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|CSI

= Aanleiding: nieuwe GUO protocol en
richtlijn prenatale invasieve diagnostiek




© Intra Cytoplasmatische Sperma Injectie

- Laadcel wordt in het plasma van de eicel

geinjecteerd

- Indicaties:
- Slechte spermakwaliteit



Bekende genoom afwijking: chromosoom, DNA
Verhoogde kans op chromosoomafwijking op basis van
screeningtest

Afwijking gevonden bij echo (incl. NT 2 3,5 mm)
Tweemaal mislukte NIPT

Er is een andere reden voor afname vruchtwater of
placentabiopt

PGD (2% restrisico)
overige



Monozygote tweelingen

1€ graads verwanten met afwijking

> 2 tweede graads verwanten met afwijking
Diabetes Mellitus

SS-A of SS-B antistoffen

Hoge fiter TSH receptor antilichamen
Teratogene medicatie (zie Briggs of website/info
Lareb)

Hoge stralingbelasting > 0,50 Gy (50 RAD)



ICSI geen reden meer voor GUO | (blijft wel een indicatie voor invasieve
prenatale diagnostiek)

Alleen nog GUO I bij afwijkingen in 1¢ graads familielid
Ouders hebben zelf afwijking of een eerder kind met een afwijking
Een broer, zus, opa, oma, neef, nicht: allemaal geen indicatie meer

Indien> 1 tweede graads familieleden met een afwijking dan wel
indicatie: bijvoorbeeld broer en zus hebben schisis



Vermoeden op een of meerdere foetale structurele afwijkingen.

Negatieve dys (biometrie, HC, AC, FL < P2,3 bij het SEO of bij routine biometrie < 32 wkn).
Oligohydramnion (SDP <2 cm).

Polyhydramnion ( SDP> 8 cm), na het uitsluiten van diabetes gravidarum.

Foetale hartritmestoornis.

Maternale infectieziekte met foetaal effect.

Specifieke nevenbevindingen bij de NIPT in overleg met de klinisch geneticus.
Afwijkende placentatie, vermoeden op een placenta accreta, increta of vasa previa.
Afwijkend chromosoompatroon bij invasieve diagnostiek.

Aanwezigheid van irregulaire erytrocyten-/thrombocyten antistoffen met foetaal risico.
Complicaties als gevolg van monochoriale chorioniciteit TTTS, TAPS.

Aanwezigheid van sonomarkers (conform NVOG modelprotocol Onverwachte bevindingen).
Incomplete SEO



.

Veranderingen

© Geen verwijzing meer voor GUO |l bij HC of AC 2 p9%5

~ Nevenbevinding NI




Counseling voor 2019
Risico’s ICSI voor foetus
Vervolgonderzoek GUO-| of PND

Counseling juni 2019
Risico’s ICSI| voor foetus
Vervolgonderzoek PND

Counseling niet anders, alleen vervolgtest!
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Bevruchtingstechniek zou

afwijkingen geven

Vrouwen die bevrucht zijn via de zogenoemde ICSI-
techniek, zouden prenataal onderzoek moeten
ondergaan. Ze lopen waarschijnlijk een verhoogde kans
dat het kind afwijkingen vertoont aan de
geslachtschromosomen....

16 september 1995, 0:00




Studie Bonduelle et al. in 2002
N= 2889 neonaten geboren na ICSI

een licht verhoogde kans op de novo
geslachtschromosomale afwijkingen, 1,6 vs. 0,4 procent bij
zwangerschappen tot stand gekomen na ICSI

geen relatie met spermakwaliteit/karakteristieken

Bonduelle et al. Hum Reprod 2002



" Geslachichromosomale afwijkingen

© Turner syndrome - XO

© Klinefelter's syndrome - XYY
~ Triple X female

- Double Y Male - XYY




Syndroom van Turner. (X0 vrouwen)
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Maar bij het syndroom van Turner ontbreekt één van de X-chromosomen. Of één van de twee X-chromosomen heeft een
andere vorm. Vrouwen met het syndroom van Turner zijn bijna altijd kort van stuk. Sommige vrouwen hebben aandoeningen
van het hart en de nieren. Ook kunnen ze een brede, korte nek en opgezette handen en voeten hebben. Bij het opgroeien
blijft de ontwikkeling van de borsten en menstruatie vaak achter. Dit komt doordat de eierstokken niet genoeg ontwikkeld

ziin.

Ook mozaiek vorm met verminderde klinsiche
expressie




Syndroom van Klinefelter (XXY mannen)
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Het Syndroom van Klinefelter (SvK) is een geslachtsgebonden chromosoom
afwijking die alleen bij jongens en mannen voorkomt. Naar schatting 1 op de 500
jongens wordt met het Syndroom van Klinefelter geboren. Jongens en mannen met

het SVK hebben naast één Y-chromosoom twee of meer X-chromosomen. Dit wordt
aangeduid als 47-XXY of 48-XXXY of 49-XXXXY, enz. Jongens en mannen met het




Disorder Karyotyp [Phenotype [Sexual Intelligence Behavioral
s il o ol el
Klinefelter 47 XXY Tallmale Infertile Learning May have poor
syndrome hypogonadlsm difficulties psychosocial
(some patients) adjustment
POAS LI EN47 XYY Tallmale  Normal Normal Frequent
Trisomy X Female, Usually normal Learning Occasional
usually tall difficulties
(some patients)
Turner Short Infertile; Slightly reduced Rare
syndrome female, streak gonads

distinctive

features



licht verhoogde kans op geslachts chromosomale afw

Kunnen gepaard gaan met vruchtbaarheids en
leerpoblemen, soms ook aangeboren afwijkingen

Prenatale invasieve diagnostiek mogelijk

Indien ouders dit overwegen of hier meer informatie over
willen verwijzing naar PND centrum



