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1 Aarileiding voor deze nota

De minister van VWS heeft in z ijn brief

wsten dat de uitbreiding van de neonatale hielpriksawnlrtg i«r

waarschljnUjk vertraging oploopt vsny ege Covid 19 Kamerbrtef 106669

203573 PGi In deze Kamerbrief heeft hlj toegezegd dat u de Kamer

irformeert zodta hier meer duidelijkheid aver is Met deze nota wrdt

conceptkamerbrief voorgelegd waarmee u de Kamer informeert over de

de lopende uitbreiding van de hielprltecreemng en andere

25 maart 2020 de Kamer laten
van

u een

voortgang van

relevante ontvrikketingen

2 Beslispunten advles en mogeli}k alternatief

bljgevoegde conceptkamerbrief te ondertekenen en te

Hetadvies is om

versturen

na de zomer sen brief aan de Kamer te sturen over

De planning is

van SMAL in

Het alternatief is om pas

de versdiillende ontwikkelingen binnen de hlelprikscreemng

namehik dat het MVM de uitvoerlngsloats over de tcevoegmg

rsr^^rsssssssssr
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ernstscie spieniekte1
Spinale Musculaire Atrofie SMA

1 Galactokinase deficient IGAuq en Mucopolysaccharidosis type 1 MP 1

ernstige stofwisselingsziekten

een

twee
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de pitotstudie naar ALD zie ook verderop in de nota Indien u pas na de

zomer de Kamer zou informeren dan kan de kamer u verwijten dat u lang op

deze informatie heeft gezeten

De deadline van deie nota staat op 29 juni zodat de Kamer nog voor het

zomerreces geinformeerd wordt U heeft in de Kamerbrief van 4 maart 2019

Kamerstuk 29323 nr 124 taegezegd om de Kamer rood de jaarwlsseling te

Infdrmeren over de toevoeging van de volgende tranche aandoen ingen

Daarnaast zei u toe in de Kamerbrief van 21 december 2017 Kamerstuk

29323 nr 120 om op ceri later moment de Kamer te infarmeren over net

rapporteren van drageischap sikkelcelziekte met de hielprikscreenmg In de

Stand van zakenbrief voor hot afgelopen Kerstreces Kamerstuk 3530O XVI

150 is toegezegd dat u bier begin 2020 op terugkomt Gezien de

ontwikkelingen rend Covid 19 is er eerdervoor gekozen om geen brief te

sturen maardlt pas rond het zomerreces te dosn nota ter beslissing

16656QS 2034S2 PG

Oineclie Publieke
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Ftaslult omtreot rapporteren van dragerschap siKRple^lzigKte

In het GR advies uit 2015 werd geadviseerd te stoppen met het rapporteren

van drafeFscFiipli kkelcelziekte ernstige erfeliike aandoanlng die vooral

voorkomtTonder t^insen met eefl Afrikaansc afkomst met de hlelprikseree

ning Deze informatle vormt Immers een bijzaak in de screening en is gericht

op reproductive autonomie voor de coders en met op gezondheidswinst voor

de pasgeborene De rapportage van ca S00 dragers per jaar t o v 18D pas

aanzienlijke belasting voor het hiel
geborenen met een afwijking vormt

In de Kamerbrief van 21 december 2017 heeft u aangegeven

een

prikprogramma
nog op dit punt terug te komen Het rapporteren van dragerschap [aar ou

ders die dat wlllen zoo kunnen bijdragen aan het bewustzijn onder de betref

fende ouders van de risieo s voor eventuele volgende klnderen In de praktijk

pakL dit echter niet zo ult vreinlg ouderparen vinden immers de weg naar de

klinisch geneticus nadat ze dragerschap sikkelcelziekte met de hielprikscree |
nine gerapporteerd hebben gekregen Dit terwljl wensjouders waarbi in dc

familic sprake Is van een verhoogd risito vanuit de Zvw recht hebben op

dragerschapsstest specifiek voor sikkelcelziekte Dit valt wet onder het eigen

risico

met bijgevoegde Kamerbrief de Kamer te informeren dat u

conform bet GR advies nit 2015 te stoppen mat het
Het voorstei is om

vQornemens bent om

rapporteren van dragTrschap sikkeiceiziwt via de malprikscreemng Daar

naast is het voorstel om via Pharos nadere aandacht te vragen voor het on

derwerp Pharos zet zich als expertlsecentmm in voor het terngdringen van

gezondheidsverschillen en ontwikket^bijvoorbeeld een beeldverhaal over

dragerschap slkkeiceiziekte

Er ziin geen concrete aIternatieven

kelcelziekte met de hielprikscreening Dat kan het hierboven voorgestelde be

sluit oevoelig maken Op m^l^nio heeft het RfifM een fiSHIiSaaatoOS

belegd om alternatieven in kaart te brengen voor het rapporteren van drager-

schap sikkelcetziekte metde hielprikscreening De resnltaten uit deze ex

pertmeeting staan in dejiljlage bl deze nota Uit deze meeting volgde

advles om een breed programmatisch aanbod van Rgkswege

1 Adrenotcukodystrophy ALD een ernstlge stofwlsselingsziekte

het rapporteren van dragerschap sik
voor

een

breed gedragen
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preconceptiopele draaerschaDSHgenib9‘l waarin sikkelcelziekte onder

gebracbt kan worden in te richten als altematief voor het rapporteren met de

hielprikscreening Dit is op korte termijn geen realistisch altematief De mi-

nister van VWS heeft via ZonMw een onderzoek ultgezet naar de ethische im

piicatles van preconeeptlonele dragerschapsscreeninB RIVM geeft op basis

peze expertbijeenkomst aan dat er op korte termi|n geen gerlchte inter

venties mogelijk zijn als altematief voor bet rapporteren met de hielprik-

screening Het RIVM adviseert u daarom om te stoppen met het rapporteren

dragerscbap sikkelcelziekte met de hielprikscreening en de daardoor vrij

gekomen middelen iaarliiksptl»TMM inis zetten voor een bewu5twar^_

dingscempagne zodat fwenslouders nit risieogroepen adviss kunnen mwinnen

i Bit de klinisch geneticus indien zij dit wensen Het lastlge aan dit voorstei

het RIVM is dat VWS eigenlijk noait de rol verrolt am mensen voorte

licbten over e n specifieke aandoening De vraag waarom VWS dit dan wel

voor sikkelcelziekte doet is daarom makkelijk gesteld

Dlrectie PtiMI«k«
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aan
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elot —Het altematief is om voor nu geen beslult te nemen over bet rapporteren van

dragerschap sikkelcelziekte met de hielprikscreening en om de Kamer op

nieuw te informercn dat er op korte termijn geen alternatieven mogelijk zijn

en dat het staand belaid om dragerschap sikkelcelziekte met de hielprikscree-

ning te rapporteren om die reden gehandhaafd wordt Indien u voor dit a I ■

ternatlef kiest zal de conceptkamerbnef daarop warden aangepast

At

{

tu

3 Samenvatting er conclusies

I nnenda uitbreiding hialprikscreeninB

De GR adviseerde In het advies ult 2015 bleonatale screening nieuwe aanbe

velingen Kameretuk 25323 nr 93 am de hielprikscreening gsfaseerd uitte

brelden In de uitvoeringstoets van bet RIVM ult 2017 Kamerstuk 29323 nr

IIS wordt gecondudeerd dat daze uitbreiding reallseerbaar is en wordt aan

gegeven welke voorbereidingen nodig zijn om elke aandoening op te kunnen

Ook wordt In de uitvoeringstoets de planning gegeven voor de gefa

seerde uitbreiding Zie deze planning ook in onderstaande tabel
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Bii preconceptionele dragersehapsscreening word er voor de conceptie bekefcen of

■

beirte wensoucSers drager zijn van een spccifteke genetische afwijking Als dat het geval

is dajv hceft iCTteH««Td_dalpi zu»en krijgen een kans van een op vier om de

bejtfeffeode aandoening te ontwi^kelen Preccmceptionele dragerschapsscreenmg is

j bplcgd blj de minister van VWS N
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om GALK en MPSi aan de neonatale hielprikscreening toe ts vtsegen nota ter

besllssing 1665605 2Q34a2 PG Deze toevoeging vmdt plaats in het Ikaddr

vail de lopende uitbreiding van de hielprikscreening die loopt tot 2022 Dit

besluit was eerder dit jaar nodig zodat het RIVM vender kon met de

verschiNende voorbereidende werkzaamheder maar vanwege Covid 19 is de

Kamer dasrover nog niet geinformeerd

Het RIVM heeft aangegeven dat de toevoeging van GALK aan de

hielprikscreening mogelijk is per de bcoogde 1 oktober 2020 Vamvege

Covid 19 geldt dit helaas niet voar MP51 {zle ook bet advtes van het RIVM m

de bijlage} Er is immers beperkte capaciteit beschikbaar en Internationale

leveranclers voor testapparatuur kunnen gp dit moment niet naan d£

Nederlandse laboratory afreizen voor het installeren van de apparatus en

fietoeven van trainingen HeffiWM heeft in het advies in de bijlage

aangegeven dat MPSI naar verwachting per 1 msart 2021 toegevoegd kar

wPrden maar eon en ander hangt nataurlijk af van de venders verloop van de

maatregelen tegen de pandemia Dit word daarom in de conceptkamerbnef

met enige slag om de arm gefonmuteerd

Kenmerk

16524 L 5 2 2302 PG
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Vervroegde taOvneging SCID

De toevoeging van SCl aSn de hielprikscreening was in de lopende dltbrei

ding voorzien voor oktober 2021 Sinds 1 april 2018 loopt het pdotonderaoek

naar de toevoeglng van SCID aan de hielprikscreening in de regros Zmd

Holland Utrecht en Gelderland Voordat een aandoen ng definitief wordt toe

gevoegd aan de hielprikscreening wordt in sommige gevallen pilotonderaoek

uitqevoerd om na te gash of aan alle randvoorwsarden voor implementatie

wordt voldaan of de screeningstest geschikt is voor de Nederlandse popu atie

voldoende kwalitett is Deze pilot bleek dusdamg succesvol dat

1 akto
en of deze van

l hgt RIVM aangaf SCID vervroegd definitief te kunnen toevoegerr per

liber 2020 U heeft in mel 2019 Besloten om conform dit advies eerder ovfrte

qa^tot een definitieve implementatie van SCID en am daarblj dekbstenef

fectiviteit in de toekomst te evalueren nota ter beslisSing 1522435 189939

besluit tot vervroegde toevoeging per pktober 2020 is nog met met
PG Het

de Kamer gecommunlceerd

aan dat ook de vervroegde toevoe

van Covid 19 Het RIVM
Het RIVM geeft in het advies in de bijlage

□ing van SCID vertraoinq zal oplopen a Is gevoig

streeft naar een toevoeging per 1 jamjar 2021 De lopende pilotstadie is m

leder qeval verlengd tot 1 januari 2021 Een vervroegde toevoeging ten op

de oorspronkelijke oktober 2021 is dus nog allijd mogelijk De da

eeptkamerbirief met enige slag om de Azlchte van

turn van 1 januari 2021 wordt in de

arm geformuleerd

r i

v

Tljdelijke stapzetttng pilot ALD
i n

Op 1 oktober 2019 start de pilotstudie naar de toevoeging van ALD aan de

hielprikscreening tor voorbercding op de def mtieve implementatie per 1 ok

2021 ALD wordt alleen opgespaord bij pasgeboren jongens omdat bi

5 Severe Combined Immune Deficiency {SOD een emstige erfeMjke aandoening

waarbij de afweer verstoord is

tober
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meisjes de symptomen pas later ontstaan en onbehandelbaar zijn Dene pilot

studie is in november tijdelijk opgeschort omdat a1 snel Week dat de scree

ningstest voor ALD onbetrouwbaar is Er kunnen namelijk pasgeborenen met

de aandoenlng gemist worden Alle betrokkenen bij de pilotstudie zijn hier

geinformeerd Hierouer bent u destijds via de Preventiestaf gelnfor

Dlrectie Pub lieki
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meerd

Het RlVM heeft de afgelopen maanden samen met de onderzoekers gewerkt

aan het verbeteren van de screeningstest Het RlVM richt erop de pilot v eer

zo spoedig mogelijk op te started maar het is nog niet duidelijk wanneer de

pilot weer opgestart kan worden De screeningstest werkt imiriers nog niet

naar behoren Het is onwaarscbijnlijk dat de definitive toevoeging van ALD

per 1 pktober 2021 daarmee genaald zal worden In de conceptkamerbrief m

formeert u de Kamer over de tijdelijke opschorting van de pilot ALD en zegt u

toe de Kamer nader te informeren zodra er meer bekend is over de planning

de pilotstudie of de definitive toevoeging

Mogelijke vertraging avenge toevoegingen

De onderzoekers hebben in de voorbereidltigen voor de toevoeging

aandoeningen OCTM2 beoogde defmitieve implementatie oktober 20211 en

Gamt beoogde definitieve Implementatie oktober 2022 aangegeven

mngejiik tegen vertraging aan te topen Het is nog niet duidelijk in hoeverre

dit daadwerkelijk het geval is en om hoeveel vertraging het gaat Hierpver

vindt nog overleg plaats met de onderzoekers ZonMw die het onderzoek

subsidieert en het RlVM Om deze reden wprdt dit nog niet gem eld in de

conceptkamerbrief Zodra hier meer duidelijkheid over bestaat kan dit

meegenomen wonden in een volgende Kamerbrief

van

van de

i

Toevoeging SMA

De toevoeging van SMA was nog niet beoagd in de lopende uitbreidlng De

GR heeft hier 22 Juti 2019 een separaat advies over opgesteld Kamerstuk

29323 nr 238 In uvv beleidsreactie op dit GR advies van 28 oktober 2019

KamerstuK 29323 nr 130 kondigde u uw voornemen aan om SMA toe te

voegen aan de hietprikscreening en dat u bet RlVM opdraeht zal geven een

uitvoeringstoets uit te voeren Op basis van de resultaten van deze uitvoe

ringstoets die September 2020 verwaclit worden wordt bepaald of en zo ja

hoe de toevoeging van SMA net best in de lopende uitbreidiny past U heeft

dit de Kamer de afgelopen periode meermaels laten vreten Kamerstukken

29323 nr 132 en nr 134 en tijdens het AO zwangerschap en geboorte op 18

deeember 2019 Op dit moment looptdit proces conform planning Om vra

gen voor te zijn wordt dit ook herhaald In de bijgevoegde conceptkamerbrief

GR adviesaanvraag evaluate higlgrik

In maart 2020 ondertekende u een adviesaanvraag aan de GR over de evalu

atie van de aandoeningen die in het hieljirlkpekket zitten nota ter bedlisslng

1637166 200820 PG ■ In de conceptkamerbrief geeft u een kortc toelichtmg

op het doel van de evaluatie Daarnaast stuurt u de adviesaanvraag als bijle

ge bij de brief mee naar de Kamer

en Guaniidinoacelaat
Oroanische cation transporter 2 deticientie {OCTH2

methyltransferase deficientie t SAi 1T twee emstige stofwisseiingszlelcten

Pjgimn 5 van 7
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Waar de toevoeging van een

oaan wordt door aen uitgebreide adviesvraag aan tie GR worden huidlge

hielprikaandoeningon nist structured geevalucerd om te kijken of de beoogde

aezondheldswinst voor alle pasgeborenen met de aandoenlng daadwerkelijk

gerealiseerd wordt Screening is niet zinvol als het aantoonbaar geer

oplevert Om deze reden heeft u de GR gevraagd die hielprlkaandoenmgen te

evalueren waarbij in het veld vragen leven over de gerealiseerde gezond

heidswlnst of over de effectiviteit van de screenlngstest Het voornemen om

de GR dit advies te vragen heeft u kenbaar gemaakt aan de Kamer in uw be

2S oktober 2019 op het GK advies over het toevoegen van

wmst Kenmcrk

16524M~1 IZ3QJ PI3

f W
leidsreactie van

SMA

\oi\ x
GR advies onbehandclbare aandogpjrigen

tn uw Kamerbrief van 21 december 2017 gaf u aan dat u het te vroeg vmdt

om de uitvoerbaarheid van een screening op onbehandelbare aandoenmgen

te onderzoeken 0 gaf aan da GR advies te zulien vragen over onder welke

condities een dergelijke screening aw kunnen worden aangaboden en wat tle

rardvoorwaarden kunnen zijn Oe GR hulgt zien op dit moment over het ad

verwacht dit advies het derde kwartaal van 2020 op te kunnen leve

de Kamer over het door
vies ern

ren Met bijgevoegde conceptkamerbrief rnformeert u

de GR beoogde tijdspad

Het pohtiek draagvlak voor de lopende uitbrefding van de hielprlkscreenlng is

groot Wei zijn er tijdens een aantal tfebatten het AO medlsche efbiek van 4

december 2019 het AO zwangerschap en geboorte van IS december 2019 e

13 februari 2020 door het lid

4

het AO zwangerschap en gebaorte van

Romkamo D66 vraqsn gesteld of het toevoegen SMA met sneller kan

embanks dat In de conceptkameffiriSrEepiHSTaandacliC uitgaat naar SMA en

oridanks dat het proces nog volgens planning lodpt kan bet zijn

opnieuw vragen gesteld worden Qverhet vcrenjdlen van de implementatie van

SMA

dat er

In de Kamer heerst het beeld met name bij D66 en WD J« bet RIVM ts

veel tijd nodig heeft am over te gaan tot toevoeging De heraene planning

voor de toevoeging van MPS1 SCID en ALD deels vamvege Ctmd 19I kan

het beeld van enkele Kamerledcn versterken dat het RI9M veel tijd nodig

het positive nieuws over de toevoeging van de

4

IAjmJ
heeft voor processen en

tweede tranche aandoeningen overschaduwen

Draagvlak maatschappelijk en eenduidige communi catie

zieke kinderen opgespoord

Afhankehjk vannPuw5keuze over het rapporteren dragerschap sikkelcclziekte

met de hielprikscreening zullen de kosten voor de Nelpnksweerang jaarlijks

met C1S3 000 dalen

Juridiiche aspecten en haalbaarheid

N v t

5

6

7
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Afstemmlng intern interdeparlemeritaal cn met veldpartijen

Dere Tiota en brief zijn afgestemd met de dlrectie Zorg en Jeugd Csribisch

Nederland over de uitbreiding van de hielprikscreening en met de directie CZ

Oe kamerbrief is afgestemd met het Centrum voor Bevolkingsonderzoek van

bet RIVM CvB Het CvB last zieh adviseren door de prag rammacommissie

waarin alls relevance veldpartijen zijn vertegenwoordlgd Het seeretariaat van

de GR heeft ook gekeken naar de voor ben relevante passages

9 Gevolgen administratieve lasten

Afhankelijk van uw keuze over het rapporteren dragerechap stkkelcelziekte

met de hielprikscreening zullen de administratieve lasten voor het RIVM en

relevante veldpartijen verminderen

DiMictle Publieke

Gezon jheid

Cventi Tfr en

leyQdg^rondheidscarfl
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Kenmerk
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10 Toezeggingen

U heeft toegezegd in deJ aiiieii3^ ^ef va Q[14 maart 2019 Kamerstruk 29323r

nr 124 de Kamer rofid’de jaarwisseling informeren over de voortgang van

de lopende uitbreidtng^an de «eenatall hielprikscreenlng deze toezegging is

fniet gereglstreerd in Delphi Daarnaast heeft u toegzegd in de Kamerbrief
’

2i december 2017 Kamerstuk 29323 nr 120 de Kamer te informeren

over de terugkoppeling van dragersehap sikkelcelziekte met de

hielprikscreening Delphi nr 7394 geplande brief nr 1S72 Afhankelijk van

Keuze over het rapporteren dragerschap sikkelcelziekte met de

hielprlkscreenmg wordt deze toezegging afgadaan

In de conceptkamerbrief zegt u de Kamer toe het GR advIes over

onbehandelbare aandoeningen te sturen en hen te Informeren l

van zaken omtrent 5MA en ALD zodra hier meer duidelljkheid over Is Dit

biedt ook de gelegenheid om de Kamer te informeren over de eventuele

vertreging in de toevoeging van OCTN2 en GAMT Tot slot zegt u de Kamer

toe om met Pharos in gcsprek te gaan over de bewustwording van

wens ouders in de hoogrisicopopulatie over dragerschap sikkelcelziekte

11 Fraudetoets
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over de stand
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