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Samenvatting

Samenvatting

Sinds het najaar van 2021 krijgen zwangeren in Nederland rond een
zwangerschapsduur van ongeveer 13 weken een echoscopisch onderzoek
aangeboden in het kader van een wetenschappelijk onderzoek, de IMITAS-
studie. Met de zogeheten 13-wekenecho kunnen (ernstige) afwijkingen bij
het ongeboren kind worden opgespoord, zoals een open rug. Van het
eerste jaar van het wetenschappelijk onderzoek naar de 13-wekenecho zijn
de uitkomsten geanalyseerd. De toenmalig staatssecretaris van Jeugd,
Preventie en Sport (VWS) heeft de Gezondheidsraad gevraagd om op
basis van die resultaten te adviseren over het eventueel structureel aan-
bieden van de 13-wekenecho. De vaste commissie Bevolkingsonderzoek
van de Gezondheidsraad heeft zich over deze vraag gebogen.

De commissie heeft beoordeeld of de voordelen van de 13-wekenecho

opwegen tegen de nadelen.

13-wekenecho bevordert reproductieve autonomie

De commissie stelt vast dat met de 13-wekenecho aangeboren afwijkingen
kunnen worden opgespoord die vroeg in de zwangerschap ontstaan.
Vroege opsporing en diagnostiek leidt ertoe dat diagnoses met meer
zekerheid kunnen worden gesteld en er een betere inschatting van de
prognose kan worden gemaakt. Ook is er meer bedenktijd voor de keuze

over het uitdragen van de zwangerschap en de gevolgen daarvan, zoals
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het voorbereiden op de komst van een kind met een (ernstige) afwijking.
De 13-wekenecho bevordert daarmee de reproductieve autonomie, waar

deze prenatale screening ook voor bedoeld is.

Nut-risicoverhouding in eerste jaar ongunstig

Tegenover de voordelen van vroege opsporing, staat het nadeel dat de
uitslagen niet altijd kloppen. Soms worden afwijkingen gemist. De uitslag
van de echo is dan ten onrechte negatief. Dit was in het eerste jaar van het
wetenschappelijk onderzoek naar de 13-wekenecho 1164 keer het geval bij
de in totaal ongeveer 130.000 zwangeren bij wie de echo is verricht.

Van de 1.164 gemiste afwijkingen waren er 150 die beschouwd worden als
altijd of vaak te detecteren in het eerste trimester en 1.008 die in het eerste
trimester niet te detecteren zijn. Het komt bij screening ook voor dat de
uitslag ten onrechte positief is. Bij vervolgdiagnostiek blijkt dan dat er toch
geen sprake is van een aangeboren afwijking. Van de 1.313 keer dat in het
eerste jaar van de 13-wekenecho werd verwezen voor vervolgdiagnostiek
bleek dat bij meer dan de helft van de gevallen (775) achteraf onnodig.

De aanstaande ouders zijn in dat geval voor niets ongerust geweest.

In 531 gevallen werd terecht verwezen en een afwijking geconstateerd.
Gezien het grote aantal verrichte echo’s, het beperkte aantal geconsta-
teerde afwijkingen, de relatief grote aantallen gemiste afwijkingen en fout-

positieve uitslagen is de commissie van oordeel dat de voordelen van de

13-wekenecho zoals uitgevoerd in het eerste jaar niet opwegen tegen de

nadelen.




Samenvatting

Nut-risicoverhouding in huidige situatie mogelijk gunstiger

Er zijn alleen resultaten beschikbaar van het eerste jaar dat de 13-weken-
echo werd verricht. De commissie is zich ervan bewust dat die gegevens
mogelijk niet representatief zijn voor de huidige situatie. Zo zijn de echo-
scopisten inmiddels meer ervaren, waardoor er mogelijk minder sprake is
van incomplete echo’s, gemiste afwijkingen of fout-positieve uitslagen.

Een tweede ontwikkeling is de invoering van de NIPT. Ten tijde van het
eerste jaar 13-wekenecho was er nog geen structureel landelijk aanbod
van de NIPT. Nu dat aanbod er wel is, zouden er mogelijk minder 13-weken-
echo’s verricht hoeven worden en zouden er minder afwijkingen gevonden
kunnen worden met een onderliggende genetische aandoening, omdat
een deel van de genetisch afwijkingen al gevonden is bij de NIPT en bij
een eventuele afwijkende NIPT-uitslag wordt er geen 13-wekenecho meer
verricht. Omdat recente gegevens en resultaten van het wetenschappelijke
onderzoek met de 13-wekenecho niet beschikbaar zijn, is onduidelijk hoe
groot deze effecten zijn en wat het betekent voor de nut-risicoverhouding

in de huidige situatie.

Mogelijke vervolgstappen

De commissie onderschrijft het belang van het bevorderen van de repro-
ductieve autonomie, waaraan de 13-wekenecho een bijdrage kan leveren.
Bij een structureel landelijk aanbod van de 13-wekenecho dient evenwel
de nut-risicoverhouding gunstig te zijn. Dat is in de oorspronkelijke opzet

niet het geval, maar gezien het belang van goede prenatale screening,
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benoemt de commissie mogelijkheden om de nut-risicoverhouding te
verbeteren. Zo zou ervoor gekozen kunnen worden om sommige orgaan-
structuren die nog niet ver genoeg ontwikkeld zijn rond week 13 niet meer
te beoordelen. Ook aangepaste protocollen over welke metingen leiden
tot een verwijzing kunnen zorgen voor minder fout-positieve uitslagen.
Het eventuele aanpassen van protocollen dient te gebeuren door
beroepsgroepen.

Daarnaast zou bij voorkeur de uitslag van de NIPT bekend moeten zijn
voordat de 13-wekenecho wordt verricht indien gekozen wordt voor beide
screeningstests. Dit voorkomt dat er bij een ongunstige NIPT-uitslag
onnodig een 13-wekenecho wordt verricht.

Tot slot ziet de commissie mogelijkheden voor het combineren van de
termijnecho en de 13-wekenecho. De termijnecho rond de 10® week van de
zwangerschap is niet bedoeld en ingericht als screeningstest, maar in de
praktijk worden er wel aangeboren afwijkingen ontdekt met de
termijnecho. Het samenvoegen van de termijnecho en de 13-wekenecho
tot 1 screeningsecho voorkomt dat er binnen enkele weken meerdere
echo’s worden verricht en vraagt daarnaast om minder (echoscopie)

capaciteit en (financiéle) middelen.

Advies: 13-wekenecho in de oorspronkelijke opzet niet

structureel aanbieden

\

2022 adviseert de commissie om de 13-wekenecho niet structureel aan te

Op basis van de gegevens van november 2021 tot november
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bieden in de oorspronkelijke opzet. Hoewel deze echo de reproductieve
autonomie kan vergroten, en de commissie het belang daarvan onder-
schrijft, bleken in het eerste jaar volgens de commissie de voordelen niet
op te wegen tegen de nadelen op populatieniveau. Een groot aantal
echo’s werd verricht om een beperkt aantal afwijkingen te diagnosticeren,
terwijl er bij meer dan de helft van de verwijzingen sprake was van een
fout-positieve uitslag en een aanzienlijk aantal afwijkingen werd gemist.
De commissie benadrukt dat de gegevens van het eerste jaar van het
wetenschappelijk onderzoek mogelijk geen goed beeld geven van de
huidige situatie en betreurt dat recente gegevens en resultaten ontbreken.
De commissie ziet het belang van het vergroten van de reproductieve
autonomie en benoemt daarom mogelijkheden die de nut-risicoverhouding
zouden kunnen verbeteren, zoals het aanpassen van het echoprotocol of
het combineren van screeningstests. Zij adviseert om de uitvoerbaarheid
van die verbetermogelijkheden te verkennen en benadrukt dat het van

belang is om dat te doen op basis van recente gegevens.
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Hoofdstuk 1 Inleiding

1 Inleiding

11 Aanleiding en adviesvraag

In 2016 bracht de Gezondheidsraad het advies Prenatale screening uit!
Daarin werd geadviseerd onderzoek te doen naar de voor- en nadelen van
een structureel echoscopisch onderzoek rond een zwangerschapsduur
van ongeveer 13 weken, de zogenoemde 13-wekenecho. Met de 13-weken-
echo kunnen (ernstige) afwijkingen bij het ongeboren kind worden opge-
spoord, zoals een open rug of een open schedel. In het najaar van 2021
ging de IMITAS-studie van start: Implementation of first trimester anomaly
scan.? Sindsdien wordt aan zwangeren in het kader van deze studie een
13-wekenecho aangeboden. Van de echo’s die in het eerste jaar na intro-
ductie zijn verricht (van 1 november 2021 tot 1 november 2022), is geanaly-
seerd wat de uitkomsten zijn in termen van deelname, testeigenschappen
en ervaringen. De toenmalig staatssecretaris van Jeugd, Preventie en
Sport (VWS) heeft de Gezondheidsraad in december 2024 gevraagd om
op basis van de resultaten van het eerste jaar te adviseren over het
eventueel structureel aanbieden van de 13-wekenecho, indachtig de
relevante criteria voor verantwoorde screening. De adviesaanvraag is te

vinden op gezondheidsraad.nl.
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1.2  Werkwijze
1.21 Commissie

Het advies is opgesteld door de vaste commissie Bevolkingsonderzoek.
Voor dit advies is de commissie uitgebreid met deskundigen op het gebied
van echoscopisch onderzoek tijdens de zwangerschap. De samenstelling

van de commissie staat achter in dit advies.

1.2.2 Uitgangspunten verantwoorde screening

Om te beoordelen of de 13-wekenecho structureel aangeboden zou
moeten worden heeft de commissie gebruikgemaakt van de uitgangs-
punten van het normatieve kader voor verantwoorde screening, zoals door
de Gezondheidsraad geformuleerd in het advies Screening: tussen hoop
en hype.? Deze uitgangspunten zijn gebaseerd op de criteria voor verant-
woorde screening van Wilson en Jungner en de aanvullende criteria van
de Wereldgezondheidsorganisatie (WHO). Kort samengevat gaat het om de
volgende uitgangspunten:

+ De screening moet gericht zijn op een belangrijk gezondheidsprobleem.
« Het nut van screening moet vast staan en opwegen tegen de risico’s.

+ Het screeningsinstrument moet valide en betrouwbaar zijn.

« De deelname moet gebaseerd zijn op geinformeerde en vrijwillige

keuze.

De inzet van middelen voor de screening moet doelmatig gebeuren.



http://www.gezondheidsraad.nl

Hoofdstuk 1 Inleiding

In het advies uit 2016 zijn 4 van deze 5 uitgangspunten als positief beoor-
deeld door de Gezondheidsraad.! Waarover destijds nog onduidelijkheid
bestond, was de verhouding tussen de voordelen (het nut) en nadelen (de
risico’s) van de 13-wekenecho. Om een uitspraak te kunnen doen over de
vraag of het structureel aanbieden van de 13-wekenecho is aangewezen
heeft de commissie nu de nut-risicoverhouding beoordeeld op basis van
de resultaten van het eerste jaar van het wetenschappelijk onderzoek.

De andere uitgangspunten heeft de commissie niet opnieuw beoordeeld.
De commissie is na het beoordelen van de nut-risicoverhouding niet verder

ingegaan op de beschikbare screeningscapaciteit.

1.2.3 Onderzoeksresultaten en raadpleging

De commissie heeft bij haar advisering gebruik gemaakt van onderzoeks-
resultaten en wetenschappelijke publicaties van de IMITAS-studie. Zij heeft
gesproken met het onderzoeksteam en de inzichten die daaruit naar voren
kwamen betrokken in haar advisering. Ook heeft de commissie een raad-
pleging georganiseerd met vertegenwoordigers van organisaties en
andere deskundigen op het gebied van de 13-wekenecho. Tijdens deze
raadpleging hebben de aanwezigen hun standpunten met de commissie
gedeeld en de commissie heeft deze betrokken in haar advies. Het verslag
van de raadpleging en het overzicht van de deelnemers is te vinden op de

website van de Gezondheidsraad.
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1.2.4 Caribisch Nederland

De commissie heeft de situatie beoordeeld voor Europees Nederland.

De 13-wekenecho wordt niet aangeboden in Caribisch Nederland, dus
daarvan zijn geen gegevens. De commissie heeft geen aanleiding om voor
Caribisch Nederland af te wijken van Europees Nederland en daarom kan
de beoordeling over het eventueel structureel aanbieden van de 13-weken-

echo ook van toepassing zijn voor Caribisch Nederland.

1.3

Hoofdstuk 2 geeft een kort overzicht van het aanbod voor prenatale

Leeswijzer

screening in Nederland. In hoofdstuk 3 worden de resultaten van de
IMITAS-studie beschreven. De commissie gaat in hoofdstuk 4 in op
verbetermogelijkheden voor de 13-wekenecho en in hoofdstuk 5 geeft zij

haar advies.




Hoofdstuk 2 | Prenatale screening op aangeboren afwijkingen

2 Prenatale
screening op aan-
geboren afwijkingen

In het kort

Het Nederlandse overheidsaanbod voor prenatale screening op aange-
boren afwijkingen bestaat uit 3 tests:

- de NIPT,

- de 13-wekenecho (in onderzoeksverband)

- de 20-wekenecho.

Daarnaast kunnen zwangeren ook een termijnecho laten maken.
De termijnecho is geen onderdeel van het overheidsaanbod van prena-
tale screening. Het is een medische echo die niet is bedoeld

voor onderzoek naar aangeboren afwijkingen.
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21  Screeningstests

In Nederland kunnen aanstaande ouders tijdens de zwangerschap, als zij
dat willen, hun ongeboren kind laten onderzoeken op (ernstige) aange-
boren afwijkingen en aandoeningen. Hierbij gaat het niet om het behalen
van gezondheidswinst, omdat prenatale screening niet leidt tot verbetering
van de prognose van gescreende individuen. Het doel van prenatale
screening is het bevorderen van de reproductieve autonomie.' Tijdige infor-
matie over de aanwezigheid van aangeboren afwijkingen bij het
ongeboren kind biedt aanstaande ouders zinvolle handelingsopties: zij
kunnen zich voorbereiden op de komst van dit kind of kunnen overwegen

de zwangerschap af te breken.

Tijdens de zwangerschap worden 3 screeningstests aangeboden: de niet-
invasieve prenatale test (NIPT), het eerste trimester structureel echo-
scopisch onderzoek (ETSEQO), ook wel 13-wekenecho genoemd, en het
tweede trimester structureel echoscopisch onderzoek (TTSEO), ook wel
20-wekenecho genoemd.* De NIPT is een bloedonderzoek bij de
zwangere waarmee wordt onderzocht of er bij het kind sprake is van down-
syndroom (trisomie 21), edwardssyndroom (trisomie 18), patausyndroom
(trisomie 13), of andere chromosoomafwijkingen. De 13-wekenecho en de
20-wekenecho zijn echoscopische onderzoeken om (ernstige) structurele
afwijkingen bij het kind op te sporen. Er wordt onder andere gekeken naar

de ontwikkeling van de organen en of er sprake is van een open rug of

open schedel. De NIPT en 20-wekenecho zijn regulier screeningsaanbod.
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De 13-wekenecho maakt geen deel uit van het reguliere aanbod, maar
wordt op dit moment aangeboden in het kader van wetenschappelijk

onderzoek.

De 13-wekenecho is een nieuwe prenatale screeningstest die de reproduc-
tieve autonomie mogelijk verder kan bevorderen. Bij deze echo is er, in
vergelijking met de 20-wekenecho, namelijk meer tijd voor het stellen van
een diagnose, waardoor deze zo nodig, met meer zekerheid kan worden
gesteld. Ook kan er een betere inschatting worden gemaakt van de
prognose van de betreffende aandoening. Deze informatie is behulpzaam
bij de beslissing over het uitdragen of beéindigen van de zwangerschap en
hiervoor is ook meer bedenktijd. Naar de voor- en nadelen van de

13-wekenecho is onderzoek gedaan (hoofdstuk 3).

2.2 Termijnecho

Naast de 13-wekenecho en de 20-wekenecho wordt er in Nederland
doorgaans een termijnecho verricht rond de 10 week van de zwanger-
schap. De termijnecho is geen onderdeel van het overheidsaanbod van
prenatale screening. Deze echo is een medische echo, bedoeld om nauw-
keurig vast te stellen wat de zwangerschapsduur is. Daarnaast wordt
bepaald of er sprake is van een gezonde ontwikkeling van de foetus door
onder andere te beoordelen of de zwangerschap zich in de baarmoeder

bevindt, of er hartactie aanwezig is en of er sprake is van een of meer
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foetussen. De termijnecho is niet bedoeld en ingericht voor screening op

aangeboren afwijkingen.

2.3 Buitenland

Prenatale screening wordt in verschillende Europese landen aangeboden.
De verschillen met de Nederlandse situatie zijn echter groot. Ten eerste
verschilt het screeningsaanbod tussen landen; in sommige landen wordt er
in het eerste trimester niet gescreend op aangeboren afwijkingen, in
andere landen is het aanbod niet programmatisch. Daarnaast varieert de
zwangerschapsduur waarop de screening wordt verricht, wordt er niet
altijd gebruik gemaakt van een gestandaardiseerd echoprotocol, verschilt
de opleiding en ervaring van echoscopisten, en zijn er niet altijd kwaliteits-
waarborgen en monitoringssystemen. Tot slot verschilt de wet- en regel-
geving wat betreft het uitvoeren van prenatale screening en termijn tot

wanneer een zwangerschapsafbreking is toegestaan.
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3 13-wekenecho:
stand van zaken

In het kort

De resultaten van het eerste jaar van de IMITAS-studie laten zien dat de
13-wekenecho zoals verwacht bijdraagt aan het vergroten van de repro-
ductieve autonomie doordat aangeboren afwijkingen bij het ongeboren
kind vroeg in de zwangerschap aan het licht komen. Er zijn echter ook
nadelen. Een aanzienlijk aantal afwijkingen werd gemist en er waren
relatief vaak fout-positieve uitslagen, wat betekent dat de aanstaande
ouders vaak ten onrechte ongerust zijn gemaakt. Mogelijk is het aantal
foutieve uitslagen inmiddels afgenomen, doordat echoscopisten meer
ervaring hebben opgedaan. Dat is echter niet te beoordelen, omdat er
na het eerste jaar geen gegevens zijn geanalyseerd. Doordat er geen
recente gegevens en resultaten beschikbaar zijn, is ook niet te beoor-

delen in welke mate de 13-wekenecho overlapt met de NIPT.
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31 IMITAS-studie

In het kader van de IMITAS-studie wordt sinds het najaar van 2021 een
13-wekenecho aangeboden aan zwangeren. De studie is opgezet naar
aanleiding van het advies Prenatale Screening van de Gezondheidsraad uit
2016." Daarin oordeelde de raad in beginsel positief over invoering van de
13-wekenecho, omdat de voordelen naar verwachting zouden opwegen
tegen de nadelen. Het belangrijkste voordeel van deze echo zou zijn dat
er, in vergelijking met de 20-wekenecho, meer tijd is voor vervolgdiagnos-
tiek waardoor een diagnose met meer zekerheid gesteld kan worden.

Ook kan er — zo was de verwachting — een betere inschatting worden
gemaakt van de prognose van de betreffende aandoening en is er meer
tijd om een beslissing te nemen over het uitdragen of afbreken van de
zwangerschap en de gevolgen daarvan, zoals het voorbereiden op de
komst van een kind met een (ernstige) afwijking. Hierdoor kan de repro-
ductieve autonomie worden bevorderd, wat het doel is van prenatale
screening op aangeboren afwijkingen. De nadelen zouden naar ver-
wachting meevallen of met goede voorlichting (counseling) te beperken
zijn. Omdat de wetenschappelijke onderbouwing nog lacunes bevatte over
de voor- en nadelen, was het advies om onderzoek te doen naar de

13-wekenecho. Met de IMITAS-studie is opvolging gegeven aan dat advies.

In het kader van de IMITAS-studie wordt aan zwangeren een echo

aangeboden rond de 13° week van de zwangerschap. Het doel van de

studie is het verkrijgen van inzicht in de balans tussen de voordelen en
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nadelen van de 13-wekenecho.® Belangrijke uitkomstmaten zijn de
deelname, bevindingen (zoals terecht positieve en fout-positieve
uitslagen), vervolgdiagnostiek (zoals de tijd tot diagnose) en zwanger-
schapsuitkomsten (zoals zwangerschapsbeéindiging). Om hier zicht op te
krijgen, wordt er een uitgebreid protocol gebruikt bij het verrichten van de
echo. Tabel 1 geeft een overzicht van de structuren die in beeld gebracht

en beoordeeld worden.

Tabel 1 Onderdelen die beoordeeld worden bij het verrichten van de 13-wekenecho®

Onderdeel Beoordeling

Algemene kenmerken aantal foetussen, foetale hartactie, vruchtwater, placentalocatie

Biometrie kruin-stuitlengte, hoofdomtrek, buikomtrek, femurlengte

Schedel intactheid, vorm

Hersenen aanwezigheid midline en plexus choroideus

Nek nekplooi

Wervelkolom wervelkolom sagittaal, continuiteit huid

Gelaat profiel

Thorax vorm thorax, aspect longen

Hart positie, vierkamerbeeld

Abdomen buikwand, navelstrenginsertie, maag- en blaasvulling, blaasdiameter

Extremiteiten beide bovenste en onderste extremiteiten, aanwezigheid beide handen,

aanwezigheid beide voeten

De inclusieperiode voor analyse van de 13-wekenecho betrof het eerste
jaar, van 1 november 2021 tot 1 november 2022. Er is geen follow-up na
dit eerste jaar. De (financiéle) middelen en voorwaarden van de subsidie-
verlening van de studie waren ontoereikend om de gegevens over een

langere periode te verzamelen en analyseren. Dit betekent dat er alleen
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geanalyseerde gegevens beschikbaar zijn van het eerste jaar waarin de

13-wekenecho is uitgevoerd.

3.2 Resultaten eerste jaar

In het eerste jaar van de IMITAS-studie werden 173.129 zwangerschappen
geregistreerd, zie tabel 2 op de volgende pagina.® Zwangeren bij wie
afwijkingen geconstateerd werden voorafgaand aan de 13-wekenecho
(meestal bij de termijnecho), kwamen niet in aanmerking voor een
13-wekenecho. Er is bij 129.704 zwangerschappen een 13-wekenecho
verricht, wat neerkomt op een deelname van 75%. In 9.679 gevallen (7,5%)
was er sprake van een incomplete meting, waarbij bijvoorbeeld bepaalde
structuren niet in beeld konden worden gebracht. In 1164 gevallen (0,9%)
werd een afwijking gemist die later in de zwangerschap werd ontdekt
(fout-negatieve testuitslag). In 1.676 gevallen (1,3%) was er een verdenking
op een afwijking en bij 1.313 (1%) gevallen werd een GUO verricht
(geavanceerd ultrageluid onderzoek; de aangewezen test voor
vervolgdiagnostiek). Het verschil hiertussen (n=363) kan verklaard worden
door meerlingzwangerschappen, waarbij er dubbel is geteld, of door
registratiefouten. In 6 gevallen was er sprake van een intra-uteriene
vruchtdood (IUVD) voordat het GUO kon worden verricht, en 1 geval is

onbekend.
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Tabel 2 Resultaten van het eerste jaar 13-wekenecho®

Onderdeel Aantal (n)
Zwangerschappen 173129
13-wekenecho’s 129.704
Incomplete 13-wekenecho’s 9.679
Gemiste afwijkingen 1164
Verwijzingen 1.676
Vervolgdiagnostiek met GUO* 1.313
Structurele afwijkingen 332
Genetische aandoeningen 17
Overige afwijkingen 82
Fout-positieve uitslag 775

* GUO: geavanceerd ultrageluid onderzoek; de aangewezen test voor vervolgdiagnostiek

Bij de 1.313 verrichte GUO’s werd in 531 gevallen (40%) een afwijking

geconstateerd (tabel 2). Het betrof 332 structurele afwijkingen, 117

afwijkingen met onderliggende genetische aandoening en 82 overige

bevindingen zoals afwijkingen van de placenta. In 189 gevallen (14%) werd

er wel een afwijking gezien, maar deze herstelden spontaan voor de

zwangerschapsduur van 24 weken en in 586 gevallen (45%) werden er

geen afwijkingen geconstateerd. In totaal waren er dus 775 fout-positieve

uitslagen.

Met deze gegevens zijn de testeigenschappen van de 13-wekenecho

berekend, zie kader. De sensitiviteit was 31,6%, de specificiteit 99,2%, de

positief voorspellende waarde 40,9% en de negatief voorspellende waarde

98,8%, zie tabel 3. In vergelijking met de NIPT zijn deze waardes laag,
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waarbij opgemerkt moet worden dat dat een ander type test is en dat er bij
de NIPT uitsluitend op genetische afwijkingen wordt gescreend. Een
directe vergelijking is daardoor niet goed mogelijk. De testeigenschappen
van de NIPT (op basis van de TRIDENT 2-studie) voor trisomie 13, 18 en 21
waren: sensitiviteit 91-100%, specificiteit 100%, positief voorspellende
waarde 53-98% en negatief voorspellende waarde 100%.” De testeigen-

schappen van de 20-wekenecho zijn niet bekend.

Testeigenschappen

De sensitiviteit wordt ook wel de gevoeligheid genoemd en gaat over de vraag in
hoeverre bij foetussen met een afwijking de uitslag van de echo inderdaad positief
was.

De specificiteit gaat over de vraag in hoeverre bij foetussen zonder afwijkingen de
uitslag van de echo inderdaad negatief was.

De positief voorspellende waarde betreft de kans dat er bij een positieve uitslag
van de echo daadwerkelijk sprake was van een afwijking.

De negatief voorspellende waarde betreft de kans dat er bij een negatieve uitslag

van de echo er inderdaad geen sprake was van een afwijking.

Tabel 3 Testeigenschappen van het eerste jaar 13-wekenecho®

Eigenschap Percentage (95%-betrouwbaarheidsinterval)
Sensitiviteit 31,6 (29,4-33,9)
Specificiteit 99,2 (98,9-99,5)
Positief voorspellende waarde 40,9 (38,6-43,2)
Negatief voorspellende waarde 98,8 (98,7-99,0)
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3.21 Structurele afwijkingen

Met de 13-wekenecho werden in het eerste jaar 332 structurele afwijkingen
gediagnosticeerd, zie tabel 4.° In de meeste gevallen (n=72, 22%) was er
sprake van multipele congenitale afwijkingen (MCA), waarbij er meerdere
aangeboren structurele afwijkingen in verschillende orgaansystemen
aanwezig zijn. In 51 gevallen werd de zwangerschap beéindigd, in 13
gevallen was er sprake van IUVD en in 8 gevallen werd het kind levend
geboren. Na MCA werden de meeste afwijkingen gevonden in het hart
(n=66, 20%) en het centraal zenuwstelsel, de buik en ledematen (allemaal
n=36, 11%). Van de 66 hartafwijkingen was er in de meeste gevallen (n=36)
sprake van een abnormaal vierkamerbeeld, waarbij er in 30 gevallen werd
gekozen voor het beéindigen van de zwangerschap en in 6 gevallen het
kind levend werd geboren. Van de afwijkingen in het centraal zenuwstelsel
betrof de helft (n=18) een open rug (spina bifida), waarbij 14 keer de
zwangerschap werd beéindigd en 3 kinderen levend werden geboren (1
geval is onbekend). Afwijkingen in de buik (abdomen) betrof in de helft van
de gevallen (n=18) gastroschisis (buikwanddefect) die in 14 gevallen resul-
teerde in levend geboren kinderen en in 4 gevallen werd de zwangerschap
beéindigd. Van de afwijkingen van de ledematen waren er 17 gevallen van
een klompvoet die in 16 gevallen leidde tot levend geboren kinderen en in

1 geval werd de zwangerschap beéindigd.
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Tabel 4 Meest gediagnosticeerde structurele afwijkingen in het eerste jaar van de
13-wekenecho®

Afwijking Totaal (n) Zwangerschap Intra-uteriene Levend geboren
beéindigd (n) vruchtdood (n) (n)

Multipele congenitale 72 51 13 8

afwijkingen (MCA)

Hart: abnormaal 36 30 - 6

vierkamerbeeld

Centraal zenuwstelsel:  18* 14 - 3

spina bifida

Abdomen: gastroschisis 18 4 - 14

Ledematen: klompvoet 17 1 - 16

* 1geval is onbekend

3.2.2 Genetische aandoeningen

De 13-wekenecho leidde in het eerste jaar tot 117 diagnoses van genetische
afwijkingen, zie tabel 5 op de volgende pagina.® In de meeste gevallen
(n=45, 39%) ging het om trisomie 21 (downsyndroom). Ook werd 8 keer
trisomie 18 (edwardssyndroom) en 4 keer trisomie 13 (patausyndroom)
vastgesteld. In geval van trisomie 21 werd 39 keer besloten de zwanger-
schap te beéindigen, 2 keer was er sprake van IUVD en 4 kinderen werden
levend geboren. Bij trisomie 18 werd 6 keer de zwangerschap beéindigd
en was er 2 keer sprake van IUVD, bij trisomie 13 werd 3 keer de zwanger-
schap beéindigd en was er 1IUVD. Daarnaast werd 20 keer triploidie
(afwijking waardoor lichaamscellen 3 keer 23 chromosomen bevatten)
vastgesteld en 10 keer monosomie X (aandoening waarbij tweede

X-chromosoom ontbreekt). Bij beide afwijkingen werd meestal besloten de

zwangerschap te beéindigen (16 keer bij triploidie en 8 keer bij monosomie
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X), was er ook sprake van IUVD (4 en 1 keer, respectievelijk) en werd 1 kind

levend geboren met monosomie X.

Tabel 5 Meest gediagnosticeerde genetische afwijkingen in het eerste jaar van de
13-wekenecho®

Afwijking Totaal (n) Zwangerschap Intra-uteriene Levend geboren
beéindigd (n) vruchtdood (n) (n)

Trisomie 21 45 39 2 4

Trisomie 18 2

Trisomie 13 1

Triploidie 20 16 4

Monosomie X 10 8 1 1

3.2.3 Fout-positieve en fout-negatieve uitslagen

Van de 1.313 verwijzingen waren er, achteraf gezien, 775 onterecht (60%).°
Zwangeren hebben hierbij onnodig in onzekerheid verkeerd en vervolg-
diagnostiek was achteraf gezien onnodig.

In 189 van de 775 fout-positieve uitslagen werd een afwijking gezien bij
zowel de 13-wekenecho als de GUO, maar die normaliseerden spontaan
voor de zwangerschapsduur van 24 weken. De afwijkingen die het betrof
waren niet te toe schrijven aan 1 orgaansysteem of type meting, hoewel
het in de meeste gevallen ging om afwijkingen in biometrie (n=47) of een
verdikte nekplooi (h=52). Van deze 189 gevallen was er in 1 geval uiteinde-
lijk sprake van IUVD en in 9 gevallen werden afwijkingen bij de geboorte

geconstateerd.
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Daarnaast werd er in 586 van de 775 gevallen verwezen voor vervolg-
diagnostiek, maar bleek bij het GUO dat er geen afwijkingen aanwezig
waren. In de meeste van deze gevallen werd er verwezen vanwege een
afwijking in de biometrie (n=251) en vanwege vermeende afwijkingen van

het hart en het centraal zenuwstelsel (n=226).

Naast fout-positieve uitslagen was er sprake van 1164 gemiste afwijkingen,
oftewel fout-negatieve uitslagen.® Analyse hiervan wijst uit dat 1.008
gemiste afwijkingen (87%) beschouwd worden als afwijkingen die in het
eerste trimester niet te detecteren zijn, omdat het betreffende orgaan-
systeem daarvoor nog niet ver genoeg ontwikkeld is (met name hart en
urogenitaal stelsel).® Daar tegenover staat dat er ongeveer 150 afwijkingen
werden gemist die worden beschouwd als altijd of vaak te detecteren in
het eerste trimester, zoals ledemaatafwijkingen of hydrops. In deze

gevallen zijn zwangeren onterecht gerustgesteld.

3.2.4 Tijd tot diagnose en zwangerschapsduur

Een belangrijk voordeel van de 13-wekenecho is dat aanstaande ouders
vroed in de zwangerschap kennis kunnen nemen van aangeboren
afwijkingen. Daardoor is er meer tijd voor het stellen van een diagnose en
het inschatten van de prognose en is er meer bedenktijd voor de keuze
over het al dan niet uitdragen van de zwangerschap. Er is daarom binnen

de IMITAS-studie gekeken naar de tijd tot het stellen van een diagnose en

de zwangerschapsduur bij diagnose.>® De tijd tot diagnose varieerde van
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enkele dagen tot 6 weken, en liep in een enkel geval op tot 10 weken.®
Dit kan worden verklaard door de aard van de aandoening. Ernstige
structurele afwijkingen die vroeg in de zwangerschap optreden, zijn goed
zichtbaar. Een definitieve diagnose kan dan doorgaans binnen ongeveer
een week worden gesteld. Voorbeelden zijn spina bifida (open rug),
anencefalie (neuralebuisdefect) en omphalocele (buikwanddefect).

Deze afwijkingen werden doorgaans bij een zwangerschapsduur van 14 a

15 weken gediagnosticeerd. Voor andere structurele afwijkingen, zoals die

van de longen of hart, is de tijd tot diagnose langer, meestal enkele weken.

Dit komt doordat deze orgaansystemen rond 13 weken zwangerschap nog
onvoldoende ontwikkeld zijn en mogelijke afwijkingen nog niet goed
genoeg zichtbaar zijn. Deze afwijkingen werden doorgaans gediagnosti-
ceerd bij een zwangerschapsduur van 17 a 18 weken. Van afwijkingen met
als onderliggende oorzaak een genetische aandoening wordt de diagnose
meestal binnen 2 tot 3 weken gesteld, maar wanneer het zeldzame
genetische aandoeningen betreft, kan de tijd tot diagnose oplopen tot 6
weken. De zwangerschapsduur bij diagnose varieerde van 15 tot 20

weken.

Ongeacht de tijd tot diagnose worden afwijkingen met een 13-wekenecho
eerder in de zwangerschap gediagnosticeerd dan wanneer er geen
13-wekenecho wordt verricht. Zonder 13-wekenecho komen afwijkingen
namelijk meestal bij de 20-wekenecho aan het licht of pas bij geboorte.

De 13-wekenecho geeft dus inderdaad meer bedenktijd voor de keuze
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over het uitdragen of beéindigen van de zwangerschap. De tijd tot
diagnose kan bij een 13-wekenecho echter een relatief lange periode
betreffen. Dit kan gepaard gaan met gevoelens van onzekerheid en angst.
Daar tegenover staat dat, bij met name de genetische aandoeningen, er
meer tijd is om diagnostische processen volledig te doorlopen waardoor
indien nodig diagnoses met meer zekerheid kunnen worden gesteld en er

een betere inschatting van de prognose kan worden gemaakt.

3.2.5 Ervaringen en voorkeuren

Binnen de IMITAS-studie is ook onderzoek gedaan naar de ervaringen en
voorkeuren van zwangeren en zorgprofessionals.®© Er is gekeken naar het
verschil in psychologische impact tussen een vroege zwangerschaps-
beéindiging (voor 18 weken zwangerschap) en een late zwangerschaps-
beéindiging (20-24 weken zwangerschap).® Uit de analyse kwam naar
voren dat elke zwangerschapsbeéindiging een emotionele impact heeft,
ongeacht de zwangerschapsduur. Een vroege zwangerschapsbeéindiging
geeft echter minder gevoelens van angst, stress, verdriet en rouw dan een
late beéindiging. Daarnaast is gevraagd in hoeverre zwangeren tevreden
zijn over hun deelname aan de 13-wekenecho." Over het algemeen keken
Zij (zeer) tevreden terug, met name wanneer er geen afwijkingen werden
gezien. Ook zwangeren met een afwijkende 13-wekenecho hadden geen

spijt van hun deelname, net als zwangeren bij wie er sprake was van een

fout-positieve uitslag. In deze groepen was de score van spijt over deel-

name wel hoger dan bij de groep met een normale uitslag van de
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13-wekenecho. Wanneer zwangeren gevraagd werd naar hun voorkeuren,
gaf de meerderheid aan (85%) dat de 13-wekenecho aangeboden zou
moeten worden met goede testeigenschappen en een diagnose vroeg in
de zwangerschap.® Zij accepteerden echter een diagnose later in de
zwangerschap als dit gepaard gaat met minder fout-negatieve uitslagen
(hogere sensitiviteit). De sensitiviteit en het beperken van fout-positieve
uitslagen (betere positief voorspellende waarde) werden door zwangeren
als even belangrijk gezien. Voor zorgprofessionals lag dit anders. Zij
prioriteerden sensitiviteit boven de positief voorspellende waarde.
Ongeveer 30% van de zorgprofessionals gaf aan dat de 13-wekenecho
aangepast zou moeten worden, bijvoorbeeld door deze pas te verrichten
als de uitslag van de NIPT bekend is. Ongeveer 20% vond dat de

13-wekenecho niet aangeboden zou moeten worden.

3.2.6 Controlegroep

Binnen het kader van de IMITAS-studie is er ook gekeken naar de detectie
van aangeboren afwijkingen zonder 13-wekenecho (de controlegroep).? Dit
is gedaan in de periode voorafgaand aan de introductie van de
13-wekenecho (1 januari 2021 — 1 september 2021). Er zijn alleen gegevens
beschikbaar van de zwangeren bij wie vodr een zwangerschapsduur van
18 weken een GUO werd verricht. Dit werd bij 817 zwangeren gedaan,
ongeveer 80% naar aanleiding van een afwijkende termijnecho en
ongeveer 20% naar aanleiding van commerciéle echo’s. De NIPT was in

die periode nog geen onderdeel van het aanbod prenatale screening. Bij
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539 zwangeren was het GUO afwijkend, 499 zwangeren gaven
toestemming om hun gegevens te gebruiken in het kader van de IMITAS-

studie.

Er werden in 405 van de 499 gevallen afwijkingen gediagnosticeerd,
waarvan 198 structurele afwijkingen, 174 afwijkingen met onderliggende
genetische aandoening en 33 overige bevindingen zoals afwijkingen van
de placenta.”? De meest gediagnosticeerde structurele afwijkingen waren
MCA (n=69) en anencefalie (n=26). De tijd tot diagnose van alle structurele
afwijkingen was 1tot 2 weken en de zwangerschapsduur bij diagnose was
ongeveer 14 weken. Bij de genetische aandoeningen was er in de meeste
gevallen sprake van trisomie 21 (n=61) en trisomie 18 (n=38). De tijd tot
diagnose was ongeveer een week, bij een zwangerschapsduur van

ongeveer 13 weken.

Een directe vergelijking met de 13-wekenecho wat betreft bevindingen, tijd
tot diagnose en zwangerschapsduur is niet goed mogelijk en niet zinvol,
omdat de cohorten verschillen. De controlegroep bestaat uit zwangeren
met voornamelijk een afwijkende termijnecho, en de groep die een
13-wekenecho heeft gehad bestaat uitsluitend uit zwangeren bij wie de
termijnecho niet afwijkend was. Zwangeren met een afwijkende termijn-
echo werden verwezen voor vervolgdiagnostiek en kwamen niet in

aanmerking voor een 13-wekenecho. Dat is ook het huidige beleid.
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De gegevens van de controlegroep laten vooral zien dat er met de termijn-
echo ook aangeboren afwijkingen worden opgespoord. Het betreft met
name afwijkingen die (zeer) vroeg in de zwangerschap (duidelijk) zichtbaar
zijn, zoals anencefalie. Ondanks dat de termijnecho niet bedoeld en
ingericht is voor screening op aangeboren afwijkingen, worden deze

in de praktijk ook met de termijnecho ontdekt."

3.3 Voor- en nadelen

Uit de resultaten van de IMITAS-studie blijkt dat er met een structureel
echoscopisch onderzoek aan het einde van het eerste trimester van de
zwangerschap aangeboren afwijkingen kunnen worden opgespoord.
Deze afwijkingen komen daardoor vroeg in de zwangerschap aan het licht,
waardoor er meer tijd is voor vervolgdiagnostiek. Diagnoses kunnen
daardoor met meer zekerheid worden gesteld en er kan een betere
inschatting worden gemaakt van de prognose. Deze informatie is behulp-
zaam bij de beslissing over het uitdragen of beéindigen van de zwanger-
schap en hiervoor is ook meer bedenktijd. De 13-wekenecho biedt
daarmee zinvolle handelingsopties en bevordert daarmee de

reproductieve autonomie.

De resultaten van de IMITAS-studie laten echter ook zien dat de 13-weken-
echo nadelen heeft. Gebleken is dat er in 7,5% van de echo’s (9.679/129.704)
sprake was van een incomplete meting, waarbij een uitslag ontbrak en de

zwangere in onzekerheid verkeerde. Het beleid was om de echo niet
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opnieuw te verrichten of te verwijzen, maar in deze gevallen de 20-weken-
echo af te wachten. Daarnaast was er in 1164 gevallen (1% van de verrichte
echo’s) sprake van onterechte geruststelling, omdat de uitslag fout-negatief
bleek te zijn. In 1.313 gevallen (1% van de verrichte echo’s) was er sprake
van een verwijzing voor vervolgdiagnostiek, die in 531 gevallen terecht was
(40% van de verwijzingen), maar in 775 gevallen onterecht. Dat betekent
dat 60% van de verwijzingen fout-positief was waardoor de zwangere (en
haar partner) onnodig ongerust is geweest en vervolgdiagnostiek achteraf

gezien niet nodig was.

3.4 Huidige situatie 13-wekenecho

Sinds de start van de IMITAS-studie wordt de 13-wekenecho aangeboden
in het kader van dit wetenschappelijke onderzoek. Zoals eerder beschreven
zijn er geen (geanalyseerde) gegevens beschikbaar van de echo’s die na
het eerste jaar (hovember 2021-2022) zijn verricht. Voor de beoordeling
van de voor- en nadelen van de 13-wekenecho in de huidige situatie zijn
recente gegevens echter wel van belang, omdat de gegevens van het
eerste jaar mogelijk niet representatief zijn voor de huidige situatie.

Daar zijn 2 redenen voor. De 1° betreft het effect van een mogelijke leer-
curve bij echoscopisten. Het is voorstelbaar dat echoscopisten naar mate
Zij meer ervaring hebben, beter worden in het uitvoeren van het (volledige)

protocol van de 13-wekenecho. Dit kan ertoe leiden dat er in de huidige

situatie minder incomplete metingen en minder foutieve metingen zijn

(fout-positief en fout-negatief) dan in het eerste jaar het geval was.
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Omdat recente gegevens ontbreken is niet bekend in hoeverre er sprake is
van een leercurve en welk effect dat heeft op uitkomsten van de
13-wekenecho. De 2°¢ reden betreft de invoering van de NIPT. Ten tijde van
het eerste jaar 13-wekenecho werd de NIPT aangeboden in het kader van
wetenschappelijk onderzoek (de TRIDENT-studie). Inmiddels is er sprake
van een structureel landelijk aanbod van de NIPT, waaraan jaarlijks ruim
70% van de zwangeren deelneemt.”® Het betekent dat chromosomale
afwijkingen doorgaans met de NIPT worden opgespoord. Indien een
eventueel afwijkende uitslag van de NIPT bekend is voordat de
13-wekenecho wordt verricht, wordt er geen 13-wekenecho verricht. In de
huidige situatie zouden er daarom mogelijk minder 13-wekenecho’s
verricht kunnen worden dan in het eerste jaar. Het aantal genetische
afwijkingen dat met de 13-wekenecho wordt opgespoord zou daardoor ook
afgenomen kunnen zijn vergeleken met het eerste jaar 13-wekenecho. Is
de NIPT-uitslag niet tijdig bekend, dan wordt er wel een 13-wekenecho
gedaan. In dat geval worden er 2 screeningstests (NIPT en 13-wekenecho)
ingezet die deels dezelfde afwijkingen opsporen. Er zijn echter geen
gegevens beschikbaar over de uitkomsten van de 13-wekenecho in de

huidige situatie en in hoeverre de NIPT en de 13-wekenecho overlappen.
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4 Mogelijke
vervolgstappen

In het kort

Bij een structureel landelijk aanbod van de 13-wekenecho buiten onder-
zoeksverband dient de nut-risicoverhouding gunstig te zijn.

De commissie benoemt mogelijkheden om de nut-risicoverhouding te
verbeteren, bijvoorbeeld door aanpassingen in protocollen te maken
over welke structuren worden beoordeeld en welke uitslagen leiden tot
een verwijzing. Ook kan het aanbod voor prenatale screening anders
worden ingericht, door testen anders te positioneren en mogelijk te

combineren.
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41 Aanpassen protocollen

De 13-wekenecho wordt momenteel aangeboden in het kader van weten-
schappelijk onderzoek, de IMITAS-studie. Om zo goed mogelijk inzicht te
krijgen in de voor- en nadelen van de 13-wekenecho en de onderzoeks-
vragen erover te kunnen beantwoorden, is ervoor gekozen om een uitge-
breid screeningsprotocol te hanteren.®> Het betekent dat alle orgaan-
structuren in beeld worden gebracht (zie tabel 1in hoofdstuk 3) en er ook
gekeken wordt naar biometrie, sonomarkers (zoals een verdikte nekplooi)
en algemene kenmerken (zoals hartactie, vruchtwater en placenta).

De resultaten van de IMITAS-studie laten zien dat er in het eerste jaar
sprake was van een hoog aantal fout-positieve uitslagen (60% van de
verwijzingen).® Wanneer vanuit overheidswege de 13-wekenecho zou
worden aangeboden als een structureel landelijk bevolkingsonderzoek
(screeningsprogramma), dan dient de nut-risicoverhouding gunstig te zijn.
Dit kan mogelijk worden bereikt door nadelen, zoals fout-positieve test-
uitslagen zoveel mogelijk te voorkomen. Een aangepast verwijsprotocol
zou het aantal fout-positieve uitslagen kunnen verminderen, bijvoorbeeld
door niet te verwijzen bij geisoleerde afwijkingen in biometrie. Een andere
mogelijkheid is om structuren die nog niet ver genoeg ontwikkeld zijn, niet
te beoordelen. Dit zou kunnen gelden voor bijvoorbeeld de vlindervorm
van de plexus choroideus (onderdeel van de hersenen). De commissie

wijst erop dat het aanpassen van echoprotocollen om de nut-risico-

verhouding te verbeteren, dient te gebeuren door beroepsgroepen die de

echo’s uitvoeren.
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4.2 Inrichting prenatale screening op aangeboren
afwijkingen

Het huidige aanbod van prenatale screening op aangeboren afwijkingen
bestaat momenteel uit de NIPT, de 13-wekenecho (in onderzoeksverband)
en de 20-wekenecho. Daarnaast wordt doorgaans ook een termijnecho
verricht om de zwangerschapsduur te bepalen. De NIPT, 13-wekenecho en
20-wekenecho zijn bedoeld om te screenen op aangeboren afwijkingen,
maar de termijnecho niet. Deze echo is er ook niet voor ingericht. Zo is er
geen protocol voor het opsporen van aangeboren (ernstige) afwijkingen,
zijn echoscopisten hiervoor niet opgeleid en worden aanstaande ouders
vooraf niet geinformeerd over mogelijke bevindingen en gevolgen daarvan
(counseling). In de praktijk blijkt de termijnecho echter wel te leiden tot
screening. Resultaten van de IMITAS-studie laten zien dat er ook zonder
13-wekenecho afwijkingen worden gediagnosticeerd vroeg in de zwanger-
schap.""” Deze afwijkingen kwamen in de meeste gevallen aan het licht bij
de termijnecho. Gegeven dat de termijnecho leidt tot vroege opsporing
van aangeboren afwijkingen, valt te overwegen om de termijnecho en de
13-wekenecho te combineren tot 1 screeningsecho (met bijbehorende
protocollen, voorlichting, kwaliteitscontrole, en dergelijke). Dit voorkomt dat
er binnen enkele weken meerdere echo’s worden verricht en maakt dat de
daarmee gepaard gaande nadelen, zoals fout-positieve uitslagen, kunnen
worden beperkt. Bovendien kunnen aanstaande ouders vooraf goed

worden geinformeerd (counseling) en een weloverwogen keuze voor
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deelname maken. Daarnaast is er minder echoscopiecapaciteit nodig,
evenals financiéle middelen.

Een andere mogelijkheid tot verbetering is om de NIPT in principe vooraf
te laten gaan aan de 13-wekenecho en de echo niet te verrichten zolang
de uitslag niet bekend is (indien aanstaande ouders voor zowel NIPT als
13-wekenecho kiezen). Hiermee worden onnodige echo’s en de daarmee
gepaard gaande nadelen voorkomen, omdat bij een ongunstige NIPT de
zwangere verwezen wordt voor vervolgdiagnostiek en niet meer in

aanmerking komt voor een 13-wekenecho.
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5 Advies

In het kort

Op basis van de gegevens van november 2021 tot november 2022 advi-
seert de commissie de 13-wekenecho in de oorspronkelijke opzet niet
structureel aan te bieden tijdens de zwangerschap. Hoewel deze echo de
reproductieve autonomie kan vergroten, en de commissie het belang
daarvan onderschrijft, bleken volgens de commissie in het eerste jaar van
het wetenschappelijk onderzoek op populatieniveau de voordelen niet op
te wegen tegen de nadelen. Een groot aantal echo’s werd verricht om
een beperkt aantal afwijkingen te diagnosticeren, terwijl er bij meer dan
de helft van de verwijzingen sprake was van een fout-positieve uitslag en
een aanzienlijk aantal afwijkingen werd gemist. De commissie benadrukt
dat de gegevens van het eerste jaar mogelijk geen goed beeld geven
van de huidige situatie en betreurt dat recente gegevens en resultaten
ontbreken. De commissie ziet het belang van het vergroten van de repro-
ductieve autonomie en benoemt daarom mogelijkheden die de nut-risico-
verhouding zouden kunnen verbeteren, zoals het aanpassen van het
echoprotocol of het combineren van screeningstests. Zij adviseert om de
uitvoerbaarheid van die verbetermogelijkheden te verkennen en bena-
drukt dat het van belang is om dat te doen op basis van recente gege-

vens en in nauwe samenspraak met de beroepsgroepen.
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Nut-risicoverhouding

De commissie heeft de resultaten van de IMITAS-studie van 1 november
2021 tot 1 november 2022 bestudeerd. Recente gegevens en resultaten
zijn niet beschikbaar.

De commissie stelt vast dat met de 13-wekenecho aangeboren afwijkingen
kunnen worden opgespoord die vroeg in de zwangerschap ontstaan.
Vroege opsporing en diagnostiek leidt ertoe dat diagnoses met meer
zekerheid kunnen worden gesteld en er een betere inschatting van de
prognose kan worden gemaakt. Deze informatie is behulpzaam bij de
beslissing over het al dan niet uitdragen van de zwangerschap en er is
meer bedenktijd hiervoor. De reproductieve autonomie kan daarmee door
de 13-wekenecho worden bevorderd, en de commissie onderschrijft het
belang daarvan. Zij stelt echter ook vast dat er afwijkingen zijn gemist en
dat er in meer dan de helft van de verwijzingen sprake was van een fout-
positieve uitslag die in alle gevallen leidde tot (achteraf) onnodige
vervolgdiagnostiek en psychische belasting.

Gezien het grote aantal verrichte echo’s (129.704, 75% deelname), het
beperkte aantal terecht-positieve (531), het relatief grote aantal fout-
positieve uitslagen (775) en het aantal gemiste afwijkingen (1.164), is de
commissie van oordeel dat de voordelen van de 13-wekenecho zoals
uitgevoerd tussen november 2021 en november 2022 niet opwegen tegen

de nadelen.
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De commissie wijst er op dat de beschikbare gegevens de huidige situatie
mogelijk niet goed representeren. Zo zou een mogelijke leercurve bij
echoscopisten kunnen leiden tot minder incomplete echo’s, gemiste
afwijkingen of fout-positieve uitslagen. Ook is de NIPT inmiddels onderdeel
van het prenatale screeningsaanbod. Bij een afwijkende NIPT-uitslag —
indien tijdig bekend — hoeft er geen 13-wekenecho te worden verricht.

Is dat niet het geval, dan ontstaat er een onterechte overlap tussen beide
screeningstests.

Omdat er geen recente resultaten beschikbaar zijn, is onduidelijk hoe
groot deze effecten zijn. De commissie betreurt dat en wijst erop dat een
analyse van recente gegevens nodig is om de nut-risicoverhouding van de

13-wekenecho in de huidige situatie goed te kunnen beoordelen.

Mogelijke vervolgstappen

De commissie onderschrijft het belang van het bevorderen van de repro-
ductieve autonomie, waaraan de 13-wekenecho een bijdrage kan leveren.
Bij een structureel landelijk aanbod van de 13-wekenecho dient evenwel
de nut-risicoverhouding gunstig te zijn. Dat is in de oorspronkelijke opzet
niet het geval, maar gezien het belang van prenatale screening, benoemt
de commissie mogelijkheden om de nut-risicoverhouding te verbeteren.
Zo zouden specifieke onderdelen uit het verwijsprotocol gehaald kunnen
worden. De commissie verwacht een betere verhouding tussen voor- en

nadelen als er niet wordt verwezen bij geisoleerde afwijkingen in
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biometrie. Ook structuren die rond 13-weken zwangerschap moeilijk te
beoordelen zijn zouden uit het protocol gehaald kunnen worden.
Daarnaast zou bij voorkeur de uitslag van de NIPT bekend moeten zijn
voordat de 13-wekenecho wordt verricht indien gekozen wordt voor beide
screeningstest. Dit voorkomt dat er bij een ongunstige NIPT-uitslag
onnodig een 13-wekenecho wordt verricht.

Tot slot ziet de commissie mogelijkheden voor het combineren van de
termijnecho en de 13-wekenecho. Een dergelijke samenvoeging tot 1
screeningsecho voorkomt dat er binnen enkele weken meerdere echo’s
worden verricht en vraagt daarnaast om minder (echoscopie)capaciteit en

(financiéle) middelen.

De commissie adviseert te verkennen hoe de verschillende verrichtingen
tijdens de zwangerschap (termijnecho, NIPT, 13-wekenecho, 20-weken-
echo) het beste kunnen worden gepositioneerd en eventueel kunnen
worden gecombineerd. Het is van belang om hierbij recente gegevens van
de 13-wekenecho te betrekken en de juridische (on)mogelijkheden en
praktische uitvoerbaarheid in kaart te brengen, in nauwe samenspraak met

de beroepsgroepen.
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