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Stollingsziekten en zwangerschap

Hemofilie A en B (Leyden)
Ziekte van Von Willebrand

Teamwork: /8\
Internist-stolling O 3
Kinderarts-stolling
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Gynaecoloog
Klinisch geneticus




Chromosomen en Genen

- * . “Chromosomen -
O 23paren

Een chromosoom
bestaat uit genen

UMmecCG

© Clinical Skils Lyd




Erfelijkheid

Chromosoom -> Gen -> Eiwit

Chromosoom DNA met Eiwit:
(verpakking DNA) genen bijv. Stollingsfactor
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Chromosomen

Normal Male - 46,XY
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Normal Female - 46,XX
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purposes cousing

Chromosomes ortificially stroightened for illustrotive




Hemofilie: Geslachtsgebonden

overerving

Vader met hemofilie

Gezonde dochters
Altijd draagsters

Draaagster Draaaster Geen Ge‘en
Uiadalgoie UTdalio iy
- ; hemofiie hemofilie

XX XX XY XY




Geslachtsgebonden overerving

Zoon met hemofilie: 25%

Gezonde dochter: 50%

Gezonde zoon: 25% &
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Stamboom van koningin Victoria
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Bron: http://biology.clc.uc.edu/Courses/bio105/sex-li




Ziekte van Von Willebrand

Autosomaal dominant: Autosomaal recessief:

(type 1, vrijwel alle types (type 2N, type 3, sommige
2A, 2B en 2M): 50% types 1 en 2a)
kans voor kinderen

AUTOSOMAAL DOMINANTE OVERERVING AUTOSOMAAL RECESSIEVE OVERERVING

Aangedane vader Gezonde moeder

De vader is drager De moeder is drager
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Keuzes bij kinderwens als er een verhoogde
kans is

Opties:
Onderzoek in de zwangerschap
Niets doen

Pre-implantatie diagnostiek — (‘

(voorafgaand aan zwangerschap)

Donorinseminatite
Adoptie




Mogelijkheden voor onderzoek in een
zwangerschap

Geslachtsbepaling in moederlijk bloed of met
echo (hemofilie)

DNA onderzoek (bij jongens igv hemofilie)
vlokkentest vanaf 11 weken zwangerschap

vruchtwaterpunctie rond 34 weken
zwangerschap




Geslachtsbepaling in moederlijk bloed

Moeder: XX

Ongeboren Kkind:
Meisje: XX

Jongen: XY



http://www.washington.edu/news/files/2012/06/fetal_genome.jpg

Mogelijkheden voor onderzoek in een
zwangerschap

Aanvullend DNA onderzoek

Nodig: cellen (DNA) van het ongeboren
kind
Vlokkentest

Vruchtwaterpunctie




Pre-implantatie Genetische Diagnhostiek
(PGD)

Preimplantation Genetic Diagnosis

O Egg / Sperm

Remove
1 or 2 cells
for testing

Analyze DNA or Chromosomes
. W p 1\
Do Al

Test Result

/ N\

With Without
Genetic Disorder Genetic Disorder
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Not Transferred Transferred

Standard In Vitro Ferilization

Intracytoplasmic Sperm Injection (1CSI)
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Pre-implantatie genetische
diagnostiek
Voordelen Nadelen

Zwangerschap van Zwangerschap na IVF:
kind zonder hemofilie Hormoonbehandeling

Prenatale diagnostiek

“niet” nodig Kans op zwangerschap 50%
Punctie eicellen moet mogelijk

zijn qua stolling moeder
Langdurig zwaar traject
Niet-natuurlijke zwangerschap
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