in Amsterdam 
doen verder onderzoek met geneti
sche tests in 'risicobevolkingen'. Bij
voorbeeld in Volendam, waar een 
aantal zeldzame erfelijke ziekten va-
l<t•r opduikt. · 

/\an het UMCG-onderzoek kunnen 

PRENATALE TEST 

Test in Gent voor€400 

15 
Groningse huisartsen gaan de 
test aanbieden aan patiënten 
met kinderwens. Zolang het er
felijkheidsonderzoek van UMCG 
loopt, wordt de test elders niet 
aangeboden. Wie de test nu wil 
en niet tot een risicogroep 
hoort, moet naar het buitenland. 

30 
procent van de stellen zei In 
een vooronderzoek deze test 
te zullen doen. Commerciële 
testen kijken volgens Irene van 
Langen van het Grpningse on
derzoek ook naar ziekten die la
ter ontstaan, behandelbaar zijn, 
of waar een verhoogde kans op 
is. ,,Verwarrend veel, vinden wij." 

400 
euro per persoon rekent het 
Gentse bedrijf Gendia voor 
een dragerschapstest op er
felijke ziekten. Nu al laten veel 
zwangere Nederlandse vrouwen 
zich er met de nieuwe prenatale 
methode (NIPT) testen op een 
down-zwangerschap. 

alleen de patiënten van vijftien huis- . 
artsen meedoen. Die huisartsen sug
gereren de test aan stellen met een 
kinderwens. Onderzocht wordt hoe
veel mensen de test laten doen en of 
de huisarts inderdaad de aangewezen 
hulpverlener is om de test aan te bie
den. Ook kijken de onderzoekers of 
zo'n testaanbod toekomstige ouders 
te ongerust of angstig maakt. In een 
vooronderzoek zei 30 procent van de 
stellen de test te zullen doen. Een 
kwart van de duo's had geen belang
stelling. De anderen wilden erover 
nadenken. 

De medisch-ethische commissie 
van het UMCG keurde het onderzoek 
goed. Wettelijk mag het ook. Dit is on
derzoek naar een screeningsaanbod, 
maar het valt niet, zoals bijvoorbeeld 
borst- en darmkankerscreening, on
der de Wet op het Bevolkingsonder
zoek. Het gaat namelijk niet om ziek
ten van de toekomstige ouders zelf, 
legt Van Langen uit. Klinisch genetici 
van de UMC's mogen de tests uitvoe
ren omdat hun laboratoria een door
lopende vergunning hebben in het 
kader van de Wet Bijzondere Medi
sche Verrichtingen. 

Voorbode voor test bij alle stellen 
Bij naar verwachting 1 op de 150 stel
len met een kinderwens detecteert de 
test dat er een kans (25 procent) is op 
een kind met één van de vijftig onder
zochte ziekten. Daarna is de beslissing 
aan het stel zelf: afzien van kinderen 
met deze partner, of kiezen voor rea
geerbuisbevruchting en laten onder
zoeken welk embryo de ziekte heeft, 

of tijdens zwangerschap de foetus on
derzoeken en eventueel aborteren, of 
het kind geboren laten worden. 

Van Langen denkt dat dit onderzoek 
een opstap is naar een screening voor 
alle stellen met een kinderwens. Die 
valt dan wel onder de Wet op het be
volkingsonderzoek, dus daar moet de 
overheid nog een mening over formu
leren. De test kan worden uitgebreid 
naar meer ziekten. ,,Eerst dit", zegt 
Van Langen. ,,Dit zijn ziekten die nie
mand wil en die niemand een kind 
gunt:' Daarna ontstaat ongetwijfeld 
een ethische discussie over het toe
voegen van ziekten, dat ziet Van Lan
gen ook. Zoals aandoeningen die min
der ernstig ofbehandelbaar zijn, of die 
later in het leven tot uiting komen. 

I< V N" E ,.., ""E ON ç 
OOI< LATE/Il W2EENf,J 

or /.\ET RA'b.t(ALiS1:

Q.ÏN 6.S 6-EN? 

~ VA .. , 

I 

"" 1 
~--c----r--------------------------------------------------------------------------------------------------------------------~8 "710114

11

001009 Lees de krant ook online 
Zo geregeld 50 •: INHOUD Binnenland5-9 I HetGroteVerh1111110-11 I Buitenland12-151 Oplnie16-17 I Wetenschap19 I BEZOI :GINFORMATIE nrc.nl/serviceof0885720572 

EconomieEl-71 FamilieberichtenE8-9 i Sportl 10111 CultuurC14-15 I MediaC16-19 I ColofonC19 mat/mvr08.00-19.45uur,zaterdag11.00-16.30uur Ga naar nrc.nl/activeer 


