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Van TRIDEN

1 naar TRIDEN

-Inleiding

-Cijfers:landelijk-regionaal

-Impressie werkzaamheden

-Nevenbevindingen
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Dank van minister Schipperdd 26 septembell
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aX. A2 RS @22NDbSN
Implementatie iIs ook aandacht
besteed aan een gedegen
bijscholing van de counselors. Daar
IS bijzonder vooruitstrevend door
alle partijen aan gewerkt niet in

de laatste plaats door de
counselors die in korte tijd de
bijscholing met succes hebben
doorlopen. ledereen stond op 1
april klaar om de deelneemsters
van de juiste informatie te
22N ASY d¢
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Hoe werkt de NIPT?

Baarmoeder met foetus

Placenta
(moederkoek)

Bloedvat ——
zwangere

m DNAvan de zwangere DNA van het kind

\rij DNA van de foetus (placenta), komt in de bloedbaan van moeder




Per 1 april is de NIPT beschikbaar gekomen voorategeremndie kiezen
voor prenatalescreeningop down-, edwards, enpatausyndroom

_ NIPTi.h.k.v. wetenschappelijk onderzoek
Geenscreening Targeted(13, 18 en 21) of
whole genome (alle chromosomen)

Combinatietest

Informatie over de prenatalscreeningdoor verloskundig zorgverlenéﬁ‘?dbo‘ldumc



TRIDEN-R
=>Keuze wel of geen nevenbevindingen

Zwangere krijgt bij de NIPT keuze:

A Alleen chromosomen 21, 18, 13 (analysefilter bedekt
andere chromosomen)

A Chromosoom 21, 18, 13 + andere chromosomen (= incl.
nevenbevindingen)

Y
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3 uitvoerende labs

astricht: registratie, plasma scheiding, DNA isola
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3 uitvoerende labs

megenlib prep, sequencing

astricht: registratie, plasma scheiding, DNA isola
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Verwachte aantallen NIPT per wee

m AMC, VU Medisch
Centrum, UMC Utrecht,
UMC Groningen

m Erasmus MC, LUM!

m Maastricht UMC,
Radboudumc
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Cijfers 2017: na 5 maanden

A Er zijn landelijk 28.000 L t gedaan (nu >40.000)
A Grote problemen zijn uitgebleven.

A Het aantal combinatietesten is door de invoering van de NIPT drastisch
afgenomen. Het landelijk aantal bedraagt nu ca. 120 per weelkt is een
90% afname!

A Kwaliteitswaarborging

- aantal labs die deerumscreeningnag uitvoeren gaat vanA& 1
- weinigechoscopisterzullen de norm voor het minimum aantal
nekplooimetingerper jaar kunnen halen
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Na 5 maanden (t/m augustus)

A 28.000NIPTonderzoekenafgerond

A In 1,2% geen uitslag (test niet gelukt)

A 99x trisomie 21 (0,35%)
A 17x trisomie 13/18 (0,06%)
A 88x nevenbevinding  (0,31%)

A 41aneuploidie
A 34 structurele afwijking
A 7 CNV moeder

A 6 maligniteit moeder => 3 bevestigd
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Na 5 maanden (t/m augustus)

A Followup:
A Trisomie21  94% bevestigd
A Trisomiel8  93% bevestigd

A Trisomiel3  50% bevestigd

A Zijn er ook afwijkingen gemist??
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Na 5 maanden (t/m augustus)

A Followup:
A Trisomie21  94% bevestigd
A Trisomiel8  93% bevestigd

A Trisomiel3  50% bevestigd

A Zijn er ook afwijkingen gemist??

Tweemaaltrisomie 18 en eenmaal
trisomie 21!!
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Cijfers NIPT
Zekerhelidol] eenafwijkende uitslag
(positief voorspellendavaarde)

A Gemiddeld75 van de 10§75%)zwangeremmet een
afwijkende uitslagijn daadwerkelijkwanger van een
kind met downsyndroom.

A Vooredwardssyndroonis dit24 van de 100 (24%)

A Voorpatausyndroonis dit 23 van del00 (23%)

A Bij een afwijkende uitslag is diagnostisch
vervolgonderzoek nodig om met zekerheid vast te stellen
of het kind down, edwards of patausyndroomheetft.

Y
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Screenincalgemene populatie

Meer foutpositieve bevindingen omdat de prevalentie van de conditie lager is

Positief voorspellende waarde is afhankelijk van de geteste populatie
De positief voorspellende waarde (PVW) van een test is afhankelijk van het risico in ©

onderzochte groep.
Hoe meer de aandoening voorkomt, des te beter de test voorspelt, dus hoe hoger de

PVW.

De NIPT voorspelt dus beter bgogrisicozwangerenmet vooraf een hogere kans op
een kind metdown-, edwards of patausyndroon). In Nederland was de PVW voor
downsyndroom in dé&oogrisicogroep 93,5%.

HiGH Voor een populatie zonder verhoogd risico wordt een
PVW van 75% geschat (voor downsyndroom).
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& H
Sens 85%
Spec 95%

NIPT:
Sens 96%
Spec 99.9%

Trisomie 21

Positief voorspellende waarde
uitslag CT vs. NIPT
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Na 5 maanden (t/m augustus)

A Keuze gemaakt door de zwangere:

80% hele genoone 20%targeted (21, 13, 18)

A Kleine regionale verschillen

Uptake 37-40% > eerderscreening
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NIPT:NIjmegenMaastricht medio november

A 12000 onderzoeken afgerond 99,2%=> normaal!

A Trisomie21 44 (0,36%)

A Trisomiel3/18 18 (0,15%)

A Trisomie21 +18 1

A Nevenbevindingen 35 (0,3%)

A Keuze: WGS 76%Targeted24%

A Doorlooptijd: dy:2 X mn SSNJRIISY
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WISECONDOR (Straver et al. 2013)



NIPT:: TRIDEAIN-R, waar sta@anweenind?

A Impressie werkzaamheden in Maastricht

A Werkzaamheden in Nijmegen

A Dataanalyse / Autorisatie van de uitslagen
A Enkele voorbeelden van nevenbevindingen
A De uitslag naar de verloskundige / zwangere

A Toekomst
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Werkzaamheden Maastricht

Seqguencing
Library 3
: Preparation
Sample
\ Rearray

Sample
ontvangst
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Dagelijkse binnenkomst van
samples
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Sample registratie: Invoer vaniieridos Hoeveelheid bloed wordt gecontroleerd
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