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1 Aanleiding voor deze nota
De minister van VW5 heeft in zijn brief van 25 maart 2020 de Kamer laten
weten dat de uitbreiding van de neonatale hielprikscreening zeer
waarschijnlijk vertraging oploopt vanwege Cavid-19 (Kamerbrief 16666594~
203573-PG). In deze Kamerbrief heeft hij toegezegd dat u de Kamer
informeert zodra hier meer duidelijkheid over is. Met deze nota wordt u een
conceptkamearbrief voorgelegd waarmee u de Kamer informeert over de
voortgang van de lopende uitbreiding van de hielprikscreening en andere
relevante ontwikkelingen.

2 Beslispunten, advies en mogelijk alternatief
Het advies is om bijgevoegde conceptkamerbrief te ondertekenen en te
wersturen.

. Het alternatief is am pas na de zomer een brief aan de Kamer te sturen over
de verschillende ontwikkelingen binnen de hielprikscreening. De planning is
namelijk dat het RIVM de uitvoeringstoets over de toevoeging van SMALin
september 2020 oplevert en de Gezondheidsraad het advies over
anbehandelbare aandoeningen in het derde kwartaal van 2020. Deze kunnen
dan betrokken warden bij een eventuele Kamerbrief in het najaar. Het nadeel
van dit alternatief is dat er verschillende antwikkelingen zijn waargver de
Kamer nog niet is geinformeerd. Denk hierbij aan het besluit om GALK en
MPS1? tae te voegen aan de hielprikscreening en het tijdelijk opschorten van

! gpinale Musculaire Atrofie (SMA), een ernstige splerziekie.
2 @alactokinase deficigntie (GALK) en Mu:opolysaocharldusis type 1 (MFS 1), bwee
ernstige stofwisselingsziekten.
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de pilotstudie naar ALD® (zie ook verderop in de nota). Indien u pas na de pirectie Publicke

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

deze informatie heeft gezeten. Opeabars en
leugdgezandheidszarg

De deadline van deze nota staat op 29 juni, zodat de Kamer nog voor het -

zamerreces geinformeerd wordt. U heeft in de Kamerbrief van 14 maart 2019 1652419-202302-PG

(Kamerstuk 29323, nr. 124} toegezegd om de Kamer rond de jaarwisseling te

informeren over de toevoeging van de volgende tranche aandoeningen.

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

20323, nr. 120) om op een later moment de Kamer te informeren over het

rapporteren van dragerschap sikkelcelziekta met de hielprikscreening. In de

Stand van zakenbriaf voor het afgelopen Kerstreces (Kamerstuk 35300-XVI-

150) is toegezeqd dat u hier bagin 2020 op terugkomt. Gezien de

ontwikkelingen rond Covid-19 is er eerder vaor gekozen om geen brief te

sturen, maar dit pas rond het zomerreces te doen (nota ter beslissing

1655605-203482-PG).

Besluit gmtrent rapporteren van dragerschap sikkelcelziekte

In het GR-advies uit 2015 werd geadviseerd te stoppen meat het rapporteren
var drmgte {ernstige erfelijke aandoening die vooral
woorkomt onder mensen mek een Afrikaanse afkomst) met de hielprikscree-
ning. Deze informatie vormt immers een bijzaak in de screening en s gericht
op reproductieve autonomie voor de cuders en niet op gezandheidswinst veor
de pasgeborene. De rapportage van ca. 800 dragers per jaar (t.o.v, 180 pas-
gebarenen met een afwijking) vormt een aanzienlijke helasting voar het hiel-
prikprogramma. In de kamerbrief van 21 december 2017 haeft u aangegeven
nog op dit punt terug te komen. Het rapparteren van dragerschap (aan ou-
ders die dat willen) zou kunnen bijdragen aan het bewustzijn onder de betref-
fende ouders van de risico’s voor eventuele valgende kinderan. In de praktijk
pakt dit echter niet zo uit, weinlg ouderparen vinden immers de weq naar de
klinisch geneticus nadat ze dragerschap si kkelcelziekte met de hielprikscree-
ning gerapporteerd hebben gekregen. Dit terwijl (wens)ouders waarbij in de
familie sprake is van een verhaogd risice, vanuit de Zvw recht hebben op
dragerschapsstest specifiek voor sikkelcelziekte. Dit valt wel onder het eigen |
risico. |

Het voorstel is om met bijgevoegde Kamerbrief de Kamer te informeren dat u
voornemens bent om_conform het GR-advles uit 2015 te stoppen met het
rapporteren van dragarschap sikkelcelzZiekte wia de melprikscreening. Daar-
naast is het voorstel om via Pharos nadere aandacht te vragen voor het on-
derwerp. Pharos zet zich als expertisegentrum in voor het tarugdringan van
gezondheidsverschillen en cntwikkelénljvoorbeeld een beeldverhaal over
dragerschap sikkelcalziekte,

Er zijn geen concrete alte rnatieven voor het rapporteren van dragerschap sik=
kelcelzigkte met de hielprikscreening. Dat kan het hierboven voorgestelde be-
sluit gevoelig maken, Op 30 januarl 2020 heeft het RIVM een expertmesting
belegd om alternatieven in kaart te brengen voor het rapporteren van drager-
schap sikkelcelziekte met de hielprikscreening. De resu Itaten uit deze ex-
pertmeeting staan in de bijlage. bij deze nota. Uit deze maeting vaolgde een
breed gedragen advies om een breed programmatisch aanbed van Rijkswege

3 pdrenoleukodystrophy (ALD), sen ernstige stofwisselingsziekte.
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aan preconceptionele dragerschapsscreening’, waarin sikkelcelziekte onder-
gebracht kan worden, in te richten als alternatief voor het rapperteren met de
hielprikscreening. Dit is op korte termijn geen realistisch alternatief. De mi-
nister van VWS heeft via ZonMw een onderzoek ultgezet naar de ethische im-
plicaties van preconceptionele dragerschapsscreening. RIVM geeft op basis
van deze expertbijeenkomst aan dat er op korte termijn geen gerichte inter-
venties mogelijk zijn als alternatief voor het rapporteren met de hielprik-
screening. Het RIVM adviseert u daaram om te stoppen mat het rapporteran
van dragerschap sikkelcelziekte met de hielprikscreening en de daardoor vrij-
gekomen middelen (jaarlijks EERLNELE) in te zetten voor een bewustwar-
dingscampagne zadat (wens)ouders uit risicogroepen advies kunnen inwinnen
bij de klinisch geneticus, indien zij dit wensen. Het lastige aan dit voarstel
van het RIVM is dat VW5 eigenlijk noait de rol vervult om mensen voor te ’

lichten over één specifieke aandeening. De vraag waarcm VWS dit dan wel
voor sikkelcelziskte doet is daarom makkelijk gesteld.

Het alternatief is om voor nu geen besluit te nemen over het rapporteren van
dragerschap sikkelcelziekte met de higlprikscreening en om de Kamer (op-
nieuw) te informeren dat er op korte termijn geen alternatieven mogelijk zijn
en dat het staand beleid om dragerschap sikkelcelziekte met de hielprikscree-
ning te rapporteren, om die reden gehandhaafd wordt, Indien u voor dit al-
ternatief kiest, zal de conceptkamerbrief daarop worden aangepast.

Samenvatting en conclusies

Lopende uitbreiding hielprikscreening

De GR advisearde in het advies uit 2015 Neonatale screening, nieuwe aanbe-
velingen (Kamerstuk 25323, nr. 93) em de higlprikscreening gefaseerd uit te
breiden. In de uitvoeringstoets van het RIVM uit 2017 (Kamerstuk 29323, nr.
118) wordt gecancludeerd dat deze uitbreiding realiseerbaar is en wordt aan-
gegeven welke voorbereidingan nodig zijn om elke aandoening op te kunnen
nermen. Qok wordt in de uitvoeringstoets de planning gegeaven voor de gefa-
seerde uitbreiding, Zie deze planning cok in onderstaande tabel.
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4 Bij preconceptionele dragerschapsscreening wardt er voor de conceptie bekeken of
| helde wensouders drager zijn van sen specifieke genetische afwlijking. Als dat het geval
5, dan-heeft feter-kind dat zij zullen krijgen een kans van é&n op vier om de
fende aandoening te ofitwikkelen, preconceptionele dragerschapsscraening is
ﬁ bflegd bil de minister van VWS, e ————————
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Directie Publicke
Toevoeging 2¢ tranche aan hielprikscreening (GALK en MPSI J Gazondheid
Met de canceptkamerbrief In de bijlage informeert U de Kamer over uw besluit ?Wﬂn‘”’” e’; .
om GALK en MPS1 aan de neonatale hielprikscreening toe te voegen (nota ter RiigdyE=atvmEiieey
beslissing 1665605-203482-PG). Deze toevaeging vindt plaats in het kader —
van de lopende uitbreiding van de hielprikscreening die loopt tot 2022, Dit 16524 19-202302-PG
besluit was eerder dit jaar nodig zodat het RIVM verder kon met de
verschillende voorbereidende werkzaamheden, maar vanwege Covid-19 is de
Kamer daarover nog niet geinformeerd.

Het RIVM heeft aangegeven dat de toevaeging van GALK aan de
hielprikscraening mogelijk is per (de beoogde) L oktober 2020. Vanwege

Covid-19 geldt dit helaas niet voar MPS1 (zie ook het advies van het RIVM in \.J (,/[u{_ =
de bijlage). Er is immers beperkte capaciteit beschikbaar en internationale . [
leveranclers voor testapparatuur kunnen op dit moment niet naar de —— o agA e
Mederlandse |aboratoria afreizen voar het installeren van de apparatuur en e —_—

het geven van trainingen. Het RIVM heeft in het advies in de bijlage
aangegeven dat MPS1 naar verwachting per 1 maart 2021 toegevoegd kan
worden, maar een en ander hangt natuurlijk af van de verdere verloop van de
(maatregelen tegen de) pandemie, Dit wordt daarom in de conceptkamerbrief
mek enige slag om de arm geformuleerd. X

Vervroegde mevoegin@
De toevoeging van SCIDSaan de hielpriksereening was in de lopende uitbrei-
ding voorzien voor oktober 2021. Sinds 1 april 2018 loopt het pilotonderzoek
naar de toevoeging van SCID aan de hielprikscreening in de regio’s Zuid-
Helland, Utrecht en Gelderland, Voardat sen aandoening definitief wordt toe-
gevoeqad aan de hielprikscreening, wardt in sammige gevallen pilotonderzaek
uitgevaerd om na te gaan of aan alle randvoorwaarden voar implementatie
wordt voldaan, of de screeningstest geschikt is voor de Nederlandse papulatie
on of deze van voldoende kwaliteit is. Deze pilot bleek dusdanig succesval dat
i het RIVM aangaf SCID vervroegd definitief te kunnen toevoegen per 1 akta-
ber 2020. U heeft in mei 2019 beslaten om canfarm dit advies eerder oVEr te
gaan tot een definitieve implementatie van SCID en om daarbij de kostenef-
factiviteit in de toekomst te evalueren (nota ter beslissing 1522435-189985-
PG). Het besluit tot vervroegde toevoeging per oktober 2020 is nog niet met
de Kamer gecommuniceerd.

Het RIVM geeft in het advies in de bijlage aan dat cok de vervrpegde togvoe-
ging van SCID vertraging zal oplopen als gevalg van Cavid-19. Het RIVM

streeft naar een toevoeging per 53@_29;_1. De lopende pilotstudie is in

ieder geval verlengd tot 1 januari 2021. Een veryroggde toevoeging ten op-
zichte van de aorspronkelijke oktober 2021 is dus neg altijd mogelijk. De da-
tum van 1 januari 2021 wordt in de conceptkamerbrief met enige slag am de
arm geformuleerd. v

Tijdelijke stopzetting pifot ALD

Op 1 oktober 2019 startte de pilotstudie naar de taevoeging van ALD aan de
hielprikscreening, ter voorbereiding op de definitieve implementatie per 1 ok-
taber 2021. ALD wordt alleen apgespoord bij pasgeboren jongens, omdat bij

5 gayere Combined Immune Deficiency (SCID), een ernstige erfelijke aandoening
waarbij de afweer verstoord is.
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meisjes de symptomen pas later ontstaan en onbehandelbaar zijn, Deze pilot-  pirectie Publieke
studie is in november tijdelijk opgeschort, omdat al snel bleek dat de scree- Gezondheid
ningstest voor ALD onbetrouwbaar is. Er kunnen namelijk pasgeborenen met DpanbaneLd

" 0 L i 3 Jeugegezoadheidszong
de aandoening gemist worden, Alle betrokkenen bij de pilotstudie zijn hier-
aver geinformeerd. Hierover bent u destijds via de Preventiestaf geinfor- Kanmark
meerd. 1652419-202302-PG

Het RIVM heeft de afgelopen maanden samen met de onderzoekers gewerkt

aan het verbeteren van de screeningstest. Het RIVM richt erop de pilot weer

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

pilat weer opgestart kan worden. De screeningstest werkt immers nog niet

naar behoren. Het is onwaarschijnlijk dat de definitieve toevaeging van ALD ~
per 1 oktober 2021 daarmee gehaald zal worden. In de conceptkamerbrief in- ,(
formeert u de Kamer over de tijdelijke opscharting van de pilot ALD en zegt u

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

van de pilatstudie of de definitieve toevoeging.

Mogelijke vertraging overige toevoeg ingen

De onderzoekers hebben in de voorbereidingen voor de tosvoeging van de
aandoeningen OCTN2 (beoogde definitieve implementatie oktober 2021) en

GAMTE (beoogde definitieve implementatie aktaber 2022) aangegeven

mogelijk tegen vertraging aan te lopen. Het is nog niet duidelijk in hoeverre

dit daadwerkelijk et geval is en om hoeveel vertraging het gaat, Hierover

vindt nog overleg plaats met de onderzoekers, ZonMw (die het onderzoek 7
subsidieert) en het RIVM. Om deze reden wordt dit nog niet gemeld in de )
conceptkamerbrief. Zodra hier meer duidelijkheid over bestaat, kan dit #N
meegenomen worden in een valgende Kamerbrief,

Toevoeging SMA

De toevoeging van SMA was nog niet beanad in de lopende uitbreiding. De

GR heeft hier 23 juli 2019 een separaat advies over opgesteld (Kamerstuk

25323, nr. 238). In uw 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 higlprikscreening en dat u het RIVM opdracht zal geven een
uitvoeringstoets uit te voeren. Op basis van de resultaten van deze uitvoe-
ringstoets, die september 2020 verwacht worden, wordt bepaald of en zo ja,

hoe de toevoeging van SMA het best in de lopende uitbreiding past. U heeft

dit de Kamer de afgelopen periode meermaa ls laten weten (Kamerstukken

26323, nr. 132 en nr. 134 en tijdens het AQ zwangerschap en geboorte op 18
december 2019). Op dit moment loopt dit proces conform planning. Om vra- )
gen voor te zijn wardt dit ook herhaald in de bijgevoegde conceptkamerbrief, (

R-adyiesaanyr alual ielprik
In maart 2020 ondertekende u een adviesaanvraag aan de GR over de evalu-
atie van de aandoeningen die in het higlprikpakket zitten (nota ter beslissing
1637166-200820-PG). In de conceptkamerh rlef geeft u een korte toelichting
ap het doel van de evaluatie. Daarnaast stuurt u de adviesaanvraag als bijla-
ge bij de brief mee naar de Kamer,

& Organische cation transporter 2 deficiantie {OCTH2) en Guanidinoacetaat
methyltransferase deficiéntie (GAMT), twee ernstige stofwisselingsziekben,
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Waar de toeveeging van een aandoening aan de hielprikscreening voorafge- Directie Publicke
gaan wordt doar een vitgebreide adviesvraag aan de GR, worden huidige Gezondheid
hielprikaandeeningan niet structureel gegvalueerd om te kijken of de beoogde ?E‘fé":;:;"c‘mc o
gezondheidswinst voor alle pasgeborenen met de aandoening daadwerkelijk

gerealiseerd wordt. Screening is niet zinvol als het aantoonbaar geen winst Wi
oplevert, Om deze reden heeft u de GR gevraagd die hielprikaandoeningen te  1652418-202302-76
evalugran waarbij in het veld vragen leven over de gerealiseerde gezond-
heidswinst of aver de effectiviteit van de screeningstest. Het voarnemen om

de GR dit advies te vragen heeft u kenbaar gemaakt azn da Kamer in uw be-
|eidsreactie van 28 oktober 2019 ap het GR-advies over het toevoegen van |\
SMA. &

GR-advigs onbehandelbare aandoeningen

In uw Kamerbrief van 21 december 2017 gaf u aan dat u het te vroeg vindt
om de vitvoerbaarheid van een screening op onbehandelbare aandoeningean
te onderzosken. U gaf aan de GR advies (e zullen vragen aver onder welke
condities een dergelijke screening zou kunnen worden aangeboden en wat de
randvoorwaarden kunnen zijn. De GR buigt zich ap dit moment aver het ad-
vies en verwacht dit advies het derde kwartaal van 2020 op te kunnen leve-
ren. Met bijgevoegde canceptkam erbrief informeert u de Kamar over hat dioor

de GR beoogde tijdspad. C
Draagvlak politiek

Het politiek draagvlak voor de lopende uitbreiding van de hielprikscreening is
groot. Wel zijn er tijdens een aantal debatten {het AQ medische ethiek van 4
december 2019, het AD zwangerschap en geboorte van 18 december 2019 en
het AQ zwangerschap en geboorte van 13 februari 2020) door het lid
Bergkamp (D66) vragen gesteld of het toevoegen SMA niet sneller kan.
Ondanks dat in de mnceptkamsrmﬂ‘ﬁﬁe“rl?hgndacht uitgaat naar SMA en
ondanks dat het proces nog volgens planning lagpt, kan het zijn dat er
apnieuw vragen gesteld worden.gver het:ri@dien van de implementatie van
SMA. T

In de Kamer hearst het beeld (met name bij D66 en VWD) dat het RIVM te ’ t 1
veel tijd nodig heeft am over te gaan tot toevoeging. De herziene planning %\(p& A ool
voor de toevoeging van MPS1, SCID en ALD (deels vanwege Covid-19) kan |

het beeld van enkele Kamerleden versterken dat het RIVM veel tijd nodig - I{ /H i
heeft voor processen en het positieve nieuws over de toevoeging van de M R 2L
tweede tranche aandoeningen overschaduwen. |

Draagviak maatschappelijk en eenduidige communicatie

De hielprikscreening kent een groat draagvlak. Uit de monitor van TMHO over
2018 blijkt dat de deelnamegraad op =99% ligt. Er worden jaarlijks ca. 180
zieke kinderen opgespoord.

Financiéle en personele gevolgen

Afhankelijk van uw keuze over het rapporteren dragerschap sikkelcelzigkte
met de hielprikscreening, zullen de kosten voor de hielprikscreening jaarlijks
met €183,000,- dalen.

Juridische aspecten en haalbaarheid
Mot
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8 Afstemming (intern, interdepartementaal en met veldpartijen) Diractle Publiske
Deze nota en brief zijn afgesternd met de directie Zorg en Jeugd Caribisch Gezondheid
Nederland aver de uitbreiding van de hielprikscreening en met de directie €2, Openbareen
De kamerbrief is afgestemd met het Centrum voor Bevolki ngsonderzoek van R B =i
het RIVM (CvB). Het CvB laat zich adviseren door de programmacommissie st
waarin alle relevante veldpartijen zijn vertegenwoardigd, Het secretariaat van  1652419-202302-PG
de GR heeft ook gekeken naar de voor hen relevante passages.

8 Gevolgen administratieve lasten
Afhankelijk van uw keuze over het rapporteren dragerschap sikkelcelziekte
met de hielprikscreening, zullen de administratieve lasten voor het RIVM en
relevante veldpartijen verminderen.

10. Toezeggingen

U heeft toegezeod in de Kamerbriefuan 14 maart 2019 (Kamerstuk 259323,

nr. 124) de Kamer roid de )aanviss;l%@e informeren over de voortgang van W
de lopende uitbreiding van-de-neenatale hielprikscraening (deze toezegging is o

niet geregistreerd in Delphi), Daarnaast heeft u toegzegd in de Kamerbrief MM% ;g
van 21 december 2017 (Kamerstuk 29323, nr. 120) de Kamer te informeren

aver de terugkoppeling van dragerschap sikkelcelziekte met de

hielprikscraening (Delphi nri 7394, geplande brief nr, 1872). Afhankelijk van

uw keuze over het rapporteren dragerschap sikkelcelziekte met de

hielprikscreening, wordt deze toezegaing afgedaan.

—

In de conceptkamerbrief zegt u de Kamer toe het GR-advies over
onbehandelbare aandoeningen te sturen en hen te informeren over de stand
van zaken omtrent SMA en ALD, zodra hier meer duidelijkheid over is. Dit
hiedt ook de gelegenheid om de Kamer te infarmeren over de eventuele
yertraging in de toeveeging van OCTNZ en GAMT. Tot slot zegt u de Kamer
toe om met Pharos in gesprek te gaan over de bewustwording van
{wens)ouders in de haogrisicopopulatie aver dragerschap si kkelcelziekte.

11. Fraudetoets
Mot

(10}i2e)
(10)(2e)
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