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Nieuwsbrief

Centrum voor Lysosomale en Metabole
Ziekten

Het Centrum voor Lysosomale en Metabole Ziekten is een internationaal
erkend expertise centrum voor alle metabole ziekten. Dagelijks zetten ons
medische team en onze wetenschappers zich in om de beste zorg te
leveren aan de patiénten en onderzoek te doen naar betere behandelingen
en diagnostische mogelijkheden.

Als patiént of als ouder/verzorger zal u niet volledig op de hoogte zijn wat er
allemaal buiten de muren van de polikamer of behandelzaal gebeurt. Wist u dat
er in ons centrum meer dan 50 mensen werken en dat we zowel kinderen als
volwassenen behandelen? Naast de voor u bekende gezichten, bestaat ons
team o.a. uit kinderartsen, internisten, neurologen, fysiotherapeuten, diétisten,
(research)verpleegkundigen, verpleegkundig specialisten,
laboratoriumspecialisten, wetenschappers, planners, onderzoekstudenten,



projectmanagers en ondersteuners.

Voor een gedeelte van onze patiénten zal het ontvangen van een nieuwsbrief
iets geheel nieuw zijn, voor anderen geldt dat zij gewend waren om een ander
format te ontvangen. Via deze algemene nieuwsbrief willen wij u graag op de
hoogte houden van de laatste activiteiten en ontwikkelingen binnen ons
centrum. Zo vertellen we u 0.a. graag meer over nieuwe medewerkers of
medewerkers die helaas afscheid nemen, onze samenwerkingen met
stichtingen en patiéntenverenigingen, nieuws vanuit het lab, nieuwe
onderzoeksresultaten en evenementen.

Wij wensen u veel leesplezier!

Wilt u deze nieuwsbrief liever niet ontvangen, dan kunt u zich afmelden via de afmeldlink onderaan de nieuwsbrief.







Floor Jonkman Pascale Mooyman

Nieuwe krachten!

Onlangs is ons team in het Sophia Kinderziekenhuis versterkt met twee
verpleegkundig consulenten. Pascale Mooyman en Floor Jonkman. Pascale en
Floor zullen samen de zorg dragen voor onze lysosomale kinderpatiénten en
zijn aanwezig op maandag, dinsdag, woensdag en donderdag.




Promotie Laurike Harlaar

Promotie Laurike Harlaar

Op 21 maart 2023 is Laurike Harlaar gepromoveerd op haar proefschrift

'MRI analysis of diaphragmatic weakness and clinical variation in Pompe
disease".

Bij patiénten met de ziekte van Pompe is er naast spierzwakte van de
skeletspieren vaak ook zwakte van de ademhalingsspieren. Het effect van
enzymtherapie lijkt groter op de skeletspieren dan op de ademhalingsspieren.
De belangrijkste ademhalingsspier is het diafragma, middenrif. Met gewone
longfunctietests, blaastests, wordt de functie van alle ademhalingsspieren
tegelijk gemeten, en kunnen we dus minder goed de functie van het diafragma
onderzoeken. De afgelopen jaren heeft Laurike MRI scans gemaakt van de
adembhalingsspieren om zo de functie van het diafragma te onderzoeken.
Hierbij hebben de deelnemers een longfunctietest geblazen in de MRI scan en
konden zo de bewegingen van de ademhalingsspieren gemeten worden. Er



deden zowel volwassenen als kinderen aan het onderzoek mee. De uitkomsten
worden beschreven in haar proefschrift.

We hebben gezien dat bij patiénten met de late vorm van de ziekte van Pompe
het diafragma minder naar beneden beweegt en een andere bolling heeft dan
bij gezonde vrijwilligers. Soms was er op de MRI scan al een verminderde
beweging zichtbaar, als de uitkomsten van gewone longfunctietests nog
normaal waren. Ook konden we kleine veranderingen over de tijd meten met
behulp van MRI die niet altijd met gewone longfunctietests worden gemeten.
Mogelijk kan MRI helpen om vroege tekenen van diafragma zwakte op te
sporen en om het verloop van diafragmazwakte op te volgen. Het is wel
noodzakelijk om dit eerst in een grotere studie voor langere tijd op te volgen
voordat dit ingezet kan worden in de directe patiéntenzorg.

Laurike wil alle deelnemers die hebben meegedaan aan het onderzoek heel
erg bedanken.

Lees meer
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Metakids - stop metabole ziekten



https://eur01.safelinks.protection.outlook.com/?url=https%3A%2F%2Ferasmusmc.us18.list-manage.com%2Ftrack%2Fclick%3Fu%3D71bcc0f3bb8a5797cbf8ef2b2%26id%3D6f748ec9ec%26e%3D3dab997401&data=05%7C01%7Cn.soares%40erasmusmc.nl%7C069919d97f5b4d31df2108dbb2ad3995%7C526638ba6af34b0fa532a1a511f4ac80%7C0%7C0%7C638300229296159029%7CUnknown%7CTWFpbGZsb3d8eyJWIjoiMC4wLjAwMDAiLCJQIjoiV2luMzIiLCJBTiI6Ik1haWwiLCJXVCI6Mn0%3D%7C3000%7C%7C%7C&sdata=2BlRZRGR7DbcFuhxksz863JcRONS4K9s%2Bb1n%2BJzTfXE%3D&reserved=0

Metakids - stop metabole ziekten

Om de dag wordt er in Nederland een kind geboren met een metabole
ziekte. De ziekte is erfelijk en zorgt voor aftakeling, veel pijn en verdriet.
Voor veel van deze kinderen is geen behandeling. Dit is onacceptabel.
Soms gaat het proces langzaam, soms snel. In alle gevallen is de impact
ervan op kinderen, hun ouders en omgeving enorm.

Maar er is hoop. In Nederland werken artsen en onderzoekers keihard aan een
vroege diagnose en betere behandeling van metabole ziekten. Hiervoor is veel
geld nodig. Metakids zet zich in voor fondsenwerving en meer

naamsbekendheid van metabole ziekten zowel bij particulieren als bij bedrijven.

Het eerstvolgende grote evenement waaraan nu wordt gewerkt is de Dam tot
Dam loop 23 in september. Vorig jaar haalden onze teams ruim 86.000 euro
op. Dit jaar is ons doel de 100.000 euro te bereiken.

Op onze website vind je persoonlijke verhalen, informatie over onderzoeken, de
meest actuele acties om aan mee te doen en meer. Meld je aan voor de
nieuwsbrief en/of volg ons via Facebook, Instagram of LinkedIn.

Samen kunnen we kinderen met een metabole ziekte helpen!

Lees meer

Voor in de agenda:

Het Spierziektecongres op 16 september 2023 in Veldhoven: hét
evenement waar jaarlijks alle kennis en kracht op het gebied van spierziekten
bij elkaar komen. Hier wordt het laatste nieuws over de spierziekte met u

gedeeld door de experts uit het werkveld. U kunt zelf met hen in gesprek
gaan. Ook kunt u anderen ontmoeten en spreken met dezelfde spierziekte.
Let op! Het congres is alleen voor leden van Spierziekten Nederland.

Lees meer
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Het Oranjepad op 7 oktober 2023: een wandeling met als doel om de
achteruitgang van spierziekten te voorkomen door zoveel mogelijk geld in te
zamelen voor wetenschappelijk onderzoek naar spieziekten. Er zijn routes
van 5, 10, 20 of maar liefst 30 kilometer! Interesse? Lees meer via
onderstaande link.

Lees meer

Syposium MetaPACT 7 oktober 2023: Op 7 oktober 2023 organiseert

MetaPact, de samenwerkende pati€éntenverenigingen, fondsenwervers en
UMD, het symposium “De route van onderzoek naar patiént. Trials en
studies.” Een korte greep uit de onderwerpen die besproken gaan worden:
Hoe komen trials en studies tot stand; Hoe kun je ervoor zorgen dat studies
beter aantonen hoe en of de behandeling werkt; Hoe worden er financién
voor onderzoek gevonden en hoe kunnen fondsen het best bijdragen.
Interesse? Zie onderstaande link voor meer informatie.

Lees meer

Colofon Contact
Redactie: Iris Plug, Anjali Timal, Nathalie Soares, Centrum Lysosomale en Metabole ziekten
Angel van den Berg, Marja Boon metaboolcentrum@erasmusmc.nl
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Deze nieuwsbrief niet langer ontvangen? Schrijf je hier uit.
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