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STOORNISSEN: EEN TRAININGSPROGRAMMA
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Achtergrond
Volwassenen met zeldzame erfelijke

stofwisselingsstoornissen vormen een
nieuwe en groeiende groep patiénten die
steeds meer door de internist gezien
zullen gaan worden. Niet alleen
patiénten die door de kinderarts
overgedragen worden maar ook
patiénten met tot dan toe onbegrepen
symptomen en afwijkingen (bijv.
neurologische stoornnissen) bij wie een
zeldzame stofwisselingsziekte wordt
vastgesteld.

De expertise en ervaring is nog maar
beperkt en de literatuur staat vol met
onduidelijke, tegenstrijdige en soms
zelfs ongefundeerde informatie. Dus het
werd tijd voor een gestructureerde
analyse van de huidige expertise en een
trainingsprogramma.

Inhoud

Op basis van een EU-subsidie en onder
leiding van de afdeling Interne
Geneeskunde van het UMC Utrecht zijn
6 expert-groepen uit verschillende

landen van de EU aan de slag gegaan en

hebben de huidige kennis getoetst aan

de hand van deugdelijke

methodologische criteria. Verschillende

stofwisselingsgebieden zijn aan de orde

gekomen:

# Eiwistofwisselingsstoornissen

# Koolhydraatstofwisselingsstoornissen

# Vetzuuroxidatiestoornissen

# Stapelingsziekten

# Stoornissen in de stofwisseling van
organische zuren

Aandacht werd besteed aan verschillende

aspekten:

# Klinische presentatie

# Diagnostische methoden en differentiaal
diagnose

# Behandeling

# Complicaties

# Prognose

Vorm en uitvoering

De resultaten van deze analyses van de

huidige expertise werden in verschillende

vormen gegoten:

# Boekvorm

# CD-rom

# Korte interactieve workshops en
trainingen

Wilt u meer informatie en op de
hoogte gehouden worden over dit
programma, laat de coordnatoren dit
weten!
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