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NEONATALE

SCREENING
Te sNeL UITGEBREID

Capaciteit voor onderzoek bij risico-pasgeborenen is nog ontoereikend

Per 1 januari 2007 is de screening van neonaten op aangeboren
afwijkingen uitgebreid. De capaciteit voor vervolgonderzoek bij risico-
kinderen schiet echter nog tekort. De uitbreiding van het screenings-
programma is wat al te voortvarend in gang gezet.

M.F. Niermeijer, T.J. de Koning en
H.K. Meutgeert-Dekker

De Gezondheidsraad deed in
augustus 2005 in het advies
‘Neonatale Screening’ de aanbeveling
om de screening van pasgeborenen
uit te breiden met veertien ziekten'".
Behalve betere neonatale zorg was
meer en betere voorlichting aan de
ouders het doel, mede omdat bijna
alle bij screening vaststelbare ziek-
ten erfelijk zijn. Het aantal gedetec-
teerde kinderen met een vanaf de
geboorte behandelbare aandoening
zou toenemen van ongeveer 88 naar
177 per jaar.

VWS had de Gezondheidsraad
voorgesteld terughoudend te zijn
bij screening op onbehandelbare
aandoeningen. Het advies omvat
dan ook een inventarisatie van aan-
doeningen met gezondheidswinst bij

vroege ontdekking en behandeling,
en de relevante ethische, juridische
en maatschappelijke aspecten daar-
van. Op verzoek van VWS werd
een globale raming gegeven van de
kosten van implementatie, vooral
wat betreft de hielpriktesten, en de
totale kosten. Het advies vermeld-
de tevens de te verwachten kosten
van vervolgonderzoek, zoals zieken-
huisopname.

Het advies maakte duidelijk dat
uitbreiding van de screening impli-
ceert dat voor elke ziekte jaarlijks
een groep pasgeborenen met ver-
hoogd risico met spoed moet
worden onderzocht vanwege een
afwijkende uitslag. Per ziekterisico
kan blijken, dat slechts één op de
tien kinderen de betrokken ziekte
daadwerkelijk heeft. In totaal zijn
er dan jaarlijks enkele honderden

pasgeborenen die moeten worden
onderzocht, een veelvoud van het
aantal zieke kinderen".

De daarvoor aangewezen klinische
afdelingen en laboratoria voor
erfelijke metabole ziekten van de
universitaire medische centra heb-
ben duidelijk gemaakt dat men
vanaf het begin van de uitgebreide
screening uitgerust moest zijn met
extra bedden en extra staf die is
opgeleid in de medische, verpleeg-
kundige en laboratoriumaspecten
van de opvang, diagnostiek en
behandeling van risico-pas-
geborenen.

Geen budget

Met voortvarendheid aanvaardde
de staatssecretaris van VWS in
november 2005 het advies van de
Gezondheidsraad. Het Rijksinstituut
voor Volksgezondheid en Milieu
(RIVM) kreeg de regie voor de
gehele uitvoering van de uitgebreide
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screening. De laboratoriumonder-
zoeken in hielprikbloed werden
aan het RIVM en vijf screenings-
laboratoria opgedragen; zij kregen
investeringskrediet voor massa-
spectrometrieapparatuur en een
tarief voor de verrichtingen. Voor
het klinische onderzoek van de bij
screening gevonden kinderen werd
geen budget vastgesteld noch enige
afspraak gemaakt; dat zou ‘onder
reguliere zorg en de academische
component vallen’. Wel werd vast-
gelegd dat het programma per

1 januari 2007, dus binnen

13 maanden, van start moest gaan.
Een zo korte invoeringstermijn
voor zo'n complexe operatie bete-
kende een unicum in de wereld.
Niet alleen moest al het voorlich-
tingsmateriaal nog worden gemaakt,
ook de screeningstechnologie en de
aansluitende klinische vervolg-
onderzoeken van de risicokinderen
moesten nog worden geregeld. En
dat alles onder grote tijdsdruk.

De vraag achteraf is of dat verstan-
dig is geweest en of meer voor-
bereiding en een ruimere begroting
van de programmaonderdelen de
implementatie zouden hebben
verbeterd.

—o—

Samenvatting

De uitbreiding van de neonatale
screening met veertien aandoe-
ningen is een belangrijke mijlpaal
in de preventieve geneeskunde.
Na een korte voorbereiding startte
het nieuwe programma op

1 januari 2007.

¢ VWS legde de regie bij het
RIVM; dat stelde daartoe het
Centrum voor
Bevolkingsonderzoek in.
Financiering was aanvankelijk
alleen geregeld voor de labora-
toriumdiagnostiek in de hiel-
prikkaarten.

Voor het vervolgonderzoek van
de enkele honderden kinderen
met verhoogd risico werd aan-
vankelijk een onduidelijke
beleidsaanwijzing afgegeven.
De noodzakelijke extra medi-
sche, verpleegkundige en labo-
ratoriumstaf is pas binnenkort
overal operationeel.

De financiéle belangen van het
RIVM waren wellicht voor VWS
reden de begindatum toch te
handhaven.

Technische problemen met
bepalingsmethoden voor twee
ziekten in de eerste maand van
uitvoering berustten ook deels
op financieringstekorten.

Techniek

Het door het RIVM gevormde
Centrum voor Bevolkingsonderzoek
werd verantwoordelijk voor de
totale regie. Aan het hoofd daarvan
stond een ambtelijke programma-
coordinator. De Programma-advies-
commissie Neonatale Screening
(PNS) werd gevormd door vertegen-
woordigers van entadministraties,
verloskundigen (voor de voorlich-
ting aan zwangeren), gynaecologen,
kinderartsen (in verband met
metabole ziekten), klinisch genetici,
TNO Kwaliteit van Leven (voor de
evaluatie), klinisch chemici, etcetera.
De PNS adviseert vrijblijvend.
Daarnaast zijn er technisch-uitvoe-
rende commissies voor het ontwik-
kelen van informatie- en voorlich-
tingsmateriaal, het ontwikkelen
van de techniek waarmee de vijf
screeningslaboratoria de hielprik-
parameters kunnen beoordelen en
voor het opstellen van protocollen
voor vervolgonderzoeken naar
erfelijke stofwisselingsziekten en
hemoglobinopathieén. Bij die laatste
werkgroepen werden vertegen-
woordigers betrokken van alle
klinische en laboratoriumafdelingen
voor erfelijke metabole ziekten,
evenals van Kinderhematologie
(AMC) en Moleculaire hemoglobi-
nopathiediagnostiek (LUMC).

Uitstel

De PNS adviseerde al bij de tweede
vergadering voorjaar 2006 en later
nogmaals om met kracht bij VWS
aan te dringen op een regeling voor
de financiering van de gevraagde
extra bezetting voor de opvang van
de risico-pasgeborenen in de uni-
versitair medische centra, omdat de
besturingsstructuur voor functie-
en capaciteitsuitbreiding van een
UMC zeer complex is.
Aangedrongen werd contacten te
leggen met besturen van UMC’s en
UMC-kinderafdelingen. Ook de
verloskundigen vroegen om een
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redelijke beloning voor de nood-
zakelijke extra voorlichting die van
hen werd verwacht; een tarief kon
echter aanvankelijk niet in het
vooruitzicht worden gesteld.

De eerste gesprekken van VWS met
vertegenwoordigers van de afdelin-
gen Metabole erfelijke ziekten van
UMCs5, met verloskundigen en ent-
administraties en later met de
Nederlandse Federatie van Universi-
tair Medische Centra (NFU) von-
den medio december 2006 plaats,
kort voor de geplande invoering.
VWS zond een schriftelijke aanwij-
zing aan die federatie, die op dat
ogenblik geen garantie bood voor
feitelijke capaciteit op korte termijn.
De langdurige onzekerheid bracht
de PNS in november tot het advies
aan het RIVM om het begin van de
screening met ten minste drie
maanden uit te stellen. Die over-
weging werd op 22 december 2006
terzijde geschoven door de staats-
secretaris van VWSP.. Voor de
genoemde bezwaren was ‘een oplos-
sing’ gevonden en drie maanden
uitstel zou een financiéle schade
van 800.000 euro voor het RIVM
betekenen.

"Wegens zeldzaamheid’
Daarmee startte een grootschalige
nieuwe screening van pasgeborenen
zonder waarborging van de kwaliteit
van de eerste opvang en spoed-
diagnostiek van risico-pasgebore-
nen, de primaire doelstelling van
het programma. Inmiddels is in de
UMC’s begonnen met de oplossing
van dat probleem, maar het opbou-
wen van capaciteit voor deze
functies vraagt tijd.

Tevens bleek in de eerste weken,
zoals deskundigen al hadden ver-
wacht, dat voor galactosemie een
hoog percentage foutpositieve uit-
slagen reden was om meer dan vijt-
tig kinderen te onderzoeken. Voor
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een tweede ziekte, tyrosinemie I,
bleek de gekozen test ongeschikt,
zoals reeds in de literatuur bekend
was. Het Gezondheidsraadadvies
en de betrokken beroepsgroep had-
den ook op een andere techniek
gewezen. De staatssecretaris van
VWS nam het plan van het RIVM
over om de screening voor tyro-
sinemie voorlopig op te schorten en
een proef te starten met een aan-
vullende test voor galactosemie'.
De inhoudelijke overweging om de
screening op tyrosinemie te staken
‘wegens de zeldzaamheid’ is onge-
lukkig: bij screening ging het er juist
om zeldzame, maar goed detecteer-
bare ziekten, tijdig vast te stellen.

-
-

Bovengenoemde zaken zijn een
bekende prijs van een beginnend
screeningsprogramma. Met meer
voorbereidingstijd en ruimere
financiéle middelen was er gelegen-
heid geweest grootschalige fout-
meldingen van een test tijdig te
signaleren. Uiteraard stelde dit alles
de kinderen, ouders, behandelaars
en screeningslaboratoria voor veel
spanningen en werkbelasting onder
hoogspanning.

Politieke dadendrang

De medische zorgvuldigheid van de
tot zeventien ziekten uitgebreide
screening bij pasgeborenen is door
overhaast beleid van VWS onder
druk gezet. De financiéle investe-
ringen die het RIVM heeft gedaan,
waren wellicht de hoofdreden het
programma te starten onder grote
tijdsdruk, terwijl er onvoldoende
capaciteit was (en nog enige tijd is)
om de kinderen met verhoogd risico

—

te onderzoeken op de betrokken
ziekte.

Politieke dadendrang of prestige-
strijd horen geen rol te spelen als er
complexe gezondheidsprogramma’s
worden ingevoerd. Voor de ouders,
maar ook voor de collega’s van ent-
administraties, huisartsen, verlos-
kundigen, kinderartsen en klinisch
chemici in universitair medische
centra is dat moeilijk voorstelbaar,
vooral omdat zij zeer gemotiveerd
zijn om gezamenlijk deze belang-
rijke vooruitgang in ons land te
realiseren. Maar dat vraagt wel een
goede, zichtbare medische verant-
woordelijkheid en een passende
financiering voor zo'n groot project.

Bevestigen van publieksvertrouwen
lijkt in deze fase belangrijk. Een
publiekssymposium en voorlich-
tingsmateriaal met een gezamen-
lijke presentatie door alle betrok-
ken professionals is daarvoor
geschikt. Immers, niet alleen de
hielpriktest is van belang, maar
ook de expertise en capaciteit om
de opgespoorde kinderen levens-
lang goed te behandelen en hun
ouders en familie in te lichten. Dat
hoort bij een unieke stap vooruit in
de Nederlandse gezondheidszorg. o
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