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Marianne:
zorgnetwerken met expertisecentra (denk ook aan Europese referentienetwerken) als ‘spin in het web’ met ook specifieke aandacht voor het (psycho) sociale domein 
beleid ten aan zien van monitoring en evaluatie van expertisecentra (coördinerend netwerk voor monitoring)
bekostiging van (keten)zorg/shared care en zorginkoop;  
financiering van coördinatie van zorg, liefst op patiënt of gezinsniveau
bekostiging van behandeling, incl. (wees)geneesmiddelen 
uniforme codering, landelijke registratie van kerngegevens van patiënten; hiervoor dient bekostiging te komen 
financiering van langjarige onderzoeksprogramma’s voor zeldzame ziekten, zowel nationaal als internationaal, gericht op pathogenese en (psychosociale) behandeling 
kwaliteitsstandaarden voor zeldzame ziekten;
infrastructuur voor verzamelen en delen van kennis, duurzame inzet van eHealth en ICT-mogelijkheden in de zorg	
structurele inbreng en financiering van de bijdrage van patiënten(organisaties) en stimuleren van nationale en internationale uitwisseling van kennis en ervaring onder organisaties van mensen met een zeldzame ziekten







Belangenbehartiging

Genetica/ zwangerschap / ethiek

Kwaliteit en organisatie vd zorg

Onderzoek, therapieontwikkeling,

medicijnbeleid

Het DNA van de VSOP

Stichting AA & PNH Contactgroep © Stichting Amyloidose Nederland < Autosomaal Dominante Cerebellaire Ataxia Vereniging Nederland
(ADCA) - Platform Congenitale Hernia Diafragmatica (Platform CHD) Belangengroep Multiple Endocriene Neoplasie (M.E.N.)
Belangenvereniging Beckwith-Wiedemann Syndroom (BWS) ¢ Belangenvereniging Van Kleine Mensen (BVKM) ¢ Belangenvereniging Von
Hippel-Lindau (VHL) ¢ Contactgroep Marfan Nederland * DSDNederland ¢ Fabry Support & Informatie Groep Nederland (FSIGN)
Fybrodysplasia Ossificans Progressiva Stichting Nederland (FOP) « Fragiele X Vereniging Nederland * Galactosemie Vereniging Nederland
(GVN) © Nederlandse ouder- en patiéntenvereniging voor HEmangiomen en VASculaire malformaties (HEVAS) « HME-MO Vereniging
Nederland Interstitiéle Cystitis Patiéntenvereniging (ICP) Jeugdreuma Vereniging Nederland (JIA) Landelijke Patiénten- en
Oudervereniging voor Schedel- en/of Aangezichtsafwijkingen (LAPOSA) ¢ Vereniging voor licht- en stralingsgevoeligen (CPLD Vereniging)
LGD Alliance Nederland ¢ Macula Degeneratie Vereniging (MD) * Nederlandse Cystic Fibrosis Stichting (NCFS) « Nederlandse Hypofyse
Stichting * Nederlandse Klinefelter Vereniging (NKV) « Longfibrose Patiéntenvereniging * Nederlandse patiéntenvereniging voor mensen
met Epidermolysis Bullosa (DEBRA) ¢ Nederlandse Phenylketonurie Vereniging (PKU) ¢ Nederlandse Vereniging van Hemofilie Patiénten
(NVHP) = NephcEurope ¢ Bijniervereniging NVACP ¢ Neurofibromatose Vereniging Nederland (NFVN) = NINA Foundation ¢ OSCAR
Nederland ¢ Parkinson Vereniging ¢ Patiéntenvereniging MED SED ¢ Prader-Willi Fonds Stichting Patiéntenorganisatie Prader-Willi
Syndroom Nederland (Stichting PWS) SGA Platform ¢ Stichting De Ontbrekende Schakel (DOS) ¢ Stichting Diagnose Kanker (SDK)
Stichting Downsyndroom (SDS) « Stichting Hernia Diafragmatica « Stichting Marshall-Smith Syndrome Research Foundation (MSS)
Stichting MRK-vrouwen (Mayer-Rokitansky-Kuster syndroom)+ Nierpatiénten Vereniging Nederland ¢ Stichting Noonan Syndroom
Stichting Primaire Ciliaire Dyskinesia Belangengroep (PCD) Stichting Pulmonale Hypertensie Associatie Nederland (PHA NL)
Nederlandse Vereniging van Patiénten met Sternocostoclaviculaire Hyperostosis (SCCH) « Stichting Rubinstein Taybi Syndroom (RTS)
Stichting Lynch Polyposis ¢ Stichting Tubereuze Sclerosis Nederland (TSC) ¢ Syringomyelie Patiénten Vereniging (SPV) ¢ Stichting voor
Afweerstoornissen (SAS) © Vasculitis Stichting ¢ Vereniging Anusatresie (VA) ¢ Vereniging Oog in Oog ° Vereniging Osteogenesis
Imperfecta (VOI) ¢ Vereniging ¢ Spierziekten Nederland ¢ Vereniging van Allergie Patiénten (VAP) ¢ Vereniging van Ehlers-Danlos
Patiénten (VED) ¢ Vereniging van Huntington ¢ Vereniging van Patiénten met Erythropoétische Protoporphyrie (EPP)  Vereniging voor
mensen met het 'Van Lohuizen syndroom' (CMTC) « Vereniging voor Ouderen en Kinderen met een Slokdarmafsluiting (VOKS)

Vereniging Ziekte van Hirschsprung * Volwassenen, Kinderen en Stofwisselingsziekten (VKS)
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Kort iets over ons zelf: Zonder de meer dan 70 lidorganisaties, geen VSOP. Gezamenlijk zetten wij ons in voor belangenbehartiging en awareness betreffende de zeldzame aandoeningen op terrein zoals erfelijkheid, kwaliteit van de zorg wetenschappelijk onderzoek.  Het is wel een uitdaging om die minstens 7.000 verschillende zeldzame aandoeningen met ieder heel verschillende wensen op het terrein van onderzoek en zorg recht te doen en tegelijkertijd in algemene zin dingen te zeggen wat niet dus danig open deuren zijn dat het nietszeggend wordt. Eén zo’n open deur wil ik aan het begin van mijn verhaal in ieder geval genoemd hebben, namelijk: er moet veel meer geïnvesteerd worden in wetenschappelijk onderzoek voor zeldzame aandoeningen.
Maar gaat het ooit lukken, om een effectieve therapie of medicijn te ontwikkelen voor die 7.000 zeldzame aandoeningen, 100 keer zoveel als de VSOP leden heeft? 
Die ambitie moeten we vasthouden, en tegelijkertijd realistisch zijn in onze verwachtingen om geen valse hoop te wekken.
We zijn al een eind op weg als er in Europe functionerende expertisecentra, netwerken en zorgstandaarden komen voor de 7.000 aandoeningen
In de tussentijd is het enorm belangrijk dat we op zoek gaan naar gemeenschappelijk elementen op het terrein van onderzoek en zorg.
Aan een drietal patiënten of ouders van een patiënt in de zaal heb ik gevraagd of ze daar suggesties voor hebben. 

   


Dé agenda van dé patient. Een haalbare kaart?
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“De agenda van de patiënt. Een haalbare kaart?”

“We zijn nogal teleurgesteld in uw ziekenhuis site, geen blogs, geen wiki, geen twitter, zo statisch, zo top-down. 
Als zorgconsument wil je meer dan alleen maar hoppeta genezen worden.”

Deze dia is daarmee een aardige illustratie van zowel de uiteenlopende behoeftes van patiënten, preventie, geneesmiddelen, andersoortige therapie, kwaliteit van zorg, eHealth, psychosociale aspecten, etc. Een diversiteit aan agenda’s . Daarnaast illustreert deze cartoon het gebrek aan aansluiting op die agenda van de patiënt aan de andere kant van de tafel .

Maar in ieder geval: was het maar zo dat je als patiënt  zou kunnen zeggen dat je “meer wil dan alleen maar hoppeta genezen worden”. Vaak is men allang blij als de diagnose tijdig kan worden gesteld, of er een bepaald symptoom bestreden kan worden, of als de progressie van de aandoening kan worden vertraagd

De ambitie en hoop op genezing van 7.000 zeldzame aandoeningen moeten we hebben en houden. 
Hoop enerzijds, realistische verwachtingen anderzijds
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Henke van de Pol, nu 12, kreeg als 5-jarige voor het eerst het D

kon hij veel beter lapen.

SIR EDMUND WETFRSC-;

Waarom Henke zij
medicijn moet missen

Na twintig jaar onderzoek werd een beloftevol Nederlands
medicijn tegen de dodelijke ziekte van Duchenne onlangs

afgekeurd. Wat ging er mis? Fen reconstructie.

Coor Ellen de Visser Foto's Adriaan van der Ploeg

Zeven welen nade geboorte van
hunzoon Henke horen Christien
en Waltervan de Pol dat hij de
ziektevan Duchenne hecftenze
beseffen meteen wat hem tewach-
Len staal. Christien heefrdrie ne-
van nel Duchenne enin de levens.
weg van dic jongens staar de toe-
lkowmstvan hun zoon heschreven.
Alop jonge leeftijd worden hun
spicren zwallker, ze komen ineen
rolstoel, jaar na jaar brengt meer
afhankelijkheid. Totdat ze op
jonge leeftijd overlijden.

Alsnel horen ze daterin Leiden
wordr gewerktaan een experi-
menteel medicijn. Kinderen met
Puchenne hebben een genetische
afwijlking waardoor ze geen dy-
strofine aanmaken, het ciwit dat
spiercellen stevigheid geefr. Tn het
labvan het LUMC heeft moleculair
bioloog Judith van Dentekom een
alplakiechnick entwilklkeld waar-
mee die foutdecls kan worden ge-

: corrigeerd. De moleculaire pleis-
terdic ze heefr ontworpen, vormt
cen bruggetie over het kapotie
declvan het gen. Daardoor kan
dat genalsnog deels worden afge-
lezen. En kan mogelijk toch war
spiereiwitworden gemaald,

Het Leidse team is onlangs gaan
samemwverken met Prosensa, een
nieuw biotechbedrijf dacop het
BioScience Parknaasthet zieken-
huisisneergestreken. Het eerste
onderzoek dat ze samen doen, is
mereen een wereldwijcle hit:hij

vier Duchenne-patiénten isde
pleister meteen injectic in deon-
derbeenspier gespoten enna een
maand is op de injectieplaats dy-
strofine gevonden. Het onderzoek
wordr gepubliceerd in het hesre
medische tijdschrift terwereld:
The New England foumal of Medi-
cine. 7elfs The New York Times balt
naar Leiden voor een interview

Dok in Amsterdam, bij Lliza-
heth Vroom, gaan de handen op
elkaar. Vroom, moeder van cen
zoon met Duchenne, heeft tien
jaareerder het succesvolle
Duchenne Parent Projectopge-
richt, dat ruim 2 miljoen euro
lheeft geinyvesteerd in heronder-
zock. Incens gloorter hoap: kome
deoplossing voor de farale zielte
straks uit Leiden? In hetnajaar
van 2007 richt de vader van Henle
met zijn zwagers een mountain-
hiketeam op om sponsorgeld op
te gaan halen voor onderzoek.
Henke is 3 jaar, misschien kan hij
ernogvan profiteren.

‘Achteral waren we natel’, zegt
geneticus Annemnicke Aartsna-
L, die vanal de beginfase deel
ultiaaktvan het Leidse onder-
zoelsteam, ‘Wewisten niet hoe
moeilifl her nog zonworden.

cel

De pleister mag danwerken, bij
Duchenne zijn bijna alle 750 spie-

reninhet lichaam aangedaan. Her

isondoenlijltom die allemaal met

injecties te behandelen. Dan volgt
een tweede belangrijke ontdek-
king:na een injectie in de bloed-
haan nemen Tuchenne-spieren
depleister gewoon op.

Het hewijs wordt geleverd in
samenwerking met de Belgische
kinderneurcloog Mathalie Goe-
mans, die in 2004 bij het onder-
zoek betrolken raakl, Haar pa-
tinten krijgen eenonderhuidse
injectie inde bulken daarna ma-
ken biopten uit hun onderbeen-
spierenduidelijk dat daar bijde
meesten dystrofine is aange-
maalkt, Dat bijzondere resultaar
wekt deaandachtvan Glaxo-
SmithKline, eenvan de grootste
farmacenten rer wereld.

Tnseptember 2008 wordt de
Tritse farmaciereus partner van
het lkleine Leidse biotechbedrijl.
GSKverwerft derechtenop deonl-
wikkeling van de pleister, die nu
ook een naam krijgl drisapersen,
Progensaontvangl17niljoen
ewrw; bij succes wordt dat meer,

GSKbeginlmeteen meteen
grool fase3-onderzock, een smidie
bijige patitnten in 47 ziekenhui-
zen inde helewereld, die defini-
tief moet aantonen dather medi-
cijneffecrief is. Tweederde van de
jongens krijgt het medicijn, de
resteen placebo. Na een jaar moet
een looptest het verschil witwij-
zen. Dok het LUMC werkt mee,

AlsWalter en Christien van de
Pal dat horen, nemen ze onmid-
dellijlz contactop met het zieken-

huis. De 5-jarige Menke mag »

Overdheachf
oly moeder

De zickte van
Duchenne traft1ogp
de 5.000 jongens.
Hetis een erfalijke
slekle die via de
moeder wordt over-
gedrager: het
Duchenne-gen ligt
op het K-chrome-
soom. Viouwen zijin
vank ongemerkt
draagsler van een
defect Duchenne:
gen, maar omddat zi|
2en back-up heb-
ben ap hat tweads
¥-chromosoom
merken ze daar
weinly of niets van,
Moeders hebben

50 procent kans om
het gen aan hun
Zoan over te dra-
an. Dankzij beade-
ming en goede
hartmerdicijnen is de
levensverwachting
van patienten de
afgelopen jaren too-
genomen, De healft
wardt ouder dan 30

Jaar,

Heteerste
onderzoek dat het
Leidse team samen
met hiofechbearijf
Prosensa doel, is
meteen een
wereldwijde hit
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Helaas, zoals dit artikel in de Volkskrant van een week geleden illustreert. U ziet hier Henke, een jongen met de ernstige spierziekte van Duchenne die baat had bij een medicijn dat getest in een grotere groep patiënten toch geen statistisch relevant effect liet zijn. Geen medicijn meer voor Henke daarom. 
En het leek zo’n succesverhaal: patiënten die miljoenen binnen weten te halen voor onderzoek aan de Universiteit van Leiden. 
Het biotech bedrijf Prosensa dat daaruit ontstaat, de farmareus GSK die investeert, gevolgd door een beursgang. Maar uiteindelijk toch: een klinisch onderzoek zonder resultaat. De winnaars, dat zijn vooral de aandeelhouders, zo concludeert de Volkskrant. 
Desondanks  is dit voor mij nog steeds een succesverhaal!
Het toont de kracht van patiënten die zich inzetten voor onderzoek en is een voorbeeld van hoe patiënten, onderzoekers, biotech en farma een gezamenlijk doel nastreven. Wat mij betreft zijn zij nog steeds de winnaars.Kortom, laat u niet ontmoedigen en investeer in onderzoek voor iedere specifieke aandoening! Daarnaast moeten we helaas ook realistisch zijn en is ook een gezamenlijke agenda nodig waarin we op zoek gaan naar dwarsverbanden en gezamenlijke onderzoeksdoelen.
Aan een drietal patiënten of ouders van een patiënt in de zaal heb ik gevraagd of ze daar suggesties voor hebben. 



VS0P De agenda van de patiént: gezamenlijke thema’s

s Mw. Karin Veldman - Vereniging voor Ichthyosis Netwerken
s Dhr. Bendert de Graaf - Bardet Biedl Syndroom

+» Dhr. Hans Ploegmakers - Stichting Tubereuze Sclerosis Nederland
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. Het zijn 
Mw. Karin Veldman - Ichthyosis 
Dhr. Bendert de Graaf - Bardet Biedl Syndroom
Dhr. Hans Ploegmakers - Tubereuze Sclerosis



vsor De impact van zeldzame aandoeningen

» Minder dan 1 op 2000, aantal aandoeningen 7.000, Nederland: 1 miljoen, EU: 30
miljoen patiénten

80% genetisch en/of erfelijk

75 % kinderleetftijd

25% te late diagnose

10% sterfgevallen

YV V V V VY

Uitdagingen: awareness; diagnostiek, medicijn en therapieontwikkeling,

kwaliteitstandaarden, concentratie en netwerkvorming, coérdinatie en regie

» 20% zorgkosten: 19 miljard van de 95 miljard!
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Dit is de dia die ik meestal gebruik om de impact van zeldzame aandoeningen weer te geven (oplezen)
Zorgkosten: RTL: ZonMw en ZiN benaderd.
Waarom dat toch dat gebrek aan prioriteit bij onze overheid? 



Zeldzameziektendag 2008: Deltaplan Zeldzame Aandoeningen .....
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Voor wie het niet wist: het is vandaag de 10e Zeldzameziektendag! 
In de presentatie die ik daar hield pleitte ik aan de hand van deze dia voor een Deltaplan Zeldzame Aandoeningen.
Is dat er gekomen? Niet onder die naam, maar er kwam wel een NPZZ.
Uiterst twijfelachtig overigens of dat vanwege mijn Deltaplan was

Vandaag pleit ik voor een Nationale Onderzoeksagenda Zeldzame Aandoeningen. Een andere naam mag ook. Maar hoor ik u zeggen, we hebben toch een NPZZ en nu zelfs een geupdate advies. Jazeker, en daar zijn we blij mee, maar in de eerste plaats is onderzoek een veel bredere aangelegenheid dan het ministerie van VWS of nog smaller, de programma’s van ZonMw. Ik pleit daarom voor een aanpak waarin ook nader ministeries zich herkennen, zoals de ministeries van OCenW, EZ, Sociale Zaken en Infrastructuur. Een Nationale Onderzoeksagenda kan voor hen een herkenbare term zijn, als onderdeel van, of naast het NPZZ.

Telkens moeten we opboksen tegen onderzoek naar aandoeningen die net zoals de zeldzame aandoeningen ook vaak voorkomen en die effectiever weten te lobbyen dan wij: diabetes, kanker, dementie. Ook een positie verwerven in de grotere initiatieven als het plan voor een Health RI, het is niet eenvoudig.  Als we dat gezamenlijk niet proberen te doorbreken, blijft het pappen en nathouden.



isop Nationale Onderzoeksagenda Zeldzame Aandoeningen

» Structureel 10% onderzoeksbudget
= Bestaande overheidsfondsen / programma’s

= QOverige fondsen: gezondheidsfondsen,
vermogensfondsen, fondsen zorgverzekeraars, etc.

= Research en development industrie

> Reaqistries

» Meer samenhang en (vroege) samenwerking
= Patiéntenorganisaties
= Academie / UMC’s
= |ndustrie

> Ambitieuze aansluiting op Europees en internationaal
onderzoeksbeleid
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In de workshops kunt u na de pauze nadenken over de vraag hoe we de overheid hier op aan kunnen gaan spreken. Ik kwam daarbij zelf op een drietal suggesties. 
We moeten van incidentele onderzoeksprogramma’s naar een meer permanente onderzoeksfinanciering.
Daarom pleit ik voor een vast percentage van de budgetten van overheid, fondsen en industrie. 
10% lijkt me een redelijk voorstel als we denken aan die minimaal 6% van de bevolking en 20% van de zorgkosten
Tweede punt van aandacht is zowel een nationale registratie van zeldzame aandoeningen als een nationale infrastructuur waarbinnen aandoeningspecifieke registries opgezet kunnen worden. (evt. voorbeeld Big Data en Ton Akkermans noemen)
Als we de overheid willen aanspreken op hun verantwoordelijkheid, zullen we ook zelf wat in de schaal moeten leggen. Wat hebben wij te bieden op het terrein van samenwerking, zowel binnen …, als onderling?
Ten vierde zouden we veel beter aan moeten sluiten op Europees en internationaal beleid en ambities. Europees beleid (ERN’s, H2020, IMI) en Internationaal Beleid (Irdirc). Niet in Nederland het wiel uit vinden.
 


ySoPp IRDIRC International Rare Diseases Research Consortium

Mapping of current testing capacities

Identification of gaps and priorities

5000 genes sequenced/characterized
3000 diagnostics available

6000 diagnostics available

Identification of actions to
accelerate the development of
new therapies

50 new applications for market
authorizations for new or
repurposed therapies

200 new market authorizations
given for new or repurposed
therapies
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Een mooi voorbeeld van een ambitieus internationaal programma is IRDIRC: 200 nieuwe therapieën en 6.000 nieuwe diagnostische methoden in 2020. 
Welk commitment heeft Nederland afgeven voor dit programma? 



De agenda van de patient - De patiént aan het stuur
Een haalbare kaart!

Patiént
Zorgverlener
Onderzoeker
Industrie
Beleid

1.
2.
3.
4.
5
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Bij dat alles geld: luister naar de patiënt in een zo vroeg mogelijk stadium van het onderzoek
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