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¢ Gendefect bij aanvang onbekend; eerste keer DNA-diagnostiek voor deze zorgvraag, en/of
e Uitgebreid lichamelijk onderzoek/opvragen ruime hoeveelheid medische gegevens, en/of
e Uitgebreid aanvullend onderzoek/literatuuronderzoek/overleg, en/of

e Multidisciplinair consult/overleg gedurende zorgtraject, en/of

e Betrokkenheid psychosociale zorg, en/of

e Mainstreaming; na verwijzing indicatie familieonderzoek en/of uitbreiding onderzoek

Ja

Nee

y

Uitbreiding van eerder verrichte DNA-diagnostiek naar bekende zorgvraag

a

Nieuw gendefect en/of nieuw beleid n.v.t Beleid (vrijwel) ongewijzigd

y

Adviesvrager wordt verwezen voor prenatale diagnostiek (PND)
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Ja Nee Ja, maar adviesvrager ziet af van PND bij bekend gendefect
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(Periodieke) follow-up

\ 4

Er is een nieuwe hulpvraag n.v.t. Er is geen nieuwe hulpvraag

y

Herclassificatie van een bekend gendefect

a

v

Na herclassificatie LP of P n.v.t. Na herclassificatie B, LB of VUS

2

Geen indicatie DNA-diagnostiek of adviesvrager ziet af van DNA-diagnostiek, én:
o Er heeft slechts één gesprek plaatsgevonden

e Eris geen/beperkte hoeveelheid gegevens van familieleden opgevraagd

e Er wordt geen familiebrief verstuurd

e Er wordt niet doorverwezen naar een andere medisch specialist
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v

Niet aan alle voorwaarden voldaan n.v.t. Aan alle voorwaarden voldaan

v v

Onderzoek naar autosomaal dominante aandoening, gendefect/chromosomale
afwijking in de familie (bij aanvang) bekend, incl. kansrekening t.a.v. restrisico’s

Ja Nee Erfelijkheidsonderzoek naar autosomaal recessieve of

X-gebonden aandoening, heterozygoot dragerschap,

gendefect(en) in de familie (bij aanvang) bekend
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Partner direct getest Met consequenties Zonder consequenties
bij AR dragerschap eigen gezondheid eigen gezondheid
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Complex

Middelmatig complex Eenvoudige advisering of

erfelijkheidsonderzoek erfelijkheidsonderzoek onderzoek
e 191135 Intake e 191137 Gendefect bekend e 191111 Eenvoudig

e 191138 Tweede deel e 191136 AR/XL dragerschap
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