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13% Chromosomale afwijkingen

65%-85% opgespoord in de zwangerschap (NNL)

Bron infographics: Eurocat Noord Nederland

NIPT: 
spoort niet alle chromosoomafwijkingen op

Schatting: 
10% van de aangeboren aandoeningen op te sporen met de NIPT







Wat is een ”nevenbevinding”?

Hoe vaak komt het voor?

Wat wordt niet onderzocht?

Wat moet ik vertellen?

Achtergrond NIPT



NIPT: vrij foetaal DNA komt van de placenta 

Foetale-placentaire concordantie



De valkuil: chromosomaal mozaïcisme

in placenta deel vd cellen normaal patroon, deel afwijkend

Placentair mozaïcisme
Foetaal én 
placentair

 mozaïcisme

Non-mozaïek foetus
én 

placentair mozaïcisme



Het ontstaan van een chromosomaal mozaicisme

Geslachtscellen
Ei- en zaadcellen

Bevruchte eicel

Celdelingen na
de bevruchting



Normale 
foetus

Mozaïek in
Placenta

CPM

Afwijkende 
NIPT

Mozaïek in de placenta of 
Confined placental 

mosaicism
(CPM)

komt bij 2-3% 
van de 

zwangerschappen voor



Wat is een ”nevenbevinding”?

Elke andere verandering in de NIPT-berekening, 
dan een normale uitslag of een aanwijzing 
voor een volledige trisomie 21, 18 en 13. 



3 soorten nevenbevindingen: aanwijzing voor:

Elke andere verandering 
in de NIPT-berekening, 

dan een normale uitslag 
of een aanwijzing 
voor een volledige 

trisomie 21, 18 en 13. 

RAT (foetaal of maternaal)
Rare autosomal trisomy

= trisomie van een ander 
chromosoom

SA (foetaal of maternaal)
Structural anomaly

= structurele afwijking van 
een chromosoom

Aanwijzing voor maligniteit 
bij moeder



3 soorten nevenbevindingen: aanwijzing voor:

Elke andere verandering 
in de NIPT-berekening, 

dan een normale uitslag 
of een aanwijzing 
voor een volledige 

trisomie 21, 18 en 13. 

RAT (foetaal of maternaal)
Rare autosomal trisomy

= trisomie van een ander 
chromosoom

SA (foetaal of maternaal)
Structural anomaly

= structurele afwijking van 
een chromosoom

Aanwijzing voor maligniteit 
bij moeder



RAT: aanwijzing voor trisomie 7





mogelijk



mogelijk



RAT7: aanwijzing voor trisomie 7 en kans op UPD
Normaal            Uniparentale disomie



RAT: aanwijzing voor trisomie 7

Maternale UPD 7: Silver Russel syndroom
Prevalentie 1:30.000-1:100.000 pasgeborenen, heterogeen 7-10% tgv UPD 7 

Small for gestational age (<2SD)
Postnatale groeirestrictie: 140 cm vrouwen, 152 cm mannen

Relatieve microcefalie bij geboorte. Bossing forehead. 
Asymmetrie in het lichaam. Voedingsproblemen

Meeste kinderen normale intelligentie
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5% vd RAT’s wordt 
bij de foetus teruggevonden

in mozaïek

RAT: aanwijzing voor trisomie



Genetische counseling
Vragen
- anamnese
- familieanamnese incl stamboom
- psychosociale anamnese

Uitleg
Uitleg over aandoening en achtergrond

Een plan maken
Helpen in het maken van een 
geïnformeerde keuze



3 soorten nevenbevindingen: SA

Elke andere verandering 
in de NIPT-berekening, 

dan een normale uitslag 
of een aanwijzing 
voor een volledige 

trisomie 21, 18 en 13. 

RAT (foetaal of maternaal)
Rare autosomal trisomy

= trisomie van een ander 
chromosoom

SA (foetaal of maternaal)
Structural anomaly

= structurele afwijking van 
een chromosoom

Aanwijzing voor maligniteit 
bij moeder



SA: aanwijzing voor structurele afwijking



SA: ontstaan van structurele afwijking

NIEUW ontstaan:
de novo

Familiair: translocatie



SA: ontstaan van structurele afwijking
Familiair: translocatie

Gebalanceerd:
Er is niets weg

Ongebalanceerd:
deletie en duplicatie

SA
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SA: aanwijzing voor structurele afwijkingen

28% vd SA’s 
werd bij 

de foetus teruggevonden  



Genetische counseling
Vragen
- anamnese
- familieanamnese incl stamboom
- psychosociale anamnese

Uitleg
Uitleg over aandoening en achtergrond

Een plan maken
Helpen in het maken van een 
geïnformeerde keuze



3 soorten nevenbevindingen: verdenking maligniteit

Elke andere verandering 
in de NIPT-berekening, 

dan een normale uitslag 
of een aanwijzing 
voor een volledige 

trisomie 21, 18 en 13. 

RAT (foetaal of maternaal)
Rare autosomal trisomy

= trisomie van een ander 
chromosoom

SA (foetaal of maternaal)
Structural anomaly

= structurele afwijking van 
een chromosoom

Aanwijzing voor maligniteit 
bij moeder



NIPT uitslag choatisch patroon



NIPT: chaotisch patroon

NEVENBEVINDING

Verwijzing oncoloog, cf protocol maligniteiten  

Chaotisch patroon 23:231896 = 1:10.000
16x maligniteit: 12x hematologisch



Beperkingen van de NIPT

Celvrij DNA = mix van maternaal DNA (afkomstig uit 
het hematopoietisch systeem) en foetaal DNA 
afkomstig uit de placenta.

Foetale fractie = hoeveelheid DNA van de foetus
wordt beinvloed door o.a. zwangerschapsduur, BMI 
van de moeder, maternale ziektes, grootte van de 
placenta



Bij 0,36% (4:1000) van de NIPT uitslagen 
       wordt een 
          nevenbevinding 
                                             gezien402

110337

NIPT nevenbevindingen:
        49% aanw voor trisomie (RAT)

           47% aanw voor 
   structurele afw (SA)  
   4% complex profiel
 

196

188

18

Bron van Prooyen Schuurman 2022 Trident 2

Van de nevenbevindingen is:
     5% vd RAT’s foetaal pathogeen

     28% vd SA’s foetaal pathogeen
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Van de nevenbevindingen is:
5% vd RAT’s foetaal pathogeen

28% vd SA’s foetaal pathogeen

   
Indien de uitslagen bij de foetus normaal zijn
  10,5% pre-ecclampsie en HELLP (20/189)
  (vs 0,5% Perined)
  13,8% laag geboortegewicht <p2.3
  (vs 2,5% Perined)
 13% laag geboortegewicht <p2.3
  (vs 7.4% Perined)

   

17% van alle nevenbevindingen is
foetaal pathogeen (61/358, 2 jaar data) 

Oorzaak 
Waarschijnlijk confined placental 
mosaicism (CPM)



Wat moet ik vertellen over de NIPT?



Wat moet ik vertellen over de NIPT?



Wat zou je kunnen vertellen over de NIPT?

Keuze zonder en met nevenbevindingen

De uitslag is bijna altijd normaal (=screening), 
andere aangeboren afwijkingen niet uitgesloten

Keuze zonder: T21, T18 en T13, afwijkende uitslag komt vaak overeen met de 
foetus, maar niet altijd. Invasieve diagnostiek gewenst voor bevestiging

Keuze met: afwijkende uitslag komt vaak niet overeen met de foetus, maar dat 
kan wel. Invasieve diagnostiek gewenst voor bevestiging. 

Een chromosoomafwijking bij een foetus veroorzaakt vrijwel altijd mentale 
retardatie en ernstige aangeboren afwijkingen

Aanwijzing voor een maternale maligniteit wordt altijd gemeld



Wat zou je nog meer kunnen vertellen over de NIPT?

Niet alle chromsoomafwijkingen kunnen worden opgespoord

Als er een NIPT-nevenbevinding gevonden wordt, dan belt de klinisch geneticus

De NIPT lukt niet altijd, dan is er nieuw bloed nodig. Er zijn verschillende redenen
waarom het niet lukt. Na twee keer niet lukken wordt invasieve diagnostiek

aangeboden

Als een foetus een andere chromosoomafwijking heeft, dan kan het net zo
gehandicapt zijn als wanneer er geen nevenbevindingen aangevraagd worden

Als er een nevenbevinding met de NIPT gevonden wordt, is er een verhoogde kans
op IUGR en pre-eclampsie / HELLP



Hoe gaat het in de praktijk bij een nevenbevinding? 

Klinisch geneticus belt verloskundige

Laboratorium belt klinisch geneticus

Klinisch geneticus belt zwangere en nodigt haar op korte termijn uit

Klinisch geneticus counselt de zwangere en onderzoekt in samenspraak met de 
zwangere en partner welke zorg het beste past

verloskundige verwijst naar klinisch geneticus 
(niet naar “prenatale diagnostiek” = gynaecoloog)



Wat is een ”nevenbevinding”?

Hoe vaak komt het voor?

Wat wordt niet onderzocht?

Wat moet kan ik vertellen?

Achtergrond NIPT

www.pns.nl


	Dianummer 1
	Dianummer 2
	Dianummer 3
	Dianummer 4
	Dianummer 5
	Dianummer 6
	De valkuil: chromosomaal mozaïcisme
	Dianummer 8
	Dianummer 9
	Dianummer 10
	Dianummer 11
	Dianummer 12
	Dianummer 13
	Dianummer 14
	Dianummer 15
	Dianummer 16
	Dianummer 17
	Dianummer 18
	Dianummer 19
	Dianummer 20
	Dianummer 21
	Dianummer 22
	Dianummer 23
	Dianummer 24
	Dianummer 25
	Dianummer 26
	Dianummer 27
	Dianummer 28
	Dianummer 29
	Dianummer 30
	Dianummer 31
	Dianummer 32
	Dianummer 33
	Dianummer 34
	Dianummer 35
	Dianummer 36
	Dianummer 37
	Dianummer 38

