Klinische impact van
nevenbevindingen gevonden
met de genoombrede NIPT

Lisanne van Prooyen Schuurman
Erasmus MC



Methode

Studiecohort Vrouwen met een nevenbevindingen gedetecteerd
met de NIPT tussen april 2017-2019

Gegevens NIPT uitslag, uitslagen van genetische vervolgtests %,l
en klinische uitkomsten <
Uitkomsten Oorsprong u

Klinische impact



Methode

di h - Genetisch o ]

Studiecohort NIPT Type afwijking vervolgonder-  OOrsprong Klinische Klinische impact
> uitslag ) zoek uitkomsten
poMm g X @ e U

Zeldzame autosomale
trisomie

Ernstig fenotype of

Foetus verhoogde kans op nadelige

Placenta

Structurele afwijking Moeder

Complex profiel

zwangerschapsuitkomsten
ja/nee




Oorsprong van NIPT nevenbevindingen
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Nevenbevindingen: 4 in elke 1000 zwangeren



Klinische impact nevenbevindingen

De meeste foetale afwijkingen zijn ernstig

Placentaire afwijkingen geven een verhoogd risico op nadelige zwangerschapsuitkomsten
Verhoogd risico op laag geboortegewicht (1 op de 4 kinderen)
Verhoogd risico op zwangerschapsvergiftiging (1 op de 11 vrouwen)

De klinische impact van maternale bevindingen is voornamelijk beperkt tot maternale
maligniteiten (kanker)

~25% foetale of maternale afwijkingen zonder directe gevolgen voor de gezondheid van
moeder en/of kind



Conclusie

Uitkomsten van deze studie zijn gebruikt voor het advies voor het definitieve
aanbod van NIPT in het Nederlandse prenatale screeningsprogramma.

Advies bij placentaire afwijkingen: extra opvolgen van zwangerschappen om de
groei van de foetus en de conditie van moeder te monitoren

Daarnaast worden de uitkomsten van deze studie gebruikt voor de interpretatie
en counseling van nevenbevindingen.
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