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Advies na de geboorte van een niet normaal kind 
DOOR J. J. P. VAN DE KAMP, KINDERARTS· 

Voor de ouders bctekem het een onvoorsrelbaar 
leed wanneer een kind, naar wiens komst vol ver
wachting werd uirgezien. bij of kort na de geboorte 
niet normaal blijkt te ziin. In hun nood zullen zii 
vaak hulp en sreun vragcn aan hun huisarts. Deze 
roep om hulp za l soms onuitgesp roken zijn. De te
leurgesrelde ouders worstelcn met drie vragen: wa r 
za l, war ka n ec van die kind worden? Hoe komt 
her; wat hebben wii four gedaa n? Ka n ons dir weer 
gebeuren? Aa n de beantwoording van de laatste 
vraag za l in hetgeen voigt de nodige aa ndacht wor
den geschonken. 

Al te snd zijn wii geneigd de ouders gerusr te 
stellcn, hun re verzekercn dar het gebeurde een uiter
mate grote uirzondcring vormt en da t de kans, dat 
hun iets dergeliiks weer za l overkomen. onvoorstel
baar klein is. Niet zeldcn kriigt de moeder zelfs her 
advics spoedig opnieuw zwanger te worden, in de 
verwachti ng dar dir haar en haar man zal helpen 
over hun verdrier heen te komen. Verwonderlijk is 
deze gedragslijn niet. De gcconstateerde afwijking is 
veelal zcldzaam en niet zelden za l her voor de huis
arts of specialist her eersre geval zijn dar hii onder 
ogen krijgt. Niettemin is de genoemde handelwijze 
oniu ist. Immers vijf tOI lien procent van aUe kin
dercn vcrtoont bij de geboorte afwij kingen. Naar 
schattingen (va n onder meer de World Health 
Organization (WHO) komr meer dan vier procent 
van aUe levend-geborenen als liider aa n een geheel 
of gedeeltelijk genetisch bepaalde aandoening ter 
were1d. Dit wil zeggen, dar in Nederla nd jaarli jks 
ongeveer 10000 van deze kinderen worden ge
boren. Dit betekem dat iedere huisarts per ;aar on
gevccr tweema31 een dergdiike geboone meemaakr. 
In al deze geva Uen is de kans dar het weer zal ge
beuren dus zeker aanwezig. 

.. ViI de kinderkliniek en het instituut voor anthropogeneticJ 
van he! academi,clt ziekenhuis Ie Leiden. Naar een voor
drach! gehouden tijdens cen Boerhaave-cursus Ie Leiden. 

Va n de erfdij kheids-modus van de berreffende af
wijking hangt het af hoe groot deze kans is. Daa rbij 
ku nncn de volgende mogel iikheden worden onder
scheiden. 

1 Dominaflte olJererlJil1g (bijvoorbeeld achond ro
plasie)_ Deze heefr een herhalingskans va n 50 
procene. Een kenmerk van dominame aandoeningen 
is dat altijd een del" ouders eveneens lijdende is aan 
dezelfde aandocning. Soms echter wordt een pa tient 
geboren uil geheel gezonde ouders. De volgende 
fenomenen kun nen hieraan ten grondslag liggen: 

Spofltallt mlltatie. Hierbij is in de gameten van 
een der, overigens generisch gcheel normale, ouders 
in cen gen een schadelijke verandering opgetredcn. 
Dit gen werd ongelukkigerwijze aan het nageslacht 
doorgegeven. Een hoge 'paternal age' kan rot dit 
fenomeen pred isponeren. Sponrane muraries komen 
bij dominanre aandoeningen niet zelden voor, door
gaans wordt dit des re vaker gezien naarmate de 
aandoening ernstiger is. Zo is 80 proeem der aehon
droplasten ecn "spOntane mutant". Belangrijk is dat 
een dergelijke spontane muratie in her algemeen een 
eenma lige gebeurtenis is en dat de herhalingsbns 
gering mag worden geacht. 

b 011IJoiledige pettetrantie. Hiermede wordt be
dodd dar het afwijkende gen wel bit een der ouders 
3anwezig is, maa r dat her niet of in een ge
mi tigeerde vorm in het fenotype tot uitdrukk ing 
komt. De herhali ngska ns blij ft 50 procem, echter 
met de restricrie da t ten gevolge va n de onvolled ige 
penetrantie slechts cen gededte van de nakomeli n
gen ook fenotypisch Hider zal zijn. 

2 Atltosomaal recessieve olJererlJillg. Een be1 ang
rijk aandeel in deze groep leveren de zogenaamde 
inborn errors of metabolism. Een bekend voorbee1d 
vormt de feny lketonurie, Her aa mal ziekrebeelden, 
waarvan is bckcnd dat zij recessief overerven, be-
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draagr vele honderdenj elk jaar worden nieuwe 
onderkend. Vele zij n niet onmiddeUijk bij de ge· 
boone herkenbaar; de aandoening manifesreerr zich 
pas in de eerste levensweken of -maanden. Soms zij n 
gespecialiseerde onderzoekmethoden noodzakelijk 
om tor een diagnose te komen. Niet zelden wordr 
een aandoening pas als erfclijk onderkend, wa nneer 
in hetzel fde gezin een tweede kind met dezelfde af
wijking wordr geboren. De ouders zijn fenotypisch 
geheel normaal. Consa ngu in ireir russeo hen ka n een 
belangrijke aanwijzing vormen, dat men met een re· 
cessicf erfelijke aandoening hceft te maken. De 
reccssieve aandoeningen hebben een herhalingskans 
van 25 proceor. 

3 'Sex linked' overerving. Dit fenomeen veroor
zaa kt hemofilie A en verschillende (maar niet aUe) 
varmen van spicrdystrofie. Wederom zijn de ouders 
in her algemeen genmypisch geheel normaal. De 
moeder is draagster va n het afwijkende gen en soms 
is zij met behulp van bepaalde onderzoekmethodcn 
als zodan ig herken baar. Bij deze vorm van over
erving zal 50 proceor van de zonen lijder zij n en 50 
proccm der dochters draagster. 

4 Mllltilactoriele overervillg. Hierbij spelen erfe
lijke- en milieufactoren tezamen een rol. De milieu
factorcn vormen als het ware een 'trigger' . Bij cen 
bepaalde genetische d rempelwaarde doen zij de aan
doening manifest worden. Deze overervingsmodus 
wordt aangenomen voor sommige niet zeer zeld
zame aandoeningen aIs spina bifida, cor-vitia, ge
spleten lip en/of gehemehe. De kans op een v01gend 
aangetast kind is in het algemeen geri ng. Deze kans 
wordt geschat op de wortd ui t de popula tiefrequcn· 
tic. Aangezien deze aa ndoen ingen cen populariefre· 
qtlenrie hebben van I : 1000 tOt 1 : 2000, bed raagt 
de herhali ngskans twee tot drie procent. De risico
kansen nemen aanzienlijk roe, wanneer in de naaste 
familie meer lijders aan een dergelijke aandoening 
voorkomen. 

5 Chromosomale alwijk;1Igel1. Er is een toe
nemend aan tal anomalieen bekend, waarbij de 
chromosomen in aantal of structuu r afwijkend zijn. 
Deze anomalieen ken mer ken zich in het algemeen 
door de trias: dwerggroei, oligofrenie en multipele 
congenita le afwijkingcn. Absoluuc zijn deze criteria 
gecnszins; met name sex-ch romosomale anomaliccn 
geven vaak andere - en soms weinig symptomcn. 
Een bekend voorbeeld van een chromosomopathie 
is het sy ndroom van Down, waarbi; een extra 
chromosoom nr. 21 aanwezig is. Men vindt dus 47 
chromosomen in plaats van her normale aanta l van 
46. 

De herhalingskans hij chromosomale afwijkingen 
is afhankelijk van de aard van de afwij king. Zo is 

bijvoorbeeld de trisomic 21 (syndroom van Down) 
'maternal age dependent'. Het risico neemt toe hi; 
srijgende leeftijd van de moeder; de herhalingska ns 
is dus afhankelijk van de leeftijd van de moeder. 

Een speciale vorm van mongolisme, die uit
sluitend door middel van chromosomenonderzoek 
van het reguliere syndroom van Down kan worden 
ondcrscheiden, is het tra nslocatie-mongolisme. Bij 
deze vorm vindt men 46 in plaats van de verwachte 
47 chromosomen; het ex tra chromosoom nr. 21 
blijkt echter met een ander ch romosoom te zij n ge
fusce rd. In deze gevallen kan men soms vaststellen, 
dat een der otlders (meestal de maeder) d raagster is 
va n de translocatie, zij her in gebalanceerde vorm. 
Fenotypisch bestaan geen afwijkingen, maa r bij 
chromosomenonderzock vindt men 45 chromoso· 
men. Her ogenschijnlijk ontbrekende nr. 21 vindt 
men dan echter terug in de fusie met een der andere 
chromosomen. Deze vornl van mongolisme is niet 
maternal age dependent en komt daarom relarief 
het meeste voor bij jonge moeders. De herhalings
kans bedraagt theoretisch 33 procent, maa r blijkt in 
de praktijk gelukkig lager te zijn. 

6 Fenokopieen. Hieronder worden afwij kingen 
verstaan, die erfelijke afwijkingen nabootsen, maa r 
die in fei te milieu-bepaald zij n. Dc belangrijkste 
schadel ijke milieufacroren zijn ongetwijfeld infecties 
en .geneesmiddelen. Bekende voorbeelden zi jn het 
rubella- en het thalidomide- (of Softenon-) syn
droom. Wanneer her, zoa ls meestal het geval 1.al 
zijn, niet-permanent aa nwezige factoren berreh, is 
de hcrhalingskans nihil. 

Tenslotte worden wii niet zelden geconfronteerd 
met aandoeningen, waarvan de genese onduidelij k 
is en waarbij wij in onzekerheid verkeren of en zo ja 
in hoeverre genctische factoren een rol spelen. Men 
mag aannemen dar de herhalings kans niet groot is 
wanneer de familie-anamnese ncga tief is, de 
gravidi teits-anamnese geen bijzonderheden vcr
meldt, het chromosomcnonderzoek geen afwijkin
gen oplevert en bovendicn de hteraruur geen tlit
sluitsel geeh. 

Het stellen van een exacte diagnose is een 
conditio sine qua non vooe her kunnen geven van 
een gcfundeerd ge netisch ad vies. Veela l is gespe
cialiseerd onderzock noodzakelij k om tot deze 
exacte diagnose te komen. Verscheidene aandoenin
gen (onder andere hotdysplasieen en spierdys
trofieen), die klinisch niet of 1lI0eilijk zijn te 
differentieren, erven geheel verschillend over. Ge· 
specia liseerd onderzoek is meestal ook noodzakeli;k 
voor het onderzoek op carrierschap, met na me hij 
sex-linked spierdys trofieen en hemofilie. Men kan 
zodoende nagaan of cen vrouw uit een belaste 
fa milie het risico loopt de kwaal op haar kinderen 
over te d ragen en vaststellen hoc groot dat risico is. 
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lijke- en milieufactoren tezamen een rol. De milieu
factorcn vormen als het ware een 'trigger' . Bij cen 
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Wanneer in een familie het voorkomen van een 
erfelijke aandoening is vastgesteld, komen de 
ouders voor de moeilijke keus te staan of zij al dan 
Iliet wilen afzien va n verdere progenituut. Deze be
slissing kan uitsluitcnd door de ouders zelf worden 
genomenj zij aileen hebben uit te maken of zij een 
gegeven ka ns op een afwijkend kind te groot of nog 
aa nvaardbaa r achren. Veel zal afhangen van de 
aard van de afwijking. Een grote kans op een niet 
levensvarbaa r kind wordt vedal gemakke1ijker ge
acceprccrd dan een kleine kans op een kind met een 
niet direct levensbcd reigende, maar wei ernstig 
invalidiserende afwijkingj tevens spelen evemueIe 
therapeurische mogelijkheden een rol. Steeds wilen 
deze kansen moeten worden afgewogcn regen de viji 
procem ka ns op het krijgcn van abnormale kinde
ren, die geldt voor de aJgemene populatie. Ouders, 
die recds cen of meer gczonde kinderen hebben, w i
len oa de geboorte va n een genetisch afwijkend kind 
eerder bcsluitcn geen risico, hoe gering ook, te ne
men dan ouders die aan het begin va n hu n gezins
opbouw staan. In enkele gevallen, onder andere bij 
chromosomopathiecn en bij sommige stofwisselings
stoornissen, is amenatale diagnostiek moge1 ijk. 
Wanneer vo6r de zcsticnde grav iditeitsweek de 
diagnose vastStaat, kan abortus worden overwogen. 

Een vrijwe1 analoge oplossing bestaat voor de 
sex-linked aandocningen. Inrraiireriene geslachts
bepaling in een vroeg stad ium van de graviditeit is 

met vrij grote zekerheid mogelijk. Het aborteren van 
de man nelijke foeten, die cen kans van 50 procem 
hebben lijder te zij n aa n de betreffende aandoening, 
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