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Bijlagen 01
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Mijnheer de minister,

Hierbij bied ik u een signalerend advies aan dat handelt over de publiekskennis van de genetica.
Een exemplaar van het advies is heden toegezonden aan de minister van Onderwijs, Cultuur en
Wetenschappen.

De ontwikkelingen in de genetica plaatsen de burger steeds vaker voor keuzes, bijvoorbeeld over
gemodificeerd voedsel of gezondheidsadviezen. In beleidsnota’s van de overheid en in eerdere
adviezen van de Gezondheidsraad is gesteld dat de burger in staat moet zijn op deze terreinen
geinformeerde keuzes te maken. Het hierbij aangeboden advies richt zich op de vraag welke
kennis daarvoor nodig is, en welke initiatieven in dat opzicht nodig zijn.

Behalve op het belang van algemene voorlichting, wijst het advies op de wenselijkheid in het
onderwijs aandacht aan genetica te geven, in het bijzonder voor leerlingen die geen biologie in hun
curriculum hebben. Hierover is overleg gewenst tussen genetici, didactici en ambtenaren van de
ministeries van OCW en VWS.

Het advies is besproken in de Beraadsgroep Geneeskunde en de Beraadsgroep Genetica van de
Gezondheidsraad. Omdat een commissie van de raad een advies zal voorbereiden over
massamediale voorlichting, is dat onderwerp niet in het huidige advies opgenomen.

rot. dr JA Knottnerus

Bezoekadres
Parnassusplein 5

2511 VX Den Haag
Telefoon (070) 340 7717
E-mail: pa.bolhuis@gr.nl
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Samenvatting

Publiekskennis over genetica verdient aandacht vanwege de brede maatschappelijke
toepassing en snelle ontwikkeling van dat vakgebied. De ontdekking van ziektegenen,
het kloneren van dieren, DNA-onderzoek door justitie en genetisch gemodificeerd
voedsel stellen de burger meer en meer voor beoordelingen en keuzes die enige
informatie vergen. Naar verwachting zal door de opheldering van het menselijk genoom
het aantal toepassingen van de genetica nog sterk toenemen. Publieksvoorlichting met
als doel dat de burger geinformeerde keuzes kan maken, is eerder bepleit in
beleidsnota’s van de overheid en in adviezen van de Gezondheidsraad. In dit signalerend
advies komt primair aan de orde wélke informatie daartoe gewenst is. In aansluiting
daarop wordt besproken wat er bekend is over de aanwezige publiekskennis, en welke
initiatieven in dit verband van belang zijn. Het geschrevene is gebaseerd op een
bespreking van deze onderwerpen op een door de Gezondheidsraad georganiseerd
symposium in november 2001.

Dit advies bespreekt niet welke psychologische en sociologische factoren de
houding van het publiek ten aanzien van de genetica beinvloeden. Ook komt niet aan de
orde welke vormen van (massa)voorlichting het meest effectief zijn. Deze onderwerpen
verdienen nadere aandacht.

De vraag welke publiekskennis over genetica gewenst is, krijgt in het advies een
tweeledig antwoord. Ten eerste zouden burgers enig inzicht moeten hebben in de vele
genetische verschillen tussen mensen, ook wat betreft de ‘ziektegenen’. leder mens
heeft genen die bij henzelf en bij het nageslacht kunnen leiden tot ziekteprocessen. Over
die processen kan steeds vaker gericht advies worden gegeven. Ten tweede is het voor
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het publiek van belang te weten dat het effect van genen vrijwel altijd beinvloed wordt
door andere factoren, zoals voeding en levensstijl. Kennis daarover onderstreept de
eigen verantwoordelijkheid van de burger. Naast enige inhoudelijke kennis is het
gewenst dat burgers weten hoe ze advies kunnen vragen.

De vraag naar wat er over genetica bekend is onder het publiek, is niet goed te
beantwoorden. Onderzoek op dit gebied is schaars en bovendien vatbaar voor kritiek op
de gebruikte methodologie. De ervaring in de klinische genetica leert dat er
misverstanden zijn over de erfelijkheid van ziektes. Zo blijkt dat soms geen advies
gevraagd wordt ondanks dat een ziekte bij herhaling in een familie voorkomt.

De vraag welke initiatieven gewenst zijn om tot een verbetering van de
publiekskennis te komen, levert antwoorden op die zich richten op het onderwijs, op
algemene voorlichting en op de positie van de huisarts.

In het onderwijs is een duidelijke tweedeling. Slechts een deel van de leerlingen,
namelijk leerlingen die voortgezet biologieonderwijs volgen, zijn geinformeerd over de
genetica. Adequate publiekskennis vergt echter dat ook de andere leerlingen daarin
inzicht verwerven. Dat kan waarschijnlijk aan de hand van eenvoudige voorbeelden.
Overleg tussen onderwijsdeskundigen, genetici en ambtenaren van de betrokken
ministeries is daartoe gewenst.

Voorts dient voor een breed publiek algemene voorlichting beschikbaar te zijn. Met
vragen over erfelijke aandoeningen kan men zich tot de huisarts wenden. Overleg tussen
klinisch genetici en huisartsen zou die weg kunnen verbeteren. Ook kan voorlichting via
het internet worden verstrekt. Het publiek moet daartoe bekend zijn met informatieve
websites. Een voorbeeld is het adres www.erfelijkheid.nl van het Erfocentrum. De
voorlichting aan etnische minderheden verdient bijzondere aandacht. Uit onderzoek
blijkt dat de kindersterfte in die groep aanmerkelijk hoger is dan het gemiddelde in
Nederland en dat erfelijke ziektes daarbij een belangrijke rol spelen.
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Summary, conclusions and
recommendations

Public awareness about genetics deserves our attention on account of the wide-ranging
applications of this branch of science within our society and the speed at which it is
developing. Such developments as the discovery of disease genes, the cloning of
animals, DNA research by officers of the law and genetically modified (GM) food are
increasingly confronting citizens with decisions and choices that require some degree of
information. It is expected that the number of applications of genetic technologies will
experience a further substantial increase as a result of the unravelling of the human
genome. In the past, government White Papers and Health Council advisory reports
have advocated public information campaigns aimed at enabling citizens to make
informed choices.

The main focus of this ‘alerting’ advisory report is on the nature of the information
that is required. This leads on to a discussion of what we know about the current level of
public awareness and what initiatives are of relevance in this context. The report is
based on a discussion of these issues that took place at a symposium organised by the
Health Council in November 2001.

This advisory report does not discuss which psychological and sociological factors
influence public opinion with regard to genetics. Nor does it consider which forms of
(mass) information are most effective. These issues warrant closer attention.

The question of what level of public awareness about genetics is desirable receives a
two-part answer. As far as the content of this knowledge is concerned, we are talking
about an understanding of the large number of differences in genes and of the interaction
between genes and the environment. The many genetic differences that exist between
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individual human beings also apply in the case of the ‘disease genes’. All human beings
have genes that can trigger disease processes in themselves and in their offspring.
Increasingly often, it is possible to provide specific counselling on those processes. It is
also important for the public to know that the effect of genes is almost always influenced
by other factors, which are referred to collectively as "the environment". These factors
include diet and lifestyle. Awareness of these issues underlines the individual
responsibility of the citizen. Besides possessing certain specific knowledge, it is
desirable that people should know how to go about asking for genetic counselling.

The question of what knowledge the public actually has of genetics is not an easy
one to answer. Research in this area is not only scarce, but it is also open to criticism
with regard to the methodology employed. Experience gained in the field of clinical
genetics teaches us that the heritability of disease is a misunderstood concept. Thus it
appears that some people do not seek counselling in spite of the fact that there is a
history of a particular disease in their family.

As far as the initiatives that are needed in order to raise public awareness are
concerned, the focus is placed on education, general information and the position of the
general practitioner. An obvious dichotomy arises in the sphere of education. Only a
proportion of pupils —i.e. those who opt to take a course in biology — are informed about
genetics. However, adequate public awareness demands that the others must also gain an
insight into this issue — something which could probably be accomplished through the
use of simple examples. This requires consultation between educational experts,
geneticists and officials from the relevant ministries.

Furthermore, the public at large needs to have access to general information. As far
as hereditary diseases are concerned, it is possible to consult a general practitioner.
Discussion between clinical geneticists and GPs could improve this process.
Information can also be provided via the internet, which entails making the public aware
of informative websites. One such site is the Erfocentrum, a genetic resource and
information centre to be found at www.erfelijkheid.nl. The dissemination of information
to ethnic minorities is an issue that warrants special attention. Research has shown that
child mortality within this population group is substantially higher than the national
average in the Netherlands, with hereditary diseases being an important contributory
factor.

Conclusions

*  The rapid advancement of scientific knowledge in the field of genetics is constantly
giving rise to new applications for these technologies (in areas such as health care
and food production). Citizens are required to make an ever-increasing number of
choices in this area. Nevertheless, little is known about the level of awareness, and
about possible misconceptions, in relation to genetics within the public at large.

Summary, conclusions and recommendations

10



http://www.erfelijkheid.nl



A substantial proportion of the students in secondary education receive no
instruction on genetics.

Owing to a lack of knowledge and misconceptions, people sometimes fail to seek
counselling about genetic problems in situations where such advice is, in fact,
required.

Recommendations

Further research needs to be conducted into public awareness and attitudes in
relation to genetics.

All students should, as part of their education, be familiarised with the fundamental
principles of genetics. Consideration should be given to the possibility of starting
this process in primary schools.

Key elements of genetics that merit thorough consideration are the enormous range
of genetic variation and the interaction between genes and environmental factors
such as diet and behaviour.

General information and adequate referral to clinical genetics centres are important
components of genetic counselling. This ideally requires an information service of
the type provided by the Erfocentrum, and raising of GP awareness with regard to

referral.

Summary, conclusions and recommendations
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Hoofdstuk 1

Inleiding

Het ontdekken van ziektegenen, het kloneren van zoogdieren, DNA-onderzoek bij
misdrijven en de introductie van genetisch gemodificeerd voedsel zijn in de afgelopen
jaren regelmatig in het nieuws geweest (Rei00). Het zijn slechts enkele van de vele
ontwikkelingen in de genetica die een grote maatschappelijke betekenis hebben. Toch is
het de vraag hoeveel het grote publiek weet van deze ontwikkelingen.

De genoemde toepassingen van de genetica hebben niet alleen aanzienlijke
maatschappelijke implicaties, maar zijn ook vanuit verscheidene oogpunten ter discussie
gesteld. De keuzes die op de burger afkomen, stellen eisen aan de publieksvoorlichting,
zoals eerder is betoogd in verscheidene beleidsnota’s en adviezen. Wat die voorlichting
in zou moeten houden, wat daarover bekend is, en welke initiatieven in dit verband
nodig zijn, is onderwerp van dit advies.

1.1

Ontwikkelingen in de genetica

Van vele honderden genen is ontdekt dat ze een rol spelen bij ziekteprocessen. Soms is
een veranderd gen de hoofdoorzaak van een aandoening, maar in veel gevallen gaat het
om combinaties van factoren en is de levensstijl minstens zo belangrijk. Voor het
publiek zijn veranderingen in genen in toenemende mate van belang, bij prenatale
diagnostiek en genetische diagnostiek na de geboorte zoals bij de neonatale screening
(de hielprik) en ook bij later in het leven optredende erfelijke ziektes.

Het kloneren heeft vooral aandacht in de pers gekregen door de veronderstelde
mogelijkheid ook mensen te kloneren. Veel minder is de eventuele therapeutische
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toepassing aan de orde geweest (GR02). Bij burgers kunnen deze ontwikkelingen
ongerustheid veroorzaken en zonder voorlichting ontbreekt het draagvlak voor
beslissingen over verder onderzoek.

Terwijl de mogelijkheid therapeutisch te kloneren betrekkelijk weinig bekendheid
geniet, is wel vrij algemeen bekend dat DNA-onderzoek te gebruiken is om daders van
misdrijven te identificeren. Ook over genetische manipulatie van plant en dier met de
bedoeling de voedselproductie te verbeteren of te vergemakkelijken is uitvoerig
gepubliceerd. Al dan niet vermeende nadelen van genetische veranderingen stonden
daarbij op de voorgrond. Bezwaren tegen deze voedselproducten hebben geleid tot het
besluit die veranderingen op de verpakking te vermelden, met de bedoeling dat daardoor
de burger een geinformeerde keuze kan maken. Bij een aanzienlijk deel van het publiek
is echter onvoldoende bekend over de genetica om de voor- en nadelen te kunnen
beoordelen.

Een andere ontwikkeling in de genetica die in de media onder de aandacht werd
gebracht, is het Human Genome Project, de bepaling van de basenvolgorde van het
menselijk genoom. Ruim dertigduizend genen zijn gevonden en van de precieze kennis
over die genen worden door deskundigen nog veel nieuwe toepassingen verwacht
(Int01, VenO1).

Hoe verschillend de ontwikkelingen in de genetica ook zijn, ze hebben twee
overeenkomsten. Ten eerste zijn ze bijna allemaal van grote maatschappelijke betekenis.
Ten tweede weten de meeste burgers heel weinig over de wetenschappelijke kennis die
de basis vormt voor de ontwikkelingen in de genetica. De combinatie van die twee
factoren heeft ertoe geleid dat er veel ongefundeerde reacties op die ontwikkelingen in
de media zijn verschenen, soms positief zonder dat daarvoor voldoende onderbouwing
te geven was, en soms negatief zonder duidelijke reden (Rei00). Zo is de ontdekking dat
een gen een rol speelt bij een bepaalde ziekte in een aantal gevallen geinterpreteerd als
zouden alle patiénten een mutatie in dat gen hebben, of zelfs als zou daardoor nu een
therapie voorhanden zijn. Ook leidt de berichtgeving ertoe dat sommigen een genetische
invloed ervaren als determinisme, een stap die in de hand gewerkt wordt door het
taalgebruik in de vorm van een gen ‘voor’ een eigenschap.

Een goed begrip voor de ontwikkelingen in de genetica is gewenst, zodat de burger
geinformeerde keuzes kan maken, en tot gefundeerde oordelen komt. Hoewel de kennis
onder het brede publiek noodzakelijkerwijs beperkt zal blijven, lijkt het mogelijk de
huidige situatie aanzienlijk te verbeteren. Die verbetering is temeer gewenst omdat naar
verwachting het publiek steeds vaker geconfronteerd zal worden met de toepassingen
van de genetica (Les01).
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1.2

Adviezen en beleidsnota’s

In adviezen van de Gezondheidsraad over erfelijkheidszaken is al verscheidene malen
aandacht gevraagd voor de voorlichting aan het publiek. In het advies Erfelijkheid:
wetenschap en maatschappij uit 1989 is aanbevolen de publieksvoorlichting te
stimuleren, onder andere door onderwijs en voorlichting via massamedia (GR89). Het
ging daarbij - en gaat nog steeds - om de mogelijkheid geinformeerde keuzes te maken
in zaken die de erfelijkheid betreffen. Daarbij is in de eerste plaats gedacht aan keuzes
die zich voor kunnen doen als er in een gezin een erfelijke ziekte aan het licht komt.

In 1994 is in het advies Genetische screening opnieuw benadrukt dat het publiek
goed geinformeerd moet worden, met het oog op het toenemend aantal erfelijke ziektes
waarbij het mogelijk is tests uit te voeren. Het publiek dient van het bestaan van die
ziektes en van bepaalde tests (zoals de hielprik) op de hoogte te zijn. In het geval van
screening is daarbij van belang dat het aanbod te screenen kan botsen met het recht om
niet te weten (GR94). Meer recent, in de adviezen Farmacogenetica (GR00) en
Prenatale screening (GR0O1), komt bovendien aan de orde dat de zaken waarover kennis
bij het publiek wenselijk is, steeds complexer worden.

Farmacogenetische kennis betreft erfelijke verschillen die voor het gebruik van
geneesmiddelen van belang zijn. Die verschillen kunnen ertoe leiden dat een middel snel
wordt omgezet in het lichaam, zodat hogere dosering nodig is. Ook kan een erfelijk
verschil ertoe leiden dat een middel voor bepaalde mensen ernstige bijwerkingen heeft.
Het bepalen van die verschillen zou het therapeutisch effect van medicijngebruik
kunnen verbeteren en bijwerkingen voorkomen. Maar die bepaling van erfelijke
eigenschappen kan ook een aanleg voor ziektes aan het licht brengen. Ook kan de
bepaling tot misverstanden over de aard van de ziekte en de prognose leiden (GRO00).

Prenatale screening van zwangeren is gericht op het ontdekken van een aangeboren
afwijking zoals het Downsyndroom. Daarbij wordt gebruik gemaakt van een test die in
de meeste gevallen bepaalde afwijkingen kan detecteren, maar niet in alle gevallen en
ook niet alle afwijkingen. Verwarring kan onder andere ontstaan doordat het bij een
positief testresultaat meestal gaat om een fout-positieve uitslag. Om van een informed
consent te kunnen spreken vereist veel uitleg en is het waarschijnlijk nodig dat al voor
de zwangerschap enige kennis over deze zaken aanwezig is (GRO1).

In de ministeri€le beleidsnota Toepassing van de genetica in de gezondheidszorg en
de Beleidsnota biotechnologie komt eveneens de publiekskennis aan de orde (VWS00,
VROO00). In de eerste nota wordt nadrukkelijk betoogd dat de burger als patiént en als
consument de eigen verantwoordelijkheid moet kunnen nemen, en daarin ondersteund
moet worden door voldoende voorlichting en informatie. De individuele burger zal
bijvoorbeeld vaker moeten beslissen over de vraag of hij kennis wil nemen van zijn
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aanleg voor bepaalde erfelijke ziekten (het recht om ‘niet te weten’). In de nota over de
biotechnologie wordt de betrokkenheid van de burger bij wetenschappelijke
ontwikkelingen besproken. De nota’s bepleiten het publieksdebat, zowel over
biotechnologie en voedsel als over de toepassing in de gezondheidszorg.

Ook vanuit pati€éntenorganisaties is een goede publieksvoorlichting bepleit. Zo acht
de overkoepelende ‘Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties
betrokken bij erfelijke en/of aangeboren aandoeningen’ het gewenst dat de overheid
verspreiding van informatie omtrent erfelijkheidsonderzoek en -voorlichting krachtig
bevordert (VSO99).

1.3

Bijeenkomst van deskundigen

In de genoemde adviezen en nota’s is aangegeven dat publieksvoorlichting gewenst is.
Er is echter niet ingegaan op de vraag wélke kennis aanwezig zou moeten zijn. Moet
men weten hoe de dubbelhelix werkt? Die kennis van biologische mechanismen zou een
goede basis bieden om nieuwe ontwikkelingen in perspectief te zien. Anderzijds kan
men aan meer praktische kennis denken. Waarvoor kan men zich momenteel zinvol
laten testen? Weet men dat er klinisch-genetische centra zijn?

Die vragen zijn onderwerp geweest van een door de Gezondheidsraad
georganiseerde bijeenkomst op 21 november 2001. Door sprekers uit verschillende
disciplines is uiteengezet wat hun ervaringen waren en om welke publieksvoorlichting
het huns inziens zou moeten gaan. In bijlage A van dit advies is het verslag opgenomen
van dit Symposium Publiekskennis Genetica. De bevindingen tijdens deze bijeenkomst
van deskundigen vormen de basis voor de hoofdstukken hierna.

1.4

Opbouw van dit advies

In dit advies wordt besproken welke kennis van de genetica gewenst is (hoofdstuk 2),
wat er bekend is over de publiekskennis (hoofdstuk 3), en welke initiatieven in dit
verband nodig geacht worden (hoofdstuk 4). Die vragen zijn benaderd vanuit
wetenschappelijk oogpunt, maar ook naar aanleiding van de problemen die
professionals in de praktijk tegenkomen. De opbouw van de hoofdstukken van dit advies
ziet er als volgt uit.

De kennis die nodig is om geinformeerde keuzes te maken, is deels basiskennis.
Enig inzicht in de biologie is vereist, met name over het grote aantal genen en de vele
variatie die daarin voorkomt, inclusief een groot aantal verschillen die van belang zijn
voor de gezondheid (2.1). Ook dient genetica niet deterministisch geinterpreteerd te
worden. Eigenschappen vormen zich immers in de regel in een wisselwerking tussen
genen en omgeving (2.2). Daarnaast is het nodig iets over kansen te weten: wat
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betekenen bijvoorbeeld voorspellingen op basis van DNA-onderzoek die door
wetenschappelijke onderzoekers uitgedrukt worden in percentages (2.3). Die kansen
kunnen gekoppeld zijn aan verschillende handelingsopties. Ook is praktische kennis
nodig, bijvoorbeeld over de mogelijkheden om professioneel advies te krijgen over
erfelijkheidsproblemen (2.4).

Wat er bekend is onder het grote publiek, is sporadisch onderzocht. Dat onderzoek is
in verschillende landen uitgevoerd, en het is onduidelijk in hoeverre de
onderzoeksgegevens in Nederland van toepassing zijn. Bovendien is kritiek mogelijk op
de wijze van onderzoek (3.1). Ondanks die beperkingen zijn enige conclusies mogelijk
(3.2). Behalve onderzoekers zijn ook professionals in de gezondheidszorg geraadpleegd
over de publiekskennis (3.3).

De publieksinformatie kan verbeteren door onderwijs over genetica, door
huisartsinformatie en door algemene informatie over erfelijkheid. Het onderwijs dient te
voorzien in een (klein) basispakket voor alle leerlingen (4.1). Bij de huisarts zou, nu
steeds meer over de genetische component van ziektes bekend is, de familie-anamnese
meer aandacht moeten krijgen (4.2). Wat de algemene publieksinformatie betreft zou het
nuttig zijn als de betreffende adressen meer bekendheid krijgen (zoals
www.erfelijkheid.nl van het Erfocentrum en www.vsop.nl van de Vereniging
Samenwerkende Ouder- en Pati€ntenorganisaties betrokken bij erfelijke en/of
aangeboren aandoeningen; 4.3).

In hoofdstuk 5 staan de conclusies en aanbevelingen van dit advies.
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Hoofdstuk 2

Welke kennis is gewenst?

Zoals in de eerder genoemde adviezen en beleidsnota’s is uiteengezet, is het doel van de
genetische kennis om gefundeerd te kunnen beoordelen en te kiezen. De genetica heeft
implicaties op uiteenlopende gebieden. In de gezondheidszorg gaat het bijvoorbeeld om
neonatale screening, prenatale diagnostiek en voorspellingen over toekomstige ziektes.
In de voedselvoorziening kent men functional food en genetisch gemodificeerde
producten. In de justiti€le sfeer worden steeds meer DN A-identificaties gebruikt. Het
wetenschappelijk onderzoek leidt steeds vaker tot toepassingen waarbij keuzes te maken
zijn, in het bijzonder door het grote aantal gegevens uit het Human Genome Project
(Int01, VenO1).
Deskundigen noemen als lacunes in de publiekskennis (Wor0O1; zie ook bijlage A):
* het gebrek aan inzicht in de grote genetische variatie, inclusief de vele verschillen
die de gezondheid beinvloeden,
* het ontbreken van het besef dat er in de regel wisselwerking tussen genen en
omgeving is,
* het onvermogen met kansen om te gaan, vooral als het gaat om gebeurtenissen in het
eigen leven, en
* de onkunde ten aanzien van advisering, zoals over verwijzingsmogelijkheden en
over de bereikbaarheid van algemene informatie.

Tevens is door deskundigen gewezen op de aanwezigheid van ideeén die schade kunnen
berokkenen, zoals de gedachte dat een ziekte die maar eenmaal in een familie voorkomt,
niet erfelijk kan zijn (zie bijlage A).
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Het advies de publiekskennis op deze punten te verbeteren, impliceert niet dat de
houding van het publiek ten aanzien van genetica slechts van cognitieve elementen
athankelijk is. Het oordeel over genetische modificaties, kloneren of
erfelijkheidsonderzoek wordt ook door andere factoren van bijvoorbeeld
psychologische of sociologische aard beinvloed (Wei02). De oordelen en keuzes dienen
echter niet tot stand te komen op basis van misverstanden van feitelijke aard.

21

Genetische variatie

De vele duizenden genen zijn elk opgebouwd uit vele duizenden bouwstenen. In vrijwel
iedere bouwsteen kunnen verschillen aanwezig zijn die een verschillende aanleg tot
gevolg hebben. Door het enorme aantal mogelijke verschillen hebben de meer dan zes
miljard mensen, met uitzondering van identieke tweelingen, allen een ander genoom. De
erfelijke aanleg vertoont dus een grote variatie. Die enorme variatie is niet alleen bij de
mens maar ook bij dieren en planten aanwezig. Het is de basis voor het
aanpassingsvermogen van een soort aan veranderende omstandigheden.

Gevraagd is wel hoe die grote variatie te rijmen is met het kleine verschil in DNA
tussen mens en chimpansee dat immers slechts enkele procenten bedraagt (Bri02). Die
tegenspraak is slechts schijn omdat er drie miljard basenparen zijn, en enkele procenten
daarvan nog tientallen miljoenen bedraagt.

Enig inzicht in de genetische variatie is nodig om de aanleg voor ziekte beter te
begrijpen. Bij de enorm grote verschillen in genen zijn er vele die een rol spelen bij het
optreden van ziektes. Sommige daarvan komen vroeg in het leven tot uiting. In deze
categorie behoren bijvoorbeeld de mutaties die tot taaislijmziekte (cystic fibrosis)
leiden. Dergelijke ziektes zijn zeldzaam; cystic fibrosis dat bij 1 op de 3600 kinderen
voorkomt is nog relatief vaak aanwezig. Van belang is te weten dat er duizenden van
deze aandoeningen zijn en dat wetenschappelijk onderzoek in veel gevallen de precieze
aard vast kan stellen. Nieuwe ontwikkelingen in dat onderzoek kunnen leiden tot
voorstellen om het aantal ziektes dat wordt onderzocht bij neonatale of prenatale
screening uit te breiden.

Veel genetische verschillen die een rol spelen bij ziekteprocessen worden echter niet
opgemerkt, of komen slechts in combinatie met bepaald gedrag aan het licht. Onderzoek
naar dergelijke genen kan plaatsvinden in het kader van diagnostiek bij patiénten met
bepaalde types klachten. Voor degenen die weten dat er veel genetische variatie is, is dat
onderzoek begrijpelijk. Onbegrip kan een DNA-onderzoek echter onnodig bedreigend
maken, in het bijzonder als patiénten de uitkomst deterministisch zien (zie 2.2). Ook is
het mogelijk dat onderzoek te doen omdat er in de familie bepaalde ziektes veel
voorkomen. Als dat het geval is, is van belang tijdig advies te vragen (zie 2.4). In
tegenstelling tot de opvatting dat erfelijke ziekte zeldzaam is, kan het besef dat er veel
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genetische variatie is, de weg daartoe vrijmaken. DNA-onderzoek kan ook gedaan
worden met het oog op geneesmiddelgebruik. Genetische verschillen kunnen maken dat
een bepaald middel bij de een anders uitwerkt dan bij de ander. Tests om die verschillen
te detecteren zijn nuttig voor een optimaal gebruik van geneesmiddelen. Over de aard
van de ziekte of de prognose geven die tests geen uitsluitsel. Voorts is van belang dat
men weet heeft van aan etniciteit gerelateerde gezondheidsproblemen, zoals erfelijke
afwijkingen in de rode bloedcellen. Dit type variatie kan ertoe leiden dat sommige tests
slechts zinvol zijn onder bepaalde bevolkingsgroepen.

Besef van de genetische variatie en de grote aantallen ziektegenen kan bevorderen
dat tijdig erfelijkheidsadvies wordt gevraagd en vermindert onbegrip over genetisch
onderzoek in de gezondheidszorg.

Ook in andere sectoren is dat inzicht van belang. De burger die oordeelt over
justitieel onderzoek begrijpt dat juist de genetische variatie maakt dat DNA-onderzoek
de verdenking tegen bepaalde personen kan wegnemen of versterken. Ook kan daardoor
weloverwogen instemming met of afwijzing van een databank met DNA-profielen
worden gegeven. Dat geldt ook voor de consument die kiest tussen wel of niet genetisch
gemodificeerd voedsel. Kennis van genetische variatie houdt in dat niet gekozen wordt
op grond van misverstanden, zoals dat voedsel van nature é¢én bepaalde genetische
samenstelling heeft. Aanvaarding of afwijzing kan dan gebaseerd worden op concrete
gegevens over voor- en nadelen.

Kennis van genetische variatie geeft ook meer inzicht in, en mogelijk meer begrip
voor, etnische verschillen. De enorme aantallen verschillen maken dat variatie binnen
een etnische groep veel groter is dan het gemiddelde verschil in genen tussen de ene
groep en de andere. Op basis van genetische bevindingen is dan ook in de
wetenschappelijke literatuur het begrip ‘ras’ ter discussie gesteld (Edi00).

2.2

Wisselwerking tussen genen en omgevingsfactoren

Een tweede punt dat aandacht verdient is de relatie tussen genen en omgevingsfactoren.
Veel eigenschappen hebben een erfelijke basis. De ontwikkeling van die eigenschappen
wordt echter vrijwel altijd ook beinvloed door andere factoren. Een veel genoemde
factor is de opvoeding, maar ook factoren als contact met micro-organismes,
lichaamsactiviteit, voeding en externe invloeden tijdens de embryonale ontwikkeling
hebben invloed. De vraag of iets erfelijk is of dat het door de opvoeding komt, is daarom
veelal misleidend. Ook in de wetenschappelijke literatuur is die vraag wel aan de orde
geweest: is het nature or nurture? Het denken in die tweedeling is niet alleen onjuist,
maar heeft ook als bezwaren dat genetisch daardoor gelijkgesteld wordt aan
onveranderbaar, en dat in andere gevallen de factor aanleg verwaarloosd wordt.
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De wisselwerking tussen genen en andere factoren wordt in de praktijk door velen
ingezien. Of het nu gaat om muzikaliteit of het leveren van sportprestaties, bekend is dat
het zonder oefenen niet gaat en dat men zonder aanleg ook niet ver komt. Dat besef kan
op de achtergrond raken als genen expliciet ter sprake komen. Men vervalt dan soms in
genetisch determinisme. Onderwijs in de genetica kan hieraan onbedoeld bijdragen door
de bespreking van de eigenschappen van de erwten uit de experimenten van Mendel. Uit
wetenschappelijk onderzoek blijkt eerder de wisselwerking tussen gen en omgeving de
regel te zijn. Lichaamslengte bijvoorbeeld is in sterke mate afthankelijk van de lengte
van de ouders, maar ook is de afgelopen honderd jaar de gemiddelde lengte in de
westerse wereld met zo’n twintig centimeter toegenomen (Bru99). Een ander voorbeeld
betreft onderzoek naar één van de oorzaken van antisociaal gedrag. Dat blijkt vaker voor
te komen bij mensen die in hun jeugd mishandeld zijn en een erfelijk bepaalde vorm van
een bepaald enzym hebben (Cas02).

Ook voor de toepassing van de genetica in de gezondheidszorg is besef van de
genoemde wisselwerking belangrijk. Erfelijke factoren die bepaald worden om
prognoses te stellen zijn veelal factoren die een ziektebeloop kunnen beinvloeden. Een
voorbeeld is een gen dat via een verandering in de stofwisseling tot verhoogde
cholesterolspiegels leidt. De negatieve uitwerking daarvan in de vorm van hart- en
vaatziekte is echter sterk athankelijk van de soort en de hoeveelheid voeding. Ook kan
die uitwerking door cholesterolverlagende middelen worden voorkomen.

Een goede interpretatie van een genetische prognose vergt derhalve het inzicht dat
behalve de erfelijke aanleg, de interacties met de omgeving van groot belang zijn voor
het resultaat. In sommige gevallen zal het mogelijk zijn door genetische kennis een in
gezondheidskundig opzicht optimale gedragswijze te vinden. Dat geldt nu al voor
bepaalde genetische tests, zoals voor de genoemde erfelijke verhoging van
cholesterolspiegels en voor de predispositie voor bepaalde vormen van kanker, en zal
naar verwachting in de nabije toekomst vaker mogelijk zijn.

De voorlichting dient die wisselwerking te verduidelijken en kan tegenwicht bieden
aan deterministische berichtgeving in de media in de trant van ‘het gen voor die en die
eigenschap’ waarin gesuggereerd wordt dat de bewuste eigenschap daarmee vastligt.

23

Kansen

Een belangrijk probleem voor een goed begrip van de genetica is het omgaan met
kansen. Op basis van de erfgang in een familie of de uitkomst van een DNA-onderzoek
wordt een uitspraak gedaan die veelal geformuleerd is als een kans. Zo kan bijvoorbeeld
in een bepaalde situatie de kans dat een kind de ziekte cystic fibrosis erft een kwart zijn,
de kans op een fatale bijwerking van een medicatie 1 op 300 en na een bepaalde test
bijna één, de kans op trisomie 1 op 50 en na de test 1 op 3000, of de kans dat de ziekte
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van Alzheimer op zal treden tweemaal groter dan gemiddeld. De ervaring van
professionals in de gezondheidszorg is dat sommige patiénten onvoldoende kansbegrip
hebben en daarom geen of onjuiste conclusies trekken. In het advies Prenatale screening
van de Gezondheidsraad is eveneens besproken dat velen er moeite mee hebben
informatie over kansen adequaat te verwerken. Om tot een weloverwogen beslissing
over deelname aan de screening te komen, dient de wijze waarop de informatie wordt
gegeven aan hoge eisen te voldoen (GRO1). Bij de kans op aandoeningen zoals de
hiervoor genoemde ziekte van Alzheimer is een complicatie dat die kans in de loop van
de tijd groter wordt. Een prognose in de vorm van ‘zoveel procent kans in de komende
zoveel jaar’ is voor de leek moeilijk te interpreteren.

Naast het probleem de betekenis van de informatie over kansen te begrijpen, is van
belang dat bij het toepassen van de kans op de eigen situatie een verschuiving in de
risicoperceptie op kan treden. Het lijkt niet eenvoudig deze problemen door middel van
algemene informatie op te lossen; zij vergen in de praktijk van de advisering (zie 2.4)
maatwerk en derhalve veel aandacht van de professionals.

24

Adviesvragen in de praktijk

Om advies te vragen dient men te weten dat er een probleem kan zijn en waar men dan
terecht kan.

In Nederland kan men bij gezondheidsvragen relatief gemakkelijk een huisarts
raadplegen. Die kan de meest voorkomende vragen beantwoorden, en zonodig een
klinisch-genetisch centrum raadplegen of de vragenstellers verwijzen naar zo’n
centrum. Voorwaarde is dat de patiént zich realiseert dat advies mogelijk is. In de
praktijk van de huisartsgeneeskunde en de klinische genetica blijkt echter dat bepaalde
misverstanden er regelmatig toe leiden dat geen advies gevraagd wordt. Dat probleem
wordt toegelicht in 3.3 (zie ook bijlage A).

Weten waar advies gevraagd kan worden, behoort evenzeer als de in 2.1-2.3
genoemde meer inhoudelijke aspecten, tot de gewenste kennis zoals bedoeld in dit
advies. Naast de informatie van huisarts en klinisch geneticus is algemene voorlichting
beschikbaar. Die wordt in toenemende mate via het internet opgezocht (Tay01). Voor de
burger rijst daarbij het probleem betrouwbare informatie te verkrijgen waarin ook de
nieuwe ontwikkelingen staan weergegeven. Het zoeken via algemene trefwoorden levert
een overmaat aan gegevens van wisselende kwaliteit op, terwijl zoeken via een
gespecialiseerde term tot moeilijk te begrijpen (vak)literatuur leidt. Uit onderzoek in de
V.S. naar de leesbaarheid van de via internet verkregen patiéntinformatie is
geconcludeerd dat veel van die informatie niet goed te begrijpen was (Gra99). Een
gunstige uitzondering is de voorlichting over zwangerschap en aangeboren afwijkingen
door de organisatie March of Dimes (www.modimes.org).
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In Nederland wordt voorlichting over erfelijkheid en aangeboren afwijkingen
gegeven door het Erfocentrum (www.erfelijkheid.nl en 0900 — 66 555 66). Er wordt
gestreefd naar Nederlandstalige voorlichting die begrijpelijk is op mavo 3-niveau. In
2001 was het aantal bezoekers van de website 176 906 (zie bijlage A). In 2002 was dat
aantal gestegen tot 339 845. Het aantal vragen bij de erfolijn was 2843 in 2002 (2123 in
2001). Ook zijn in 2002 aan 1519 personen en/of instellingen in het totaal 68 000
voorlichtingsbrochures verzonden (1441 personen/instellingen en 39 900
voorlichtingsbrochures in 2001). Deze aantallen wijzen op een grote en toenemende
vraag naar informatie over erfelijkheid en aangeboren afwijkingen.

Voor een Nederlandstalige publicatie waarin diverse aspecten van de genetica in
meer detail uiteengezet worden, zie Les01.
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Hoofdstuk 3

Onderzoek naar publiekskennis over
genetica

Er is weinig bekend over de kennis inzake genetica onder het grote publiek. Onderzoek
is schaars en de methodes van onderzoek zijn niet onomstreden (3.1). De resultaten van
dat onderzoek weerspiegelen meer de houding van het publiek dan de actuele kennis
(3.2). Naast onderzoeksgegevens zijn er de ervaringen van beroepsgroepen. In het geval
van de gezondheidszorg zijn dat in de eerste plaats de huisartsen en de klinisch genetici.
Zjj stuiten in de praktijk op bepaalde misverstanden en constateren dat in relevante
situaties niet steeds advies gevraagd wordt (3.3).

3.1

Merites van onderzoek

Onderzoekers van publiekskennis geven idealiter weer wat door brede lagen van de
bevolking wordt geweten. In de praktijk dreigen in de uitkomsten bepaalde groepen
echter onevenredig vertegenwoordigd te zijn. Die vertekening treedt op als de
onderzoekers zich speciaal richten op direct betrokken beroepsbeoefenaren, beinvloed
worden door belangengroeperingen, of berichtgeving in de media als uitgangspunt
nemen (Con01). De resultaten van het onderzoek zijn dan niet representatief voor de
publiekskennis, maar geven de ervaring weer met relatief kleine groepen mensen of een
doorsnee van de aandachtspunten van journalisten.

Ook bij onderzoek dat zich speciaal richt op genetische kennis is dat risico
aanwezig. De kennis zoals die door beroepsgroepen of betrokken pati€ntengroepen in de
praktijk wordt ervaren, kan aanzienlijk afwijken van de kennis onder de algemene
bevolking. In het geval van artsen en pati€nten doet die situatie zich bijvoorbeeld voor
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ten aanzien van leden van een familie waarin een erfelijke ziekte voorkomt. De
betrokkenen hebben veelal directe ervaring met die ziekte, en hebben kennis via internet
en literatuur opgedaan. Ten aanzien van genetisch gemodificeerd voedsel treedt die
discrepantie in kennis eveneens op als (kleine groepen) geinteresseerden zich uitvoerig
verdiepen in die modificaties. Voorts kunnen, omdat onwetendheid in geval van ernstige
gevolgen sterk opvalt, beroeps- en pati€ntengroepen die onwetendheid interpreteren als

een vaak aanwezig gebrek aan kennis, ook al betreft het slechts een klein aantal mensen.

De direct betrokkenen hebben veelal ook grote belangen bij het onderwerp. Van
beroepsgroepen mag verwacht worden dat zij voor die belangen opkomen. Voor
patiéntenverenigingen zijn die belangen niet noodzakelijkerwijs dezelfde als voor het
publiek in het algemeen; zo zullen de kosten die gemaakt (mogen) worden voor
onderzoek verschillend worden beoordeeld.

De mate waarin vertekening optreedt is mede afhankelijk van de gebruikte
onderzoeksmethode. Als een doorsnee van krantenberichten gezien wordt als een maat
voor de publiekskennis kunnen onderzoekers zich een verkeerd beeld vormen. Een
andere methode is het gebruik van de ‘focus groep’ om opinies en kennis van het
publiek te achterhalen. Langs die weg verkrijgt men, evenals door het vragen van expert
opinions, veel informatie, die echter niet representatief voor de publickskennis behoeft
te zijn.

3.2

Conclusies uit onderzoek

Ondanks de in 3.1 genoemde beperkingen zijn uit onderzoek naar publiekskennis enige
conclusies te trekken.

Ten eerste blijkt uit onderzoeken naar kennis over erfelijkheid en kanker dat de
basale genetische kennis veelal ontbreekt, in het bijzonder bij de lage inkomensgroepen
(And97, Don00, Are02). Uit onderzoek in de VS is ook gebleken dat er veel behoefte is
aan voorlichting over erfelijke vormen van kanker (And97, Don00). Onderzoek in
Europa wijst eveneens op die lacunes (Eur00). Onder de Nederlandse bevolking weet
veertig procent niet of er genen voorkomen in planten en bijna tien procent weet niet dat
in de eerste maanden van de zwangerschap onderzoek naar het syndroom van Down kan
worden gedaan (Eur00). Sommige onderzoekers concluderen dat in Nederland de kennis
redelijk tot goed is (Dam02). Die conclusie heeft betrekking op een meerderheid van de
bevolking; bij een belangrijke minderheid ontbreekt echter elementair inzicht. Een
onderzoek in opdracht van de Nederlandse Kankerbestrijding/ Koningin
Wilhelminafonds naar de kennis, risicoperceptie en informatiebehoefte over erfelijke
kanker onder de Nederlandse bevolking heeft eveneens geleid tot de conclusie dat een
ruime meerderheid behoefte heeft aan meer informatie over dat onderwerp (Are02). De
ondervraagden zouden in het bijzonder meer willen weten over het herkennen van
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erfelijke kanker en over het inschatten van de kansen op het optreden daarvan. In
hoeverre deze behoefte representatief voor de bevolking is, is onduidelijk aangezien de
response betrekkelijk laag was (Are02).

Ten tweede lijkt uit onderzoek te concluderen dat meer kennis niet steeds tot meer
acceptatie leidt. Dit is bevestigd wat betreft genetisch gemodificeerd voedsel (Gas00),
genetische tests (Jal00), en ook het kloneren van dieren (Ein00). De meningen over deze
onderwerpen lopen uiteen, zonder dat er een duidelijk verband is tussen de feitelijke
kennis en die opvattingen.

Ten derde lijkt uit onderzoek, onder andere in opdracht van het Nationaal Regie-
Orgaan Genomics, te volgen dat het publiek de medische genetica veel positiever
beoordeelt dan genetica in het algemeen (Con01, Dam02). Negatieve oordelen doen
zich vooral voor bij genetisch gemodificeerde gewassen en dieren. Velen achten
erfelijkheidsonderzoek in de gezondheidszorg belangrijk, ook naar bepaalde vormen
van kanker (Mog98). De sterk toenemende vraag naar erfelijkheidsadvisering over
oncologische aandoeningen weerspiegelt dat besef.

Ten vierde blijkt uit onderzoek dat meer en meer informatie via het internet wordt
verkregen. Patiénten beoordelen die informatie als nuttig, maar soms ook als verwarrend
(Tay01). Het meest genoemde motief voor het bezoeken van websites was het krijgen
van informatie in lekentaal. Veel patiénten zouden verwijzingen door artsen naar
‘goede’ websites belangrijk vinden.

Aangetekend zij dat het onderzoek schaars en fragmentarisch is. Het totaal aantal
onderzochten is gering en de vragen hebben betrekking op uiteenlopende onderwerpen
(bijvoorbeeld borstkanker, internetgebruik of kloneren). Behalve dat de resultaten
versnipperd zijn, is van belang op te merken dat er internationaal grote verschillen
kunnen zijn, in het bijzonder tussen de V.S. en Europa (Gas99). Een voorbeeld is het
verschil in houding ten aanzien van genetisch gemodificeerd voedsel. De
onderzoeksresultaten kunnen dan ook niet zonder meer naar de Nederlandse situatie
worden geéxtrapoleerd.

De belangrijkste conclusie is dan ook dat onvoldoende bekend is over de
publiekskennis van de genetica. Het is daardoor niet goed te beoordelen in hoeverre de
keuzes van het publiek geinformeerde keuzes zijn.

3.3

Ervaring in beroepsgroepen

Vragen over genetica komen in vrijwel alle medische specialismen aan de orde. In deze
paragraaf wordt slechts over de praktijk van de huisarts en de klinisch geneticus
gesproken. Die professionals kunnen een belangrijke rol vervullen in het bevorderen van
de kennis bij het algemene publiek. Andere medische specialisten krijgen vragen over
erfelijke aspecten in de regel naar aanleiding van een specifieke diagnose bij een
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bepaalde patiént. Ook in die situatie is voorlichting belangrijk en kan verwezen worden
naar de klinische genetica.

In de huisartspraktijk zijn vragen over erfelijkheid relatief zeldzaam. De vele
erfelijke aangeboren ziektes komen elk voor zich maar weinig voor. De spierdystrofie
van Duchenne en cystic fibrosis zijn aandoeningen die relatief wat vaker voorkomen. De
prevalentie bij de geboorte is ongeveer 1: 4000 geboren jongens respectievelijk 1: 3600
geboren kinderen. In een praktijk waar 25 kinderen per jaar geboren worden betekent
dat voor een huisarts die daar 25 jaar werkt, een kans van 1: 13 respectievelijk 1: 6 om
die aandoeningen éénmaal tegen te komen. Maar omdat er duizenden erfelijke ziektes
zijn, kent vrijwel iedere huisarts wel een gezin waarin zich zo’n ziekte voordoet. Later
in het leven optredende erfelijke ziektes komen meer voor. De prevalentie van familiaire
hypercholesterolemie wordt op 1: 500 volwassenen geschat. Bij deze autosomaal-
dominante aandoening is een cholesterolverlagende therapie van levensbelang, maar
niet alle dragers van deze afwijking (gemiddeld vier per praktijk) zijn bekend. Voorts
zijn bij 1: 400 volwassenen de genen gemuteerd die geassocieerd zijn met primaire
hemochromatose (ijzerstapelingsziekte). Voor die ziekte is bij tijdige onderkenning een
eenvoudige therapie beschikbaar; het is echter niet bekend hoeveel van de betrokkenen
door deze mutaties (onherstelbaar) ziek worden (Han01, Beu02).

In de huisartspraktijk en bij verloskundigen is een stijging geconstateerd van het
aantal vragen over erfelijkheid in relatie tot miskramen (zie bijlage A). Ook over
erfelijkheid en vormen van kanker wordt aan de huisarts meer dan vroeger advies
gevraagd. Sommige patiénten hebben uit de media opgemaakt of van bekenden
begrepen dat bij deze aandoeningen erfelijkheid een rol kan spelen. Zij kunnen voor
meer informatie verwezen worden naar een klinisch-genetisch centrum. Huisartsen
dienen enig inzicht te hebben in de mogelijkheden van die centra en van de nieuwe
ontwikkelingen op het gebied van de genetica, onder andere over de genetica van
aandoeningen die zich op latere leeftijd manifesteren (Wat01, Bur(2).

Een belangrijke vraag is hoeveel mensen deze vragen niet stellen terwijl daar wel
aanleiding toe is, bijvoorbeeld als verscheidene familieleden een bepaalde aandoening
hebben. Het verdient aanbeveling dat huisartsen daaraan aandacht geven en een familie-
anamnese afnemen (zie bijlage A).

In de klinisch-genetische centra is veel ervaring met adviesvragers die verwezen
zijn door een huisarts of specialist. Daarbij blijkt soms waarom mensen niet eerder
advies gevraagd hebben. Een deel is te herleiden op misverstanden. Een voorbeeld is de
gedachte dat een erfelijke aandoening een generatie overslaat (zoals bij X-
chromosomale ziektes inderdaad het geval is). Soms is verkeerd begrepen wat het begrip
drager inhoudt, mede doordat de consequenties daarvan athangen van de aard van de
aandoening. Een drager van een recessieve aandoening is zelf niet ziek maar heeft een
bepaalde kans op aangedane kinderen, terwijl men ook drager kan zijn van een gen dat
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een laat in het leven optredende aandoening veroorzaakt. Verwisseling van deze
betekenissen kan het vragen van advies belemmeren. Ook de interpretatie van gelijkenis
tussen familieleden kan onjuist zijn, zoals wanneer gedacht wordt dat een willekeurige
uiterlijke overeenkomst doorgetrokken kan worden naar de aan- of afwezigheid van een
erfelijke afwijking. Door verbetering van de publieksinformatie kan het aantal van deze
misverstanden verminderen.
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Hoofdstuk 4

Bevordering van de publiekskennis

Initiatieven om de publiekskennis te verbeteren zijn op verschillende terreinen nodig.
Een belangrijke sector is het onderwijs, waar een deel van de leerlingen vrijwel geen
informatie over erfelijkheid opdoet (4.1). Ook is het belangrijk aandacht te geven aan de
mogelijkheden van de huisarts (4.2). Naast de informatie in die specifieke situaties is
algemene publieksinformatie via bijvoorbeeld het internet van belang (4.3).

4.1

Onderwijs in de genetica

Beschouwingen over het onderwijs in de genetica hebben vaak de teneur dat het om een
moeilijk vakgebied gaat. Het onderwerp is complex omdat er op verscheidene
biologische organisatieniveaus wordt gesproken (populatie, organisme, cel en
molecuul). Die complexiteit maakt dat leerlingen voortdurend moeten ‘schakelen’
(KniO1). Ook is er voor sommige leerlingen weinig verband tussen een klassiek
biologisch thema als meiose enerzijds en seksuele reproductie en erfelijkheid anderzijds.
Bij de in dit advies beoogde publiekskennis gaat het echter niet om het begrijpen
van de meiose of het toepassen van de wetten van Mendel. Het gaat om een globaal
inzicht in de genetica dat het mogelijk maakt belangrijke maatschappelijke
ontwikkelingen te kunnen plaatsen en zich voor te bereiden op later eventueel te nemen
beslissingen. Zoals betoogd in hoofdstuk 2 betreft dat het besef dat er in genen veel
verschillen voorkomen, inclusief uiteenlopende ziektegenen, en dat er een sterke
wisselwerking is tussen genen en omgevingsfactoren. Dat inzicht is ook nodig voor
leerlingen die geen voortgezet onderwijs in de biologie ontvangen. Het is mogelijk dat
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inzicht op een basaal niveau bij te brengen waarbij aanleg en erfelijkheid verduidelijkt
worden, en het ontwikkelen van aanleg wordt besproken. Eenvoudige voorbeelden
zouden al op de basisschool kunnen worden gegeven. In dit verband is van belang dat de
VSOP en het Erfocentrum een project zijn begonnen getiteld ‘Erfelijkheid in het
onderwijs’, met als doel lesmateriaal samen te stellen voor het basis- en voortgezet
onderwijs.

Het is gewenst dat over de inhoud en de didactische vormgeving van een basaal
onderwijspakket overlegd wordt tussen onderwijsdeskundigen en (klinisch) genetici die
de benodigde inhoudelijke kennis hebben, en vertegenwoordigers van de betrokken
ministeries (VWS en OCW) die de organisatorische kant kunnen overzien.

4.2

Genetica en de huisarts

De huisarts neemt in de informatievoorziening over gezondheid een strategische positie
in. Vanuit die positie kunnen mensen geinformeerd worden over de mogelijke
aanwezigheid van erfelijke ziektes en voor erfelijkheidsadvies verwezen worden naar
een klinisch geneticus. Het is daarom belangrijk dat de huisarts oog heeft voor de
familie-anamnese. Zoals vermeld in 3.3 en de bijlage A, beseffen sommige mensen niet
dat het voorkomen van een bepaald type aandoening bij verscheidene familieleden
reden kan zijn een advies te vragen. Bekende voorbeelden zijn familiaire
hypercholesterolemie en erfelijke borst- en darmkanker. Het is gewenst dat ook vanuit
de klinisch-genetische centra aandacht gegeven wordt aan de mogelijkheden van de
huisarts.

4.3

Algemene informatie

Het grote publiek ontleent ideeén over genetica deels aan berichten in de media. Die
berichtgeving varieert sterk qua informatie, kwaliteit en suggesties over
toepassingsmogelijkheden. In wetenschapsbijlagen wordt nieuwe kennis soms
gedetailleerd weergegeven, anderzijds zijn er korte berichten waaruit de lezer een
eenzijdige en soms onjuiste indruk opdoet. Voorbeelden van het laatste zijn de
ontdekking van ‘het gen voor homoseksualiteit’ en de suggestie dat therapie voor een
bepaalde ziekte nu binnen handbereik is gebracht. Ook in televisieprogramma’s kan
direct of indirect gewezen worden op genetische zaken. Voor de geinteresseerde lezer en
kijker geven deze berichten aanvullende informatie.

Voor de in dit advies beoogde publieksinformatie is vooral belangrijk dat er
algemeen bekende informatiepunten zijn waar men met vragen terecht kan. Daartoe
lenen zich in de eerste plaats de openbare bibliotheek en het internet. Een andere meer
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incidentele mogelijkheid is een stand zoals de Gene Shop op het vliegveld van
Manchester (Ste98).

In openbare bibliotheken zijn naslagwerken te raadplegen, waaronder in de regel
een vrij uitgebreid assortiment boeken over ziekte en gezondheid. De beroepsgroep van
klinisch genetici zou de stedelijke en provinciale bibliotheekcentrales een aanbeveling
over literatuur kunnen geven. Daarin passen zowel de inhoudelijke kant als adressen
voor hulpverlening.

Het internet wordt in toenemende mate geraadpleegd, ook over erfelijkheidsvragen.
Zoals vermeld in 3.2 en bijlage A, is in Nederland een website van het Erfocentrum
beschikbaar (naast de telefonische en schriftelijke informatie die door dat centrum wordt
verzorgd; Kin02). De ervaring heeft geleerd dat de verstrekte informatie Nederlandstalig
en op mavo 3-niveau begrijpelijk dient te zijn. Vrij veel vragen gaan over kanker en
hart- en vaatziekte. Daarnaast wordt informatie gevraagd over kansberekeningen,
zwangerschap en screening. Hoewel de website door een toenemend aantal personen
bezocht wordt, is de naamsbekendheid nog onvoldoende. Ook de voorlichting aan
etnische minderheden is een belangrijk punt van aandacht. Daarbij rijzen vragen die
specifiek zijn voor bepaalde bevolkingsgroepen, zoals over etnisch gerelateerde
aandoeningen. Een voorbeeld zijn de hemoglobinopathieén (onder andere
sikkelcelanemie; Gio00). Onder andere in de dagbladpers is gewezen op de taak die hier
ligt voor de overheid en maatschappelijke organisaties (°..actieve vormen van
voorlichting zijn noodzakelijk’; NRCO02). Uit onderzoek in Nederland blijkt dat
kindersterfte in etnische groepen aanmerkelijk vaker voorkomt dan gemiddeld, en dat
erfelijke afwijkingen daarbij een belangrijke rol spelen (Sch01). In het Erfocentrum
blijkt informatie in de eigen taal (zoals Turks en Marokkaans) soms onontbeerlijk
(Kin02). De activiteiten van het centrum leveren een belangrijke bijdrage aan deze en de
algemene publieksinformatie.
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Hoofdstuk 5

Conclusies en aanbevelingen

5.1 Conclusies

* De wetenschappelijke kennis op het gebied van de genetica neemt snel toe en brengt
steeds meer toepassingen met zich mee, onder andere in de gezondheidszorg en de
voedselproductie. De burger moet op dit terrein steeds meer keuzes maken.
Desondanks is weinig bekend over de kennis van, en eventuele misverstanden over,
de genetica onder het grote publiek.

* Een substantieel deel van de leerlingen in het voortgezet onderwijs krijgt geen
onderricht in de genetica.

*  Door kennisgebrek en misverstanden wordt soms geen advies over
erfelijkheidsproblemen gevraagd in situaties die daar wel aanleiding toe geven.

5.2 Aanbevelingen

+ Kennis en attitudes van het publiek ten aanzien van de genetica dienen nader
onderzocht te worden.

* In het onderwijs dienen alle leerlingen te leren met de beginselen van de genetica
om te gaan. Te overwegen is daarmee in het basisonderwijs een begin te maken.

* Hoofdpunten van de genetica die brede aandacht verdienen zijn de enorm grote
genetische variatie en de wisselwerking tussen genen en omgevingsfactoren zoals
voeding en gedrag.
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*  Met het oog op erfelijkheidsadvisering is zowel algemene voorlichting als een
adequate verwijzing naar klinisch-genetische centra belangrijk. Daartoe is
voorlichting zoals gegeven door het Erfocentrum gewenst, en dient kennis onder
huisartsen over verwijzing bevorderd te worden.

Conclusies en aanbevelingen

32





Literatuur

And97

Are02

Bal01

Beu02

Bri02

Bru99

Bur02

Cas02

Con01
Dam02

Don00

Edi00
Ein00

Andrykowski MA, Lightner R, Studts JL, Munn RK. Hereditary cancer risk notification and testing: how
interested is the general population? J Clin Oncol. 1997; 15: 2139-48.

Arendsen H, Mesters I, Vries H de. Erfelijke kanker: kennis, risicoperceptie en informatiebehoefte van de
Nederlandse bevolking. Universiteit Maastricht/Nederlandse Kankerbestrijding Koningin Wilhelminafonds,
Maastricht 2002.

Balkwill FR. Enjoy Your Cells (Enjoy Your Cells, 1). Woodbury NY: Cold Spring Harbor Laboratory Press,
2001.

Beutler E, Felitti V], Koziol JA, e.a. Penetrance of 845G--> A (C282Y) HFE hereditary haemochromatosis
mutation in the USA. Lancet. 2002; 359: 211-8.

Britten RJ. Divergence between samples of chimpanzee and human DNA sequences is 5%, counting indels.
Proc Natl Acad Sci U S A. 2002; 99: 13633-5.

Brunner HG. Mendel of biometrie ? Oratie. Katholicke Universiteit Nijmegen, Nijmegen 1999.

Burke W, Emery J. Genetics education for primary-care providers. Nature Rev Genet 2002; 3: 561-6.
Caspi A, McClay J, Moffitt TE, e.a. Role of genotype in the cycle of violence in maltreated children.
Science 2002; 297: 851-4.

Condit C. What is public opinion about genetics? Nature Rev Genet 2001; 2: 811-5.

Dam F van, Vriend H de. Publieksonderzoek Genomics. Onderzoeksverslag. Den Haag 2002.
WWWw.genomics.nu

Donovan KA, Tucker DC. Knowledge about genetic risk for breast cancer and perceptions of genetic testing
in a sociodemographically diverse sample. J Behav Med. 2000; 23: 15-36.

Editorial. Census, race and science. Nat Genet 2000; 24: 97-8.

Einsiedel EF. Cloning and its discontents - a Canadian perspective. Nature Biotechnol 2000; 18: 945-7.

Literatuur

33



http://www.genomics.nu



Eur00

Gas99

Gio00

GR98

GRY%4

GROO

GRO1

GRO02

Gra99

HanO1

Int01

Jaloo

Kin02

Kni01

LesO1

Mcc02

Mog98

NRCO02

Rei00

Scho1

Ste98

TayO1

Europese Commissie. Quality of Life Programme. Europeans and Biotechnology. Eurobarometer 52.1.
http://europa.eu.int/comm/research/quality-of-life/eurobarometer.html

Gaskell G, Bauer MW, Durant J e.a. Worlds apart? The reception of genetically modified foods in Europe
and the US. Science 1999; 285: 384-7.

Van gen naar ziekte; van hemoglobinegenen naar thalassemie en sikkelcelziekte. Ned Tijdschr Geneesk
2000; 144: 1910-3.

Gezondheidsraad. Erfelijkheid: wetenschap en maatschappij. Den Haag 1989.

Gezondheidsraad. Genetische screening. Den Haag 1994.

Gezondheidsraad. Farmacogenetica. Den Haag 2000.

Gezondheidsraad. Prenatale screening. Den Haag 2001.

Gezondheidsraad. Stamcellen voor weefselherstel. Onderzoek naar therapie met somatische en embryonale
stamcellen. Den Haag 2002.

Graber MA, Roller CM, Kaeble B. Readability levels of patient education material on the World Wide Web.
J Fam Pract. 1999; 48: 58-61.

Hanson EH, Imperatore G, Burke W. HFE gene and hereditary hemochromatosis: a HuGE review. Am J
Epidemiol 2001; 154: 193-206.

International human genome sequencing consortium. Initial sequencing and analysis of the human genome.
Nature2001; 409 : 860-921.

Jallinoja, Aro A. Does knowledge make a difference? The association between knowledge about genes and
attitudes toward gene tests. J Health Commun 2000; 5: 29-39.

Kinderen M de. Erfelijkheidsvragen anno 2001, Een eerste signaleringsverslag over de informatiebehoefte
erfelijkheid zoals deze naar voren komt uit de registratiegegevens van de bezoekers van de website, de
bellers naar de erfolijn en de afnemers van voorlichtingsmaterialen bij het Erfocentrum. Erfocentrum 2002.
Knippels MCPJ, Waarlo AJ, Boersma KT. Towards meaningful genetics education. Symposium
Community Genetics. Utrecht 2001.

Leschot NJ, Mannens M. Genen in beweging. Erfelijkheid in de 21° eeuw. Elsevier gezondheidszorg,
Maarssen 2001.

McCabe ERB. Hirschsprung’s disease: dissecting complexity in a pathogenic network. Lancet 2002; 359:
1169-70.

Mogilner A, Otten M, Cunninger JD, e.a. Awareness and attitudes concerning BRCA gene testing. Ann
Surg Oncol 1998; 5: 607-12.

NRC-Handelsblad, redactioneel commentaar 30-09-02.

Reilly PR. Public concern about genetics. Annu Rev Genomics Hum Genet 2000; 1: 485-506.

Schulpen TW, van Steenbergen JE, van Driel HF. Influences of ethnicity on perinatal and child mortality in
the Netherlands. Arch Dis Child. 2001; 84: 222-6.

Stephenson J. Airport 'gene shop' teaches a captive audience about genetic diseases. JAMA 1998; 279: 185-
7.

Taylor MRG, Alman A, Manchester DK. Use of the internet by patients and their families to obtain genetics-
related information. Mayo Clin Proc 2001; 76: 772-6.

Literatuur

34





VenO1
VWS00

VROO00

VSO99

Wat01

Wei02
Wor(O1

Venter JC, Adams MD, Myers EW, e.a. The sequence of the human genome. Science 2001; 291: 1304-51.
Ministerie van Volksgezondheid, Welzijn en Sport. De toepassing van genetica in de gezondheidszorg. 5
december 2000. Kamerstuk 27543, nr 2.

Ministeries van VROM, EZ, VWS, LNV en OCW. Integrale Nota Biotechnologie. 28 september 2000.
Kamerstuk 27428, nr 2.

Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties betrokken bij erfelijke en/of aangeboren
aandoeningen. Genetisch onderzoek. Mensen, meningen en medeverantwoordelijkheid. Fontein, Soestdijk,
1999.

Watson EK, Shickle D, Qureshi N, e.a. The ‘new genetics’ and primary care: general practitioners’ views on
their role and their educational needs. Fam Pract. 1999; 16: 420-5.

Weil J. Genetic counselling in the era of genomic medicine. EMBO reports 2002; 3: 590-3.

Worton RG. 2000 ASHG presidential address. On discovery, genomes, the Society and society. Am J Hum
Genet 2001; 68: 819-25.

Literatuur

35





A

Symposium Gezondheidsraad 21 november 2001:
Perspectieven op de publiekskennis over genetica

Bijlage

36





Biilage

A

Symposium Gezondheidsraad
21 november 2001

Perspectieven op de publiekskennis over genetica

Vanuit het gezichtspunt van de biologische wetenschap sprak prof. dr CHCM Buys. Hij
gaf de implicaties aan van het onderzoek naar het menselijk genoom. Ook legde hij de
nadruk op het belang van basale kennis over variatie in genetische eigenschappen en
daarmee over het voorkomen van genetische afwijkingen. Kennis die tot meer tolerantie
en solidariteit aanleiding kan geven.

In de spreekkamer van de huisarts, aldus mevr. JMG Lanphen, komen vragen over
genetische ziektes nog niet zo veel voor. Ook is het in de huisartspraktijk niet haalbaar
daarover gedetailleerde informatie aan de patiénten te geven. De huisarts kan echter wel
verwijzen. In de praktijk is er een duidelijke stijging in het aantal vragen over
erfelijkheid, in het bijzonder in relatie tot kanker.

Vanuit de klinische genetica bezien is het probleem niet zozeer het ontbreken van
kennis als wel het achterwege laten van adviesvragen door de betrokkenen, aldus prof.
dr LP ten Kate. Factoren van belang zijn daarbij onder andere foutieve idee€n bij het
publiek over de overerving, zoals dat erfelijke ziektes altijd een generatie overslaan, en
de visie dat men moet aanvaarden hoe het is.

De vierde spreker, mevr drs M van de Kinderen, gaf een overzicht van de
erfelijkheidsvragen die het publiek stelt bij het Erfocentrum. Steeds meer vragen komen
digitaal, via website en e-mail. De informatie is veelal complex, maar dient ook voor de
leek begrijpelijk te worden gemaakt. Aandacht is nodig voor de nog weinig bereikte
doelgroep etnische minderheden, zowel vanwege de taalproblemen als het voorkomen
van etnisch gerelateerde aandoeningen.

Symposium Gezondheidsraad 21 november 2001





Ten slotte vatte prof dr JA Knottnerus op deze bijeenkomst samen wat de
Gezondheidsraad op dit terrein heeft geadviseerd. Ook gaf hij aan hoe kennis kan helpen
bij een goede besluitvorming. Aan goede voorlichting kan zowel in het onderwijs als
door nascholing van beroepsgroepen worden bijgedragen. Voorts dienen de autonomie
en de privacy bij het geven van erfelijkheidsvoorlichting gewaarborgd te zijn.

Hierna volgen de samenvattingen van de diverse voordrachten.
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A1

Overbrugging van de kenniskloof tussen wetenschap en publiek: de
maatschappelijke relevantie van de genetica

Prof. dr CHCM Buys, hoogleraar humane genetica te Groningen

In de pers verschijnt de laatste jaren veel nieuws over genen en erfelijkheid. Journalisten
schrijven over de vorderingen in genetische kennis, bijvoorbeeld de sequentie van het
menselijk genoom en het ontrafelen van erfelijke ziektes. Voor leken is die informatie
niet steeds duidelijk en soms zelfs misleidend. In het bijzonder wordt vaak de reikwijdte
van de nieuwe kennis verkeerd begrepen: de ontdekking van een gen voor een bepaalde
ziekte betekent niet dat alle pati€nten een mutatie in dat gen hebben, laat staan dat er nu
een therapie voorhanden is. Wel is het belangrijk dat er informatie beschikbaar komt,
want de genetica krijgt steeds meer praktische consequenties. Nog niet zo lang geleden
ging het vooral om monogene, ernstige erfelijke aandoeningen zoals de ziekte van Tay-
Sachs of adrenoleukodystrofie. Nu komen veel volksziektes in beeld, zoals hart- en
vaatziekte door het vinden van genen die met een cholesterolverhoging zijn
geassocieerd, of diabetes mellitus door de ontdekking van verhoogde risico’s op die
aandoening bij dragers van bepaalde genen. Bij deze volksziektes heeft de leefwijze
veelal een belangrijke invloed van op het beloop; het al dan niet roken en het vermijden
van overgewicht zijn sterk bepalende factoren.

Genetica is niet slechts van belang voor de gezondheid maar speelt ook een grotere
rol in andere maatschappelijke ontwikkelingen. Het genetisch gemodificeerde voedsel is
daarvan een voorbeeld, maar ook de vragen rond kloneren en het inschakelen van
genetica bij de misdaadbestrijding. Kunstmatige verandering in voedsel doet velen
terugschrikken; het optreden van ernstige ziektes bij mens en dier, zoals de prionziekte
van Creutzfeldt-Jakob en mond- en klauwzeer, werken dat in de hand. Voor het publiek
is het al moeilijk om de problemen in de juiste categorie onder te brengen, des te meer
om de risico’s af te wegen. Kennis van het genoom kan daarbij invloed hebben. Zo
realiseert men zich weinig dat veel genen van mens, dier en zelfs micro-organisme een
zekere verwantschap hebben, omdat zij in de loop van de evolutie uit elkaar ontstaan
zijn. Het inbrengen van een gen in een ander organisme is minder ‘onnatuurlijk’ dan het
lijkt, waarmee overigens niet gezegd is dat er geen risico’s zijn. Kloneren is een ander
voorbeeld van iets dat weerstand oproept, maar waarover de kennis gering is. Weinig
bekend is dat kloneren in de praktijk veel problemen kent — er is geopperd de techniek
voor medische toepassing te reserveren, omdat voor de veehouder die problemen te
groot zijn. Ook ontbreekt het inzicht dat identieke genen nog geen identieke individuen
opleveren. Een ander voorbeeld is de forensische toepassing van DNA-onderzoek. Over
de bewijskracht van dat onderzoek zijn discussies gaande die voor de meeste leken niet
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te volgen zijn, onder andere vanwege de statistische vaardigheden die daarvoor nodig
zijn.

Om in de toekomst met genetische kennis overweg te kunnen dient het onderwijs al
vroeg aandacht aan dat onderwerp te besteden. Een start zou gemaakt kunnen worden in
het basisonderwijs. Amerikaanse publicaties zoals Enjoy your cells en dergelijke maken
duidelijk dat met genetische kennis, of meer algemeen, biologische kennis een begin
gemaakt kan worden op de kinderleeftijd (Bal01). Een aanpak in het basisonderwijs
maakt het ook makkelijker om kenniselementen van de erfelijkheid (opgevangen uit het
nieuws of uit gesprekken) te integreren. In het vervolgonderwijs krijgen sommige
leerlingen een goed beeld van de genetische beginselen, maar anderen die biologie ‘niet
in het pakket hebben’ blijven onwetend. Overigens is ook op het gegeven onderwijs wel
af te dingen. Zo is de overerving van de kleur ogen een bekend schoolvoorbeeld, maar
kinderen die het in hun omgeving nagaan kunnen vaak vaststellen dat het niet klopt met
de blauwe ogen. De eenvoudige overerving volgens de wetten van Mendel komt in het
algemeen weinig voor. Ook bij erfelijke ziektes die monogeen genoemd worden ligt de
overerving soms ingewikkeld. Een voorbeeld (Mcc02) daarvan is de ziekte van
Hirschsprung waarbij mutaties in verschillende genen, ook nog uit verschillende
signalling pathways, zijn aangetroffen. In die genen kunnen dan weer mutaties optreden
die tot een andere ziekte (MEN2) leiden. Uit deze bevindingen volgt de aanbeveling om
het onderwijs in de genetica niet meer met uiteenzettingen over de wetten van Mendel te
beginnen. Het lijkt vruchtbaarder om met de bouwstenen van de erfelijkheid te
beginnen.

Die bouwstenen vormen het DNA, dat de code voor de eiwitten bevat die de vele
lichaamsfuncties uitvoeren. De bouwstenen bestaan uit drie miljard basenparen; de code
telt ruim 30 000 genen. Er zijn verschillen bekend in miljoenen basenparen. De variatie
tussen individuen in een etnische groep is veel groter dan het gemiddelde verschil tussen
etnische groepen. Genetisch bezien is het concept ‘ras’ dan ook aanvechtbaar. Besef van
die enorme genetische variatie, op jeugdige leeftijd bijgebracht, zou tolerantie tussen
mensen kunnen bevorderen.

In die grote variatie komen ook veel schadelijke vormen voor, althans vormen die
onder bepaalde condities tot schade leiden. De eerder genoemde mutaties die tot de
ziekte van Tay-Sachs of Hirschsprung leiden, zijn voorbeelden uit een groot scala. Er
zijn duizenden erfelijke ziektes beschreven en elk daarvan kan door vele mutaties
worden veroorzaakt. Ook de vormen van genen die geassocieerd zijn met veel
voorkomende ziektes zijn in grote aantallen aanwezig. Besef van die veelvoudige
aanwezigheid zou de solidariteitsgedachte kunnen versterken.

Zoals opgemerkt bij hart- en vaatziektes en diabetes, is over het geheel genomen de
leefwijze zeker zo belangrijk als de mogelijke aanwezigheid van bepaalde genen. Ook
dit aspect verdient aandacht in de publieksvoorlichting. Het grote belang van opvoeding
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en andere omgevingsinvloeden is voor de meeste mensen duidelijk. Men kan aanleg
voor een sport of muziek hebben, maar pas de ‘oefening baart kunst’. In de
berichtgeving over genetica lijkt echter een tendens naar determinisme aanwezig. Te
lezen valt bijvoorbeeld dat het gen voor Parkinson, of voor homoseksualiteit is
gevonden. Van die berichten gaat de suggestie uit dat de betreffende aandoening of
eigenschap daarmee dan ook vaststaat. In het onderwijs, zelf een zwaarwegende
omgevingsfactor, dient de interactie tussen genen en omgeving te zijn opgenomen.
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A.2

Huisartsen en genetica, vragen in de dagelijkse praktijk

Mevr JMG Lanphen, huisarts, voorzitter Forum genetica, gezondheid en
gezondheidszorg

In de huisartspraktijk gaan weinig vragen over de genetica. Bovendien is de huisarts
veelal niet in staat om de zeer gespecialiseerde kennis over erfelijke aandoeningen aan
de betrokkenen over te brengen. Voor hem of haar is het dan ook in de eerste plaats zaak
de patiénten wegwijs te maken.

Huisartsen kunnen verwijzen naar klinisch genetici, kinderartsen of andere
specialisten. Belangrijk is dat de huisarts die verwijzingen op individuele basis kan
doen. Daarbij kan hij of zij rekening houden met de wens van de patiént of de ouders om
meer, of juist minder, te weten over de erfelijkheid. De huisarts staat soms voor de
moeilijke keuze ongevraagd een advies te geven. Ook daarbij is het individuele contact
met de betrokkenen belangrijk.

Genetica komt wel vaker ter sprake dan vroeger. Er zijn tegenwoordig meer vragen
over erfelijkheid na een miskraam. Kennelijk wint de gedachte veld dat genen daarbij
een rol spelen. Over herhalingskansen is echter in de regel weinig bekend. Bij
zwangerschap is (in Nederland) een belangrijke rol weggelegd voor de verloskundigen.
Aanwijzingen over het beloop en voorlichting over bijvoorbeeld prenatale screening
worden in de regel door deze beroepsgroep gegeven. Soms wenden zwangeren zich
rechtstreeks, niet via de huisarts, tot de verloskundige.

Behalve over zwangerschap en miskramen zijn er vragen over de genetische
aspecten van kanker, in het bijzonder borstkanker. Het aantal consulten daarover
vertoont een duidelijke stijging. Sommige mensen lezen in de krant over BRCA-genen,
anderen horen daarover praten door familieleden. Als een bepaalde vorm van kanker in
een familie bij herhaling voorkomt, is dat een goede reden om daarover de huisarts te
raadplegen. Die kan advies geven over diagnostiek, en verwijzen naar specialisten.

Daarbij doen zich twee problemen voor. Het eerste is het kennisniveau van de
huisarts. Soms weet zij/hij onvoldoende over de mogelijkheden die een klinisch-
genetisch centrum biedt. In de nascholing van huisartsen dient daarom meer aandacht
aan genetica besteed te worden, in het bijzonder aan de diagnostische mogelijkheden bij
erfelijke vormen van kanker. Zo niet, dan dreigt er op dit punt een lost generation van
huisartsen te ontstaan. Het tweede probleem is dat de patiénten zich soms niet realiseren
dat het bij herhaling optreden van een ziekte in hun familie een aanwijzing is dat er
erfelijkheid in het spel is. Om die reden (of om andere, zie de klinisch-genetische
praktijk), vindt dan geen overleg plaats tussen patiént en huisarts. De laatste kan bij
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(nieuwe) patiénten wel vragen naar ziektes in de familie. Een uitgebreidere familie-
anamnese dan nu veelal gebruikelijk is, lijkt daarom aan te bevelen.
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A3

Wie moet wat weten over genetica; het perspectief van de klinische
genetica

Prof. dr LP ten Kate, hoogleraar klinische genetica te Amsterdam

Bezien vanuit het oogpunt van de klinische genetica moet de publiekskennis in de eerste
plaats voldoende zijn om tijdig advies over erfelijkheidsproblemen te vragen. De
wetenschappelijke kennis staat daarbij niet voorop; het is de praktische kennis die telt.
De genetica vormt daarin geen uitzondering. In een moderne maatschappij weten veel
mensen weinig of niets van technologische zaken. Toch verhindert dat niet met allerlei
apparatuur te werken.

Publiekskennis over genetica is te onderscheiden in contextuele en inhoudelijke
aspecten. De context betreft de hulpverleners tot wie men zich wendt en het stadium
waarin men dat doet (wie en wanneer). De inhoud wordt bepaald door de vraagstelling,
bijvoorbeeld vragen over kinderwens, of vragen over ziekte in de familie. In de
literatuur over voorlichting worden modellen beschreven waarin dit onderscheid tot
uiting komt, zoals deficit and context models of expert and transactional models. Voor
de klinisch geneticus is kennis en voorlichting over de inhoud minder problematisch dan
de context. Die onttrekt zich uiteraard veel meer aan de invloed van de beroepsgroep.

Gebrek aan kennis over de context is niet de enige belemmering voor het publiek.
Het komt regelmatig voor dat aanwezige (pseudo)kennis het adviesvragen in de weg
staat. Zo neemt men soms aan dat een ziekte die slechts eenmaal in een familie
voorkomt, niet erfelijk kan zijn. Een ander voorbeeld is de wetenschap dat een erfelijke
aandoening een generatie overslaat (zoals bij X-chromosomale ziektes). Soms is
verkeerd begrepen wat het begrip drager inhoudt, mede doordat de consequenties
daarvan afthangen van de aard van de aandoening (recessief , dominant, X-
chromosomaal, manifest bij de geboorte of late onset). Ook de interpretatie van
gelijkenis tussen familieleden kan onjuist zijn, zoals wanneer gedacht wordt dat
uiterlijke overeenkomst doorgetrokken kan worden naar de aan- of afwezigheid van een
mutatie. Dergelijke onjuiste ideeén kunnen ertoe leiden dat de betrokkenen afzien van
een adviesvraag in situaties waarin een verhoogd risico op een ernstige aandoening
aanwezig is.

Andere belemmeringen zijn het gebrekkige kansbegrip, de angst voor informatie
over genetica, en de etnische diversiteit. In de voorlichting is enige toelichting op
kansen onvermijdelijk. Ook is belangrijk om rekenschap te geven van emotionele en
taalbarricres.

Verbetering van de publiekskennis door voorlichting zou zich dus vooral op de
praktische kant moeten richten. De meest voor de hand liggende situatie om dat te doen
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is de pre-conceptionele zorg. De voorlichting aan mensen met een kinderwens zou
bijvoorbeeld gegeven kunnen worden op het moment dat gestopt wordt met het gebruik
van de anticonceptie pil.
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A4

Naar een analyse van de informatiebehoefte erfelijkheid in Nederland

Mevr drs M de Kinderen, organisatiesocioloog, Erfocentrum

Het Erfocentrum is een onathankelijke non-profit organisatie gericht op
publieksinformatie over erfelijkheid en gezondheid. Bij het centrum komen veel vragen
binnen via website www.erfelijkheid.nl, erfolijn en e-mail. Het centrum is een initiatief
van de VSOP, en wordt gefinancierd door het Ministerie van Volksgezondheid, Welzijn
en Sport.

De primaire doelgroepen voor het geven van informatie zijn het algemene publiek
(algemeen geinteresseerden) en mensen met een kinderwens. De beroepsgroepen die
met erfelijkheid te maken hebben, vormen de secundaire doelgroep. Daarnaast worden
contacten onderhouden met de overheid, de media, en pati€énten- en zusterorganisaties.

De informatie wordt gegeven via de telefoon, de website en informatiemateriaal. De
ervaring leert dat de gegeven voorlichting niet te gecompliceerd mag zijn. Als stelregel
wordt aangehouden: Nederlandstalig en begrijpelijk op mavo 3- niveau. Telefonisch
contact heeft in 2001 geleid tot verwijzing naar patiéntenorganisaties (70%), naar
klinisch-genetische centra (16%) en naar de huisarts of specialist (11%).

Het aantal vragen is sterk gestegen, in het bijzonder via de website. Vermoedelijk
heeft de toegang van www.erfelijkheid.nl via de startpagina.nl gezondheid daaraan
bijgedragen. In 2001 zijn er in totaal 2123 vragen beantwoord, waarvan er 569 per e-
mail waren gesteld. Aan 1441 personen of instellingen zijn in totaal 39 900
voorlichtingsbrochures gestuurd. De website is dat jaar bezocht door 176 905 personen.
Dat aantal stijgt snel: in de eerste helft van 2002 tot 177 304 bezoekers.

Ongeveer tweederde van de vragen worden door vrouwen gesteld. Qua leeftijd zijn
dertigers en veertigers het meest vertegenwoordigd; ruim tien procent van de vragen
komt van minderjarigen.

De hoofdvraag betreft in 30% van de gevallen een bepaalde ziekte, in eveneens 30%
een zwangerschap, in 25% andere aspecten van erfelijkheid zoals onderzoek, en
diversen in 15% van de gevallen. De vragen bestrijken een breed spectrum. In de eerste
rubriek vallen vragen over klachten, diagnostiek, therapie en nazorg. De vragen over
zwangerschap betreffen ook conceptie, screening en geboorte. In de rubriek erfelijkheid
komen, behalve vragen over wetenschappelijk onderzoek, ook kwesties als
kansberekening en procedures bij arts en ziekenhuis aan de orde. Het grootste deel van
de vragen heeft betrekking op kanker en hart- en vaatziekte. De indruk bestaat dat
vragenstellers in de regel voldoende informatie van het centrum ontvangen. Bijna de
helft van de vragenstellers is direct geholpen; anderen worden verwezen naar diverse
instellingen (zie ook Kin02).
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Problemen waarvoor het centrum zich geplaatst ziet zijn de vraag naar informatie
over (zeer) zeldzame aandoeningen, het ontbreken van Nederlandstalige informatie in
combinatie met onvoldoende kennis van het Engels bij sommige vragenstellers, de
mogelijkheid met lotgenoten te spreken is niet steeds aanwezig, en vertrouwenscrises
met artsen.

Op grond van deze gegevens lijkt het Erfocentrum aan een toenemende behoefte te
voldoen. Het is nog te vroeg om over de verdere ontwikkeling van de
informatiebehoefte voorspellingen te doen.
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A.5

Stand van wetenschap en individuele besluitvorming

Prof. dr JA Knottnerus, voorzitter Gezondheidsraad

Kennis over genetica is belangrijk voor de besluiten die mensen nemen inzake
erfelijkheidsvraagstukken. Die kennis is slechts te bereiken door gedegen voorlichting.
In verscheidene adviezen van de Gezondheidsraad is het belang daarvan benadrukt, en
zijn aanbevelingen aan de minister van VWS gedaan om de nodige voorzieningen te
treffen.

Bij erfelijkheidsvoorlichting doen zich problemen voor met betrekking tot de
doelmatigheid. Het is onduidelijk hoeveel er bekend is en of voorlichting leidt tot het
beoogde effect. Ook over verder reikende gevolgen zijn er vragen, zoals over de
maatschappelijke acceptatie van screening, de opvattingen over genetisch
gemodificeerd voedsel en de forensische toepassing van DNA-onderzoek.

Het beoogde effect van de informatieverstrekking is drieledig:

» weten hoe je in elkaar zit
* misverstanden voorkomen in maatschappelijke discussies
» goede besluitvorming in preventie en zorg.

Om deze doelen te bereiken is meer kennis nodig, zowel bij artsen als (toekomstige)
patiénten. De betrokken arts dient goed op de hoogte te zijn van de pre-conceptionele
advisering, van prenatale screening (triple test en dergelijke), van vragen door
verzekeraars en werkgevers (recht en plicht bij keuringen) en van de zogenoemde zelf-
tests. De kennis van patiénten dient verkregen te worden door voorlichting en door
onderwijs. Het is zeer gewenst dat in het onderwijs ruimte is voor erfelijkheid, bij
voorkeur gekoppeld aan gezondheidsvragen en maatschappelijke problemen. Het
verdient overweging om in het basisonderwijs een start te maken.

Samengevat is de conclusie dat de kennis van het publiek over genetica zich
idealiter zou moeten uitstrekken tot:
* de variatie in het erfelijk materiaal
* et besef dat er veel ziekmakende genen zijn
» de importantie voor prognose en therapie
* het omgaan met kansen.
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Persbericht

Gezondheidsraad

Health Council of the Netherlands

Datum : 27 februari 2003

Burgers moeten meer weten over
genetica

De wetenschappelijke kennis over de genetica neemt snel toe en wordt ook steeds vaker
toegepast. Burgers krijgen meer te kiezen, terwijl het maar de vraag is of ze voldoende
geinformeerd zijn. Dit signaleert de Gezondheidsraad in de vandaag verschenen
publicatie Publiekskennis genetica. De raad concludeert dat er weinig bekend is over
de kennis van genetica bij het grote publiek. Wel komen bij de huisarts en centra voor
klinische genetica regelmatig misverstanden aan het licht. Om een elementair
kennisniveau tot stand te brengen is naast algemene voorlichting vooral het onderwijs
belangrijk.

Wanneer moet iemand zich laten screenen op een erfelijke ziekte? Is het onverstandig
om genetisch gemodificeerd voedsel te gebruiken? Moet iedereen die verdacht wordt
van een delict meewerken aan een DNA-test? Steeds vaker gestelde vragen, die van
burgers enige kennis van genetica verwachten. Toch is er — ondanks de ruime
toepassing van genetica — weinig bekend over wat het grote publiek hierover weet.
Vast staat dat een substantieel deel van de leerlingen geen onderwijs Kkrijgt in genetica.
In de regel ontbreekt dan ook de basiskennis die nodig is om nieuwe ontwikkelingen te
beoordelen. Ook de informatievoorziening via de media is beperkt. De pers reageert op
nieuws in de genetica nu eens onberedeneerd afwijzend, dan weer al te optimistisch.
Kennisgebrek en misverstanden leiden er soms toe dat mensen geen advies over
erfelijkheidsproblemen vragen in situaties die daar wel aanleiding toe geven.

De Gezondheidsraad pleit voor nader onderzoek naar de publiekskennis van
genetica. ledere burger zou zich in elk geval bewust moeten zijn van de enorm grote
genetische variatie. Er zijn vele duizenden verschillen in het DNA van verschillende
mensen. Voor de gezondheid kunnen die verschillen belangrijk zijn. Ook is belangrijk
te weten dat genen, voeding en gedrag op elkaar inwerken. VVolgens de raad horen alle
scholieren kennis te maken met de beginselen van de genetica. Misschien moet daar al
in het basisonderwijs mee begonnen worden.

Voor erfelijkheidsadvisering is algemene voorlichting van belang, bijvoorbeeld
zoals het Erfocentrum die via het internet geeft (www.erfelijkheid.nl). Specialistische
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voorlichting wordt gegeven in de klinisch-genetische centra. Huisartsen kunnen
informatie geven en naar die centra verwijzen.

Het advies is gebaseerd op een symposium van de Gezondheidsraad getiteld
Perspectieven op de publiekskennis over genetica. VVoorzitter was prof. dr NJ Leschot,
hoogleraar klinische genetica te Amsterdam. Als sprekers traden op:

prof. dr CHCM Buys, hoogleraar humane genetica te Groningen;
mevr JMG Lanphen, huisarts, voorzitter Forum genetica, gezondheid en
gezondheidszorg; mevr drs M de Kinderen, organisatiesocioloog, Erfocentrum;
prof. dr LP ten Kate, hoogleraar klinische genetica te Amsterdam en prof. dr JA
Knottnerus, voorzitter van de Gezondheidsraad.

De publicatie 'Publiekskennis genetica’, nr 2003/05 is verkrijgbaar bij het secretariaat
van de Gezondheidsraad, fax (070) 340 75 23, e-mail: order@gr.nl, www.gr.nl.
Nadere inhoudelijke inlichtingen verstrekt dr PA Bolhuis, tel. (070) 340 7717

e-mail : pa.bolhuis@gr.nl .
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