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Ingevuld formulier per email versturen aan [lokaal invullen]

Deel 1, in te vullen door LSKG

Patiént

EPD nummer

Naam

Geboortedatum

Geslacht

Omeschrijving fenotype

Indicatie WES

Uitkomst WES (diagnose ja/nee)

Relevante informatie over familieleden

Betrokken arts (aanvrager)

Instelling aanvrager

Nevenbevinding

Gen

Variant (HGVS nomenclatuur)
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https://qportaal.umcn.nl/iProva/management/HyperlinkLoader.aspx?HyperlinkID=1ce39d58-b0ce-48ec-bf83-444966db41f8
https://qportaal.umcn.nl/iProva/management/hyperlinkloader.aspx?hyperlinkid=3ad14357-1ced-4380-aa13-150943910602

Homozygoot/Heterozygoot/De
novo/Inherited paternaal/Inherited maternaal

Classificering (class 3-5) door
labspecialist/onderzoeker/VKGL database

Is dezelfde mutatie beschreven in literatuur? Ja/ Nee (indien ja, geef referentie(s))

Frequentie in controlepopulatie (GnomAD,
versie nr)

Evt toelichting

Gevolgde strategie

In welke setting is de mutatie gevonden? Diagnostiek /Research

Indien Research: type technologie en het
projectnummer CMO

Evt toelichting

Deel 2, in te vullen door commissie

Aandoening

Bij welke aandoening is het gen betrokken?

Wat is het risico op het ontwikkelen van
symptomen bij dragers van een pathogene
mutatie (Penetrantie van de aandoening)?

Is de aandoening behandelbaar en/of
(preventieve) screening mogelijk, en zo ja,
hoe?

Evt toelichting

Informed consent

Aandoening die door medisch ingrijpen Default melden / Opt-out
beinvlioedbaar is

Aandoening die NIET door medisch ingrijpen Default niet melden / Opt-in
beinvlioedbaar is

Dragerschap van genetische aandoening met Default melden / Opt-out
tenminste 25% risico

Beoordeling door commissie

Datum bespreking

Aanwezig bij bespreking

Argumenten voor rapportering

Argumenten tegen rapportering

Conclusie

Aanvrager akkoord?

2van 3



3van3



