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Zeldzame ziekten
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• Ruim een miljoen kinderen en volwassenen in NL hebben een zeldzame aandoening. 

• Wachten vaak lang op de juiste diagnose.

• Lastig om de allerbeste zorg te krijgen.



• Toenemende complexe, zeldzame zorg. 

• Samenwerking is het sleutelwoord: zorg, onderzoek en patiënten.

• Juiste zorg & kennis op de juiste plek.
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Trends



De gezondheidszorg is grondig veranderd; CF

Overleving sterk verbeterd
Kindergeneeskunde is lange termijn geneeskunde geworden

Complexiteit > interdisciplinariteit enorm vergroot
Toenemende impact van mentale vs fysieke conditie en andersom
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CF als voorbeeld
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Verwijspaden 
nog onlogisch
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Erkenningscriteria
behoeven nog
aanscherping
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Aangepaste beleidsvisie - November 2022
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Zeldzaam =
Europees
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ERN-LUNG

Standards of care, guidelines, quality controls covered by ECFS 
working groups

CF-Registry already functioning very well

Clinical trials covered by ECFS-CTN

Strong CF-community already enables cross-border clinical
knowledge

ERN-LUNG can help to ratify ECFS statements at EU-level

ERN-LUNG can be beneficial for future EU funding

CPMS helpful to support developmental countries
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ERN-LUNG
Twinning project:
To build up (and promote) a long-
term partnership between two 
centres
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2021 Kamerbrief verbetering beleid zeldzame aandoeningen

• Implementatie juridische borging
- Aanscherping eisen ECZA
- Aansluiting met ERN's

• Informatie uitwisseling
- E-Health: CPMS
- Regie op Registers DuGe
- Register: NicTiz/DHD

• Snellere diagnostiek
- (Ontwikkelings)achterstand

• Expertiseconsult



Inbedding expertisecentra in het UMC 
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• Kwaliteit & veiligheid.

• Strategie & beleid.

• Strategische allianties.

• Planning & control.

• Juridische zaken.

• Speerpunten.

• Divisies.

• Marketing & communicatie.
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Maatschappelijke rol umc’s



Vragen en afsluiting
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Kors van der Ent

UMC Utrecht Expertisecentrum voor cystic fibrosis

https://www.umcutrecht.nl/nl/expertise-centrum/expertisecentrum-voor-cystic-fibrosis

