Een erfelijke hartaandoening? Wat nu?

Harteraad verbindt, versterkt en vertegenwoordigt
mensen met hart- en vaataandoeningen







Inleiding

Je hebt hartklachten, of je kind heeft
hartklachten. Een oorzaak is nog niet
gevonden. Je kan dan een erfelijkheids-
onderzoek laten doen. Het kan ook zijn dat
je (nog) geen klachten hebt, maar dat er wel
een erfelijke hartaandoening in de familie is
gevonden. Het eerste wat je je dan af kunt
vragen, is of je een erfelijkheidsonderzoek
wilt laten doen.

Een hartaandoening (in de familie) is al
belastend, maar als deze erfelijk is, heeft dit
nog meer impact. Wat houdt dat in voor jou
en je omgeving en hoe gaat zo’n onderzoek
in zijn werking?
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Hoe kan ik een hartaandoening erven?

We erven allemaal eigenschappen van

onze vader en moeder. Bijvoorbeeld Van ieder gen erf je altijd twee versies, één
lengte of de kleur ogen. Ook hartaan- van je moeder en één van je vader. Kleine
doeningen kunnen erfelijk zijn. Ze weeffouten in deze genen kunnen aandoe-
worden doorgegeven via de genen. ningen veroorzaken. Deze fouten noemen
Hoe werkt dat? we mutaties. Wanneer één van jouw ouders

(of beide ouders) een mutatie doorgeven,
kun je de aanleg voor de aandoening erven.
Meestal krijg je dan de aandoening, maar
dit is niet altijd het geval.



Bij hartaandoeningen komt het voor dat je

de mutatie en dus de aanleg voor een aan-
doening erft, maar toch niet ziek wordt. De
leeftijd waarop de klachten ontstaan en de
ernst van de klachten kunnen per persoon
verschillen. Een mutatie kan ook spontaan
ontstaan bij de bevruchting. Dan ben je de

eerste in de familie met de mutatie. Vanaf

dat moment kan de mutatie doorgegeven

worden aan de volgende generatie.

Als de mutatie bekend is, weten artsen
meestal hoe de aandoening overerft en
hoeveel kans er is om de aandoening door te
geven. Er zijn verschillende manieren waar-
op een aandoening kan overerven. In onder-
staande lijst staat de vorm van overerving
van erfelijke hartaandoeningen die vrij veel
voorkomen. Niet voor alle erfelijke hartaan-
doeningen is bekend hoe deze overerven.

Sommige erfelijke hartaandoeningen erven
autosomaal dominant over. Dat geldt bijvoor-
beeld voor het Brugada syndroom, Hypertrofi-
sche cardiomyopathie en QT. Als één van jouw
ouders een autosomaal dominante aandoe-
ning heeft, is er 50% kans dat je de mutatie
erft en dan meestal (niet altijd) de aandoening
krijgt. De ouder met de aandoening heeft zelf
€én versie van het gen met de mutatie en één
zonder de mutatie. Het gen dat je ouder aan
jou doorgeeft bepaalt of je de aandoening
erft. Krijg je het gen zonder de mutatie, dan
krijg je de aandoening niet. Krijg je het gen
met de mutatie, dan is de kans groot dat je

chromosomen, dna en genen

In iedere lichaamscel zitten chromosomen.
Chromosomen zijn een soort strengen.

Ze bestaan uit een stof die we DNA noemen.
In dit DNA zit de code waarin al onze erfelijke
eigenschappen zijn vastgelegd. Op de chro-
mosomen zitten de genen. Een gen is een
stukje afgebakend DNA. Elk gen beschrijft
de code van een kenmerk, die (mee)bepaalt
hoe u er uit ziet, hoe uw lichaam werkt en
hoe u bent.
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Autosomaal dominante overerving
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Een voorbeeld:

Het lange QT-syndroom (LQATS) is
een erfelijke hartziekte waarbij

de elektrische functie van het hart
verstoord is. Hierdoor is er een
verhoogde kans op hartritme-
stoornissen. QT erft autosomaal
dominant over. Dat betekent dat
een kind 50% kans heeft om

de aandoening te erven.

Autosomaal recessieve overerving
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aandoening erft. Want bij autosomaal
dominante overerving is het gen met de
mutatie het sterkst.

Deze ‘overwint’ het gezonde gen dat je van
de andere ouder door hebt gekregen. Het
woord autosomaal betekent dat het niet
uitmaakt of het om een jongen of een
meisje gaat; iedereen heeft 50% kans.

autosomaal recessief

Er zijn niet veel hartaandoeningen die
autosomaal recessief overerven. Maar

het komt wel voor, bijvoorbeeld bij erfelijke
gedilateerde cardiomyopathie. Een recessie-
ve aandoening kun je alleen krijgen als beide
ouders hetzelfde foutje (mutatie) in hetzelf-
de gen hebben en die ook allebei hebben
doorgegeven. Ouders die drager zijn, hebben
één versie van het gen met en één zonder de
mutatie. Ze zijn niet ziek, omdat het gezonde
gen (zonder de mutatie) overheerst. Maar ze
kunnen de mutatie wel doorgeven. De kans
dat beide ouders dezelfde mutatie doorge-
ven aan hun kind is altijd 25%. Er is ook 25%
kans om de mutatie niet te erven, en 50%
kans om drager te worden. Zowel mannen
als vrouwen kunnen autosomaal recessieve
ziektes krijgen en doorgeven.



‘Dit zijn allemaal percentages, want wat zegt die
kans over je gezin. Onze zoons hebben het alle drie.
Terwijl je net zo goed drie kinderen kunt krijgen die

het allemaal niet erven. Je weet het gewoon niet.
-Karin

Veel hartaandoeningen hebben meerdere
oorzaken, die noemen we multifactorieel.
De meeste aangeboren hartaandoeningen
zijn multifactorieel. Dat geldt voor bijvoor-

beeld een gaatje tussen hartkamers of -
boezems (ventrikel septum defect of

atrium septum defect) of het hypoplastisch

linkerhartsyndroom. Van veel van deze
aandoeningen is niet precies bekend
waardoor ze ontstaan. Of iemand de
aandoening krijgt, is altijd van meerdere
factoren afhankelijk. Het gaat om een
combinatie van de erfelijke aanleg

die iemand kwetsbaar maakt voor die
aandoening en daarnaast kunnen
bijvoorbeeld voeding, medicijnen,
alcoholgebruik en infectieziektes van
invloed zijn. Het is niet te voorspellen hoe
groot de kans is om zo’n multifactoriéle
aandoening te krijgen. DNA-onderzoek
geeft hier geen zekerheid over.

Er zijn nog meer vormen van overerven,
zoals geslachtsgebonden (X-gebonden)
en mitochondriéle overerving, maar
deze komen minder vaak voor bij
hartaandoeningen.

Erfelijk of familiair

We weten zeker dat een aandoe-
ning erfelijk is, als de oorzaak

in de genen terug te vinden is.
Het kan ook zijn dat er geen
genetische oorzaak (mutatie) van
een hartaandoening te vinden

is met een DNA-test, maar dat
de hartaandoening wel vaker in
een familie voorkomt. Dan wordt
soms geadviseerd regelmatig
controles te laten doen. We
noemen dit ook wel familiaire
aandoeningen.



Erfelijke hartaandoening
Familiaire Hypercholesterolemie

Lange QT-tijd syndroom

Brugada syndroom

Tetralogie van Fallot

Gedilateerde cardiomyopathie

Hypertrofische cardiomyopathie (HCM)

Hypoplastisch linkerhartsyndroom

Marfan Syndroom (b,k,v)

Erfelijke hartritmestoornis Catecholaminerge
polymorfe ventriculaire tachycardie (CPVT)

Aritmogene rechter ventrikel dysplasie (ARVD)

Overerving
Autosomaal dominant

Meestal autosomaal dominant. Soms
autosomaal recessief

Autosomaal-dominant. Soms nieuwe
mutatie

Precieze oorzaak onbekend. Als een
ouder deze aandoening heeft, is de kans
dat een kind het ook krijgt ongeveer

3 0p 100 (3%). Soms komt tetralogie van
Fallot voor bij andere aandoeningen zoals
Down syndroom.

Ongeveer één op de drie mensen met

een gedilateerde cardiomyopathie heeft
een erfelijke vorm. Deze erft autosomaal
dominant, autosomaal recessief, geslachts-
gebonden of mitochondrieel over

Autosomaal-dominant. Soms nieuwe
mutatie

Meestal multifactorieel; ook andere
overervingsvormen mogelijk

Autosomaal dominant. Maar bij10p de 4
een nieuwe mutatie

Meestal autosomaal dominant

Meestal autosomaal-dominant, soms
1€ in de familie (nieuwe mutatie) en soms
autosomaal-recessief



Heb ik een erfelijke hartaandoening?

Veel hartaandoeningen zijn niet erfelijk. Twijfel je over de erfelijkheid van jouw
Maar sommige wel. En soms zijn hart- (hart)aandoening? Of vraag je je af of je de
klachten onderdeel van een bredere aandoening kunt hebben die je familielid
erfelijke aandoening met ook andere ook heeft? Of heb je via een familielid een
problemen. brief ontvangen waarin staat dat er een

erfelijke hartaandoening in je familie
ontdekt is? Bespreek het met je huisarts
of cardioloog. Na eventueel (vervolg-)on-
derzoek kun je verwezen worden naar een
klinisch geneticus (erfelijkheidsarts).




Erfelijkheidsonderzoek
(DNA-test)

Bij dit onderzoek wordt (meestal)
in je bloed gezocht naar een
mutatie in de genen. Zo kunnen
artsen vaststellen of je een
erfelijke aanleg hebt voor een
hartaandoening en hoe deze
overerft. Soms wordt er geen
mutatie gevonden. Dit komt dan
omdat de aandoening niet erfelijk
is, of omdat de wetenschap nog
niet ontdekt heeft aan welk gen
een aandoening verbonden zit.
De arts kan dan aanraden om

de test over enkele jaren te

naar de klinisch geneticus herhalen. Vanaf volwassen

Als er mogelijk een genetische oorzaak is leeftijd bepaal je altijd zelf of je
van jouw aandoening, kun je terecht komen  een DNA-test wilt laten doen.

bij een klinisch geneticus. Deze medisch Het is dan belangrijk om voor je
specialist geeft voorlichting over erfelijke zelf de voor- en nadelen van het
aandoeningen. Je bespreekt samen je onderzoek op een rij te zetten.
klachten en zet op een rijtje welke familie- De uitslag van zo’n onderzoek
leden de aandoening of de klachten ook duurt soms lang. Dat kan het
hebben (of hadden). Deze arts kan inschat- extra spannend maken. Bij

ten hoe groot de kans is dat jij, je kind of kinderen en jongeren is

andere familieleden de aandoening ook uitgangspunt of testen medisch
krijgen. Soms stelt de klinisch geneticus zinvol is (zie pagina 13).

voor om erfelijkheidsonderzoek te laten
doen. Andere benamingen voor dit onder-
zoek zijn: DNA-test of genetisch onderzoek.
De arts kan je ook het advies geven om je
Iater nog eens te Iaten controleren.
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Wil ik erfelijkheidsonderzoek laten doen?

Als je klinisch geneticus voorstelt een
DNA-test te laten doen, hoef je niet me-
teen een besluit te nemen. Erfelijkheids-
onderzoek is een mogelijkheid, maar nooit
een verplichting. Of je wilt weten of je de
aandoening kunt krijgen (of doorgeven),
is tenslotte heel persoonlijk. Je bepaalt
het helemaal zelf. Om een goed besluit

te nemen, is het belangrijk dat je genoeg
informatie hebt. Stel al je vragen en be-
spreek je overwegingen met een klinisch
geneticus, psycholoog of maatschappelijk
werker van de afdeling klinisch genetica.
In veel gevallen Iaten mensen een DNA-
test doen als niet duidelijk is wat er aan

de hand is met henzelf of hun kind.

Een diagnose kan duidelijkheid geven en
misschien is er dan een gerichte behande-
ling mogelijk. Dit noemen we diagnostisch
DNA-onderzoek.

Het ligt anders als je (nog) helemaal geen
klachten hebt, maar er wel een aandoe-
ning in de familie zit die pas op latere
leeftijd klachten geeft. Wil je wel weten of
je de aandoening kan krijgen? Je bepaalt
uiteindelijk alleen zelf of je kiest voor een
‘voorspellende’ DNA-test. Als je beslist de
test te doen en op de uitslag zit te wachten,
kan dat een moeilijke en onzekere tijd zijn.
Ook in deze periode kun je bij de afdeling
Klinische Genetica terecht, bijvoorbeeld bij
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‘De mededeling dat er een mutatie was gevonden die
gevaarlijke hartritmestoornissen kan veroorzaken,
had meer gevolgen dan ik vooraf dacht. Zelfs zonder
echte symptomen of klachten, kan ik niet meer
onbezorgd zijn. Mede dankzij de maatschappelijke
hulpverlening die me werd aangeboden heb ik de
angst beter onder controle. Ook de controles bij

de cardioloog zorgen voor geruststelling.

-Cindy

de maatschappelijk werker, die veel erva-
ring heeft met deze problematiek. Om een
besluit te kunnen nemen, wil je misschien
informatie hebben over hoe het is om te
leven met deze aandoening. Neem dan
contact op met de Infolijn Hart en Vaten
(0900 - 3000 300). Harteraad kan je ook
in contact brengen met iemand die uit
eigen ervaring kan vertellen over de
betreffende aandoening.

voor- en nadelen

De uitslag van een voorspellende DNA-test
kan geruststellend zijn. Als er geen mutatie
is gevonden, is het natuurlijk fijn om te

weten dat je je geen zorgen hoeft te maken.

Maar het kan ook zijn dat je helaas de

erfelijke aanleg voor een bepaalde hartaan-
doening wel blijkt te hebben.

Soms heeft het voordelen om te weten
wat je hebt, zeker als er mogelijkheden
zijn om klachten te voorkomen of uit te
stellen. Door bijvoorbeeld controles,
medicijnen of behandeling. Het kan
misschien helpen bij het maken van
bepaalde keuzes voor een kinderwens,
beroep, opleiding of sport. Misschien ga
je het leven intenser beleven en meer
genieten van de dagelijkse dingen. Maar
het kan ook zijn dat je je liever geen zorgen
maakt over de toekomst en graag ‘met
de dag’ leeft. Dan kun je er voor kiezen
geen DNA-test te doen.



erfelijkheidsonderzoek bij
kinderen

Heb je kinderen, en heb jij of jouw partner -
een erfelijke hartaandoening? Dan vraag

je je misschien af jouw kind de aandoening

heeft geérfd. Als de hartaandoening pas

op latere leeftijd klachten geeft en er

geen behandeling of controles worden /
aangeraden op kinderleeftijd, worden /
kinderen in principe niet getest. Dat is zo -
omdat kinderen nog volop in ontwikkeling

zijn. Ze hoeven zich niet druk te maken

om een eventueel toekomstig probleem.

Zij kunnen zelf op volwassen leeftijd

besluiten of ze het wel of niet willen weten.

Mochten controles vanaf jonge leeftijd

wel raadzaam zijn, dan is erfelijkheids- . i

onderzoek in principe mogelijk. Dit Vergoedlng DNA teSt
bespreken de klinisch geneticus, de
maatschappelijk werker of psycholoog
dan met jou en je kind.

DNA-testen en controles bij
erfelijke aandoeningen worden
vergoed vanuit het basispakket.
Wel geldt de eigen bijdrage en/of
het eigenrrisico.
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Als je overweegt om een DNA-test te doen,
kan dit gevolgen hebben voor je verzekerin-
gen of hypotheek. Een gesprek met een
klinisch geneticus waarin je voorlichting
krijgt over een bepaalde erfelijke hartaan-
doening heeft geen gevolgen voor je
hypotheek of het afsluiten van verzekerin-
gen. Pas als er uit een DNA-test of ander
lichamelijk onderzoek blijkt dat je (de
aanleg voor) een erfelijke hartaandoening
hebt, kan dit in sommige gevallen
gevolgen hebben voor het afsluiten van
een verzekering.

Voor een basisverzekering ziektekosten
moeten verzekeraars iedereen aannemen,
met of zonder erfelijke ziekte. Bij een
aanvullend zorgpakket kunnen wel
gezondheidsvragen gesteld worden,
die je eerlijk moet beantwoorden. Soms
zijn de antwoorden aanleiding voor

een verzekeraar om een aanvullende
ziektekostenverzekering te weigeren.

Maar je hoeft je aanvullende ziektekosten-
verzekering niet verplicht af te sluiten

bij de maatschappij waar je je basis-
verzekering hebt.

Bij levens- en arbeidsongeschiktheids-
verzekeringen kan een verzekeraar vragen
om de uitslag van een genetisch onder-
zoek en ook naar ziektes in de familie. Dat
gebeurt alleen als het verzekerde bedrag
boven een bepaalde grens komt. Die grens
(in 2016) ligt bij levensverzekeringen op

€ 268.125,- en voor arbeidsongeschikt-
heidsverzekeringen is het bedrag € 38.877,-
voor het eerste jaar en € 26.026,- * voor de
volgende jaren.

Wil je je boven die grens verzekeren, dan
ben je verplicht antwoord te geven op die
vragen. Vaak krijg je wel een verzekering
boven dat bedrag. Een verzekeraar kan
een hogere premie vragen of iemand
accepteren onder bepaalde voorwaarden,
maar zal dat niet altijd doen. Het ligt ook
aan de soort aandoening en het soort
beroep dat je hebt. Overigens is voor het
afsluiten van een hypotheek niet altijd een
levensverzekering nodig.

* De grensbedragen die hier genoemd worden,
kunnen de komende jaren worden aangepast.



Hoe vertel ik het mijn familie?

Als door een DNA-test duidelijk wordt
dat je een erfelijke hartaandoening hebt,
kunnen familieleden ook risico lopen.

De klinisch geneticus zal aangeven om
welke familieleden het gaat. Wie dat zijn,
hangt af van hoe je je hartaandoening
overerft [zie pagina 5].

familiebrief

De klinisch geneticus zal je adviseren om
familieleden in te lichten. Om je hierbij te
ondersteunen, geeft hij je een zogenaamde
familiebrief mee. Hierin staat om welke
aandoening het gaat, of er controle en
behandeling mogelijk is, hoe de aandoening
overerft en waar je familieleden zich kun-
nen melden voor verdere vragen (en een
eventuele DNA-test). Je familieleden
bepalen vervolgens zelf of zij ook erfe-
lijkheidsonderzoek willen laten doen [zie
pagina 11]. Je kunt de brief gebruiken

bij de uitleg aan je familie. De manier en

het moment waarop je je familieleden
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informeert, bepaal je natuurlijk zelf. Net wat
je prettig vindt en wat het beste bijjou en je
familieleden past.

Vind je het moeilijk om er met je familie
over te praten, bespreek dit dan met de
klinische geneticus. Bij de afdeling klinische
genetica werken maatschappelijk werkers
of psychologen die veel ervaring hebben
met dit onderwerp. Er zijn vrijwel altijd
manieren om familieleden te laten weten
dat zij en mogelijk hun kinderen, grote kans
hebben op een erfelijke hartaandoening.

slecht nieuws

Het is niet altijd makkelijk om aan familie-
leden te vertellen dat je een erfelijke
hartaandoening hebt en dat zij mogelijk
ook risico lopen op deze aandoening.
Mensen reageren vaak goed, maar kunnen
ook heftig reageren. Het kan prettig zijn
om het samen met een ander familielid te
vertellen die al op de hoogte is. lemand die
je vertrouwt en jou hiermee kan helpen.

geen contact

Als er met familieleden geen contact is,
kun je je ook beperken tot het doorsturen
van de brief. Ook kun je vragen of een ander
familielid de boodschap over wilt brengen.

Vertrouwelijke informatie

Heb je een erfelijke hartaandoening en familieleden bezoeken in verband
hiermee een arts? Dan kan het zijn dat deze arts je vraagt of hij/zij je
medische gegevens mag inzien. Deze informatie wordt vertrouwelijk
behandeld. Relevante medische gegevens worden alleen gedeeld met
andere familieleden als jij hier toestemming voor geeft.



Hoe vertel ik het mijn kinderen?

Als jij, je partner of een familielid, een
erfelijke hartaandoening hebt, kan het zijn
dat je kind deze aanleg geérfd heeft. Hoe
en wanneer je dat vertelt, is onder andere
afhankelijk van hun leeftijd, de soort aan-
doeningen en persoonlijkheid. Hieronder
geven we algemeen advies.

openheid

Openheid geeft kinderen vertrouwen. Als er
openheid is, stellen kinderen eerder vragen
of bespreken ze zaken die hen bezig hou-
den. Bovendien voelen (ook jonge) kinderen
het vaak als er wat aan de hand is. Dat

kan onveilig voelen, want ‘als er niet over
gepraat wordt, moet er wel iets heel ergs
zijn". Kinderen maken het verhaal in hun
fantasie vaak erger dan de werkelijkheid er
uit ziet. Openheid betekent niet dat je alles
in één keer moet vertellen. Wat je vertelt,
moet passen bij het niveau en de vragen
van je kind. Vaak worden kinderen op die
manier in de loop der jaren steeds iets
meer geinformeerd.
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/

)/
nog geen onderzoek T2
Soms zijn er medische redenen om je kind /
te laten onderzoeken. Bijvoorbeeld als er _

klachten zijn maar de oorzaak nog niet
duidelijk is. Door de uitslag van zo'n diag-

nostisch onderzoek wordt soms duidelijk /
welke behandeling je kind nodig heeft. Maar -
als er een ziekte in de familie voorkomt die )

pas op latere leeftijd problemen kan geven,
wordt je kind nog niet getest. Als dit ter
sprake komt, kun je tegen je kind zeggen
dat de ziekte niet bij kinderen voorkomt en
onderzoek dus nog niet nodig is. Dit komt
anders over dan ‘je moet nog wachten met
testen tot je volwassen bent’.

A

‘Toen mijn kind met hartritmestoornissen in het
ziekenhuis kwam te liggen en alle gewone onderzoeken
leverden niets op, twijfelde ik er niet aan om een
erfelijkheidsonderzoek te laten doen. Je wilt zo graag

een oorzaak vinden en hoopt dan ook op een oplossing.’
-Natalie



Kan mijn kind de hartaandoening ook krijgen?

Is jouw hartaandoening of de hartaan-
doening van je partner erfelijk, dan
bestaat de kans dat je (toekomstige)
kind(eren) de aandoening geérfd
hebben of erven.

de kans op doorgeven

Hoe groot die kans op doorgevenis, ligt aan
de hartaandoening die jij of je partner hebt.
De klinisch geneticus kan daar meestal
meer over vertellen. Soms is nog niet dui-
delijk om welke mutatie het gaat, enis een
(aanvullende) DNA-test nodig. Als jij of je
partner drager is van een recessief overer-
vende hartaandoening (zie pagina 6),

dan kan onderzocht worden of de ander
ook drager is. Pas dan weet je of je kind de
aandoening kan erven.
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‘Na de DNA-test bleken mijn man en ik niet erfelijk belast.

Daar waren we heel blij mee want we wilden graag nog een

kind. Ik weet niet wat we anders gedaan hadden. Want het

gaat toch om een ernstige hartafwijking. Binnenkort krijgt

onze oudste haar derde en laatste operatie.

-Farida

kinderwens

Als je kinderwens groot is en de kans be-
staat dat je kind een aandoening erft, kom
je voor een groot persoonlijk vraagstuk te
staan. Mensen gaan hier heel verschillend
mee om. Het gaat er om dat jij, samen met
je eventuele partner, kunt onderzoeken
wat mogelijk is en keuzes kunt maken die
bij jou passen. Sommige mensen besluiten

uiteindelijk van hun kinderwens af te zien,
en overwegen bijvoorbeeld adoptie- of
pleegouderschap. Andere mensen probe-
ren zwanger te worden en ‘nemen het zoals
het komt’. Weer anderen hebben de moge-
lijkheid te kiezen voor medisch ingrijpen,
voor of tijdens de zwangerschap en moeten
daar keuzes over maken.

Medisch ingrijpen voor of tijdens de zwangerschap

« Embryoselectie (PGD); door middel van een ‘reageerbuisbevruchting’
(IVF) worden meerdere eicellen bevrucht. Eén (en soms twee) embryo’s
die de mutatie niet hebben, worden in de baarmoeder geplaatst. Of je in
aanmerking komt voor PGD, wordt per aandoening en per persoon

afgewogen.

« Sperma- of eiceldonatie, zodat de mutatie niet kan worden doorgegeven.

« Prenataal onderzoek: een viokkentest of vruchtwaterpunctie. Als het
kind de aandoening blijkt te hebben, kun je besluiten de zwangerschap
af te breken of je beter voorbereiden op de komst van een kind met

een aandoening.



In sommige gevallen, maar zeker niet altijd,
is het mogelijk om via medisch ingrijpen te
voorkomen dat je kind de aandoening krijgt
(zie onderstaand kader). Kunnen bij jou één
of meerdere mogelijkheden worden toege-
past? Dan is de vraag of jij (en je partner)
dit willen. Wil je bijvoorbeeld wel zwanger
worden door middel van een IVF-traject?
Laat je goed informeren, veel mensen
ervaren het als zeer belastend. Ook de
uitkomst staat niet vast. Wat vindt je partner
ervan als je een kind krijgt dat biologisch
gezien ‘van een ander’ is? Wil je wel voor
de ‘keuze’ komen te staan om de zwanger-
schap af te breken als de uitslag ‘positief’
is of liever niet?

Wat je mee laat wegen en uiteindelijk
besluit, is afhankelijk van je normen en
waarden, maar ook hoe ernstig je de aan-
doening inschat en van wat jij als persoon
en/of als stel aan kunt. Bespreek je overwe-
gingen ook met de klinisch geneticus. Het
is belangrijk over je mogelijkheden, wensen
en gevoelens te praten voordat jij (of je
partner) zwanger wordt. Bij de afdelingen
klinisch genetica werken maatschappe-

lijk werkers met wie je een en ander kunt
bespreken. Zij hebben veel ervaring met het
begeleiden van mensen zoals jij, die voor dit
soort keuzes staan.

Als je als vrouw de hartaandoening hebt,
ben je misschien bezorgd of je lichamelijk
een zwangerschap aan kan. Bespreek dit,
voor je zwanger wordt, met je arts.

‘Toen de uitslag bij ons
“positief” bleek, kregen
we een verwijzing naar
maatschappelijk werker.
Achteraf gezien had ik er
nog veel meer aan gehad
als ik al naar haar toe was
gegaan bij aanvang van

het onderzoek.
-Puck
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Meer erfelijke oorzaken van hart- en
vaataandoeningen zullen worden ontdekt.
Daarnaast verwachten we dat mensen
zoals jij dankzij DNA-testen steeds betere
behandelingen krijgen, met medicijnen die
voor jou het beste zijn. Al deze vooruitgang
heeft natuurlijk voordelen. Mensen krijgen
beter en sneller een diagnose en daar-
door soms betere behandelding. Maar de
ontwikkelingen stellen ons ook voor nieuwe
vraagstukken. Wat kunnen we er bijvoor-
beeld mee als uit erfelijkheidsonderzoek
blijkt dat je geen duidelijke ziekmakende
mutatie hebt, maar wel een erfelijke aanleg
die een licht verhoogd risico geeft op een
bepaalde multifactoriéle aandoening (zie
pagina 7). Het is helemaal niet gezegd dat je
zo’n aandoening ook krijgt, of hoe groot het
risico precies is.

Omdat er tegenwoordig vaker een groter
deel van de genen wordt bekeken, komt het
ook voor dat artsen afwijkingen ontdekken
waarvan de invloed niet duidelijk is: gaat
het om een mutatie die een aandoening kan

veroorzaken of is het een onschuldige ge-
netische afwijking. Technische vooruitgang
betekent niet dat we van alle mogelijkhe-
den gebruik moeten en zullen maken. Het is
niet voor niets dat genetisch onderzoek in
Nederland aan regels is gebonden. Er wordt
veel nagedacht over de ethische kanten
van DNA-testen door betrokken artsen, we-
tenschappers, ethici, patiéntenorganisaties
en de overheid. Behalve ethische aspecten
spelen persoonlijke overwegingen een rol.
Je moet zelf bepalen van welke mogelijk-
heden je gebruik wilt maken.

Als je vanwege je erfelijke hart-
aandoening onder behandeling
bent van een cardioloog, word

je geinformeerd over de nieuw-
ste ontwikkelingen die voor jou
relevant zijn. Ben je niet onder
behandeling, informeer dan bij je
huisarts of bel de Infolijn Hart en
Vaten. Ook op www.erfelijkheid.nl
staat informatie.



Meer informatie, ervaringen
of zelf je ervaring delen? Sluit je aan!

Deze folder is gemaakt in samenwerking met het Erfocentrum. '

www.harteraad.nl | 088-1111 600 Harteraad

E /harteraadNL voor mensen
met hart- en

Harteraad is partner van de Hartstichting. vaataandoeningen
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