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Waarom cardiogenetica?



Plotse hartdood
• Plotseling en onverwachts overlijden binnen 1 uur na het ontstaan van eventuele klachten

• Incidentie neemt toe met leeftijd

• 50/100 000 personen/jaar rond 50 jarige leeftijd

• 50% van alle cardiovasculaire overlijdens

• 1ste symptoom in tot 50% van de gevallen

• Overleving OHCA-CPR ± 10%

• Normale autopsie

ESC guidelines 2022 prevention SCD, European Heart Journal (2022) 43, 3997–4126

Hasselqvist et al. N Engl J Med 2015; 372:2307-2315



Plotse hartdood

ESC guidelines 2022 prevention SCD, European Heart Journal (2022) 43, 3997–4126

Winkel et Al. European Heart Journal (2011) 32, 983–990

Risgaard et al. Circulation (2014) 2, 205-211

Ned Tijdschr Geneeskd. 2020;164:D4342



Plotse hartdood

Bagnall et al. N Engl J Med 2016;374:2441-52

24% CAD

16% CM

40% structureel nl hart

8% myocarditis

4% aortadissectie

38% in de slaap

27% in rust

15% tijdens & na inspanning

1,3/100 000/jaar



Bagnall et al. N Engl J Med 2016;374:2441-52

DNA analyse:

31/113 (27%) klasse 4/5 variant

Klinische screening:

Definitieve klinische diagnose in 

12/91 families (13%)



Plotse hartdood

1 proband = 8 familie leden



Plotse hartdood

1 proband = 8 aangedane familie leden



Waarom cardiogenetica?
• Cascade genetische screening - hoogrisico familieleden identificeren

• Vroeg opsporen

• Niet-dragers geen controle

• Diagnostisch/bevestiging

• Risico-stratificatie / genmutatie specifieke behandeling

• Preimplantatie genetische diagnostiek



Elektrische hartziekten Cardiomyopathie

Aortapathologie Dyslipidemie

Welke 
hartziekten?

• HCM

• DCM 

• RCM 

• A(R)VC

• Brugada syndroom/J wave 
syndroom

• Lang/kort QT syndroom

• CPVT



Overerving 

• Meestal autosomaal dominant

• Variabele penetrantie

• Omgevingsfactoren/triggers

• Leeftijd 



Cascade screening

Proband/indexpatiënt eerst!

→1ste graads familieleden

→2e graads familieleden



Raadpleging cardiogenetica 

• Indexpatiënt – fenotype

• Stamboom

• Familiale fenotype

• Overervingspatroon, penetrantie

• Hoog risico verwanten identificeren

• Informeren patiënt

• DNA sample – 5 maand



https://labogidsmedgen.uza.be/aanvraagformulieren

2 grote EDTA tubes

TAAD 

panel

37 genen

PED 

panel

60 genen

CM panel

59 genen

Cardiogenetica 

kliniek

Next generation sequencing

CMG: DNA 

extractie

Data analyse

CHOL 

panel

4 genen



klasse 1

Niet pathogeen

< 5%

klasse 2

Wrsch niet 

pathogeen 

5 - 10%

klasse 3

Variant van 

ongekende 

betekenis

10-90%

klasse 4

Wrsch

pathogeen

> 90%

klasse 5

Pathogeen

> 95%

Geen klinische 

toepasbaarheid 
Grootste klinische 

toepasbaarheid

Geen mutatie

ACMG guidelines

Dynamisch proces





Raadpleging cardiogenetica 

• Bespreking genetisch resultaat

• Verdere risicostratificatie

• Preventieve maatregelen: ICD, medicatie, sportadvies, …

• Psychosociale ondersteuning

• Planning van cascadescreening 1ste graads verwanten

• Familiebrieven

• Presymptomatische testing (8 weken)

• Preimplantatie genetische diagnostiek



Casus

• 16 jarig meisje

• Tijdens dansen nausea, syncope

• Normaal ECG

• Echocardiografie: hypertrofe CMP

• MRI hart, holter, ligfietsecho

• R/ s ICD

• HCM = erfelijk, 1:500

• CM panel: pathogene variant in exon 14 van het MYH7 gen

• presymptomatische testing ouders en siblings



Bezwaren van presymptomatische 
testing

Psychische 
gevolgen

Angst

zelfbeeld

Schuldgevoel 

Beroep 

Verzekering

Sport 

Belang van een 

multidisciplinair 

team



Praktisch  

• Prijs

• 9 € 

• Cave nederlandse ziekteverzekering

• In België formeel verbod op doorgegeven van genetische gegevens of het 
afnemen van genetische tests door bijv. een verzekeraar.



Take home messages

• Waarom cardiogenetica? Preventie! 

• Alarmsymptomen 

• Familiale anamnese 




