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Toestemmingsformulier 
Preïmplantatie Genetische Diagnose (PGD) 
en Preïmplantatie Genetische Screening (PGS)
patiëntgegevens: vul in of kleef adrema

voornaam en naam: ....................................................................................................................................
geboortedatum: .......... / .......... / ....................

adres: ..........................................................................................................................................................

voornaam en naam partner: ........................................................................................................................
geboortedatum: .......... / .......... / ....................

adres:………………………………………………………………..................................................................................
Preïmplantatie genetische diagnose (PGD) en preïmplantatie genetische screening (PGS) zijn gespecialiseerde technieken die toelaten om bij embryo’s een genetische afwijking op te sporen. Embryo’s worden bekomen door een behandeling met in vitro fertilisatie (IVF), doorgaans met intracytoplasmatische sperma-injectie (ICSI). Vervolgens worden bij ieder embryo enkele cellen verwijderd om de aan-of afwezigheid van een chromosoomafwijking of genetisch defect te bepalen. De embryobiopsie gebeurt meestal op dag 5 na bevruchting , uitzonderlijk kan voor het opsporen van een chromosoomafwijking een biopsie op dag 3  nodig zijn. De embryo’s worden na de biopsie ingevroren. Enkel de embryo’s die de onderzochte afwijking niet dragen, komen in aanmerking voor ontdooiing en terugplaatsing in de baarmoeder. Embryo’s die de onderzochte afwijking wel dragen worden niet teruggeplaatst. Met behulp van PGD/PGS kan alsdus het risico op een miskraam (door chromosoomafwijking) of de geboorte van een kind met een chromosoomafwijking of een gekende genetische ziekte sterk verkleind worden. 

Indicatie PGD

1. Koppels met een gebalanceerde chromosoomafwijking (translocatie): embryo’s met een ongebalanceerde chromosoomherschikking worden niet teruggeplaatst in de baarmoeder. Embryo’s met een normale chromosomenkaart en embryo’s die drager zijn van een geblanceerde herschikking kunnen niet onderscheiden worden, beide komen in aanmerking voor terugplaatsing in de baarmoeder.
2. Koppels met een gekende genetische afwijking of mutatie die verantwoordelijk is voor een autosomaal dominante of X-gebonden dominante aandoening: embryo’s met deze genetische afwijking of mutatie worden niet teruggeplaatst in de baarmoeder. 
3. Koppels die drager zijn van een autosomaal recessieve aandoening: in dit geval kunnen 3 categoriën van embryo’s onderscheiden worden:

1. Embryo’s aangetast door de aandoening (2 mutaties)
2. Embryo’s niet aangetast door de aandoening maar drager van de aandoening (1 mutatie)
3. Embryo’s niet aangetast door de aandoening en geen drager van de aandoening (geen mutatie)
Embryo’s type 2. en 3. komen in aanmerking voor terugplaatsing. Embryo’s met de beste kwaliteit zullen eerst teruggeplaatst worden, onafhankelijk van de dragerschapsstatus (dus onafhankelijk van het feit of het een type 2 of type 3 embryo betreft).
4. Vrouwen die draagster zijn van een X-gebonden recessieve aandoening: in dit geval kunnen 4 categoriën van embryo’s onderscheiden worden:

1. Mannelijke embryo’s aangetast door de aandoening (1 mutatie)
2. Mannelijke embryo’s niet aangetast door de aandoening (geen mutatie)
3. Vrouwelijke embryo’s drager van de aandoening (1 mutatie)
4. Vrouwelijke embryo’s geen drager van de aandoening en dus niet aangetast (geen mutatie)
Mannelijke en vrouwelijke niet aangetaste embryo’s (2. en 4.) komen in aanmerking voor terugplaatsing. Soms kunnen vrouwelijke embryo’s die drager zijn van de aandoening (3.) een variabele graad van tekenen van de aandoening vertonen. Indien dit voor de betrokken aandoening het geval is, zal vooraf met het koppel besproken worden of deze embryo’s in aanmerking komen voor terugplaatsing.
· Vrouwelijke embryo’s drager van de aandoening komen in aanmerking voor terugplaatsing

· Vrouwelijke embryo’s drager van de aandoening komen niet in aanmerking voor terugplaatsing
Wanneer stamboom- en segregatie-analyse aantoont dat de vrouw drager is van een X-gebonden recessieve aandoening en het verantwoordelijke genetische defect is niet gekend, dan kan PGD voor geslachtsbepaling worden toegepast. In dit geval komen enkel vrouwelijke embryo’s in aanmerking voor terugplaatsing.

PGD is een betrouwbare techniek om embryo’s te selecteren die een welbepaalde genetische aandoening niet zullen ontwikkelen. PGD kan evenwel in een klein percentage (1 tot 3%) fout zijn en leiden tot een misdiagnose. Een foute diagnose kan enerzijds betekenen dat een perfect normaal embryo verkeerderlijk als aangetast wordt beschouwd en dus niet in aanmerking komt voor terugplaatsing, anderzijds is het echter ook mogelijk dat een afwijkend embryo (drager van een chromosomale afwijking of aanwezige mutatie(s)) als normaal wordt beschouwd door de PGD test en dus geschikt wordt bevonden voor terugplaatsing in de baarmoeder. Om deze reden is het aanbevolen in geval van een zwangerschap na PGD het resultaat sowieso nog te bevestigen met een invasief prenataal onderzoek, hetzij een vlokkentest, hetzij een vruchtwaterpunctie. Wanneer u zou verkiezen geen prenataal onderzoek te laten verrichten, wordt uw akkoord gevraagd om het resultaat van de PGD test na de geboorte (postnataal) te bevestigen.
Het kan ook zijn dat de PGD test op het embryo niet informatief is en het dus niet duidelijk is of het een embryo betreft dat in aanmerking komt of niet voor terugplaatsing. In uitzonderlijke gevallen kan terugplaatsing van een embryo waarvan de uitslag niet informatief is, overwogen worden. Dit kan alleen na bespreking met en na schriftelijke goedkeuring van de wensouders. In dit geval wordt een invasief prenataal onderzoek door middel van een vlokkentest of vruchtwaterpunctie ten stelligste aanbevolen.

· Ik wens terugplaatsing van een embryo waarvan het resultaat niet informatief is wanneer geen enkel ander embryo ter beschikking is.

· Ik wens geen terugplaatsing van een embryo waarvan het resultaat niet informatief is, ook niet wanneer geen enkel ander embryo ter beschikking is.
Aangetaste embryo’s en niet informatieve embryo’s worden overgemaakt aan het centrum medische genetica (CMG) ter bevestiging van het PGD-resultaat. U wordt niet op de hoogte gebracht van het resultaat van deze confirmatie-test. 

· Ik ben akkoord dat de aangetaste en niet-informatieve embryo’s aan het CMG worden overgemaakt voor bevestiging van het resultaat.

· Ik ben niet akkoord dat de aangetaste en niet-informatieve embryo’s aan het CMG worden overgemaakt, maar wens dat ze onmiddellijk worden vernietigd.

Voor de oppuntstelling van de PGD-procedure zijn soms bloedstalen van u beiden verreist. Deze bloedstalen zijn nodig om de PGD test voor de welbepaalde genetische afwijking waarvoor er een verhoogd risico bestaat op punt te stellen. Er zal eveneens steeds bij u beiden een chromosomenkaart worden opgesteld (indien nog niet eerder gebeurd), evenals dragerschapsonderzoek voor mucoviscidose worden verricht. 
Ik, ondergetekende, verklaar hierbij dat ik werd voorgelicht door ....................................................................   over het uitvoeren van:

· Preïmplantatie genetische diagnose (PGD) 
· Preïmplantatie genetische screening (PGS).
Geen enkel ander genetisch onderzoek zal op het bekomen genetisch materiaal uitgevoerd worden zonder mijn toestemming. 
Ik heb dit document gelezen en ben voldoende geïnformeerd over de mogelijkheden en beperkingen van PGD/PGS.
Ik heb de mogelijkheid gehad vragen te stellen en heb op mijn vragen antwoorden gekregen die ik voldoende begrijp. 
Ik beslis, met de verkregen informatie, zonder enige beïnvloeding, de PGD of PGS test te laten uitvoeren.
Deze geïnformeerde toestemming is aanvullend op de geïnformeerde toestemming voor het uitvoeren van de in vitro fertilisatie (IVF) en Intracytoplasmatische sperma injectie (ICSI), die met u op de fertiliteitskliniek zal besproken worden.
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Naam mevrouw: ………………………………………………………………..

Datum: .......... / .......... / ....................
Handtekening mevrouw: ………………………………………………………………..
Naam partner: ………………………………………………………………..

Datum: .......... / .......... / ....................
Handtekening partner: ………………………………………………………………..
Naam zorgverlener: ………………………………………………………………..
Naam verantwoordelijke arts: ………………………………………………………………..

Datum: .......... / .......... / ....................
Handtekening zorgverlener / arts: ……………………………………………………………….
Opgemaakt in twee exemplaren, waarvoor er één bestemd is voor de patiënt.
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