De laatste C; de patiént Centraal?

Conny van Ravenswaaij-Arts
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Dames en heren,

%€ umce Wat fijn dat jullie allemaal naar dit symposium

b De Laatste C, gekomen zijn. Een mooier cadeau had ik me niet
kunnen wensen. Een bijzonder welkom aan de

De Patient Centraal patiéntvertegenwoordigers, want om de patiént
draait het allemaal vandaag.

24 mei 2024 Ik heb deze voordracht een wat cryptische naam
Iy Ravenswaall-Arts gegeven. Fonetisch klinkt de laatste C als “het
laatste zegje”. Wat ik in dit verhaal vooral kwijt wil,
zijn de lessen die ik persoonlijk gedurende mijn loopbaan heb mogen leren, vooral van patiénten en
hun ouders. Daarbij komen toevalligerwijs veel thema’s aan bod die met een C beginnen. Het is dan
ook Conny’s laatste C.

& umce Om jullie een beetje wegwijs te maken in mijn
. + Lessen uit het verleden presentatie heb ik deze ingedeeld in 4 stukken.
ps//storyset.com
+ Lessen in het heden - In lessen uit het verleden zal ik ingaan op wat ik,
+ Lessen voor de toekomst soms door schade en schande, heb geleerd en wat
(voorbeleigsmakers) ik graag aan jullie mee geef.
+ Camino, de persoonlijke C - In lessen in het heden komen een aantal van mijn

stokpaardjes als opleider aan bod.

- In lessen voor de toekomst benoem ik aandachts-
punten voor beleidsmakers, met de kanttekening dat in feite wij allemaal beleidsmakers zijn.

- Tot slot gaat Camino over mijn persoonlijke professionele weg.

g%j’ _— Wat ik jullie vooral wil mee geven, is waarom het zo
BoGtischap: belangrijk is om de patiént centraal te stellen in zorg

en onderzoek en hoe je dat kunt bereiken. Het
Do Patidnt Centiaal belangrijkste is open staan voor en luisteren naar de

patiént en diens ouders. Maar dat heeft natuurlijk
alleen zin als je er ook echt iets mee doet. Zie de
patiént als gelijkwaardige partner in zorg en
onderzoek. Het komt zowel de zorg als het
onderzoek ten goede.

in zorg en onderzoek

Lessen uit het verleden

In 1992 begon ik in Nijmegen aan de opleiding tot klinisch geneticus. Er bestonden destijds twee
opleidingsrichtingen: chromosomaal en niet-chromosomaal. Het mag duidelijk zijn dat ik de
chromosomale richting in ging. Het eerste jaar bracht ik door op het laboratorium waar ik met

1 Tekst van de “laatste les” gegeven op 24-5-2024. Waar nodig aangevuld, indien uitleg nodig was die tijdens het
symposium in een voorgaande presentatie gegeven was.



knippen en plakken leerde een chromosomenpatroon te leggen. Spannend werd het als je iets aan de
chromosomen ontdekte dat niet klopte, waardoor je bijvoorbeeld een aangeboren afwijking bij een
kind kon verklaren. En omdat ik in opleiding was tot klinisch geneticus, mocht ik dat dan vervolgens
aan de ouders uit gaan leggen, counselen noemen we dat.

Ik vond chromosoomafwijkingen razend

%f*? umce )
% interessant en deed dat counselen van ouders dan
—~ Lessen uit het verleden (zorg): .

Q. ok8 ook met veel enthousiasme. Soms met teveel
Xp (o » Chromosomen .

/“\)? ‘ enthousiasme. Tot op een dag de vader van de

[ / » Counselen ..

[ N7/ asgeboren Job mij vroeg “dokter, denkt u nou

1

echt dat wij dat allemaal willen weten?”.

Ik ben de vader van Job daar nog steeds dankbaar
voor. Want inderdaad, het gaat ouders er niet om
wat je precies door de microscoop hebt gezien,
hoe zo’n afwijking kan ontstaan en hoe zeldzaam dat wel niet is. Ze willen vooral weten wat dit voor
hun kind betekent, nu en in de toekomst. De kunst van het counselen is dat je de adviesvrager
centraal zet. Wat wil deze ouder op dit moment weten?

%:g N Als ik ouders uitleg gaf over de betekenis van de

| esseniuiit hetyerieden (zor: chromosoomafwijking bij hun kind, dan was dat
vaak met veel slagen om de arm: het is zeldzaam, er
zijn weinig publicaties en al helemaal niet van
oudere kinderen, dus we kunnen weinig over de
toekomst zeggen. Dat voelde natuurlijk heel
onbevredigend en was aanleiding om samen met
kinderarts Jos Draaisma te starten met een
polikliniek voor kinderen met een zeldzame
chromosoomafwijking. Doel van die poli was om er zelf zoveel mogelijk van te leren, zodat wij
uiteindelijk ouders beter konden informeren.
De chromosomenpoli was ook een ontmoetingsplek voor ouders. Op de allereerste poli in 1994 zagen
we vier kinderen met het Wolf-Hirschhorn syndroom. Een syndroom dat veroorzaakt wordt door een
ontbrekend stukje chromosoom 4 en dat gekenmerkt wordt door een typisch gezicht, oogafwijking,
epilepsie en een vaak ernstige ontwikkelingsachterstand. Uiteindelijk brachten de uitgenodigde
ouders meer tijd met elkaar in de wachtkamer door dan bij ons in de spreekkamer. Dat resulteerde in
een patiéntenvereniging en een paar jaar later zelfs in een Europees ontmoetingsweekend in Vught.
Met veel dank aan Mieke die daarbij fantastisch werk verzette.
Vragen die ouders ons op de chromosomenpoli stelden leidden vaak tot onderzoek. We probeerden
steeds goed naar ouders te luisteren waar de behoeften aan kennis en informatie lagen. Een
voorbeeld hiervan zijn de groeicurves die we voor jonge kinderen met het Wolf-Hirschhorn syndroom
maakten.

* Chromosomenpoli

+ Contact tussen ouders

Bij chromosoomafwijkingen horen ook afwijkingen

van het X en het Y chromosoom, die aanleiding

kunnen geven tot afwijkingen aan het geslacht. Dus

aeslachtaljke doen we ook chromosomenonderzoek bij een

il SR eamE pasgeborene als niet duidelijk is of het een jongen
of een meisje is. Het daarbij zo optimaal mogelijk
begeleiden van de ouders is een uitdaging. Mijn
colleges over abnormale geslachtelijk ontwikkeling
begonnen steevast met een dia over de impact op

Lessen uit het verleden (zorg):

* Complexe counseling:




ouders van het krijgen van een baby met een onduidelijk geslacht. Of: hoe vertel je een meisje van 14
jaar dat ze geen baarmoeder heeft, dat ze een chromosomenpatroon heeft dat normaal bij een
jongen gevonden wordt en dat ze geen kinderen kan krijgen? En hoe zorg je ervoor dat ze de ruimte
krijgt om vragen te stellen die voor haar belangrijk zijn, terwijl haar ouders ook in de spreekkamer
zitten? Soms moet je ouders vragen even in de wachtkamer te gaan zitten. Of soms moet je gewoon
antwoord geven op de vragen die niet gesteld worden. Dus als je geen baarmoeder hebt, dan heb je
wel een vagina en kun je gewoon seks hebben als je dat wilt.

Niet alleen het begeleiden van patiénten en ouders, maar ook de diagnostiek bij abnormale
geslachtelijke ontwikkeling is vaak complex. Daarom coérdineerde ik een richtlijn waarbij werd
uitgegaan van de manier waarop de patiént zich presenteert, de patiént centraal dus. Die richtlijn
bevat heel praktische stappenplannen met als doel om ouders zo snel mogelijk duidelijkheid te geven
in de voor hen enorm onzekere situatie.

W umee Voor het hebben van onvoldoende informatie om de
* vragen van ouders te kunnen beantwoorden bestaat
o L o ECic natuurlijk maar één oplossing: meer informatie
= - . e verzamelen. Ik was nog niet zo heel lang met de
. TN chromosomenpoli bezig toen er een oproep kwam
+ Methode met patiént van de Zwitserse prof Albert Schinzel. Albert
- Chromosoom 6 Schinzel is dé internationale expert op het gebied
van chromosoomafwijkingen. Hij zocht mensen die
hem wilden helpen met het opzetten van een online
database. Ik weet niet hoe ik het voor mekaar kreeg, of misschien moet ik zeggen hoe Schinzel het
voor elkaar kreeg, maar binnen korte tijd was ik de codrdinator van een Europese subsidieaanvraag.
De subsidie werd toegekend en samen met Bert de Vries en Robin Winter werden de mouwen
opgestroopt en de ECARUCA database gebouwd en gelanceerd. Professionals konden via een website
aanklikken in welke overlappende chromosoomafwijkingen ze geinteresseerd waren en kregen dan
een samenvattende tabel met major en minor kenmerken. Super handig voor de counseling. Echter
een interactieve database heeft alleen toekomst als erin geinvesteerd wordt. Niet alleen met geld,
maar ook door het invoeren van nieuwe patiénten. Na mijn vertrek uit Nijmegen, in 2006, heeft
Nicole de Leeuw nog lang de database in stand weten te houden, waarvoor veel respect. Maar het
grootste probleem bleef dat dokters de database wel gebruikten, maar zelf geen nieuwe casuistiek
invoerden. Uiteindelijk is alle data uit ECARUCA samen gevoegd met Decipher, een technisch beter
ondersteunde database maar met helaas minder uitgebreide klinische informatie. Maar op deze
manier is de ECARUCA data wel nog steeds toegankelijk.
Maar hoe moet het dan wel? Nou, als je iets wil voor de patiént dan moet je het met de patiént doen.
Dat eureka moment kwam toen Pauline Bouman met haar zoon Roeland de chromosomenpoli in
Groningen bezocht en vertelde over de actieve chromosoom 6 Facebook groep. Een heus project voor
en door ouders waarbij we hard op weg zijn om de droom van ouders werkelijkheid te laten worden:
een interactieve website waar ouders informatie kunnen krijgen over de specifieke chromosoom 6
afwijking van hun kind. Geld is net als bij ECARUCA nog steeds een probleem, maar het verzamelen
van informatie rechtstreeks van ouders levert ons een schat aan data op.

Lessen uit het verleden

KNO-arts Ronald Admiraal zocht me eind 90er jaren op met de mededeling dat hij naar een landelijke
bijeenkomst voor families met CHARGE syndroom ging en dat hij daar materiaal wilde verzamelen,
want ooit moesten we toch een oorzaak voor dat syndroom kunnen vinden. Een diagnose is zo
belangrijk voor ouders. CHARGE is een complex syndroom, waarbij veel verschillende organen
aangedaan zijn. Dus ik was er van overtuigd dat de oorzaak een chromosoomfout moest zijn.



Ik maakte een stapel enveloppen met de nodige
buizen en formulieren voor Ronald en wenste hem
veel succes op de familiedag. Zo verzamelden we
een mooie collectie cellijnen. Uiteindelijk vonden
we bij een CHARGE patiént een kleine afwijking van
chromosoom 8. Dat was echt een gelukstreffer, want
minder dan 1% van de CHARGE patiénten heeft een
deletie van chromosoom 8. Maar het leidde wel tot
de ontdekking van het CHD7 gen als oorzaak voor

Lessen uit het verleden
(onderzoek): CHARGE

* Cellijnen verzamelen
* Chromosoom- of gendefect?

*« Communicatie met patiént

het CHARGE syndroom.
Omdat dit belangrijk nieuws is voor ouders, het geeft immers duidelijkheid over oorzaak en
herhalingskans, organiseerden we een familiedag in Nijmegen. Han Brunner stelde daar de vraag: nu
we weten wat de oorzaak van CHARGE syndroom is, welk onderzoek zouden jullie willen dat wij
doen? Eén van de moeders vertelde dat ze vooral behoefte had aan een plek waar ze niet steeds aan
dokters hoefde uit te leggen wat CHARGE syndroom is, want dat steeds opnieuw moeten uitleggen
was ze zo moe. En zo werd de CHARGE-poli geboren, die in 2006 mee verhuisde naar Groningen.

Ik wil u nog een voorbeeld geven waarom het

i’%f‘g umce . -
. luisteren naar patiénten zo belangrijk is. In 2010
Lessen uit het verleden . .
o (onderzoek): Phelan-McDermid sprak ik de moeder van een kind met Phelan-
N . Glinicaltrial McDermid syndroom op de chromosomenpoli in

. Compliance: Groningen. Zij had een artikel mee genomen van
¢ patiénten participatie ! prof. Schmidt uit Duitsland die zes kinderen met dit
syndroom had behandeld met insuline neusspray.
Hij zag een veelbelovend effect op ontwikkeling en
gedrag. Maar de studie was niet dubbelblind en niet
placebo-gecontroleerd. De moeder wilde graag de behandeling voor haar kind, maar ik legde haar uit
dat het bewijs flinterdun was. Het idee achter de behandeling en het veronderstelde werkings-
mechanisme waren echter goed doordacht en net in die tijd was er een subsidiemogelijkheid bij
ZonMW in het kader van priority medicine for children. Ik besloot een poging te wagen, schreef een
vooraanmelding, een volledige aanvraag, ging naar Utrecht om de aanvraag te verdedigen, had de
steun van de VSOP en ... kreeg de subsidie.
Eén van de dingen die we in de opstartfase van de studie deden was het organiseren van een
oudercontactdag. We legden de ouders uit dat er aan het onderzoek 20 kinderen konden deelnemen.
En we vroegen of zij het eens waren met onze studie-opzet. Nou, dat waren ze dus niet. Want, zoals
een vader het verwoorde, als ik niet zeker weet dat mijn kind de studiemedicatie krijgt dan doe ik niet
mee. Dus moesten we terug naar de tekentafel en schreven een studieopzet waar ouders wel achter
stonden, ook al duurde het onderzoek daardoor langer. Uiteindelijk hebben maar liefst 25 kinderen
de volledige studie van 2 jaar afgemaakt. We gingen daardoor enorm over ons budget heen, maar de
studie was een succes en ZonMw sprong bij met extra budget.

Nog iets dat ik geleerd heb en graag aan een jongere generatie mee geef is dat coordineren best leuk
is. Het kost veel tijd, maar het vergroot en verstevigt je netwerk en je doet anderen er vaak een
enorm plezier mee als jij de regie neemt.



Z Ik heb verschillende richtlijnen gecoodrdineerd, maar
@ amee verreweg de leukste was de Europese Phelan-
Goordineren is best leuk, McDermid syndroom richtlijn die begin vorig jaar is
en leerzaam! gepubliceerd. Bij het maken van deze richtlijn zijn
Richtlijnen: we echt met de ouders samen opgetrokken. Eerst
’ een enquéte onder bijna 600 families om de
knelpunten te inventariseren. Vervolgens met
professionals en ouders uit 14 Europese landen aan
de slag om de uitgangsvragen te beantwoorden. En
tot slot een consensus meeting waar de ouders ons enorm
scherp hielden om de aanbevelingen goed te formuleren. Aan B8 PHELAN-McDERMID
de richtlijn is ruim 2 jaar hard gewerkt en ik ben heel blij dat o SYND_ROOM
we hem als special issue bestaande uit 12 artikelen hebben
kunnen publiceren zodat alle tijd van de professionals
vertaald werd in een behoorlijke wetenschappelijke output.
Maar 12 artikelen vol achtergrond-informatie zijn natuurlijk
niet praktisch, dus schreven we ook een korte klinische versie,
een follow-up schema en een spoedkaart die ouders kunnen
gebruiken als ze naar een dokter moeten die hun kind of het syndroom niet kent. En met trots kan ik
u vertellen dat er sinds deze week ook een patiéntenversie van de richtlijn beschikbaar is. Op dit
moment in 6 talen, er zullen er meer volgen.

Lessen uit het verleden:

» Phelan-McDermid syndroom

Ook binnen het UMCG heb ik met veel plezier een aantal zaken gecodrdineerd. Het leuke hiervan is
vooral dat je je eigen organisatie beter leert kennen. =

Over het opzetten van de transport preimplantatie genetische diagnostiek .

samen met Jolanda Land van de voortplantingsgeneeskunde ga ik het nu 1 ' /

niet hebben. Deze procedure maakte het voor wensouders met een

erfelijke belasting mogelijk om een gezond kind te krijgen. We begonnen in il H m Y

2007 en inmiddels worden jaarlijks zo’n 100 tot 120 behandelingen gestart
waaruit 30 tot 40 kinderen per jaar worden geboren.

Waar ik wat langer bij stil wil staan is mijn rol als 1°¢
coordinator zeldzame aandoeningen van het UMCG.
Lessen uit het verleden: . I
«®% % Daar ging het één en ander aan vooraf. In 2009
Codrdinator Zeldzame ..
bedacht de Europese commissie dat de zorg voor

® [}
o oZe"ldzame Aandoeningen UMCG i i
o o Ziekten zeldzame aandoeningen moest verbeteren en zij gaf

« Europlan: inventarisatie

- EUCERD criteria: toetsing haar lidstaten de opdracht hiervoor een plan te
- ERN: Europese Referentie schrijven: het Europlan. De lidstaten moesten de
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European
Reference
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J')Fglmm,,,_..,k\:_’ o Netwerken eigen expertisezorg inventariseren én criteria vast
stellen voor de erkenning van expertisecentra. In
Nederland en in het UMCG kwam dat proces wat traag op gang. Als lid van de Orphanet
Adviescommissie begon ik me wat zorgen te maken, want ik volgde alle ontwikkelingen op de voet en
wilde natuurlijk met mijn chromosomenpoli en CHARGE-poli de boot niet missen. Ik nam regelmatig
contact op met onze Raad van Bestuur over welke acties er gaande waren. Uiteindelijk kwamen er
Europese regels, de EUCERD criteria en in 2013 gaf minister Schippers de opdracht aan de NFU om de
Nederlandse expertisecentra in kaart te brengen en te toetsen. Ik was op een nationale bijeenkomst
hierover waar de voorzitter van onze Raad van Bestuur ook aanwezig was. Toen daar werd mede



gedeeld dat elk UMC een codrdinator zeldzame aandoeningen moest hebben, zei hij tegen mij dat ik
dat was. En dat was niet in vragende vorm.

Inmiddels was het 2014 en veel tijd om onze lijst met expertisecentra in te sturen voor toetsing
hadden we niet. Ik maakte mijn agenda leeg, ging met alle afdelingshoofden praten, hield een
voordracht voor het stafconvent om de procedure uit te leggen, deed toetsend voorwerk, stelde
mensen teleur en moedigde andere centra aan, dwong centra te fuseren of te focussen en
begeleidde iedereen door de enorme bak papierwerk en documentatie die nodig was voor de
erkenning als expertisecentrum.

De eerste inventarisatie langs de afdelingen leverde een lijst op van maar liefst 120 zelfbenoemde
expertisecentra. Door selectie en fuseren brachten we dat terug tot 51 centra die samen ongeveer
100 groepen van zeldzame aandoeningen omvatten. Als codrdinator heb ik veel mensen binnen het
UMCG leren kennen en kunnen helpen. De 51 centra hebben we goed door de toetsingsprocedure
geleid en op 24 juni 2015 vierden we de erkenning van de eerste expertisecentra binnen het UMCG.
De volgende stap was dat de expertisecentra zoveel mogelijk lid moesten worden van een Europees
netwerk. Immers Europees samenwerken kan de zorg voor en het onderzoek naar zeldzame
aandoeningen verbeteren. De patiént moest centraal, desnoods de grens over, zogenaamde cross-
border care. Ook dat proces zijn we met veel energie ingestapt en het UMCG is nu lid van maar liefst
27 Europese netwerken.

Het wordt hoog tijd om naar het heden te gaan.

Lessen in het heden

;{? ea Als opleider en lid van de opleidingsgroep heb ik

een aantal stokpaardjes die te maken hebben met
een goede communicatie met de patiént of
adviesvrager. De arts-assistenten zullen ze wel
kennen. Als eerste het spiekbriefje. Als je een
ingewikkelde counseling moet doen, dan bereid je
die uiteraard voor en bedenk je wat je allemaal aan
de adviesvragers wilt vertellen. Natuurlijk leren we
allemaal dat we eerst aan de adviesvragers moeten
vragen wat hun vragen zijn. Maar je hebt dan in je hoofd je hele verhaal zitten en dan wordt er al snel
gezegd “daar kom ik later op terug”. Zeker de beginnende counseler wil het allemaal heel goed doen,
houdt vast aan het verhaal in zijn of haar hoofd en voor je het weet is er geen communicatie maar
een college.

De oplossing is het open spiekbriefje. Een lijstje met steekwoorden dat je open op tafel legt of open
op je beeldscherm hebt staan en waarvan je direct bespreekt met de patiént dat je er regelmatig op
zult kijken om niets te vergeten. En verder pas je de uitleg, de volgorde en de diepgang van je verhaal
helemaal aan aan je adviesvragers. Niet “daar kom ik later op terug” maar direct antwoorden zodat
de adviesvrager ruimte krijgt om naar de rest van het verhaal te luisteren in plaats van in het hoofd te
blijven wachten tot het gevraagde antwoord komt. Een spiekbriefje is geen teken van onzekerheid
maar van zorgvuldigheid en helpt je de patiént centraal te houden. Onderscheid vooral ook zaken die
je moet vertellen van zaken die je desgewenst kunt vertellen. Niet iedereen zit op alle ins en outs te
wachten. Denk aan de vader van Job.

Lessen in het heden:
« Counselen: het spiekbriefje

* Communicatie: een brief is

geen spannende roman

Wij schrijven ook brieven aan patiénten, een bijzonder waardevolle manier van communiceren. Maar
maak alsjeblieft van je brief geen spannende roman. Niet een hele lange lijst van wat er allemaal
gezegd, gedaan en onderzocht is met dan pas op bladzijde 5 de diagnose die na lang zoeken werd
gesteld.



Ik lees vaak in brieven: u werd verwezen omdat u wilde weten wat de oorzaak van de problemen van
uw zoon zijn. In deze brief vertel ik u welke onderzoeken we gedaan hebben en wat daar uit kwam.

Ik, en ik denk ook de ouders, zien het liever zo: u werd verwezen omdat u wilde weten wat de oorzaak
van de problemen van uw zoon zijn. Wij stelden bij hem de diagnose ABC syndroom. In deze brief
vertel ik u wat dit voor hem en u betekent.

Of als er geen diagnose gesteld is: Helaas konden we met de huidige kennis geen diagnose bij hem
stellen. In deze brief vertel ik u wat dit voor hem en u betekent.

Dus geef de clou van je verhaal gewoon weg in de 1° alinea. De brief moet vooral gaan over de
betekenis daarvan voor de adviesvragers. De patiént centraal.

We weten het allemaal: het is belangrijk dat je je

%?: umce .
: ) et hed counseling afstemt op de context van de patiént.
essen in het heden:
3 /-A Niet alleen op zijn of haar behoeftes en vragen,

\ * Context: . A A .

/ ‘ {:\ . Behostien maar ook op ontwikkelingsniveau, sociale context
/ \ o Eitns en cultuur. Koningin Maxima zei het al de

P P 3 5 EEHEOlEREETEE Nederlander bestaat niet. En ze heeft gelijk, een

J zorg Fries is geen Groninger en in ter Apel woont de hele

" !L ‘n wereld. Die hele wereld komt in je spreekkamer.
- Daarom nemen wij ook elk jaar arts-assistenten mee
naar Suriname. Om cultuur-sensitief te leren counselen. In een land waar genetica ver van het bed
staat. Begrippen als gen en chromosoom niet vanzelfsprekend zijn. Waar het tekenen van een
stamboom net een tikje ingewikkelder is. Niet alleen omdat Suriname families vaak vol zitten met half
broers en halfzussen, maar ook omdat subtiele taalverschillen tot miscommunicatie kunnen leiden.
Zo moet je niet alleen vragen naar broers en zussen, maar ook naar broertjes en zusjes, want anders
mis je de halve familie.

Maar wat vooral zo leerzaam is in Suriname, is dat niet zomaar alles kan. Er is geen alles-dekkende

zorgverzekering en dus moeten keuzes gemaakt worden. Eerst proberen, heel ouderwets, een a vue
diagnose te stellen. Vervolgens je afvragen of genetisch onderzoek echt wel nodig is om je diagnose
te bevestigen. Of kan het geld beter besteed worden aan bijvoorbeeld een rolstoel zodat het kind
naar school kan blijven gaan? Kortom Suriname is een enorm leerzame ervaring op het gebied van
communicatie en keuzes maken.

Wat kunnen we vandaag de dag leren van de
expertisecentra? Hoe zetten we daar de patiént
centraal? Assistenten vragen zich wel eens af wat

Lessenin het heden:

* Expertisecentra:

s we ouders eigenlijk te bieden hebben als het gaat
* Phelan-McDermid syndroom .. .
- Chromosoomafwijkingen om bijvoorbeeld een chromosoomafwijking.
: Fofor,:n met ouders Genezen kan je het kind niet. Maar de vraag moet
+ Transitie en toekomst andersom gesteld worden: Wat willen patiénten of

* Onderzoek

hun ouders van zo’n expertisecentrum. We hoorden
het al bij CHARGE syndroom: een plek waar ze niet
hoeven uit te leggen wat hun kind heeft. Waar de dokter meerdere kinderen kent met hetzelfde.

Ik leg assistenten altijd uit hoe belangrijk de psychosociale functie van expertisecentra is. Ouders
willen het beste voor hun kind, de beste zorg en de beste kennis. Dat zoeken ze in een expertise-
centrum. En ook als je niets hebt toe te voegen aan de zorg voor het kind is dat belangrijke informatie
voor ouders. Als de experts zeggen dat ouders de zorg goed geregeld hebben, dan maakt dat ze
sterker. Ik leer de assistenten altijd dat het heel belangrijk is om ook te vragen hoe het met de ouders
gaat. Welke zorgen ze hebben en of ze wel voldoende slapen. Goede zorg begint bij een goed



uitgeruste ouder. Vaak komt er een grootouder mee naar de poli en zeker als er pas kort geleden een
diagnose is gesteld, is het ook belangrijk om even stil te staan bij het verdriet en de zorgen van de
grootouder. Ik benoem dat grootouders vaak een dubbel verdriet hebben: verdriet om de handicap
van hun kleinkind en verdriet om de zorgen van hun kind.

Uit ons onderzoek naar parental stress bij Phelan-McDermid syndroom hebben we geleerd dat het
meest stressvol voor ouders de onzekerheid over de toekomst is. Waar komt mijn kind terecht als het
volwassen wordt? Gaat mijn kind mij overleven?

En daarmee stap ik over naar lessen voor de toekomst. Waar moet volgens mij aan gewerkt worden?

Lessen voor de toekomst

e umec Laat ik maar even bij de expertisecentra blijven.
b Inmiddels zijn we 10 jaar en twee coodrdinatoren
zeldzame aandoeningen verder: mijn oprechte
complimenten voor mijn opvolgers Bouke

Lessen voor de toekomst:

* Expertisecentra:

+ Communicatie

+ Vindbaarheid Hazenberg en Jan Hulscher. En voor Karen van
* Cross border care Eunen van de researchBV. Het is ongelooflijk
S hoeveel ondersteuning zij biedt aan alle UMCG

aandoeningen (hoogleraar?)

expertisecentra voor slechts 10 uur per week.

Er is en wordt veel werk verzet om de zorg rond
patiénten met zeldzame aandoeningen te verbeteren. De expertisecentra zijn onderling meer gaan
samenwerken, waardoor er nu 44 erkende centra in het UMCG zijn. De Europese Netwerken worden
steeds actiever en er gebeuren mooie dingen zoals onze Europese richtlijn Phelan-McDermid
syndroom binnen het Netwerk ITHACA.

Maar natuurlijk kunnen er zaken beter, zoals de zichtbaarheid op de UMCG website van de
expertisecentra, en vooral van de aandoeningen waarvoor zij expliciet door de NFU erkend zijn.

Als expertisecentrum leveren we cross border care en krijgen behoorlijk wat verwijzingen uit het
buitenland. Er is onvoldoende informatie te vinden voor buitenlandse patiénten op de website.
Kortom mijn aanbeveling is om echt te investeren in verbetering van de website samen met patiénten
om tot een voor hen optimale communicatie te komen.

Er wordt momenteel gezocht naar een nieuwe coordinator zeldzame aandoeningen. Ik ben verheugd
om te vernemen dat er een task force in het leven is geroepen om te onderzoeken hoe deze functie
moet worden ingevuld. Ik zou de task force de overweging mee willen geven om voor deze functie
niet te denken aan een medisch specialist maar aan een hoogleraar communicatie of
organisatiekunde met als leeropdracht: hoe zetten we de patiént echt centraal in zorg en onderzoek?
En hoe richten we de centra zo in dat we expertisezorg kunnen leveren op een efficiénte en patiént-
vriendelijke manier met een optimale centrale ondersteuning.

Als je de patiént centraal wilt zetten dan moet je
onderzoeken wat de patiént of diens ouders
belangrijk vinden. Bovenaan de lijst staan

o
gﬂg. umce

Lessen voor de toekomst:

» Continuiteit van zorg en transitie

’ O oe, waerdorinE PodiE Voo continuiteit van zorg en transitie. Daarvoor zijn
7)) « Richtlijnen natuurlijk beloop onderzoek en richtlijnen van groot
i biatibixbRloon gldEieek belang. Helaas is voor beide moeilijk subsidie te

+ Coordinatie van zorg

krijgen. Het schrijven van een richtlijn is
arbeidsintensief en dient volgens een strakke
methode plaats te vinden. Allereerst een knelpunt
onderzoek onder patiénten en professionals, dan het formuleren van uitgangsvragen, het verzamelen
en analyseren van literatuur en schrijven en toetsen van aanbevelingen. Het zou terecht zijn als het

* Echte patiénten participatie



schrijven van een richtlijn gewaardeerd zou worden als wetenschappelijk onderzoek met hoge
klinische relevantie.

Het chromosoom 6 project verzamelt data om families beter te kunnen informeren, een natuurlijk
beloop studie. Maar het beter kunnen informeren van families is geen wetenschappelijk onderzoek.
Nu zijn we wel zo creatief dat we er altijd wel een wetenschappelijke onderzoeksvraag bij kunnen
verzinnen, maar toch is het krijgen van subsidie hiervoor moeilijk. We maken geen patiénten beter en
zijn niet innovatief. Daarom zijn we afhankelijk van crowd funding. Als we zeldzame aandoeningen
serieus willen nemen, dan moeten we ook het natuurlijk beloop onderzoek beter gaan waarderen.

Laten we in zorg en onderzoek ook open staan voor echte patiénten participatie. De patiént of diens
ouder als gelijkwaardige partner. Dat betekent bijvoorbeeld niet alleen promoten dat elke patiént
mijnUMCG gaat gebruiken, maar ook mijnUMCG samen met patiénten zodanig inrichten dat het biedt
waar de patiént behoefte aan heeft. Zoals het zelf kunnen maken of tenminste kunnen verzetten van
een afspraak.

Echte patiénten participatie betekent ook dat een patiént niet alleen deelnemer is aan een
onderzoek, maar ook actief mee denkt over onderzoeksonderwerp, -opzet en -presentatie, en de
implementatie van de resultaten.

Er gaat veel veranderen in de klinische genetica.

2
. umce . . . e
T@f | Genetisch onderzoek is zo efficiént geworden dat
: L de toek i . . .
e =a essenvoordefostoms het steeds eerder in het diagnostische proces wordt
= - C ie in de klinisch . . . .
Lo onversiein deldinisene —insezet. Genome-first noemen we dat. Dat is mooi
\ 7 genetica: .
N " ‘ . i maar we moeten niet vergeten naar de patiént te
/ . enome-1irs
‘ ‘ o Hisirdieariie blijven kijken. Letterlijk en figuurlijk. Figuurlijk
' S Therenie omdat we soms al een diagnose hebben bij een kind
‘ ‘ +! GontinuttaitSurinare met vermoeden op een ontwikkelingsachterstand

voordat de ouders daar aan toe waren. Voordat
Uberhaupt het feit dat hun kind een ontwikkelingsachterstand heeft bij hen is geland. Vergeet de
patiént of diens ouders dus niet.
Genetisch onderzoek wordt gemeengoed en gaat steeds vaker door andere specialisten worden
aangevraagd. lk juich deze mainstreaming toe zolang een goede counseling en shared-decision
making is geborgd. Gelukkig is daar een richtlijn voor ... laten we zorgen dat deze in het belang van de
patiént wordt nageleefd.
De VKGN heeft bepleit dat de klinisch geneticus een rol moet gaan spelen in de therapie van erfelijke
aandoeningen. Dat is logisch, immers de klinisch geneticus heeft kennis van de pathogenese, maar
hoe beoordeel je het effect van een behandeling als het natuurlijk beloop onvoldoende bekend is?
Als voorbeeld wil ik geven dat door onvoldoende kennis over het gedragsfenotype bij Phelan-
McDermid syndroom vaak een verkeerde behandeling met antipsychotica wordt gegeven met als
gevolg ernstige ontsporing van de klachten. Voor een goede behandeling is gedegen kennis van het
beloop van een zeldzame ziekte nodig.
We moeten dus ook bij de veranderingen in de klinische genetica de patiént centraal blijven houden.
Laat de patiént mee beslissen over de keuzes waar de genetica voor staat.

Tot slot: hoe moet het verder met de klinische genetica in Suriname? De missies die wij jaarlijks in
Suriname verzorgen zijn een perfecte leerschool voor Nederlandse arts-assistenten. De colleges en
nascholing die we daar geven, dragen bij aan de genetische kennis van de dokters daar. Maar
uiteindelijk is onze stip aan de horizon een afdeling klinische genetica in het AZP. Wij zijn blij met de
intentieverklaring van het UMCG en de afdeling Genetica om een Surinaamse arts op te leiden tot
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klinisch geneticus. Maar het leven in Nederland is erg duur voor een Surinaamse arts. En zoals u
recent in het Medisch Contact heeft kunnen lezen is dit helaas in Nederland niet goed geregeld. Ik
had het graag anders gezien. Vandaar mijn verzoek aan u allen om bij te dragen aan een stipendium
voor een Surinaamse kandidaat klinisch geneticus.

Camino

Dat brengt mij bij mijn persoonlijke camino. “Camino” is Spaans voor weg of
pad. Van alles op dat pad kun je iets leren, ook van ups en van downs. De
meest indrukwekkende downs waren het veel te jonge verlies van collega’s,
zoals Robert, Ton, Renée.... Het overlijden van Renée heeft me geleerd niet =
uit te stellen en meer te genieten, Carpe Diem. & j

Ik heb ook van de ups geleerd. Hoe belangrijk het is

Camino: successen te vieren en complimenten te geven.
« Carpe Diem Maar ook complimenten te leren ontvangen en
« Complimenten: waarderen. Nog niet zo lang geleden hadden wij
- Bevlogen een cursus kernkwaliteiten. In groepjes moesten we

* Geenechteonderzoeker  de kernkwaliteiten van elkaar benoemen en
onderbouwen. Mijn collega’s noemden mijn
belangrijkste kernkwaliteit dat ik bevlogen ben.
Daar horen zeker ook valkuilen bij, maar wat vond ik

dat een mooi compliment. Niet ambitieus, want dat doe je voor jezelf, maar bevlogen dat doe je voor

een ander ... Prachtig toch?

Ik heb ook wel eens te horen gekregen van een collega dat ik eigenlijk geen echte onderzoeker ben. Ik

was daar niet van ondersteboven. Ik ben liever een goede dokter, die luistert naar haar patiénten en

hun vragen probeert te beantwoorden, desnoods door zelf opgezet onderzoek. Klinisch onderzoek
doe je uiteindelijk niet voor je collega’s maar voor de patiént. Publiceren in Nature is leuk, maar nooit
mijn hoogste doel geweest. Ik weet dat ik meer had kunnen bereiken als ik assertiever en minder
bescheiden was geweest, maar ik heb gedaan waar mijn hart lag.

P Camino betekent ook “ik wandel”. Ik heb binnen de
%”8 NS klinische genetica een lange wandeling afgelegd.
Maar no camino solo: ik wandel niet alleen. Velen
hebben mij begeleid op deze wandeling: collega’s,

Camino =

* De wandeling

Slickands! assistenten, promovendi en zeker ook patiénten.

Van allen heb ik veel geleerd en samen hebben we
No camino solo = veel bereikt. Vooral door goed naar de patiénten te
+ Ik wandel niet alleen luisteren.

Bij deze wil ik iedereen van harte bedanken. Ik ga
geen namen noemen, daar heb ik de tijd niet voor, en ik ben als de dood dat ik iemand vergeet, maar
weet dat ik ieder van u dankbaar ben. Wel bedank ik graag het MT Genetica, het DB klinische
genetica alsmede de Raad van Bestuur voor het in mij gestelde vertrouwen.

Het Suriname team is nog niet van me af, hen blijf ik graag nog even ondersteunen. Dat geldt ook
voor mijn promovendi Dieuwerke, Eleana en Annemiek.

Tot slot wil ik Marrit, Carlijn, Aafke, Katharina, Imke, Peter en alle anderen die een groter of kleiner
deel van mijn werk hebben over genomen veel succes wensen. Door hen neem ik met een gerust
hart afscheid.



Mijn 2¢ Camino:
= Figuurlijk

¢ Letterlijk

Buen Camino

Santiago de Compostela.
En daarna wandel ik weer verder ....

Dank jullie wel.

Conny

...en nu loop ik verder ...
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En dan begint nu mijn 2¢ camino. Figuurlijk mijn
wandeling met mijn familie. Met mijn ouders die me
altijd gestimuleerd hebben. Met de kinderen op wie
ik, alle vier, reuze trots ben. Met Bo en Siem met wie
ik veel hoop te kunnen ondernemen. En tot slot met
Peter, de rots binnen ons gezin, zonder wie dit
allemaal niet mogelijk was geweest.

Letterlijk start ik a.s. maandag vanaf het UMCG met
een wandeling over de camino Amsvorde richting

De illustraties uit deze presentatie komen van https://storyset.com



