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klinische nefrogenetica anno 2018 is meer dan iedereen heeft patienten met een monogene couss

alleen.... * aandoening op het spreekuur
+ ADPKD

* superzeldzaam

Estimate: 20% of renal
failure before age 25 is

* kindernefrologie hereditary (known causes)
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Hoe ga je daar in de praktijk mee om?

* Wanneer moet je aan een erfelijke oorzaak denken

*  Welke mensen willen we diagnosticeren

* Hoe doen we dat

* Wanneer?

* En als we ze diagnosticeren, wat moet er daarna gebeuren
*  Welke specialist heeft welke rol in dit proces?

 Kklinicus practicus richting geven
— niet met level A evidence
— wel met suggesties voor best practice
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potentiele consequenties van een DNA diagnose

* prognose
¢ behandeling
« diagnostisch nierbiopt
e ‘waarom’?
* familieleden:
— nierdonatie door familielid
— kans voor (toekomstige) kinderen
— kans voor rest van familie
— meer mogelijkheden bij het invullen van

handreiking gaat bijvoorbeeld over

« wanneer denken aan een erfelijke ziekte

— naast bekende presentaties

— denk ook aan nierfalen op jonge leeftijd

— hoe vaak schenkt u aandacht aan de familie-anamnese
* wanneer iets doen met je verdenking
* balans tussen zelf diagnostisch DNA onderzoek aanvragen en

daarvoor verwijzen

— pretest en posttest counseling
* hoe om te gaan met een bevinding in het grijze gebied
« wanneer NIET zelf DNA onderzoek inzetten

— presymptomatisch

kinderwens
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Wat er niet (precies) in staat

* leerboek nefrogenetica

« een flowdiagram hoe je dit deel van de zorg moet
organiseren

* belangrijk:
— multidisciplinair
— overleg organiseren (al dan niet ad hoc)
— expertisecentra met zowel nefroloog-experts als klinisch

geneticus-experts kunnen een verbindende rol hebben

— “netwerkgeneeskunde”
— couleur locale

Survey Monkey

Heeft u binnen de nefrologiepraktijk wel eens een patient naar een
klinisch geneticus of een polikliniek erfelijke nierziekten verwezen?
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Survey Monkey

Heeft u met een patient met een (mogelijk) erfelijke aandoening w
de mogelijkheid van een informatief gesprek over kinderwens en
embryoselectie met een klinisch geneticus besproken?
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