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1. Voorwoord  - Zorgpad Siaalzuurstapelingsziekte  
 

Centrum voor Lysosomale en Metabole ziekten, Erasmus  MC, Rotterdam 

In ons centrum staan patiënten met zeldzame stofwisselingsziekten centraal. Door de nauwe 

samenwerking tussen artsen, die voor kinderen en volwassenen zorgen, kunnen we patiënten 

gedurende hun hele leven volgen. 

 

Ons centrum is een internationaal erkend expertise centrum voor lysosomale stapelingsziekten en 

staat voor vernieuwing. Clinici en basale wetenschappers werken samen aan het ontwikkelen en 

toepassen van nieuwe behandelingen en hoogwaardige diagnostiek. 

 

Ons centrum levert op maat gesneden multidisciplinaire zorg en behandeling aan patiënten met 

complexe zeldzame aandoeningen en biedt patiënten een vertrouwde basis. 

 

Verschillende afdelingen 

Binnen het centrum werken de afdelingen Kindergeneeskunde, Klinische Genetica, Ziekenhuis 

Apotheek, Inwendige Geneeskunde en (Kinder-) Neurologie structureel samen aan wetenschappelijk 

onderzoek, opleiding en vooral patiëntenzorg. Het centrum heeft eigen verpleegkundig specialisten 

en consulenten, diëtisten, (neuro(psychologen/GZ psychologen, maatschappelijk werkers, 

fysiotherapeuten en zorgpad-coördinatoren die intensief samenwerken met andere specialisten 

nodig voor optimale zorg en veiligheid voor patiënten.    
 

Doel van het zorgpad  
1. Richtlijn voor optimale zorg voor patiënten met Siaalzuurstapelingsziekten 

2. Informatievoorziening voor professionals t.a.v. deze weesziekte.  

3. Standaardiseren van follow-up. Dit is nodig om: 

a. de mate van progressie van het ziektebeeld (natuurlijk beloop) te kunnen 

beoordelen 

b. passende ondersteunende maatregelen te kunnen instellen 

c. de effecten van (toekomstige) innovatieve behandelstrategieën te kunnen 

beoordelen   
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2. Introductie  van het ziektebeeld 
 

2.1 Siaalzuurstapelingsziekten 

De siaalzuurstapelingsziekten vormen een groep zeer zeldzame stapelingsziekten die voorkomen 

met een geboorteprevalentie van 0.07 per 100.000 geboortes. Bij deze aandoeningen is sprake 

van een probleem in het transport van vrij siaalzuur uit het lysosoom naar het overige deel van 

de cel. De aandoening wordt veroorzaakt door een tekort aan een eiwit, sialine, dat vrij siaalzuur, 

een afbraakproduct van sommige eiwitten en vetten, transporteert uit het lysosoom naar andere 

delen van de cel. Mogelijk heeft sialine ook een rol in het brein.   

Door het probleem in de transport uit het lysosoom treedt stapeling op van vrij siaalzuur in de 

lysosomen, terwijl het vrije siaalzuur toeneemt in urine (sialurie), serum en fibroblasten. 

 

De siaalzuurstapelingsziekten worden ingedeeld in 3 vormen: 

 

1. Infantiele siaalzuurstapelingsziekte 

2. De ziekte van Salla 

3. Intermediaire vormen van vrij-siaalzuur stapelingsziekte. 

 

2.2 Oorzaak 
De siaalzuurstapelingsziekten worden veroorzaakt door een defect in het transportgen   

SLC17A5. Dit defect kan leiden tot een volledige afwezigheid van het eiwit sialine, een defect in 

de functie van sialine of een defect in het transporteren naar en inbouwen in de lysosomale 

membraam van sialine. De ziekte erft autosomaal recessief over.  

 

2.3 Soorten       

Infantiele vrij-siaalzuur stapelingsziekte (Infantile free Sialic acid Storage Disease; ISSD) 

ISSD is de meest ernstige vorm van de siaalzuurstapelingsziekten. De aandoening varieert van 

intra-uterien overlijden aan een hydrops foetalis tot premature geboorte met een pancytopenie 

en oedeem door de hypoalbuminemie, terwijl kinderen ook asymptomatisch geboren kunnen 

worden.  

Kinderen kunnen bij de geboorte een grof gelaat, een hepatosplenomegalie en inguinale hernia’s 

hebben of dit ontwikkelen in de loop van het eerste jaar. Daarnaast kunnen ze lijden aan een 

ontwikkelingsachterstand, hypotonie en een failure to thrive. Ongeveer de helft van de kinderen 

heeft een cardiomegalie en dysostosis multiplex. De skelet afwijkingen kunnen bestaan uit 

irregulaire metafyses, diffuse hypomineralisatie, klompvoeten, vergrote metafyses, 

heupdysplasie, wervel afwijkingen en hypoplasie van de distale falangen. Een kwart heeft een 

nefrotisch syndroom. Kinderen kunnen epilepsie ontwikkelen. Over het algemeen overlijden 

kinderen vroeg in hun jeugd door luchtweginfecties.  

 

De ziekte van Salla 

De ziekte van Salla is de minder ernstige vorm van de siaalzuurstapelingsziekten. Zuigelingen met 

deze aandoening zijn hypotoon en hebben een motorische ontwikkelings-achterstand. Vaak 

vertonen deze kinderen een rompataxie, terwijl ook een nystagmus en exotropie kunnen 
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optreden. Een derde van de kinderen leert nooit of zeer laat (later dan het 5e levensjaar, 2-12 

jaar) lopen. De kinderen lijden aan ataxie, spasticiteit, epilepsie, athetose en een mentale 

ontwikkelingsachterstand met op volwassen leeftijd over het algemeen een IQ beneden 20. 

Spraak is afwezig of gereduceerd tot een enkel woord. Over het algemeen zijn de patiënten 

bijzonder vriendelijk. Ze hebben een kleine lengte en kunnen een milde vergroving hebben van 

het gelaat. Skelet- of oogafwijkingen en hepatosplenomegalie zijn afwezig. Op de MRI zijn 

afwijkingen te zien van de myelinisatie zowel cerebraal als in het cerebellum. Tevens wordt een 

hypoplasie gezien van het corpus callosum. Ook perifere witte stof afwijkingen kunnen optreden, 

leidend tot een variabele polyneuropatie. De levensverwachting is over het algemeen verkort tot 

ongeveer 50 jaar, echter reikt tot in de 70. 

 

Intermediaire vormen van siaalzuurstapelingsziekten 

Enkele patiënten zijn beschreven met een intermediaire vorm van de aandoening. Deze juveniele 

patiënten hebben een hepatosplenomegalie en afwijkende wervels.   
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3. Expertisecentrum 
 
Gezien de zeldzaamheid van de aandoeningen en de complexe symptomatologie is de aanwezigheid 
van een expertise centrum wenselijk. Binnen Nederland vervult het Centrum voor Lysosomale en 
Metabole Ziekten (CLMZ) van het Erasmus MC deze rol voor veel lysosomale stapelingsziekten. Het 
CLMZ is officieel erkend door de Nederlandse Federatie van Universitair Medische Centra (NFU) als 
expertisecentrum, en participeert ook binnen de Europese Referentie Netwerken (ERN) voor 
zeldzame metabole (Metab-ERN. Wij zien een groot deel van de patiënten met 
siaalzuurstapelingsziekten.  

Vanaf de zestiger jaren wordt in het Erasmus MC onderzoek verricht naar lysosomale 
stapelingsziekten, en sinds 1999 speelt het Erasmus MC een sleutelrol bij de ontwikkeling van 
enzymvervangende therapieen, “clinical trials” protocollen en het evalueren van “evidence based” 
uitkomstmaten in internationaal verband. Het Erasmus MC speelt een belangrijke rol bij de 
ontwikkeling van kennis over het natuurlijk beloop van lysosomale stapelingsziekten, over de 
pathofysiologische processen die daaraan ten grondslag liggen en de ontwikkeling van therapie.  

Ons centrum stelt zich ten doel om op maat gesneden multidisciplinaire zorg en behandeling 
te leveren aan patiënten met complexe zeldzame aandoeningen. Hierbij is leeftijd overstijgende zorg 
een vereiste. Dit wordt gewaarborgd door een intensieve samenwerking binnen ons 
multidisciplinaire team. Daarbij is de zorg binnen ons centrum nauw ingebed in klinisch en basaal 
onderzoek. Hierdoor zullen innovatieve ontwikkelingen snel hun weg vinden naar de kliniek. 

 

Samenwerking patiëntenvereniging / patiënten vertegenwoordigers 
Binnen ons centrum hechten wij een groot belang aan samenwerking met de patiëntenvereniging 
voor mensen siaalzuurstapelingsziekten (Volwassenen, kinderen en stofwisselingsziekten, VKS). 
Zodra bekend is dat er sprake is van een siaalzuurstapelingsziekte wijzen wij patiënten op het 
bestaan van de patiëntenvereniging om goed geïnformeerd te raken over hun diagnose en op de 
hoogte te blijven van de ontwikkelingen. Ons centrum heeft ook een patiënten raad; hierin zijn zowel 
artsen, verpleegkundigen als patiënten vertegenwoordigd. De belangrijkste taak van deze commissie 
is het optimaliseren van de organisatie en inhoud van zorg, en communicatie en 
informatievoorziening.  
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4. Diagnostiek 
 

Bij verdenking op siaalzuurstapelingsziekte wordt urine onderzocht op de excretie van siaalzuur door 

middel van een massaspectrometrische analyse. Tevens kan, indien dit nog niet is gedaan, een 

huidbiopt worden verricht en een fibroblastenkweek ingezet waarna de concentratie van siaalzuur in 

het medium van fibroblasten kan worden bepaald. De diagnose wordt bevestigd op DNA niveau 

(moleculair genetisch onderzoek van het SLC17A5-gen door middel van Sangersequencing of 

metabole WES.) 

Indien de diagnose bevestigd is, is counseling geïndiceerd. Tevens wordt aanbevolen onderzoek te 

doen bij ouders en eventuele broers en zussen binnen het gezin. Prenatale diagnostiek is mogelijk 

door middel van onderzoek naar mutaties wanneer deze bekend zijn bij de index patiënt. Indien 

gewenst kunnen ouders verwezen worden voor pre-implantatie diagnostiek. 
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5.  Behandeling 
 

Op dit moment bestaat er nog geen oorzakelijke behandeling voor patiënten met 

siaalzuurstapelingsziekten. De begeleiding bestaat uit het behandelen dan wel voorkomen van 

complicaties. 

Noodprotocol 
Ouders hebben medicatie in huis om epileptische aanvallen te couperen (stesolid of dormicum 

neusspray). Patiënten met mucopolysaccharidose en siaalzuurstapelingsziekten tonen een 

opvallende fenotypische gelijkenis. Hoewel tot op heden niets gepubliceerd is over intubatie-

problemen bij siaalzuurstapelingsziekten, raden wij aan patiënten met deze aandoening alleen te 

intuberen in een gespecialiseerd centrum. 
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6. Samenvatting van de symptomen 
 

Neurologische problemen: 
- Psychomotore retardatie, 

- Epilepsie 

- Ataxie 

- Hypo- en hypertonie 

- Athetose 

- Polyneuropathie 

Visusstoornissen: 
- Nystagmus 

- Exotropie 

Skelet problemen: 
- Skeletdysplasie 

- Heupproblemen 

Cardiologische problemen: 
- Cardiomegalie 

Voedingsproblemen en maag-, darm en leverproblemen: 
- Hepatomegalie 

- Failure to thrive 

- Liesbreuk 

KNO- en luchtwegproblemen: 
- Recidiverende luchtweg- en KNO-infecties 

Interne problemen: 
- Hydrops foetalis 

- Oedeem 

- Hypoalbuminemie 

- Pancytopenie 

- Nefrotisch syndroom 

Overig: 
- Grof gelaat 

- Nefrotisch syndroom 
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7. Multidisciplinaire behandelteam 
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8.  Taken en verantwoordelijkheden 
 

Patiënt en/of ouders 

 Is/ zijn verantwoordelijk voor het doorgeven van informatie waarvan patiënt en/of ouders 

zelf denken dat het van belang is voor de ziekte of het zorgproces.  

 Is/ zijn mede verantwoordelijk voor de uitvoering van het zorgtraject. Dit wordt concordantie 

genoemd, waarbij in gezamenlijkheid doelstellingen worden geformuleerd nadat de kennis 

tussen patiënt en behandelaar is uitgewisseld.  

 

Casemanager 

 Is het eerste aanspreekpunt bij vragen en problemen rondom het zorgtraject. 

 Is coördinator van het hele zorgtraject voor ouders, patiënt en medebehandelaars/ 

zorgverleners. 

 Houdt overzicht over het gehele behandeltraject. 

 Ziet erop toe dat de afspraken zo veel mogelijk aansluiten op de behoeften van de patiënt. 

 Ziet erop toe dat afspraken over de behandeling zo veel mogelijk op elkaar zijn afgestemd.  

 Deze taak kan uitgevoerd worden door de hoofdbehandelaar te weten de kinderarts 

metabole ziekten, kinderneuroloog of internist metabole ziekten dan wel door de 

verpleegkundig specialist/ verpleegkundig consulent.  

 

Hoofdbehandelaar 

Bij de begeleiding van alle patiënten met Siaalzuurstapelingsziekten die behandeld worden binnen 

het Centrum voor Lysosomale en Metabole Ziekten is de kinderarts metabole ziekten / 

kinderneuroloog of de internist de hoofdbehandelaar en als zodanig ook de casemanager. 

 

Taakverdeling: 

 Kinderen < 18 jaar 

De kinderarts Metabole Ziekten dan wel de  (kinder-)neuroloog is voor kinderen tot ongeveer 

18 jaar de vaste hoofdbehandelaar en is in principe de casemanager tenzij anders 

afgesproken. 

 Volwassenen > 18 jaar 

De internist Metabole Ziekten is de vaste hoofdbehandelaar voor volwassenen (ouder dan 18 

jaar) en is in principe de casemanager tenzij anders afgesproken. 

Om optimale zorg te geven aan patiënten met zeldzame aandoeningen worden deze vanaf de leeftijd 

van 12 jaar door zowel de Kinderarts Metabole Ziekten en de kinderneuroloog als door de internist 

Metabole Ziekten gezien. Zo ziet de kinderarts de gevolgen van de problemen van de patiënt en 

resultaat van de behandeling op volwassen leeftijd terwijl de internist beter inzicht krijgt in het 

ontstaan van problemen op jonge leeftijd. Zo stimuleren we de ontwikkeling van expertise van zowel 

de kinder- als de volwassen specialisten en krijgt de patiënt hoog specialistische zorg van een vast 

team van specialisten van de wieg tot het graf. Tot de leeftijd van 18 jaar blijven kinderarts Metabole 

Ziekten dan wel de kinderneuroloog hoofdbehandelaar. Ook na de leeftijd van 18 jaar blijven 

kinderarts Metabole Ziekten en kinderneuroloog de patiënt 1/ jaar gezamenlijk met de internist 
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Metabole Ziekten vervolgen. Na het 18e jaar is echter de internist hoofdbehandelaar. De kinderarts is 

verantwoordelijk voor een volledige en overzichtelijke overdracht (waaronder medische 

voorgeschiedenis, huidige problematiek en andere bijzonderheden) en begeleiding van patiënt en 

ouders bij deze overgang. 
 

Een dienstdoend kinderarts metabole ziekten/ internist is 24 uur per dag 7 dagen per week 

bereikbaar. 
 

Kerntaken: 

- coördinatie van het gehele zorgtraject voor ouders, patiënt en medebehandelaars / overige 

zorgverleners 

- informeren ouders en patiënt over symptomen van de ziekte, te verwachten prognose, 

behandelopties, beschikbare patiënten informatie en aanwezigheid van patiëntenvereniging 

(VKS) 

- informeren en terugkoppelen bevindingen aan alle betrokkenen binnen het multidisciplinaire 

behandelteam van het CLMZ 

- Jaarlijks informeren patiënt/ ouders, betrokken behandelaren (huisarts, arts 

streekziekenhuis, etc.) buiten het CLMZ over algemene gezondheid, ziektebeloop en 

noodprotocol. 
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9. Multidisciplinaire begeleiding 
 

Standardized personal care 

Patiënten worden vervolgd middels een gestandaardiseerd zorgpad dat zo nodig aangepast kan 

worden aan de persoonlijke behoeften van de individuele patiënt. Op deze manier verenigen wij 

de behoefte aan gestandaardiseerde follow-up, die de kennis over de aandoening en de zorg 

voor de patiënt kan vergroten, met zorg afgestemd op de patiënt als individu. 

Alle poliklinische controles worden gepland door de zorgpad- coördinator. Zij plant de zorgstraat 

met de verschillende onderzoeken en consulten waarbij vaste slots beschikbaar zijn op vaste 

dagen zodat de patiënt in 1 dag alle disciplines kan zien, de testen kan doen die noodzakelijk zijn 

en, indien mogelijk, de uitslagen dezelfde dag krijgt teruggekoppeld. 

Wanneer een patiënt naar een discipline wordt verwezen buiten het reguliere zorgpad, 

bijvoorbeeld wanneer een operatie moet worden gepland, wordt ernaar gestreefd eventuele 

aanvullende consulten op dezelfde dag te plannen, zodat de patiënt niet onnodig vaak naar het 

Centrum voor Lysosomale en Metabole ziekten hoeft te komen. 

Omdat meerdere organen zijn aangedaan is behandeling door een multidisciplinair team een 
vereiste. 

 

Poliklinische controle hoofdbehandelaar  
1x per 6 maanden 

 

Hart problemen: 
- Cardiomyopathie  

Betrokkenen 

- Cardioloog 

Methode:  

- Echo, ECG en consult cardioloog 

Frequentie: 

- 1x/jaar 

Behandeling: 

- Cardiale medicatie 
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KNO en luchtweg-problemen 
1. Recidiverende luchtweginfecties door een samenspel van factoren te weten: 

- slecht doorhoesten bij een verstandelijke handicap  

- een verslechterde slikfunctie/ verslikken 

2. Glue ear door recidiverende luchtweginfecties, conductief gehoorverlies 

3. Patiënten met mucopolysaccharidose en siaalzuurstapelingsziekten tonen een opvallende 

fenotypische gelijkenis. Hoewel tot op heden niets gepubliceerd is over intubatie-problemen 

bij siaalzuurstapelingsziekten, raden wij aan patiënten met deze aandoening alleen te 

intuberen in een gespecialiseerd centrum. 

Betrokkenen: 

- Longarts  

- KNO-arts  

- Anesthesie 

- Audioloog  

- Logopedist 

- Revalidatie-arts 

Methode: 

- Longfunctie/ MKR 

- Beoordeling door KNO arts en anesthesie en overleg tussen deze disciplines voor 

intubatie.  

- Audiologie (BERA, OAE, tympanogram, vrije veld audiometrie, toon-audiometrie) 

- Logopedisch onderzoek (beoordeling spraak-, taal ontwikkeling, stimuleren 

communicatie) 

- FEES/ slikfoto 

Frequentie: 

Longfunctie: 

- 1x / jaar 

MKR 

- Op indicatie 

Audiometrie, logopedie, revalidatie-arts, FEES/ slikfoto 

- Op indicatie 

Bij indicatie voor operatie: 

- Consult en overleg met KNO en anesthesie 

- MDO multidisciplinaire team bij hoog risico OK 

Beleid: 

- Bij recidiverende luchtweginfecties kan worden gestart met profylactische antibiotica.  

- Indien noodzakelijk wordt de patiënt verwezen naar de longarts 

- Indien gehoorapparatuur noodzakelijk wordt de patiënt verwezen naar een regionaal 

audiologisch centrum 

- Indien noodzakelijk wordt een MOB gedaan en/of een ATE verricht door de KNO arts 
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- Indien nodig kan advies gegeven worden t.a.v. aanpassen van de voeding bij slik-problemen 

dan wel overlegd worden met de Maag-, Darm en Lever-arts t.a.v. het plaatsen van een PEG 

voor langdurige sondevoeding.  

- Indien nodig kan verwezen worden naar eerste lijns logopedie dan wel een revalidatie 

centrum voor stimulering van de spraak-, taal-ontwikkeling en communicatie 

 

Skeletproblemen  
Door stapeling is de groei van het skelet verstoord en hebben de botten een afwijkende vorm. Zo 

kunnen irreguliere metafyses, diffuse hypomineralisatie, klompvoeten, vergrote metafyses, 

heupdysplasie, wervel afwijkingen en hypoplasie van de distale falangen ontstaan.  

Betrokkenen: 

- Orthopedie  

- Revalidatie  

- (Kinder)endocrinoloog 

- Fysiotherapie  

- Sportarts 

- Radioloog 

Methode: 

- Skeletfoto 

- DEXA scan 

- Consult fysiotherapie 

- Consult orthopedie 

- Consult sportarts 

- Consult endocrinoloog 

- Consult revalidatie arts 

Frequentie: 

- Eenmalig daarna op indicatie 

Behandeling: 

- Zo nodig kan de orthopeed besluiten tot een operatieve correctie 

- Bij achterblijvende groei kunnen kinderen verwezen worden naar de 

(kinder)endocrinoloog 

- De fysiotherapeuten en sportarts kunnen adviezen geven over fysiotherapie en 

training.  

- De revalidatie arts verwijst naar een regionale revalidatie arts  

 

Neurologische problemen  
Sialine speelt naar alle waarschijnlijkheid een belangrijke rol in het brein. De afwezigheid van 

transport van siaalzuur het lysosoom uit naar de cel veroorzaakt mogelijk de dysmyelinisatie die 

wordt gezien bij patiënten met siaalzuurstapelingsziekten. Op de MRI komt dit tot uiting in 

afwijkingen in de periventriculaire witte stof, het cerebellum en een hypoplasie van het corpus 

callosum. Bij zuigelingen met de aandoening leidt dit aanvankelijk tot hypotonie met een motorische 
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achterstand en later tot een hypertonie. Vaak hebben deze kinderen een rompataxie, terwijl een 

nystagmus en exotropie kunnen optreden. Een derde van de kinderen leert nooit of zeer laat (later 

dan het 5e levensjaar,met een variatie van 2 tot 12 jaar) lopen. De kinderen lijden aan ataxie, 

spasticiteit, epilepsie, athetose en een mentale ontwikkelingsachterstand met een IQ op de 

volwassen leeftijd van over het algemeen minder dan 20. Spraak is afwezig of gereduceerd tot een 

enkel woord. Over het algemeen zijn de patiënten bijzonder vriendelijk en sociaal. De afwijkingen 

van de witte stof treden ook op in het perifere zenuwstelsel en veroorzaken daar een 

polyneuropathie.  

Betrokkenen:  

- Neuroloog/ kinderneuroloog  

- Neuropsycholoog  

- Maatschappelijk werker 

Methode: 

- EMG 

- EEG 

- SEP 

- MRI hersenen en cranio-cervicale overgang 

- BSID-III-NL t/m ontwikkelingsleeftijd van 3,5 jaar, WPPSI-III-NL tot ontwikkelingsleeftijd 6 

jaar, WISC-V-NL vanaf ontwikkelingsleeftijd van 6 jaar, WAIS vanaf ontwikkelingsleeftijd van 

16 jaar. 

- Neuropsychologische functiestesten (Boston Naming test, NEPSY, Bourdon-Vos, Rey Complex 

Figure Test, 15 woorden test, BAD  

- Gedragsvragenlijsten: Vineland Screener 0-6 jaar, CBCL, Sensory Profile, OBVL of NOSIK, bij 

slaapproblemen: slaapverstoringsvragenlijst (SDSC) 

- Consult (kinder-)neuroloog 

Frequentie: 

- MRI: 1x/ 2 jaar 

- NPO: baseline, 0,5 , 1, 3, 7, 11, 15 jaar 

- Gedragsvragenlijst: 1,5 , 3, 11 en 15 jaar  

- EEG, EMG en SEP op indicatie 

- Consult (Kinder-) neuroloog: 2 keer per jaar 

Beleid: 

- Bij verdenking op epilepsie wordt een EEG verricht. Bij afwijkingen op het EEG wordt gestart 

met anti-epileptica.  

- Bij sociale problematiek van ouders en/of kind en/of broertjes of zusjes  wordt verwezen 

naar de medisch maatschappelijk werker  

- Bij verwerkings- of aanpassings-problematiek van patiënt, ouders, broers of zussen waarbij 

meer zorg nodig is dan bij controle in het CLMZ door de neuropsycholoog kan worden 

gegeven, wordt verwezen naar een 1e lijns kinderpsycholoog. 
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Maag- en darmproblemen 
Siaalzuurstapelingsziekten kunnen leiden tot een failure to thrive en ondergewicht. Zoals bij alle 

patiënten met een verstandelijke handicap kan een te kort aan vitamine D ontstaan. De witte stof 

afwijkingen kunnen leiden tot hypo- en hypertonie met de bijbehorende slikproblemen en reflex. 

Tenslotte kunnen patiënten door een beperkte hoeveelheid beweging obstipatie ontwikkelen.  

Methode: 

- De internist/ kinderarts metabole ziekten vraagt bovenstaande problemen uitgebreid uit. 

- Een keer per jaar wordt een voedingslijst afgenomen 

Betrokkenen: 

- Arts metabole ziekten  

- Diëtiste  

- MDL arts 

Beleid: 

- Indien noodzakelijk kan medicatie worden gestart. 

- Indien noodzakelijk wordt op basis van de voedingslijst een dieet advies gegeven 

- Bij ondergewicht en/of slikproblemen wordt vroegtijdig overlegd over het plaatsen van een 

PEG. Dit om te voorkomen dat door voortgaande stapeling en dus een toenemend risico bij 

intubatie, intubatie en dus het plaatsen ven een PEG onmogelijk wordt.  

- Bij een vermoed tekort aan vitamine D/ calcium wordt bloed geprikt en zo nodig gestart met 

Vitamine D en Calcichew. 

- Indien nodig wordt de patiënt verwezen naar de arts maag-darm en leverziekten. 

 

Nieren 
Bij 1 op de 4 beschreven patiënten met ISSD werd een nefrotisch syndroom vastgesteld. 

Betrokkenen: 

- Arts metabole ziekten 

- Nefroloog 

Methode: 

- Laboratorium controle urine en bloed (Ureum, Kreatinine., albumine) 

 

Sociale situatie en zelfstandigheid 
Problemen: 

- Problemen in het dagelijks leven en/of het gezin die betrekking hebben op het 

hebben van een chronische aandoening of het hebben van een partner/ kind/ broer 

of zus met een chronische aandoening. Deze problemen beslaan een breed spectrum 

van opvoeding, verwerking, omgang, school, volwassen worden, werk, vakantie, 

sport enz. 

Methode: 
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- Alle patiënten/ partner dan wel hun ouders maken bij een eerste bezoek aan het 

Centrum voor Lysomale en Metabole Ziekten kennis met de medisch 

maatschappelijk werker en de (neuro)psycholoog. Beide disciplines inventariseren in 

dit 1e consult de gezinssituatie en leggen ouders en patiënt uit wat zij voor hen 

kunnen betekenen. 

- De neuropsycholoog ziet de patiënten bij baseline, 0,5 , 1, 3, 7, 11, 15 jaar en zo 

nodig vaker.  

- De revalidatie arts ziet alle patiënten een keer per jaar in het CLMZ. Zij verwijst 

tevens naar een revalidatie arts in de regio waar de patiënt woonachtig is.  

- Neuropsycholoog, medisch maatschappelijk werker en coördinerende artsen 

overleggen een keer per 2 weken in het multidisciplinaire psychosociale overleg. 

- Een keer per jaar neemt een van de gespecialiseerde verpleegkundigen met patiënt 

en partner dan wel ouders het individuele transitieplan door. Dit ter vergroting van 

de kennis van de aandoening, behandeling en complicaties en ter verbetering van 

het zelfmanagement. Naar aanleiding van deze bespreking wordt samen met de 

verpleegkundige en de casemanager doelen gesteld t.a.v. kennis en zelf 

management voor het komende jaar. 

Beleid: 

- Bij problemen met de behandeling op de polikliniek (bijvoorbeeld prikangst) of 

kliniek (angst voor een operatie) kan de afdeling pedagogische zorg  en/of (neuro-

)psycholoog in consult geroepen worden ter begeleiding van de patiënt. 

- De (neuro-)psycholoog en het medisch maatschappelijk werk kunnen zo nodig 

verwijzen naar elkaar, de (kinder)psychiater of een eerste lijns (kinder)psycholoog. 

- Patiënt/ ouders zien de medisch maatschappelijk werker op indicatie vaker.  

 

Erfelijkheid 
Betrokkenen: 

- Kinderarts/ internist 

- Klinisch geneticus  

Beleid 

- Geven van informatie over de erfelijkheid 

- Indien behoefte aan aanvullende informatie en bij vragen over de erfelijkheid bij 

bijvoorbeeld kinderwens verwijzing naar een klinisch geneticus. Deze kan ook informatie 

geven t.a.v. pre-implantatie diagnostiek. 

- Bij zwangerschap kan verwezen worden naar de Gynaecologie/ verloskunde in verband met 

een vlokkentest of een vruchtwaterpunctie.  

 

Palliatief beleid 
Betrokkenen: 

 Kinderarts metabole ziekten/ (kinder)neuroloog/ intensivist 

 Verpleegkundig specialist/ verpleegkundig consulent 

 Huisarts 
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 Maatschappelijk werk 

 (Neuro)psycholoog  

Methode: 

Samen met de patiënt en zijn familie, het behandelend team in het SKZ en eventueel het 

(Kinder)comfort team Sophia wordt een plan gemaakt voor de laatste fase van de ziekte. In deze 

fase ligt de nadruk op kwaliteit van leven en vinden wij het belangrijk dat de patiënt zoveel 

mogelijk thuis kan zijn en comfortabel is. De zorg voor de patiënt moet daarom dicht bij huis zijn. 

Per patiënt wordt met patiënt en zijn familie besproken wat de beste organisatie van de zorg is. 

Wanneer besloten wordt dat de zorg in deze fase aangestuurd wordt door huisarts en/of 

regionaal kinderarts/ internist, wordt de patiënt uitgebreid overgedragen en blijft het CLMZ 

laagdrempelig bereikbaar bij vragen. Wanneer de hoofdbehandelaar in het CLMZ primair 

aanspreekpunt blijft is deze laagdrempelig bereikbaar en houdt deze contact met de overige 

disciplines in het CLMZ en met de lokale behandelaars. Zo nodig wordt de thuiszorg ingeschakeld. 

De kinderartsen van het CLMZ zijn betrokken in het kindercomfortteam van het SKZ.  
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10. Overige betrokken zorgverleners 
 

10.1 Huisarts: 
De behandeling van patiënten met siaalzuurstapelingsziekten vindt primair plaats in het 
expertisecentrum. De huisarts wordt jaarlijks schriftelijk op de hoogte gebracht over de huidige 
omstandigheden met betrekking tot de algehele gezondheid. 
Taken: 

- Ondersteuning en begeleiding 
▪ Alledaagse lichamelijke klachten en psychosociale problematiek. 
▪ Eerste beoordeling van acute problemen. 

- Informeren van de hoofdbehandelaar bij diagnose van andere ziektebeelden en grote 
beleidswijzigingen die mogelijk van invloed kunnen zijn op de verdere behandeling / follow-
up.  
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11. Multidisciplinaire overlegvormen 
Om de multidisciplinaire zorg goed op elkaar af te stemmen zijn er meerdere overlegvormen. 
Hieronder volgt een opsomming. 
 

Indicatiecommissie (5x per jaar) 
Deze multidisciplinaire commissie bestaat uit interne en externe experts – allen met ruime ervaring 
m.b.t. LSDs – aangevuld met een onafhankelijk medisch ethicus / jurist. Alle nieuw gediagnostiseerde 
LSD patiënten worden hier besproken. Op grond van de besproken gegevens wordt een advies 
gegeven over wel / niet starten met behandeling met enzymtherapie.  
Daarnaast worden alle patiënten 2 jaar na start van de behandeling en bij achteruitgang onder 
therapie opnieuw besproken. Op grond van de beschikbare gegevens adviseert de commissie over 
continueren of staken van de behandeling met enzymtherapie. 
 

Patiëntenbespreking (volwassenen, 1x per 2 weken; kinderen 1/ maand) 
Tijdens dit multidisciplinaire overleg met de arts onderzoekers, kinderarts metabole ziekten/ 
neuroloog/ kinderneuroloog/ metabool internist/ revalidatiearts/ fysiotherapeut al dan niet 
aangevuld met o.a. revalidatie arts, sportarts, orthopeed, (neuro)psycholoog, kinderpsychiater en 
logopedist worden alle patiënten 2/ jaar besproken met een LSD; de adviezen die hieruit voortkomen 
worden aan de patiënten teruggekoppeld. 
 

Klinisch genetisch laboratorium overleg (1x per maand) 
In dit overleg worden zowel klinische patiënten problematiek passend bij metabole aandoeningen als  
nieuwe diagnoses besproken met klinisch genetisch laboratorium, klinisch genetici, kinderarts/ 
internist metabole ziekten/ (kinder)neuroloog, en andere specialisten die een patiënt willen 
inbrengen.  

 

Werkoverleg (wekelijks) 
Elke maandag vindt er aan het begin van de dag overleg plaats tussen de arts onderzoekers, 
kinderartsen metabole ziekten, (kinder)neurologen, verpleegkundig specialisten/ consulenten al dan 
niet aangevuld met fysiotherapeut en apotheker. Hierbij wordt onder andere besproken: de planning 
voor de komende week, planning van de (thuis) infusies, terugkoppeling vanuit de thuiszorg m.b.t. de 
thuisinfusies, vragen van patiënten die via de mail zijn binnengekomen, nieuwe ontwikkelingen die 
van belang zijn voor de arts of fysiotherapeut. 

 

Terugkoppeling ter afsluiting van polikliniek dag (volwassenen en kinderen) 
Aan het einde van de dag worden de patiënten die die dag gezien zijn door de kinderartsen metabole 
ziekten, (kinder)neurologen, internisten, artsen, verpleegkundig specialisten/ consulenten, 
revalidatie arts en fysiotherapeut nabesproken en wordt afgestemd welke vervolgacties er moeten 
plaatsvinden. 
 

Diëtetiek bespreking (2X per maand kinderen, 1X per maand volwassenen) 
In dit overleg worden de diëtetiek aandachtspunten van LSD patiënten besproken in een gezamenlijk 
overleg van de kinderartsen metabole ziekten, (kinder)neurologen, internisten en diëtisten.  
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Psychosociaal overleg (2X per maand kinderen) 
In dit overleg bespreken kinderartsen metabole ziekten, kinderneuroloog, verpleegkundig specialist, 
verpleegkundig consulten, maatschappelijk werk en (neuro)psychologen de sociale en 
(neuro)psychologische problematiek besproken van de LSD patiënten.  
 

Klinisch genetisch laboratorium wekelijks overleg (kinderen en volwassen) 
In dit overleg worden de patiënten van de afdeling, afwijkende hielprikscreening patiënten, 
afwijkende uitslagen en nieuwe diagnoses zowel vanuit het CLMZ als vanuit andere perifere 
ziekenhuizen uit de buurt, besproken. 
 

Research bespreking (1X per maand) 
De resultaten van wetenschappelijk onderzoek vanuit de kliniek en/ of vanuit het klinisch genetisch 
(research)laboratorium worden besproken. Hierbij zijn alle onderzoekers en clinici vanuit het CLMZ 
betrokken. Voordrachten voor deze meeting worden tevens verzorgd door (inter)nationale experts 
op het gebied van LSDs buiten ons centrum.  
 

Stafvergadering (1X per maand) 
In de stafvergadering wordt met de stafleden van alle disciplines vanuit het CLMZ de organisatorische   
 

Patiënten raad (2x per jaar) 
Ieder half jaar is er een overleg waarbij zowel de hoofdbehandelaars, verpleegkundig consulenten, 
verpleegkundig specialisten, en een afvaardiging van patiënten met MPS (kinderen en volwassenen) 
aanwezig zijn. Thema’s zoals optimalisatie van zorg, en communicatie en informatievoorziening staan 
hierbij centraal. 
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12.  Kwaliteitsindicatoren 
Dit zorgpad geeft richtlijnen voor optimale zorg aan patiënten met siaalzuurstapelingsziekten en 
verschaft informatie aan alle professionals die betrokken zijn bij de behandeling van patiënten 
met deze weesziekte. Om de kwaliteit van deze zorg te beoordelen en te bevorderen wordt 
gebruik gemaakt van kwaliteitsindicatoren. De volgende factoren zijn van belang voor de 
kwaliteit van de geleverde zorg:  
 

a. De klinische zorg in het Centrum voor Lysosomale en Metabole Ziekten (CLMZ) is nauw 
ingebed in basaal en klinisch wetenschappelijk onderzoek op nationaal en internationaal 
niveau. Zo zullen innovatieve ontwikkelingen snel hun weg vinden naar de kliniek, terwijl 
problemen die gesignaleerd worden in de kliniek snel kunnen worden onderzocht.  

b. Elke patiënt heeft een casemanager die de coördinator is van het zorgproces en daarmee 
het eerste aanspreekpunt voor de patiënt. Dit kan de verpleegkundig specialist dan wel  
de hoofdbehandelaar zijn.  

c. Elke patiënt wordt gezien door een vaste kinderarts of internist metabole ziekten of 

(kinder-) neuroloog die hoofdbehandelaar is. 

d. 24 uur per dag, 7 dagen per week is een kinderarts metabole ziekten / neuroloog 
beschikbaar voor spoedeisende problemen.  

e. De leden van het multidisciplinaire team zijn beschikbaar in het CLMZ.  
 

f. De volgende zorgspecialisten zijn standaard bij het zorgtraject betrokken:  

 Kinderarts / internist  

 (Kinder)neuroloog  

 Fysiotherapeut  

 Diëtist 

 Revalidatiearts  

 Longarts  

 Arts centrum voor thuisbeademing  

 (Kinder)cardioloog  

 Klinisch geneticus  

 (Neuro-)psycholoog 

 Maatschappelijk werker 

 Verpleegkundig specialist, verpleegkundig consulent 
 

g. De volgende zorgspecialisten zijn zo nodig bij het zorgtraject betrokken:  

 KNO-arts  

 MDL-arts 

 Oogarts  

 Orthopeed  

 Logopedist  

 Radioloog 

 Sportarts/ bewegingswetenschapper 

 Audioloog 

 Anesthesist 

 Nefroloog 

 Kinderendocrinoloog 
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i. Het leeftijdsoverstijgende karakter van het multidisciplinaire team zorgt voor een intensief 
contact tussen behandelaars over leeftijdsgrenzen heen. Hierdoor wordt 
levensloopgeneeskunde gewaarborgd. Bij de ontwikkeling van kind naar volwassen is er zo 
geen sprake van grote transitie. 

j. Gezien de complexiteit van de zorg wordt er gewerkt volgens een ‘levensloop-zorg’ principe. 
Vanaf de leeftijd van 12 jaar werken de kinderarts metabole ziekten / internist en/of 
kinderneuroloog / neuroloog nauw samen. Bij transitie van het hoofdbehandelaar-schap op 
het 18e jaar vindt een uitgebreide mondelingen en schriftelijke overdracht plaats.  

k. De medebehandelaars van het multidisciplinaire team worden goed geïnformeerd door de 
hoofdbehandelaar en rapporteren actief terug.  

l. Minimaal een keer per jaar worden patiënten besproken in een multidisciplinair overleg 
besproken met de kinderarts metabole ziekten, kinderneuroloog, internist metabole ziekten, 
neuroloog, verpleegkundig specialist, (neuro)psycholoog, maatschappelijk werk en zo nodig 
overige specialisten en paramedici.  

m. Jaarlijks worden patiënt/ ouders betrokken behandelaren buiten het expertisecentrum 
(huisarts, regionaal specialist, arts verstandelijk gehandicapten), schriftelijk geïnformeerd 
over de algemene gezondheid en het ziektebeloop. Zo nodig is er aanvullende mondelinge 
communicatie. 

n. Uitslagen van de onderzoeken worden binnen 4 weken met de patiënt besproken.  Indien dit 
niet mogelijk is wordt de patiënt hiervan op de hoogte gesteld.  

o. Alle benodigde gespecialiseerde verrichtingen kunnen binnen het Erasmus MC uitgevoerd 
worden.  

p. Er is een nauwe samenwerking met de (internationale) patiëntenorganisaties.  

q. Regelmatig wordt scholing en bijscholing gegeven aan verpleegkundigen en specialisten. 

r. Dit zorgpad wordt elke 5 jaar herzien.  
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Fig. 1. Laboratoriumdiagnostiek flow bij de belangrijkste categorieën van erfelijke 

stofwisselingsziekten. 
a Per diagnostiekgroep is het benodigde materiaal aangegeven: U=urine; P=heparine-plasma; 

CSF=liquor; B=heparine-bloed; BE=EDTA-bloed; F=fibroblasten; S=spier; L=lever. 
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