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CKD

CGA classificatie CKD

C = cause/diagnose
G = GFR
A = albuminurie

KDIGO 2024 Clinical practice guideline for the evaluation and management of CKD



CKD(x)

CGA classificatie CKD

C = cause/diagnose
G = GFR
A = albuminurie

• Categorie “unknown/missing” in 
registries (ERA, USRD)

• “Onbekend grondlijden”

• Niet-specifieke (verlegenheids)diagnose

In 16-20% CKD populatie geen 
“bevestigde” onderliggende diagnose

Halbritter et al., NDT, 2025



Niet-specifieke “diagnosen”

Histologische beschrijving:

Focale segmentale glomerulosclerose (FSGS)
Membranoproliferatieve glomerulonefritis (MPGN)
Nefrosclerose
Chronische interstitiële nefritis
Trombotische microangiopathie (TMA)
Dunne basaalmembraan nefropathie
Kristalnefropathie
….

Klinische beschrijving:

Hypertensieve nefropathie
Vasculaire nefropathie
Nefrosclerose
Chronische glomerulonefritis
Schrompelnieren
Familiaire (benigne) hematurie
Nefrocalcinose
….

Diagnose bepaalt oa prognose, behandelingsmogelijkheden, 
cardiovasculair risico, evt extra-renale verschijnselen, 

counseling van de patiënt (en familie)

Halbritter et al., NDT, 2025



CKDx

Halbritter et al., NDT, 2025



CKD diagnostisch algoritme

Halbritter et al., NDT, 2025



(Genetische) diagnostiek bij CKDx

KDIGO 2024 Clinical practice guideline for the evaluation and management of CKD Halbritter et al., NDT, 2025



(Genetische) diagnostiek bij CKDx

KDIGO 2024 Clinical practice guideline for the evaluation and management of CKD Cornec-Le Gall et al., 
CKJ, 2025



(Genetische) diagnostiek bij CKDx

KDIGO 2024 Clinical practice guideline for the evaluation and management of CKD

Genetic testing is emerging as a valuable 
component for evaluation of cause. In some 
studies, >10% of people with CKD, regardless of 
family history, were observed to carry genetic 
pathogenic and likely pathogenic variant(s) that 
represent a plausible molecular cause for the 
development or progression of CKD.

In some cases, identification of actionable genes
through genetic testing can impact the clinical 
management of people with CKD. 
The prevalence of genetic causes to CKD is 
expected to increase in future years through 
increased recognition.



Actionability bij genetische diagnostiek

KDIGO 2024 Clinical practice guideline for the evaluation and management of CKD



Actionability bij genetische diagnostiek

Knoers & Van Eerde, J Am Soc Nephrol 2024



Wanneer genetische diagnostiek?

Knoers & Van Eerde, J Am Soc Nephrol 2024
Dia met dank aan A. van Eerde (UMCU)

Positieve
familieanamnese

nierziekte
Consanguïne ouders

CKD vóór het 50e 
levensjaar vastgesteld

(young CKD)

CKD en extrarenale
manifestaties

Fenotype passend bij bekende
genetische aandoening (bijv. 

cystenieren, Alport-spectrum, 
tubulopathieën, congenitale

nefropathieën)

CKDx
Genetische diagnose richtinggevend voor 

prognose en/of behandeling
(bijv. proteïnurische glomerulopathieën, 

aHUS)

Familieleden van patiënten met CKD met een
bekende genetische oorzaak, waaronder potentiële

donoren voor niertransplantatie

Patiënten in reproductieve levensfase met zorgen
over overdracht van de nierziekte aan hun kinderen



Hoe genetische diagnostiek?

VARIETY studie



Hoe genetische diagnostiek?

Groopman & Rasouly, KI Reports, 2025



Hoe genetische diagnostiek?

***

Groopman & Rasouly, KI Reports, 2025

Wat: Eén (bekend) of enkele 
(vermoede) genen

- Genetische oorzaak in familie bekend
- Heel specifiek fenotype met oorzaak in   
  slechts 1 a 2 specifieke genen  
   “kan haast niet anders”

Techniek: Sanger sequencing, MLPA

Erg kleine kans toevalsbevindingen



Hoe genetische diagnostiek?

***

Groopman & Rasouly, KI Reports, 2025

Wat: Meerdere genen geassocieerd 
met (bepaalde) erfelijke nierziekten

- Beperkt panel bij fenotype met meerdere    
  genetische oorzaken
- Uitgebreid(er) panel 
  Radboudumc: “Nierpanel” n=327 genen 

Techniek: NGS=MPS; (whole) exome/ 
genome sequencing (WES/WGS) + copy 
number variation analyse (CNV)
 

Iets grotere kans toevalsbevindingen (binnen 
panel)



Hoe genetische diagnostiek?

Niet zelf door behandelend nefroloog:
- Open exoom/genoom analyse (zoeken naar  
  onbekende genen)
- Uitgebreider familieonderzoek
- Pre-symptomatisch onderzoek

Negatieve paneluitslag ≠ geen 
genetische oorzaak:
- Mist wat buiten panel(s) ligt; zelfs  
  “Nierpanel” mist bijv deel mitochondrieel
- Bij sterke verdenking kan er een tot nu toe 
  onbekende genetische oorzaak spelen
- Herhalen na enkele jaren

Laagdrempelig overleg of 
verwijzing klinisch geneticus 
(met nefrogenetische expertise)

Nefrogenetisch combi spreekuur

Nefrogenetica bespreking

aHUS genetica = ingewikkeld!

Positieve uitslag:

?



Hoe genetische diagnostiek?

Laagdrempelig overleg of 
verwijzing klinisch geneticus 
(met nefrogenetische expertise)

Nefrogenetisch combi spreekuur

Nefrogenetica bespreking

aHUS genetica = ingewikkeld!

Positieve uitslag:

Uitslag ≠ diagnose ?

Groopman & Rasouly, KI Reports, 2025



Hoe genetische diagnostiek?

Laagdrempelig overleg of 
verwijzing klinisch geneticus 
(met nefrogenetische expertise)

Nefrogenetisch combi spreekuur

Nefrogenetica bespreking

aHUS genetica = ingewikkeld!

Kosten: Vergoeding basisverzekering 
(valt onder eigen risico); apart 
product, niet via dbc nefroloog

De Haan et al., NDT, 2024



CKD(x) diagnostisch algoritme

Halbritter et al., NDT, 2025

CKDx
≠

CKDu !
CKDx

=
Call to 
action

!



CKDx: Call to action
• Documenteer diagnostische onzekerheid (middels CKDx)

 (vermijd niet-specifieke (verlegenheids)diagnose)
• Beschrijf of biopsie en/of genetische diagnostiek is verricht
 (wanneer, hoe, resultaat)
• Herevalueer periodiek 
 (diagnostiek alsnog verrichten of herhalen)

• Denk aan erfelijke oorzaken en genetische diagnostiek
• Maak gebruik van nefrogenetische kennis (bijv expertisecentra)



CKD of uneXplained cause (CKDx)
en rol van genetische diagnostiek

Prof. dr. Tom Nijenhuis, internist-nefroloog

Zeldzame Nierziekten, Radboudumc
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28 PGT voor erfelijke nierziekten

• Embryoselectie

• Doel: 

– de geboorte van kinderen met een ernstige erfelijke aandoening voorkomen

• Bedoeld voor:

– Paren met een sterk verhoogd risico op het krijgen van een kind met een ernstige 
erfelijke aandoening 

– Paren met een hoog risico op een miskraam als gevolg van een chromosoomafwijking

Wat is PGT?



29 PGT voor erfelijke nierziekten

• MUMC+ enige vergunning voor PGT in NL
 (1995, artikel 2 WBMV)

• Samenwerkingsverband (PGT Nederland):

 UMC Utrecht (2007)
 UMC Groningen (2008)
 Amsterdam UMC (2013)

• ca. 650 verwijzingen per jaar

• > 2000 gezonde PGT kinderen



30 PGT voor erfelijke nierziekten

• Translocaties

• BRCA1 / BRCA 2

• Myotone dystrofie

• Huntington

• Cystic fibrosis

• Fragiele X syndroom

• Duchenne spierdystrofie

• Hemofilie A/B

• Spinale spieratrofie 

Meest voorkomende aandoeningen



31 PGT voor erfelijke nierziekten

• PGT werkgroepvergadering MUMC+, maandelijks
• Klinisch genetici, gynaecologen, IVF-artsen, 

laboratoriumspecialisten, ethici, evt. andere medisch 
specialisten

• Alle nieuwe indicaties, evenals ‘Nee, tenzij’ indicaties

• Landelijke Indicatie Commissie (LIC)
• Adviesorgaan voor de werkgroep

Is PGT voor deze indicatie toegestaan?



32 PGT voor erfelijke nierziekten

Koppel met kinderwens

• 28-jarige  vrouw met familiaire PKD2 mutatie

– Zelf asymptomatisch

–Geen bijkomende gezondheidsproblematiek

• Partner gezond

• Vader mevrouw per toeval met cystenieren gediagnosticeerd, vooralsnog 
asymptomatisch op 56-jarige leeftijd

• Moeder van vader nierproblematiek op >75-jarige leeftijd
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34 PGT voor erfelijke nierziekten

Van kinderwens tot kind in de wieg

Genetische voorbereiding

Gynaecologische 
voorbereiding

Preconceptionele 
consulten

- Stimulatie 
met 
hormonen

- Eicelpunctie
- Biopsie

Genetische 
analyse

6-8w

1. Klinische 
genetica

4.
Genetische 

analyse

3.IVF 
behandeling

2. Centrum 
VPG

5. Embryo-
transfer

MUMC
Transportcentrum
MUMC – UMCU – UMCG -UMCA MUMC

Transport
centrum



35 PGT voor erfelijke nierziekten

Verwijzing
www.pgtnederland.nl



36 PGT voor erfelijke nierziekten

• Paar met kinderwens

• Verwijzing vanuit….. 
– Huisarts

– Verloskundige 

– Gynaecoloog (MUMC+ of elders)

– Ander specialisme

– Klinisch genetica elders

• Het intake gesprek bij de KG
– Voorgeschiedenis

– Familie-anamnese

– Waarom wens tot PGT?

– Andere opties overwogen → spontane zwangerschap met PND

– Globale uitleg over PGT behandeling

– Globale uitleg over IVF/ICSI behandeling

• Genetisch akkoord?
– Bekende indicatie: PGT  direct akkoord → start genetische voorbereiding + verwijzing centrum VPG

– Nieuwe indicatie: bespreken in de Landelijke indicatiecommissie → indien akkoord start genetische voorbereiding en verwijzing 
centrum VPG

Van kinderwens tot kind in de wieg
Stap 1: klinische genetica



37 PGT voor erfelijke nierziekten

• Bloedafname beide partners en familieleden
• Ontwikkelen van de genetische test

Duur = afhankelijk van indicatie, complexiteit en 
analysetechniek
– Chromosomale aandoeningen: 1-3 maanden
– Routine indicaties: bv BRCA, Huntington, CF, 

myotone dystrofie enz. → gemiddeld 4-6 maanden
– Complexe indicaties (de novo): 6 maanden – 12 

maanden 

• Parallel aan gynaecologische voorbereiding

Van kinderwens tot kind in de wieg
Stap 1: klinische genetica



38 PGT voor erfelijke nierziekten

Intake IVF arts

• Anamnese en medische voorgeschiedenis
• LO/AO
• Vrouw: 

– Lichamelijk onderzoek: Speculum-oz, VT, TVE
– Lab: AMH, Hb/HT, Virologie, Cx cytologie

• Op indicatie aanvullende diagnostiek of verwijzingen naar 
        ander specialisme 

– Wordt indien mogelijk al ingezet voorafgaande aan eerste intake om
         wachttijden te verkorten

• Uitleg PGT/IVF traject

• Gynaecologisch akkoord 

Van kinderwens tot kind in de wieg
Stap 2: Centrum VPG – gynaecologische voorbereiding
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Van kinderwens naar kind in de wieg
Stap 3: de IVF behandeling



40 PGT voor erfelijke nierziekten

• Afname biopt

– Dag 5 na punctie 

– ‘trophectoderm biopsie’

• Analyse duur: 6-8 weken

• Vanaf april 2026:

– Analyse meiotische trisomie 13, 18, 21

Van kinderwens tot kind in de wieg
Stap 4: de genetische analyse



41 PGT voor erfelijke nierziekten

• X-gebonden Alport syndoom

– XL recessief

• Verschil in uiting tussen mannen en vrouwen

• Mogelijke embryo uitslagen:

– Niet aangedaan → ET

– Aangedaan + mannelijk → geen ET

– Aangedaan + vrouwelijk → opslag

Embryo transfer beleid



42 PGT voor erfelijke nierziekten

• Slagingskans: 

– Per embryo transfer +/- 25% kans op doorgaande zwangerschap

– Per behandeling van 3 volledige cycli 50-60% kans op kind in de wieg

Van kinderwens tot kind in de wieg
Stap 5: Embryo transfer



43 PGT voor erfelijke nierziekten

Indien vitale zwangerschap → Retour klinische genetica

–  1-2% kans op een misdiagnose

–  Prenatale diagnostiek

• Vlokkentest: vanaf 10w zwangerschap

• Vruchtwaterpunctie: vanaf 15w zwangerschap

–  Testen van kindje na geboorte

–  Testen op volwassen leeftijd

Van kinderwens tot kind in de wieg
Stap 6: Follow-up
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45 PGT voor erfelijke nierziekten

• Consanguien koppel

• Pte heeft myotone 
dystrofie type 1

• Preconceptie 
dragerschapstest:

• Nephropathische cystinose (CTNS gen)

• Hyper IgD syndroom (MVK gen)

PGT voor meerdere indicaties

PGT voor Myotone dystrofie type 1 
(autosomaal dominant)

– Aritmie

– Respiratoire problemen t.g.v. analgetica

– Myotone crisis

– Subfertiliteit

→ Punctie op OK met cardiale monitoring

→ Strikt ET beleid → ET van één embryo



46 PGT voor erfelijke nierziekten

Nephropathische cystinose 
(autosomaal recessief)
Ernstige renaal Fanconi syndroom 
resulterend in eindstadium 
nierfalen op kinderleeftijd

Hyper IgD syndroom (autosomaal 
recessief)
Auto-inflammatoire aandoening 
met periodieke koorts episodes

PGT werkgroep

PGT goedgekeurd voor alle drie de 
indicaties

…optie om 3e indicatie te laten vallen

Echter, verzoek van paar om ook 
heterozygote (drager) embryo’s te 
excluderen
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48 PGT voor erfelijke nierziekten

info@pgtnederland.nl

www.pgtnederland.nl

mailto:info@pgtnederland.nl
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