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Voorwoord

In 1971 is het MSS voor het eerst beschreven als syndroom en

in de jaren daarna zijn er een aantal medische artikelen versche-
nen over het MSS, de informatie over MSS was echter tot 2007
zeer versnipperd en ontoereikend. Hierdoor werden patiénten
niet toereikend behandeld. Er was slechts sporadisch contact
tussen ouders van een kind met het MSS en er was geen centra-
le plaats waar ouders terecht konden voor informatie en lotge-
notencontact. Voor een zeer zeldzaam syndroom als het MSS is
het niet eenvoudig de informatievoorziening en de organisatie
van ouders op gang te brengen. Toch zijn we hierin geslaagd; in
2007 de Marshall Smith Research Foundation (MSSRF)' opgericht
door de Nederlandse ouders. De stichting heeft een belangrijke
missie die uit drie doelen bestaat; het versterken van de positie
van mensen met het Marshall Smith Syndroom (MSS) in de Ne-
derlandse samenleving, het financieren en stimuleren van weten-
schappelijk onderzoek naar het MSS en het geven van informatie
en voorlichting over dit zeer zeldzame syndroom aan een breed
en internationaal publiek. Sinds 2007 wordt er door de stichting
samen met de ouders, artsen en andere professionals gedreven
toegewerkt naar het bereiken van bovengenoemde doelen.

De MSSRF heeft sinds haar start met veel ouders van wie het kind
MSS heeft een goed contact opgebouwd. Hierdoor is een inter-
nationaal netwerk van ouders ontstaan die elkaar en de MSSRF
steunen. De MSSRF is hiermee de belangrijkste samenwerkings-
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partner voor verder wetenschappelijk onderzoek naar het MSS en
door haar waardevolle ervaringsdeskundigheid een belangrijke
bron op het gebied van het syndroom en de zorgbehoeften. Zij
ziet zichzelf als de partij om, samen met andere relevante veld-
partijen, de kwaliteit van zorg en leven voor de patiénten met het
MSS in beeld te brengen, te verbeteren en de geboden zorg be-
ter afgestemd te laten zijn op de zorgbehoefte.

Het maken van een zorgstandaard voor het MSS past bij de doel-

stellingen van de stichting. Het is een logische stap in het streven

naar versterking van de positie van de patiénten en het geven van

voorlichting en informatie. Wij beogen dat met behulp van deze

zorgstandaard de informatievoorziening en de kwaliteit van zorg ﬂ
voor MSS patiénten en hun ouders/verzorgers zal verbeteren.

Waarom een Zorgstandaard voor het Marshall Smith Syndroom?

Deze zorgstandaard berust op vijf pijlers die beschrijven met welke

intenties en doelen deze zorgstandaard is gemaakt. Deze pijlers zijn;

1) Het inzichtelijk maken van alle kennis en informatie over het
MSS. Deze zorgstandaard beschrijft het syndroom en geeft
aan welke problemen zich voordoen in de acute en de chro-
nische fase.

2) Het versterken van de samenhang tussen de patiénten met
het MSS, de verschijnselen en de behandelingsmogelijkhe-
den om de gevolgen van het syndroom goed te kunnen over-
zien en te behandelen.

3) Beschrijven waar goede zorg voor MSS patiénten minimaal
aan moet voldoen, gezien vanuit het patiéntenperspectief.
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4) Het ondersteunen van zelfmanagement met een actievere rol
van de ouders van de patiént.
5) Hetinitiéren van goed afgestemde multidisciplinaire zorg.

Het MSS is een zeer zeldzaam voorkomend syndroom dat zeer
ernstige gevolgen heeft voor de kinderen en hun ouders. Omdat
wereldwijd weinig gepubliceerd en bekend is over het syndroom
en haar kenmerken, is weinig kennis opgebouwd en gedeeld over
wat goede zorg is voor kinderen en jong volwassenen met het
MSS. De MSSRF is samen met de Vereniging van Samenwerkende
Ouder- en Patiénten organisaties (VSOP) het project “Zorgstan-
daard voor MSS"” gestart in het kader van het project “Zorgstan-
daarden voor zeldzame aandoeningen: de patiént centraal”, gefi-
nancierd door Fonds PGO/ministerie van VWS (zie 1.2).

De zorgstandaard is opgebouwd met wetenschappelijke informa-
tie van gepubliceerde artikelen over het MSS, informatie die de
ouders van de kinderen verstrekt hebben en met de kennis die er
op dit moment is bij artsen en andere deskundigen die nauw be-
trokken zijn bij het syndroom. Daarnaast is gebruik gemaakt van
informatie en richtlijnen van standaardbehandelingen voor een
aantal kenmerken en aandoeningen die voorkomen bij het MSS.

Welke personen spelen een centrale rol in deze Zorgstandaard?
De meest centrale rol in deze zorgstandaard hebben de patién-
ten, zij die getroffen zijn door het MSS. De moeilijke start vlak na
de geboorte, het leven met chronische gezondheidsproblemen,
de behandelingen hiervoor en de resultaten hiervan, bieden veel
informatie en inzicht over het MSS en de zorg en behandelingen
die noodzakelijk en gewenst zijn.

H1‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

Kinderen en (jong) volwassenen met het syndroom hebben allen
ernstige lichamelijke- en mentale beperkingen. Zij zijn niet in staat
om zichzelf te verzorgen en/of regie te voeren over hun eigen le-
ven en hebben hun ouders/verzorgers nodig om hun verhaal te
vertellen en hun zorg te regelen. De ouders hebben daarnaast
behoefte aan gedegen informatie over het syndroom, zodat zij
weloverwogen keuzes kunnen maken met betrekking tot behan-
deling en zorg voor hun kind, maar ook ten aanzien van een toe-
komstige kinderwens.

Perspectief voor het kind met MSS

Het perspectief voor een kind dat vandaag ter wereld komt met
het MSS is sinds de eerste beschrijving van het syndroom in 1971 ﬂ
vooral door de algemene vooruitgang van de geneeskunde, sterk
verbeterd; maar er is nog veel te verbeteren in behandeling en
zorg. Voor een kind dat geboren wordt met het syndroom is het
van groot belang dat de aandoening zo snel mogelijk wordt on-
derkend, zodat de juiste onderzoeken en behandelingen kunnen
worden gestart. Wanneer in de acute fase op de juiste manier ge-
handeld wordt, verbetert de levenskwaliteit en het levensperspec-
tief voor de baby aanmerkelijk. Kinderen met het MSS kunnen
met de juiste en afgestemde zorg in de chronische fase van de
ziekte, de volwassen leeftijd bereiken. De ziektelast, de mate van
de beperkingen en de behandelingen zijn echter zeer bepalend
voor het levensperspectief van het kind.

Namens de MSSRF,

Sonja Bracke, directeur MSSRF



1 Inleiding

1.1 Achtergronden zorgstandaard

Een zorgstandaard geeft vanuit het patiéntenperspectief een
functionele beschrijving van de individuele preventie en zorg voor
een bepaalde chronische aandoening. Het beschrijft niet alleen
de inhoud van de zorg, maar ook de (multidisciplinaire) organi-
satie van de ketenzorg en de relevante kwaliteitscriteria [1]. Deze
zorgstandaard beschrijft het zorgtraject voor het Marshall-Smith
syndroom en is bedoeld voor ouders, zorgverleners en andere

partijen in de zorg, zoals zorgverzekeraars.

Een zorgstandaard is gebaseerd op actuele en -indien aanwezig-
wetenschappelijk onderbouwde inzichten. Waar een (multidiscipli-
naire) richtlijn voor de chronische aandoening beschikbaar is, ver-
wijst de zorgstandaard naar die richtlijn. Ook wordt verwezen naar
beschikbare en relevante kwaliteitsindicatoren en kwaliteitscrite-
ria, indien deze beschikbaar zijn.

Een zorgstandaard is per definitie ziektespecifiek en beschrijft de
ziektespecifieke zorg, diens organisatie en kwaliteitseisen. Naast
de ziektespecifieke zorgbeschrijving bevat een zorgstandaard zo-
genaamde generieke zorgmodules (of beknoptere zorgthema'’s).
Deze beschrijven vanuit het patiéntenperspectief het zorgtraject
van een generieke component in de zorg die op meerdere chroni-
sche ziekten toepasbaar zijn.
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Het Codrdinatieplatform Zorgstandaarden (CPZ)? heeft een format
geintroduceerd waaraan Nederlandse zorgstandaarden dienen te
voldoen, willen zij kans maken op landelijke erkenning en registra-
tie door het Kwaliteitsinstituut. Op grond van deze format wordt
het ziektespecifieke zorgcontinulim van een chronische ziekte in
vier fases opgedeeld:

1) vroege onderkenning en preventie;

N

) diagnostiek;
3) individueel zorgplan en behandeling
) begeleiding, revalidatie, reintegratie, participatie & terugval-

~

preventie (relapspreventie)

De zorg, organisatiestructuur en kwaliteitsinformatie worden in
elke van de vier fases beschreven. Indien nodig, wordt elke gene-
rieke module of thema uitgebreid met ziektespecifieke informatie
(figuur 1).

1.2 Verantwoording

De Zorgstandaard voor het MSS is tot stand gekomen binnen het
project "Zorgstandaarden voor zeldzame aandoeningen; de pati-
ent centraal”, zoals aangevraagd bij en gehonoreerd door Minis-
terie van Volksgezondheid, Welzijn en Sport/Fonds PGO/CIBG (29
december 2010). Voor de ontwikkeling van deze zorgstandaard
heeft de MSSRF aansluiting gevonden bij de Vereniging Samen-
werkende Ouder- en Patiéntenorganisaties (VSOP).
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Figuur 1 Schematische weergave van de structuur van de zorgstandaard.
De vier fases van het ziektespecifieke zorgcontinuim (horizontale balken)
zijn verweven in de hoofdstukken over de organisatie van de zorg, de
kwaliteitsinformatie, de generieke zorgthema'’s (of modules) en hun ziek-
tespecifieke uitbreidingen.

Vroege onderkenning en
preventie
Ziektespecifieke
zorg
—-—

Diagnose
A

Kwaliteits- Uitbreiding
informatie van
generieke

thema's

Behandeling en
begeleiding

Organisatie

Sociaal-maatchappelijke v el 2

participatie en relapsepreventie

Waar mogelijk wordt de zorgstandaardformat van het CPZ ge-
volgd. Daar waar het niet mogelijk was of het voor het MSS tot
een minder logische indeling zou leiden, is gekozen voor een spe-
cifieke indeling welke beter aansluit op het verloop/hoedanigheid
van het syndroom.

De projectorganisatie bestond uit diverse werkgroepen: een klank-
bordgroep, bestaande uit de projectleider, eerste contactpersoon
vanuit MSSRF, adviseurs (behandelaren van patiénten met MSS)

en de Denktank. Denktankleden bestonden uit medici en behan-
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delaren met ervaring/affiniteit met het MSS. De taken en verant-
woordelijkheden van alle klankbordgroep leden waren duidelijk
omschreven: adviseurs adviseerden vanuit eigen specialisme en
ervaring en lazen, corrigeerden, becommentarieerden de voor hun
specialisme relevante paragrafen/hoofdstukken van diverse versies
van de zorgstandaard. Denktankleden hebben gehele versies van
de zorgstandaard gelezen, voorzien van nodige correcties en/of
commentaar en uiteindelijk geaccordeerd. De eerste contactper-
soon vanuit MSSRF en projectleider hebben de achterbanraadple-
ging verricht en de zorgstandaard geschreven. Voor leden van de
projectorganisatie wordt verwezen naar bijlage 1.

Voor de ontwikkeling van deze zorgstandaard heeft een inventari- j
satie van literatuur, kwaliteitsstandaarden en een achterbanraad-
pleging plaatsgevonden (zie bijlage 2). Resultaten uit de achter-
banraadpleging zijn systematisch geordend, onderling vergeleken
en verwerkt in de relevante hoofdstukken van de zorgstandaard.
De kwaliteitscriteria (6.1) zijn ontwikkeld ook op grond van de sys-
tematisch geordende resultaten van de achterbanraadpleging.
Voor beknopte beschrijving van de achterbanraadpleging en de
samenvatting van resultaten ervan wordt verwezen naar bijlage 2.
De projectstappen zijn op deze website voor de diverse werk-
groep leden inzichtelijk gemaakt. Op deze website zijn ook rele-
vante links opgenomen en informatie over zorgstandaarden voor
zeldzame aandoeningen en zorgstandaarden in het algemeen. De
1e contactpersoon vanuit MSSRF en de projectleider hebben met
behulp van een beveiligd projectmanagement softwareprogram-
ma relevante documenten uitgewisseld.
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Voor alle gebruikte afbeeldingen van de kinderen met MSS is toe-
stemming verkregen van hun ouders.

1.3 Juridisch kader

Deze sectie is tot stand gekomen op grond van het adviesrap-
port ‘De gevolgen van het opnemen van professionele standaar-
den in een wettelijk register voor de juridische betekenis van deze
standaarden en voor de juridische positie van zorgaanbieders [2].
Zorgstandaarden vallen onder de definitie van kwaliteitsstandaar-
den, zoals omschreven in de gewijzigde Wet cliéntenrechten zorg
en andere wetten in verband met de taken en bevoegdheden op
het gebied van de kwaliteit van de zorg (Stb.2013, 578). De gewij-
zigde Wet cliéntenrechten zorg is in werking getreden met ingang

van 1 april 2014.

De gewijzigde Wet cliéntenrechten zorg:

—  Brengt géén verandering in de bestaande juridische status
van een standaard. Die status is dat van een beroepsbeoe-
fenaar mag worden verwacht dat hij een toepasselijke stan-
daard volgt, tenzij de omstandigheden van het geval een
afwijking nodig maken (‘comply or explain’).

—  Heeft géén gevolgen voor de betekenis van standaarden in
de context van de Inspectie voor de Gezondheidszorg of de
zorgverzekeraars.
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De gewijzigde Wet cliéntenrechten zorg:

— Is primair gericht op het doen opnemen van wettelijke bepa-
lingen met betrekking tot het Zorginstituut Nederland (ZiN).

—  Stelt centraal dat het Kwaliteitsinstituut (onderdeel van het
ZiN) een openbaar register bijhoudt.

Kwaliteitstandaarden die voldoen aan het door het Kwaliteitsin-
stituut ontwikkelde Toetsingskader 3], worden in het register op-
genomen. De opname van een zorgstandaard in het openbare
register van het ZiN heeft geen gevolgen voor de rechtskracht

en de juridische positie van deze standaard. Indien een zorgstan-
daard (nog) niet opgenomen is in het register, mag van beroeps-
beoefenaren toch worden verwacht dat zij (ook) deze standaarden ﬂ
volgen. Dit impliceert wel dat m.b.t. zorgstandaarden gewerkt is
conform “Zorgstandaarden in model” [4]. De zorgstandaard voor
het MSS wordt niet aangeboden voor opname in het register, ge-
zien het ultra-zeldzame karakter van de aandoening en het daaruit
vloeiende gebrek aan draagvlak voor autorisatie van de zorgstan-
daard door de medisch-wetenschappelijke verenigingen. Accor-
dering door de Denktank wordt beschouwd als goedkeuring van

de inhoud van de zorgstandaard.

1.4 Beheer en onderhoud

De zorgstandaard is eigendom van de MSSRF. De MSSRF is als
eigenaar verantwoordelijk voor het beheer en onderhoud van de
zorgstandaard. Hierbij is de actualiteit, toegankelijkheid en lees-
baarheid van de zorgstandaard van belang.
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Bij oplevering van deze zorgstandaard is een Onderhoudscom-
missie ingericht (zie bijlage 1). De onderhoudscommissie beoor-
deelt de zorgstandaard periodiek op:

- actualiteit (inter)nationale ontwikkelingen;

—  toegankelijkheid en leesbaarheid.

Deze beoordeling kan leiden tot een herzieningstraject. Hierin
worden inhoudelijke en tekstuele aanpassingen door de onder-
houdscommissie gedaan. De zorgstandaard zal vervolgens op-
nieuw door het bestuur van de MSSRF worden vastgesteld en - op
advies van de Onderhoudscommissie- door de Denktank geac-
cordeerd.

De Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties
(VSOP) is verantwoordelijk voor het signaleren van en inspelen op
nieuwe ontwikkelingen binnen de generieke zorgthema'’s tijdens
de projectduur® en zal streven naar continuering hiervan na pro-
jectbeéindiging. Voor een up-to-date overzicht van deze thema'’s
kan de website www.zorgstandaarden.net geraadpleegd worden.

1.5 Leeswijzer

De zorgstandaard als digitale uitgave (in de format pdf en flip-
pingbook , geeft de mogelijkheid om direct en gericht specifieke
informatie te vinden. Deze vorm en werkwijze geven de mogelijk-
heid om te werken met verwijzingen binnen en buiten de zorg-
standaard. In enkele gevallen is gekozen voor herhaling (van de
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inhoud), omdat het een meerwaarde geeft ten aanzien het betref-
fende onderwerp.

Waar de informatie afkomstig is uit de achterbanraadpleging (zie
bijlage 2), wordt hier als volgt aan gerefereerd: [bron: ar]. Naar

symptoomspecifieke richtlijnen wordt in de tekst gerefereerd door
deze haakjes { } om het bijbehorend cijfer heen en in bijlage 5 is

de bibliografische lijst van de richtlijnen opgenomen.


www.zorgstandaarden.net

2 Het Marshall-Smith Syndroom

Het MSS is een zeer zeldzame genetische aandoening welke over-
al ter wereld in een lage frequentie per land voorkomt (zie 2.4). Het
syndroom is voor het eerst beschreven in 1971 door de artsen Ri-
chard E. Marshall, C.B. Grashalm en David W. Smith [5]. Zij beschre-
ven twee patiénten die een bijzonder en overeenkomstig uiterlijk
hadden en een forse ontwikkelingsachterstand. Het uiterlijk van

de kinderen werd gekarakteriseerd door opbollende ogen, dikke
wenkbrauwen en een lage neusbrug. Beide kinderen hadden ern-
stige ademhalingsproblemen, problemen met goed te gedijen en
zij bleken een sterk voorlopende botleeftijd te hebben. Eén van

deze twee kinderen overleed toen hij 20 maanden oud was.

Tussen 1971 en 2010 zijn tenminste 43 patiénten als losse case-
studies met dit fenotype beschreven in de literatuur. De entiteit
is bekend geworden als het Marshall-Smith syndroom (MSS). De
meerderheid van de gerapporteerde kinderen stierf in kleutertijd
of vroege kinderjaren. Later bleek dat vooral door de verbeterde
behandeling van de ademhalingsproblemen sommige kinderen
langer konden leven.

In de afgelopen jaren zijn studies gepubliceerd die meerdere pa-
tiénten beschrijven. Dit is vooral ontstaan vanuit de internationale
samenwerking tussen clinici en de MSSREF, o.a. door de lancering
in 2010 van een web-based Wiki voor ouders. Een grotere groep
patiénten maakt het mogelijk om stevigere uitspraken te doen

H1‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

over het fenotype van het MSS en de natuurlijke geschiedenis van
het syndroom [4].

In 2010 is een doorbraak gekomen in het onderzoek naar het
MSS; In een genetische studie is gerapporteerd over mogelij-

ke mutaties in transcriptiefactor nucleaire factor I/X (NFIX) bij het
MSS [7] (zie 2.3). Het kunnen duiden van het gen dat betrokken is
bij het MSS is van groot belang voor het stellen van de diagnose
en geeft aanwijzingen en hoop voor een mogelijke toekomstige

behandeling van het MSS.

2.1 Beschrijving van de aandoening

Kinderen en (jong) volwassenen met het MSS hebben bijzondere
uiterlijke kenmerken, zijn fysiek sterk beperkt en hebben een gro-
te mentale ontwikkelingsachterstand. Het MSS is een chronische
zich progressief ontwikkelende ziekte, waarbij complexe proble-
men aanwezig zijn in gezondheid en fysieke en mentale ontwik-
keling. De kinderen en (jong) volwassenen zijn door het MSS in
meer of mindere mate ernstig meervoudig beperkt (EMB) en dit
geeft hen een grote kwetsbaarheid in hun leven. Er is voor hen 24
uur per dag persoonlijke verzorging en begeleiding nodig, naast
regelmatig behandeling(en) voor de verschijnselen van het MSS.
Het dagelijkse leven van kinderen en volwassenen met MSS wordt
gekenmerkt door intensieve en complexe zorg, waarbij de ontwik-
keling en welbevinden van het individu met MSS bepaald wordt
door alle onderdelen van het zorgnetwerk en de actoren erin (pro-
fessionele verzorgers en naasten). In figuur 2 is schematisch weer-

0 |
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Figuur 2 Schematische weergave van de interactie tussen de zorg, de naasten en het dage-
lijkse leven van het individu met MSS. De ontwikkeling van het kind of volwassene met MSS
wordt mede beinvloed door de kwaliteit van het dagelijkse leven en door de interactie tussen
de zorg(verleners) en de naasten (ouders, broers/zussen). De gezondheid en maatschappe-
lijk functioneren van de ouders, evenals de ontwikkeling van eventuele broers of zussen wordt

mede beinvloed door het individu met MSS.

Dagbesmdmg Z‘ékenhu‘.szorg

volgende ™ )
Dagelijkse Kind / volwassene Paramedische
verzorging zorg

Zorg

BEISEIS

s Kind /volvzssene [

Gezondheid & Sociaal

maatschappelijk Ontwikkeling Cognitie
functioneren

Lichamelijk

Broer / zus

Ontwikkeling
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gegeven welke elementen van de zorg en dagelijks leven van het
individu met het MSS op elkaar van invloed zijn.

In onderstaande subhoofdstukken worden de kenmerken van het
MSS beschreven (2.2) en de fysieke en mentale ontwikkeling van
kinderen en volwassenen met MSS (2.3). Mogelijke behandelop-

beschreven.

211 Uiterlijke kenmerken

Opvallend zijn het hoge en prominente voorhoofd, de ondiepe
oogkassen, het platte middengedeelte van het gezicht, de promi-
nente botten van de bovenkaak en de kleine en teruggetrokken
onderkaak. De neus is kort met een lage neusbrug, een omge-
keerde punt en naar boven openstaande neusgaten. De verticale
sleuf in de bovenlip is op jonge leeftijd lang en wordt met toena-
me van de leeftijd korter (zie bijlage 3).

De oren staan doorgaans laag op het hoofd en hebben enke-

le anatomische afwijkingen (zie 2.1.2). De ogen zijn groot en de
oogkassen ondiep, hierdoor ontstaan de opvallend opbollende
ogen welke lange wimpers hebben en een blauwachtig cogwit
(zie 2.1.3) [6]. De vingers en tenen zijn apart gevormd (zie bijla-

spiertonus en geen van de kinderen volgt de standaard groeicur-
ve van de WHO (zie bijlage 4). Het gewicht loopt al in het eerste
jaar niet synchroon met een standaard ontwikkeling en de leng-
te loopt naarmate de leeftijd vordert steeds meer achterop. Voor

een overzicht van lengte en gewicht van kinderen met MSS verge-
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leken met gegevens van kinderen uit de algemene populatie zie

In de loop der jaren worden de gelaatstrekken meer prominent;
vooral de ogen, de korte neus met de lage neusbrug en de open-
staande neusgaten en de dikke, naar buiten gekeerde lippen. De
mond wordt vaak open gehouden en toont de zichtbare en on-
regelmatig geplaatste tanden en dik tandvlees (zie bijlage 3). De
tong kan groot en soms uitpuilend zijn. De jong volwassenen van
beide geslachten zijn overbehaard [6]. De kinderen hebben bijna

allemaal krullend haar, ook al komt dit bij de ouders niet voor.

2.1.2 Oren

Er zijn geringe afwijkingen van het uitwendige oor en de in- en
uitwendige gehoorgangen zijn erg smal. De beluchting van het
middenoor is hierdoor onvoldoende en er is in veel gevallen spra-
ke van een chronische ontsteking van het middenoor en percep-
tief of gemengd gehoorverlies. Bij sommige kinderen vormt zich
ontstekingsvocht in de rotsbeenderen ([6] [bron: ar]; voor behan-

effect hebben op de auditieve (gehoor) en vestibulaire (m.b.t. het
evenwichtsorgaan) ontwikkeling. Deze mogelijke verschijnselen
zijn tot op heden —voor zover bekend- bij de groep kinderen met
het MSS niet onderzocht.

2.1.3 Ogen

De oogkassen zijn klein en daardoor lijken de ogen groot en soms
uit te puilen, de sclera van de ogen is bij veel kinderen opvallend
blauw gekleurd. De ogen zijn zeer overgevoelig voor licht, dit kan
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een effect hebben op de oog-hand codrdinatie. Een deel van de
kinderen is in meer of mindere mate bijziend (hypermetropie).
Loensen (strabismus) komt voor. Bij veel kinderen zijn de traan-
buisjes sterk vernauwd, waardoor het traanvocht niet kan afvloei-
en via de neus. Zelden wordt een onderontwikkeling van de ocog-
zenuw (septo-optische dysplasie) gezien. Een te hoge oogboldruk
(glaucoom), welke veroorzaakt wordt door afwijkingen aan de
binnenzijde van het oog, is bij meerdere kinderen vastgesteld, al
dan niet in combinatie met septo-optische dysplasie [6] (voor be-

problemen met het overbruggen van de overgang naar een ande-
re ondergrond. De oorzaak hiervan is onbekend, ouders noemen
als mogelijke oorzaak bijziendheid of het niet goed kunnen zien
van diepte [bron: ar]. Een ander mogelijke oorzaak kan vestibulai-
re (m.b.t. het evenwichtsorgaan) en proprioceptieve (zintuig waar-
mee informatie wordt verkregen over de stand van lichaamsdelen)
ontwikkeling zijn, dit is echter tot op heden —voor zover bekend-
niet onderzocht.

214 Huid en nagels

De huid is vaak droog en eczeem komt voor, vooral vanaf de pu-
berteit. Nagels zijn dik, groeien snel, zijn vooral wat omhoog ge-
richt en kunnen in het nagelbed groeien [bron: ar].

2.1.5 Botten, gewrichten, bindweefsel en spieren
Botgroei; dysostosis en osteoporose/artritis

Een belangrijk fysiek kenmerk van het MSS is dysostosis; een ver-
storing van de normale botontwikkeling en dan vooral op het ge-
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bied van de verkalking van de botten. Bij het MSS rijpen delen
van de botten sneller dan bij een normale botontwikkeling; de
botleeftijd lijkt hierdoor in delen van het lichaam enige jaren voor-
uit te lopen op de normale skeletleeftijd [6]. Op rontgenfoto’s van
hand en voet tussen het eerste en vijfde levensjaar is dit verschijn-
sel zichtbaar. De ongebruikelijke botrijping ontstaat door een ge-
ndefect op NFIX (zie 2.3). De afwijkingen ontstaan als de foetus
zich in de baarmoeder ontwikkelt. Het beschadigde gen veroor-
zaakt een verstoorde anatomische aanleg van onder andere het
hoofd/halsgebied en de ledematen en is en hiermee van grote
invloed op de ademhaling, voeding en de algehele motorische en

mentale ontwikkeling van het kind.

MSS is in het verleden altijd beschouwd als een voorbeeld van
een syndroom met overmatige groei ([5](8]). Dit is echter niet het
geval, omdat in andere delen van het skelet (bijvoorbeeld borst-
kas en de rug) de botleeftijd niet vooruitlopend is tussen het eer-
ste en vijfde levensjaar. Na ongeveer het vijfde levensjaar is de
vooruitlopende botleeftijd in rontgenfoto’s van de handen en
voeten min of meer hetzelfde als in de rest van het lichaam en het
verschijnsel dysostosis verdwijnt geleidelijk. Na enige tijd kan er
verminderde botdichtheid in de vorm van osteoporose zichtbaar
worden. Dit verschijnsel is gerelateerd aan de abnormale botvor-
ming in handen en voeten en komt niet bij alle kinderen met het
MSS voor. De verminderde botdichtheid zorgt bij sommige kinde-
ren voor fracturen, echter niet bij alle kinderen. De reden hiervan
is nog onbekend [6]. In het nekgebied komt in een enkel geval in-
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Fracturen

Fracturen komen voor van de vroege kindertijd tot aan de pu-
bertijd en soms ook op oudere leeftijd. Echter niet alle kinderen
krijgen fracturen. Het kan variéren van een eenmalige fractuur tot
meerdere breuken achter elkaar. Deze fracturen ontstonden ten
gevolge van een val en ook spontaan ([6] [bron: ar]). Het is (nog)
niet duidelijk waarom bij het ene kind wel fracturen ontstaan en
bij het andere kind niet (voor behandelopties zie 3.3.2.4).

Rug en nek; (kyfo)scoliose en stenose

De ontwikkeling van de groei is vrij normaal in de vroege kinder-
tijd maar verandert vanaf het tiende jaar en soms eerder gelei-
delijk naar groei ver onder het gemiddelde (zie bijlage 4). Er lijkt

geen groeispurt in de puberteit te zijn [6].

Een kyfoscoliose aan de borstkas ontstaat bij de meeste kinderen
vroeg in de kindertijd en kyfoscoliose aan de rug ontstaat meest-
al gedurende de pubertijd, maar soms ook eerder. Een ernstige
verkromming kan zich binnen een paar maanden ontwikkelen en
tegen de pubertijdsfase verergert de verkromming vaak snel. Bij
sommige kinderen zijn de complicaties aan de organen die hierbij
optreden reden van overlijden in de puberleeftijd [bron: ar]. Van-
wege de osteoporose kan de gewone behandeling van een ky-
foscoliose niet goed mogelijk zijn. Cervicale wervelkolomstenose
is een veel voorkomend verschijnsel [6] (zie 2.1.8).
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Craniosynostose

Bij craniosynostose groeien één of meer schedelnaden in de eer-
ste levensjaren te vroeg dicht. Het is gezien bij sommige kinderen
met het MSS ([6][2][10][11][8]); voor behandelopties zie 3.3.2.4).
Bindweefsel, spieren en gewrichten

Alle kinderen zijn licht van bouw en hebben een verminderde
spiermassa, maar wel spierkracht bij voldoende beweging. Bind-
weefsel en spieren zijn slap (hypotoon) en soepel. De gewrichten
zijn ruim bewegelijk, maar milde contracturen in gewrichten en
een hoge spierspanning komen ook voor, vooral als de kinderen
ouder worden. Bij veel kinderen is de heupkop niet goed in de
heupkom geplaatst. Het wisselt per individu of dit pijnklachten
geeft en/of osteoartritis ontstaat. Vanaf de jong volwassen leef-
tijd komt heupslijtage met pijnklachten door osteoartritis voor [6]

(voor behandelopties zie 3.3.2.4).

De grove en fijne motorische ontwikkeling is bij de meeste kinde-
ren sterk vertraagd en de standaard motorische mijlpalen worden
niet gehaald. Veel kinderen leren niet lopen, spreken of zelfstan-
dig eten. Het niet op gang komen van de taalontwikkeling is zeer
waarschijnlijk voor een klein deel te wijten aan afwijkingen van de
larynx en de afwijkende gezichtsanatomie [6] en nog het meest

vanwege de ernstig meervoudige beperking (voor behandelop-
ties zie 3.3.1.3 en 3.3.2.5).
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Gebit

Het gebit ontwikkelt zich volgens een normaal patroon, de kaak is
echter vaak te klein en er is soms sprake van tandvleeshyperplasie
(voor behandelopties zie 3.3.2.4).

Voeten

Bijna ieder kind met MSS heeft platvoeten, de tenen hebben een
extra lobje aan de onderzijde en de nagels zijn dik (zie bijlage 3).
De kinderen hebben vaak zeer gevoelige voeten en een afwijken-
de nagelgroei (voor behandelopties zie 3.3.2.4).

Handen

Het eerste en tweede vingerkootje is bij alle vingers en duim ver-
breed en het derde kootje is smal (zie bijlage 3). Sommige kinde-
ren hebben omgekeerde gewrichten in de duim en/of bewegings-
beperkingen in de vingers. De meeste kinderen hebben gevoe-
lige handen en houden vaak niet van aanraking van hun handen
[bron: ar] (voor behandelopties zie 3.3.2.4).

2.1.6  Ademhaling

Luchtwegobstructie

De ernstige ademhalingsproblemen zijn een gevolg van een com-
binatie van verschijnselen van de bovenste luchtweg obstructie.
De obstructie is secundair aan de gecombineerde afwijkingen in
de craniofaciale anatomie, waarbij een kleine (micrognathie) en
terugwijkende onderkaak (retrognathie), een onderontwikkeld
middengezicht, met een lage neusbrug en dichte of smalle choa-
nen, en het naar voren geplaatst strottenhoofd doorgang van de

ﬂ
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luchtweg (sterk) vermindert [6] bron: ar]. Ook komt een strotten-
hoofd met verminderde stevigheid (laryngomalacie) voor en een
onderontwikkeld strotklepje. Het verhemelte is vaak hoog en de
tong vaak slap en dikker dan gewoonlijk [6]. Hypotonie (zie 2.1.8)
kan in combinatie met de genoemde anatomische afwijkingen
aan de luchtwegen codrdinatiestoornissen, met name op het ge-
bied van slikken veroorzaken. Een (verslik)pneumonie is een be-

langrijke doodsoorzaak in de eerste drie levensjaren.

Door één of meerdere bovengenoemde verschijnselen kan het
kind na de geboorte vaak niet goed ademen. Een enkel geval van
het MSS zonder luchtwegobstructie is beschreven [12]. De lucht-
wegobstructie kan minder prominent aanwezig zijn, of zich later
voordoen [6]. Het kind vertoont, afhankelijk van de ernst van de
obstructie, een sterk hoorbare en belemmerde in- en uitademing,
snurken, stoppen of stokken van de ademhaling, intrekkingen bij
de borstkas, neusvleugelen, een verhoogde hartslag en cyanose.
De zuurstofsaturatie is vaak lager dan de normaalwaarde, of laat
frequent dalingen zien, en het koolzuurgasgehalte is in de bloed-
gaswaarden (sterk) verhoogd (hypoventilatie). Het energieniveau
van het kind is in dit geval laag met sufheid en gebrek aan eetlust
(voor behandelopties zie 3.3.1.3).

Sterfgevallen

Een luchtwegobstructie, obstructief slaap apneu syndroom
(OSAS), aspiratie en de complicaties hiervan (bijvoorbeeld alge-
mene infecties, of een verslikpneumonie) kunnen de oorzaak zijn
van sterfgevallen onder jonge kinderen met het MSS onder het
derde levensjaar ([5][12][13][8]). Ook als kinderen ouder zijn komt
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overlijden ten gevolge van (verslik)pneumonie voor, naast het
overlijden door andere infecties of een afsluiting in het ruggen-
mergkanaallbron: ar].

APNEU en ALTE

Tijdens de waak en slaap komen bij sommige kinderen niet ver-
klaarbare ademstilstanden voor. Soms in combinatie met kleurver-
andering van het kind, verlaagde spierspanning en kokhalzen en
verstikkingsverschijnselen (ALTE®) [bron: ar]. Dit geeft grote schrik
bij de ouders/ verzorgers. De houding van het kind is zeker in de
babytijd zeer belangrijk; de luchtweg kan door bijvoorbeeld rug-
ligging en een terugzakkende tong afgesloten worden (voor be-
handelopties zie 3.3.2.5).

Infecties

De kinderen bevinden zich gedurende de eerste weken tot soms
maanden op afdelingen in ziekenhuizen waar veel infecties voor-
komen. Hierdoor komen de kinderen in aanraking met vele virus-
sen en bacterién en infecties treden hierdoor sneller op. De infec-
ties en de behandelingen hiervoor zijn mede bepalend voor de
gezondheidstoestand van het kind en het eventueel optreden van
bijeffecten en bijwerkingen. Vanwege een open mond ademha-
ling is het risico op infecties groter. Bij luchtweginfecties ontstaan
vaak vergrote neus-en keelamandelen, deze kunnen de obstruc-
tie van de ademhaling veroorzaken en verergeren (voor behande-
lopties zie 3.3.1.3 en 3.3.2.5). Longontsteking vanwege verslikken
komt voor en is een belangrijke doodsoorzaak voor kinderen on-
der de drie jaar.
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217 Voeding

Bijna alle baby’s met het MSS hebben (ernstige) problemen met
voedselinname via de mond [bron: ar]. Hypotonie, de afwijken-

de craniofaciale anatomie en/of de invasieve behandeling van de
luchtwegproblemen spelen hierin een rol [6]. De zuigreflex is veelal
zwak of verdwenen na langdurige intubatie en er is vaak afweer van
voedsel in de mond [bron: ar]. Bij een enkel kind komt ernstige re-
flux voor ([bron: ar] [6]) (voor behandelopties zie 3.3.1.4 en 3.3.2.6).
Aspiratie van voeding komt voor en soms met ernstige gevolgen.
Het is niet exact duidelijk wat de oorzaak is van de aspiratie, mo-
gelijk wordt het, net als bij kinderen met spierziekten, veroorzaakt
door de hypotonie, waarbij residu van voeding achterblijft in de
keelholte en er na het slikken meer risico is op aspiratie [14].

Aan een kind met een zwakke zuigreflex kan heel kleine hoeveel-
heden fingerfeeding (voeding met behulp van een Finger Feeder)
gegeven worden. Het voordeel hiervan is dat afgekolfde moe-
dermelk via de mond gegeven kan worden, ouders hebben de
gelegenheid rond voeding hun kind een positieve ervaring te ge-
ven en kinderen doen ervaring op met voeding in de mond. Dit
kan alleen als er sprake is van een voldoende veilige slik, die in
deze periode beoordeeld kan worden door het luisteren met een
stethoscoop naar de slik (cervicale auscultatie).

Indien de slik niet veilig is kan de pre logopedist meedenken bij
het aanbieden van positieve ervaringen (liefst door ouders) in het
mondgebied in deze periode.
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218 Neurologische kenmerken

Hypotonie

Kinderen met het MSS zijn hypotoon in het rompgebied en er is
hypertonie in de periferie; ze zijn hierdoor slap in hun hele lichaam
en hebben daarbij stevige diepe peesreflexen in ledematen. Dit
blijft onveranderlijk gedurende hun leven. Na de geboorte is de
houding van het kind opvallend en anders dan de normale houding
van een gezonde baby. Een baby met MSS ligt zelden of nooit met
samengevouwen armen, handen of benen (gelijkend op de foetus-
houding), maar ligt meestal op buik, zij of rug met de ledematen
slap naast het slappe lichaam [bron: ar]. De belangrijkste oorzaken
voor deze houding lijken hypotonie en de benodigde ruimte voor
de ademhaling te zijn. Door onvoldoende controle over de spieren
van de mond en de afwijkende gezichtsanatomie kwijlen veel kin-
deren. Tevens is er risico op aspiratie bij het voeden ( zie ook 2.1.7)
De meeste kinderen kunnen hun mond niet goed sluiten en in
combinatie met de niet goed doorgankelijke neus hebben zij voort-
durend hun mond open [é], (voor behandelopties zie 3.3.1.5, 3.3.2.7

al in de baarmoeder, wat tot uiting komt in teveel vruchtwater in het
laatste trimester van de zwangerschap (polyhydramnion), dit ver-
schijnsel in de het MSS waargenomen [10][15][16], de kinderen slik-

ken in dit geval te weinig.

Reflexen

Reflexen als zuig- en grijpreflex ontwikkelen zich langzaam, en de
zuigreflex is soms zwak, of verdwijnt na langdurige intubatie. Er zijn
stevige, diepe peesreflexen, welke niet progressief lijken te zijn [6].
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Stenose

Cervicale wervelkolom stenose (vernauwing) en compressie (sa-
mendrukking) van het ruggenmergkanaal komt voor. Stenose aan
de wervelkolom komt vaak voor zonder uitvalverschijnselen te ge-
ven. Soms komt spasticiteit en tetraparese voor ten gevolge van
compressie van de medulla (verlengde merg) en de cervicale wer-
velkolom [9] (voor behandelopties zie 3.3.2.4 en 3.3.2.7).

Hersenen

Met behulp van neuroradiologische beeldvorming is gebleken
dat bij sommige kinderen een aantal structurele afwijkingen in de
hersenen, zoals een ontbrekende of onderontwikkelde hersenbalk
(corpus callosum agenesie of hypoplasie), of een te hoge druk

in de hersenen (hydrocefalie) aanwezig is [6]. Voor zover bekend
is in twee gevallen bij een kind hydrocephalus gediagnosticeerd
[bron: ar] (voor behandelopties zie 3.3.1.5). Andere aangeboren
afwijkingen aan de hersenhelften komen ook voor, zoals Pachygy-
ria en Polymicrogyria. Bij Pachygyria is er sprake van een abnor-
male migratie van zenuwcellen in de hersenen en in het centrale
zenuwstelsel er zijn er weinig windingen op de hersenen en deze
zijn breed en plat. Bij Polymicrogyria zijn er teveel, maar te kleine
windingen (gyri) van de hersenen. Symptomen die voorkomen bij
deze hersenafwijkingen zijn; hypotonie, epileptische aanvallen,
reflux, kwijlen, voedingsproblemen, scoliose, slaapproblemen en
gedragsproblemen. In een enkel geval is er een ontbrekend tus-
senschot tussen de hersenkamers (septo-optische dysplasie)[6].
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Aanvallen

Bij een enkel kind zijn aanvallen in de vroege kindertijd waarge-
nomen, meestal zonder dat dit direct aangeduid kan worden als
epilepsie. Bij een enkel kind is echter sprake van een conditie met
regelmatige aanvallen welke gediagnosticeerd wordt als epilepsie
[bron: ar], (voor behandelopties zie 3.3.2.7).

Slapen

Veel kinderen met het MSS slapen onrustig, zowel bij het in- als
doorslapen zijn er problemen (voor behandelopties zie 3.3.2.7).

OSAS kan een oorzaak zijn van onrustig slapen [bron: ar].

Zindelijkheid

De meeste kinderen met het MSS zijn hun hele leven incontinent
van urine en ontlasting. Sommige kinderen zijn hierin echter ge-
dragstherapeutisch te trainen (voor behandelopties zie 3.3.2.7).
2.1.9  Andere kenmerken

Een verworven vernauwing van de maagportier (hypertrofische
pylorusstenose) is bij een klein aantal kinderen gezien. Een navel-
breuk en hartproblemen komen voor [6] Een waternier (hydron-

(hypertrichose) komt in meer of mindere mate bij alle kinderen
voor en bij één kind heeft zich op jonge leeftijd een haarnestcys-
te ontwikkeld [bron: ar]. Een Wilms tumor is bij één kind ontstaan,
echter bij geen van de andere onderzochte kinderen met het MSS
is tot nu toe een kwaadaardige tumor ontdekt [6].
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2.2 Fysieke en mentale ontwikkeling

In de eerste levensjaren zijn er aspecten van een complexe pro-
blematiek te onderscheiden bij kinderen met het MSS. Zij ver-
tonen matige en ernstige tot zeer ernstige achterstanden op
het gebied van cognitie, sociaal emotioneel functioneren en
adaptief functioneren: de ontwikkeling op al deze gebieden is
vertraagd en verstoord. De fysieke en mentale stoornissen inter-
fereren met elkaar, dit is bepalend voor de complexiteit van de
individuele beperkingen bij het MSS. De kinderen en (jong) vol-
wassenen zijn allen door het MSS ernstig of zeer ernstig meer-
voudig beperkt.

2.2.1 Zintuiglijke ontwikkeling

Uit algemeen onderzoek naar het functioneren van kinderen met
EMB komt naar voren dat er een aantal gemeenschappelijke ken-
merken zijn; zij vertonen grote problemen in het zintuiglijke infor-
matieverwerkingssysteem en een schommelend alertheidsniveau.
Sommige zintuiginformatie lijkt niet of nauwelijks binnen te komen,
terwijl andere zintuiginformatie juist een heftige reactie oproepen.
Het tempo van informatieverwerking ligt over het algemeen laag.
Een juiste alertheid is van belang om informatie goed te verwerken,
bij een hoge alertheid is er de neiging tot vechten, vluchten of be-
vriezen en bij een te lage alertheid krijgt het kind geen impuls om
te reageren. Alertheid is een belangrijke voorwaarde voor het leren
van nieuwe dingen en ontwikkeling [18][19]. Deze gemeenschappe-
lijk kenmerken zien we ook bij kinderen met het MSS, de werking
van het zintuigelijk informatie verwerkingssysteem is duidelijk an-
ders en vaak verstoord. Het alertheidsniveau verschilt bij de kinde-
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ren en tussen de kinderen onderling [bron: ar]. Het ontwikkelingsni-
veau van de kinderen speelt hier een rol.

Kinderen met het MSS hebben verschijnselen aan met name
ogen, oren en handen en de zintuigelijke ontwikkeling wordt be-
invloed door de ernstig meervoudige beperking. De zintuiglij-

ke ontwikkeling is bij alle kinderen vertraagd en verstoord, hetzij
door het niet goed functioneren van een zintuig (bijvoorbeeld
ogen door glaucoom, of evenwichtsverstoring door corproble-
men), door de ernstig meervoudig beperking of een angststoornis
zoals PTSS, of een combinatie van deze factoren.

Bij veel kinderen is het zicht of het gehoor in meer of mindere
mate verstoord. De kinderen kunnen wel horen, zien, voelen, rui-
ken en proeven, maar de verwerking van de zintuigelijke informa-
tie lijkt anders dan normaal te verlopen [bron: ar]. We beschrijven
hier wat er is waargenomen; er is vaak sprake van een tactiele
over- of onder gevoeligheid. De fase van het voorwerpen in de
mond stoppen duurt veel langer dan normaal, vooral bij de kin-
deren die blijvend op een laag ontwikkelingsniveau functioneren
[bron: ar]. De kinderen zijn zeer gevoelig voor aanraking, zowel in
het zelf aanraken van mensen en dingen in hun omgeving als in
aangeraakt worden door anderen en dan met name aan handen
en voeten, er lijkt sprake van tactiele afweer(bron: ar). De kinderen
kunnen repetitieve bewegingen tonen en zijn, wanneer zij op laag
ontwikkelingsniveau functioneren, vaak sterk gehecht aan één
bepaald stuk speelgoed dat hen veiligheid lijkt te bieden. Dit lijkt
vooral aantrekkelijk bij de kinderen met een sterk verminderd ge-
hoor en zicht en/of een ernstige mentale beperking [20].
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222 Cognitieve ontwikkeling

Binnen de groep kinderen met het MSS is een groot verschil in de
cognitieve ontwikkeling te zien [bron: ar] [20]. De kinderen zijn al-
len ernstig verstandelijk beperkt, en hebben verstoring in de zin-
tuigelijke informatieverwerking. De cognitieve ontwikkeling wordt
sterk beinvloed door de problemen in de motorische ontwikkeling
en de problemen in de zintuigelijke informatieverwerking. In het
onderzoek [20] naar ontwikkeling en gedrag, waarbij de kalender-
leeftijd tussen de 32 en 181 maanden was, bleken de kinderen op
de mentale schaal op een ontwikkelingsleeftijd tussen de 7 en 31
maanden te functioneren en op de motorische schaal tussen 2,5

en 38 maanden.

De kinderen zijn nieuwsgierig en in staat tot het imiteren van een-
voudige handelingen. Een goed geheugen en het vermogen om
gebruik te maken van visuele prikkels maken dat sommige kin-
deren ‘leerbaar’ zijn tot het ontwikkelingsniveau van een 3 jarige
(voor behandelopties zie 3.4).

Het is belangrijk de tekorten in de zintuigelijke informatiever-
werking te onderzoeken en een profiel van de zintuigelijke infor-
matieverwerking op te stellen en op basis hiervan de mogelijk-
heden tot ontwikkeling van het individuele kind te onderzoeken
en te stimuleren. De kinderen hebben een grotere passieve dan
actieve woordenschat en communiceren met hun hele lichaam,
met name met handen en vingers. Uitsluitend de nadruk leggen
op cognitief ontwikkelen doet deze kinderen tekort. Volgens
ouders en betrokkenen leren de kinderen niet zozeer door hun
(beperkte) denkvermogen, maar meer door contact en ervaring
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met de wereld om hen heen. Het is van belang dat de omgeving
aansluit bij de communicatie mogelijkheden van het kind. Vei-
ligheid, communicatie en onderzoek naar de mogelijkheden van
het kind liggen aan de basis voor een (beperkte) cognitieve ont-
wikkeling.

223 Motorische ontwikkeling

De ontwikkeling van de totale motoriek is bij het MSS sterk ver-
traagd. Hypotonie lijkt hierin een belangrijke neurologische oor-
zaak. Hoofd ophouden, omrollen, kruipen, zitten, staan en lo-
pen ontwikkelen zich niet als vanzelfsprekend en de kinderen zijn
vaak langdurig of levenslang sterk beperkt in hun mobiliteit. De
oog-hand-codrdinatie ontwikkelt vertraagd, maar komt uiteinde-
lijk wel tot stand. Het verschilt sterk per individu hoe de motoriek
zich ontwikkelt; bij de grof motorische ontwikkeling zijn er grote
verschillen tussen de kinderen waargenomen, sommige kinderen
kunnen leren lopen met en/of zonder looprek, leren fietsen en bij
anderen lukt dit niet en zijn de kinderen afhankelijk van hulpmid-
delen [bron: ar]. De speekselcontrole is bij de meeste kinderen
sterk verminderd en de kinderen kwijlen veel. Dit is zeer waar-
schijnlijk sterk gerelateerd aan de beperking in motorische activi-
teiten en motorische ontwikkeling.s

Kinderen met het MSS zijn nieuwsgierig en houden van bewe-
gen; zij hebben echter altijd stimulans en begeleiding van men-
sen in hun omgeving nodig om zowel de grof als fijn motorische
vaardigheden te ontwikkelen en de wereld om zich heen te ont-
dekken. Door de beperkte lichamelijke- en motorische ontwikke-
ling, wordt de bewegingsvrijheid van het kind beperkt en is het
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kind niet als vanzelfsprekend in staat om steeds meer van de we-
reld om zich heen te verkennen (voor behandelopties zie 3.4.4).
224 Sociaal-emotionele ontwikkeling, interactie en gedrag
Binnen de groep kinderen met het MSS zijn verschillen in sociaal
emotionele ontwikkeling waarneembaar, daarnaast zijn er diverse
gemeenschappelijke kenmerken in communicatie, sociale interac-
ties en gedrag. De kinderen uiten zich overwegend vriendelijk en
zijn vasthoudend, overwegend vrolijk en houden van contact. De
kinderen herkennen hun ouders en verzorgers, maken graag fy-
siek contact en zijn in staat genegenheid te tonen aan vertrouwde
personen en maken meestal ook graag contact met anderen dan
bekenden. De kinderen zijn in staat gedrag van anderen in zich op
te nemen en te kopiéren en houden erg van het ‘gewone’ dage-
lijkse leven, waarin een vast ritme aanwezig is (voor behandelop-
ties zie 3.7).

Communicatie

Er is sprake van tekorten in de communicatie en de sociale com-
municatie over en weer. Dit uit zich bij veel kinderen met het MSS
in gebrek aan wederkerige sociale communicatieve vaardigheden,
een beperkt denkbeeldig spelen en het optreden van stereotie-
pe, repetitieve gedragingen [20]. De ernstige vertragingen in de
ontwikkeling van de spraak/taal, sociale vaardigheden en niveaus
van communicatieve en adaptieve functioneren kunnen in over-
eenstemming zijn met symptomen van autisme. Het sociaal func-
tioneren van kinderen met het MSS is echter een relatieve sterkte
ten opzichte van deze bevinding in het verrichte onderzoek naar
gedrag in MSS [20] (voor behandelopties zie 3.4.4).
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Gedrag

De kinderen zijn voornamelijk meegaand en kunnen onderdeel zijn
van gezin en een passende groep. Veel voorkomend gedrag bij het
MSS is inflexibiliteit met of zonder driftbuien, repetitieve en stereo-
tiepe spel en beperkt fantasierijk spel [20]. Problemen binnen één
van de ontwikkelingsgebieden heeft direct invioed op de andere
ontwikkelingsgebieden. Daarom is het belangrijk om problemen
binnen de (mentale) ontwikkeling vroegtijdig te signaleren en ge-

bruik te maken van passende diagnostische instrumenten {1} en

2.3 Oorzaak en erfelijkheid

Oorzaak

In een recente genetische studie is gerapporteerd over mogelij-

ke mutaties in transcriptiefactor nucleaire factor I/X (NFIX) bij het
MSS [7]. De specifieke functie van NFIX'is nog onduidelijk, maar
het NFIX gen speelt in ieder geval een belangrijke rol in de men-
selijke ontwikkeling van de hersenen en bij de ontwikkeling van het
skelet; het proces van de vorming van het skelet in de embryonale
fase van de foetus. Bij negen kinderen, met het MSS, is de mutatie
in het NFIX gen in dezelfde studie ook daadwerkelijk gevonden. In
de studie werd aangetoond dat NFIX mutaties leiden tot verschil-
lende fenotypes, afthankelijk van de impact van de mutatie. In een
muismodel met afwijkingen op het NFIX gen blijkt dat deze muizen
geen gewichtstoename hebben, vervormingen van de wervelkolom
vertonen en er een verminderde botmineralisatie is.

|
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In een vervolgstudie is in het genetisch materiaal van alle kinderen
die zijn aangemeld voor onderzoek naar het MSS een afwijking op
het NFIX gen aangetoond [21]. De impact van de mutatie is ver-

schillend, maar hoe dit exact zijn uitwerking heeft op het fenotype
is (nog) niet bekend.

Erfelijkheid

Het MSS is een genetische bepaalde aandoening die voorkomt
in zowel mannelijke als vrouwelijke zuigelingen (zie ook generiek
thema Erfelijkheid bij zeldzame aandoeningen). Alle concrete ge-
vallen van het syndroom hebben zich sporadisch voorgedaan,
d.w.z. het kind met MSS was de eerste in de familie met de aan-
doening. Bijj alle gevallen was geen sprake van verwantschap van
ouders, of hogere leeftijd bij conceptie in vergelijking met con-
cepties in de algemene bevolking. De geslachtsverhouding van
gemelde gevallen is ongeveer gelijk, problemen met vruchtbaar-
heid en/of miskramen van de ouder(s) komen niet vaker voor dan
in de algemene bevolking [6].

2.4 Incidentie en prevalentie

Het syndroom komt bijna overal ter wereld voor ([6][bron: ar]). Bij
de MSSRF worden steeds vaker jonge kinderen aangemeld, dit
wordt zeer waarschijnlijk veroorzaakt doordat de diagnose snel-
ler dan voorheen wordt gesteld en de ouders zelf contact kunnen
maken met de Stichting via het internet. De prevalentie is onge-
veer 1 op de 4 miljoen en valt hierdoor in de categorie ultra-zeld-

zame aandoeningen die 1 op de 2 miljoen voorkomen [22].
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25 Zorgfases

Bij het MSS is een duidelijk onderscheid te maken tussen een pe-
riode vlak na de geboorte, dat gekenmerkt wordt door een acute,
vaak levensbedreigende situatie. In deze fase wordt de toestand
van de zuigeling gestabiliseerd en is het kind opgenomen in het
ziekenhuis. Daarna volgt de chronische fase van de aandoening
(zie figuur 3), waarin het kind thuis verblijft en regelmatig behan-

delingen krijgt in het ziekenhuis.

De acute zorgfase van het MSS begint bij de geboorte en duurt — af-
hankelijk van de gezondheidstoestand van de pasgeborene- enkele
dagen tot weken/maanden. Het eindpunt van de acute fase is het
ontslag na de eerste postnatale ziekenhuisopname. De chronische
fase van de zorg begint bij het ontslag van de 1e postnatale opname
en duurt levenslang. In de chronische fase komen de orgaanspecifie-
ke complicaties en de ontwikkelingsproblemen tot uiting.

In hoofdstuk 3 wordt de ziektespecifieke zorg op grond van deze

5 worden de zorg organisatorische aspecten in beide zorgfases
beschreven.

Figuur 3 Indeling van de zorg voor een individu met MSS op grond van zorgbehoefte en ken-

merken van de aandoening.

Postnatale periode in ziekenhuis Orgaan-specifieke complicaties
Cognitieve en gedragsproblemen

2 |
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2.6 Ziektelast en psychosociale gevolgen

De ziektelast voor een patiént met het MSS wordt bepaald door
zijn of haar gehele gezondheidstoestand, waarbij de ziekte, de
klachten, de beperkingen en kwaliteit van leven van het kind/de
jong volwassene centraal staan. De uiting van alle voorkomende
gezondheidsproblemen en beperkingen bij het syndroom en de
veranderlijkheid van deze problemen en beperkingen gedurende
het leven zijn bepalend voor de ziektelast voor iedere individueel
kind met MSS. Ziektelast wordt ook door de ouders/verzorgers
ervaren en is vaak, maar niet noodzakelijkerwijs evenredig met de
ernst van de klachten van hun kind met MSS. In deze zorgstan-
daard classificeren we niet de ziektelast bij het MSS, maar geven
we aan of de ziektelast gemiddeld groter of kleiner is binnen de
acute en de chronische zorgfase.

Uit observatie en de achterbanraadpleging blijkt dat de kinderen
met MSS met veel veerkracht omgaan met de behandelingen en
beperkingen, zeker zolang ze pijnvrij zijn. De ingrijpende behan-
delingen laten echter bij ieder kind hun sporen na en dragen bij
aan de ziektelast (zie voor behandelopties 3.4.4 en 3.4.5).

2.6.1 Ziektelast in de acute fase

In de acute fase is spoedeisende specialistische zorg nodig. De
kinderen verblijven vaak weken tot maanden in het ziekenhuis

en dit geeft een hoge ziektelast. In de acute fase zijn de fysieke
beperkingen die de ziektelast veroorzaken, vooral aanwezig bij
ademhaling, infecties, voeding en psychosociaal welbevinden.
Door de kenmerken van het MSS en de invasieve behandelingen
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neemt de ziektelast met de tijd toe bij zowel het kind als de ou-
ders.

Adembhaling

Ziektelast ontstaat na de geboorte door een ernstige obstructie
van de bovenste luchtwegen en een acuut levensbedreigende
situatie. De ernst van de obstructie bepaalt welke behandeling
wordt ingezet (zie voor behandelopties 3.3.1.3 en 3.3.2.5). Door
een beademingstube, beademingsapparatuur, sonde, infuus of
centrale lijn worden de kinderen in deze fase beperkt in het zich

(laten) bewegen en het dicht bij de ouders zijn.

Infectieziekten

In de acute fase is het kind erg vatbaar voor infecties mede door
de luchtwegobstructie en een eventuele beademing. Infecties
geven een hoge ziektelast, omdat deze veel invloed hebben op
de complete gezondheid- en voedingstoestand. Infecties lijken,
naast de ademhaling- en voedingsproblemen één van de belang-
rijkste oorzaken van het niet gedijen van deze kinderen (‘failure to
thrive’),” (zie voor behandelopties 3.3.1.3. en 3.3.2.5).

Voeding

Het oraal voeden van het kind is door de afwijkende anatomie en
de hypotonie meestal niet mogelijk meteen na de geboorte. Het
niet zelf voeding tot zich kunnen nemen geeft ziektelast, niet alleen
omdat de baby geen invloed heeft op de voeding die wordt aan-
geboden, maar ook omdat een natuurlijk contactmoment tussen
ouder en kind verstoord is (zie voor behandelopties 2.7.3 en 3.4.5).
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262 Ziektelast in de chronische fase

In de chronische fase verblijven de kinderen meestal in thuis. De
invasieve behandelingen zijn na de ziekenhuisopname veelal ook
in de thuissituatie nodig en geven een hoge tot matige ziektelast.
Vaak worden de kinderen in de chronische fase voor kortere of lan-
gere perioden opgenomen in het ziekenhuis in verband met opera-
ties, infecties en/of complicaties als gevolg van de kenmerken van
MSS. De ziektelast wordt in deze fase vooral bepaald door de pro-
blemen bij en de behandelingen voor ademhaling, voeding, infec-
ties en de steeds meer prominente fysieke beperkingen, complica-
ties, verstoord psychosociaal welbevinden en een verstoorde soci-
aal emotionele ontwikkeling (zie 2.6.3, 3.3.2 en 3.4).

Ademhaling

De luchtwegobstructie is bij de meeste kinderen nog steeds aan-
wezig, echter komt het voor dat door behandelingen van de ob-
structie de kinderen zonder hulpmiddelen kunnen ademen. Deze
behandelingen brengen ziektelast met zich mee, maar door de
resultaten van de behandelingen vermindert ook de ziektelast.
Het blijft ook in deze fase belangrijk de ademhalingsobstructie
goed te monitoren. Een obstructief slaap apneu syndroom (OSAS)
tijdens de slaap kan in de chronische fase voorkomen zonder dat
men dit goed in de gaten heeft. Belangrijke verschijnselen zijn;
onrustige slaap, geen eetlust in de ochtend, gedragsproblemen
en snurken (zie 3.3.2.5).
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Infectieziekten

Infecties spelen zich vooral af in het KNO-gebied en geven ziek-
telast door benauwdheid, behandeling met antibiotica en het
verwijderen van neus- (frequent) en keelamandelen. Naarmate de
kinderen ouder worden nemen de infecties af (zie 3.3.2.5).
Voeding

De ziektelast rondom de voeding in de chronische fase is per kind
verschillend. Een deel van de kinderen leert gaandeweg wel voe-
ding via de mond op te nemen. Deze kinderen eten vaak veel en
graag, echter zonder sterk in gewicht toe te nemen. Een ander
deel van de kinderen neemt via de mond echter niet voldoen-

de voeding en vocht tot zich en worden om de ziektelast van een
neussonde te verminderen, gevoed via een Pegsonde. Wanneer
de Pegsonde met Mic-key button goed is aangelegd geeft deze
weinig ziektelast (zie 3.3.2.6).

De tong kan soms groot en uitpuilend zijn en in de weg zitten bij
het eten, het kwijlen is dan vaak ook ernstig en frequent [bron: ar].

Fysieke beperkingen

De vertraagde motorische ontwikkeling komt in de chronische
fase tot uiting en is hiermee een toename van de ziektelast. De
kinderen gaan niet of veel later lopen dan standaard het geval is
(4-6 jaar). Scoliose, kyfose, problemen met gewrichten, fracturen
en een afwijkende voetstand met platvoeten geven bewegings-
beperkingen en hierdoor ziektelast.

23|
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Het fysiek progressief invaliderende karakter van het MSS is be-
palend voor de ziektelast vanaf ongeveer het tiende levensjaar;
de motorische lichaamsfuncties nemen in deze fase langzaam af
en de schade door de botstofwisselingsstoornis komt meer tot
uiting. Fracturen en behandelingen zijn mede bepalend voor de
ziektelast.

263 Psychosociale gevolgen van het MSS voor kind en
ouders
Geboren zijn en leven met het MSS betekent leven met een conti-
nue aanwezigheid van beperkingen op zowel fysiek als mentaal en
psychosociaal gebied, zowel in de acute als de chronische fase.
De psychosociale gevolgen van MSS voor de kinderen laten zich
moeilijk objectief meten, vanwege het ontwikkelingsniveau van
de kinderen. Onderzoek is echter wel mogelijk met behulp van de
juiste diagnostische instrumenten {1}.
Kind
De normale ontwikkeling van een kind met het MSS wordt door
de intensieve zorg in de eerste weken tot maanden mede bein-
vloed [20]. Het kind heeft in de acute fase geen vanzelfsprekend
en voortdurend contact met de ouders, zoals in een thuissituatie
normaliter wel het geval is. Zowel in de acute als in de chronische
fase is, door (langdurige) ziekenhuisopname(s) en invasieve be-
handelingen, sprake van een verhoogd risico op een post trau-
matisch stress syndroom (PTSS) bij zowel ouders als kind. Dit ver-
schijnsel geeft als het zich voordoet, een hoge ziektelast [23]. Veel
kinderen in de chronische fase zijn erg angstig zijn voor zieken-
huisbezoek en behandelingen [bron: ar].
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De matige tot ernstige mentale achterstand met weinig of geen
spraak heeft als gevolg dat de ontwikkeling van de kinderen
steeds verder achterop raakt in vergelijking met leeftijdsgenoten.
De cognitieve en sociaal emotionele ontwikkeling wordt door de
mentale achterstand beinvloed (zie 2.3 en 3.4.4). De kinderen lij-

ken hiervan niet veel ziektelast te ondervinden, voor de ouders is
dit echter wel het geval [bron: ar].

Ouders

Voor de ouders is de acute fase een zeer stressvolle tijd. De ge-
boorte van een kind dat anders is en zich vaak in een levensbe-
dreigende situatie bevindt, naast het langdurige en vaak terug-
kerende verblijf in het ziekenhuis, geeft hen vaak een gevoel van
controleverlies en hieruit voortvloeiende machteloosheid. Hieruit
ontstaat voor hen een hoger risico op het ontwikkelen van PTSS.
Voor het kind is het belangrijk dat de ouders geen PTSS ontwikke-
len; dat vermindert de kans dat het kind het krijgt [23].

Voor de ouders betekent het krijgen van een kind met het MSS
dat hun leven ingrijpend verandert. Het MSS heeft voor hen in-
vloed op hun hele bestaan, zoals op leefsituatie, dagritme, psy-
chisch welbevinden, de partnerrelatie, eventuele andere kinderen,
de psychosociale omgeving, werk en maatschappelijke positie

en participatie (zie 3.5 en figuur 2). De ouders worden plotseling
geconfronteerd met de medische verzorging van hun kind in de
thuissituatie. In gezinnen met meerdere kinderen is het kind volle-
dig onderdeel van het gezin, ondanks alle beperkingen.

ﬂ
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De ziektelast is in de acute- en de chronische fase voor de ouders
groot, er wordt een groot beroep gedaan op het psychisch draag-
vermogen van de ouders om goed om te kunnen gaan met deze
bijzondere situatie. Informatievoorziening aan en ondersteuning
van de ouders door professionals, in zowel de acute- als de chro-
nische fase is mede daarom van groot belang (zie 3.4.5 en 5.0).
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3 Ziektespecitieke zorg

Dit hoofdstuk gaat over welke zorg nodig, adequaat en specifiek
is voor het MSS, in de acute en de chronische fase (zie 2.5). Het
MSS belemmert patiénten langdurig in hun dagelijks leven, de
kinderen hebben continue toezicht en zorg nodig van hun omge-
ving. Een essentieel onderdeel van de ziekte specifieke zorg is het
geven van informatie en begeleiding aan ouders van een kind dat

wordt geboren met het MSS.

Richtlijnen

De zorg voor kinderen met MSS is niet vastgelegd in een (mul-
tidisciplinaire) richtlijn. In de praktijk wordt de zorg bepaald op
basis van de zich aandienende en de te verwachten verschijnse-
len. leder kind met het MSS heeft sterke overeenkomsten in de
fysieke kenmerken en mentale ontwikkeling met de andere kin-
deren en er zijn onderlinge verschillen. We beschrijven de zorg
met behulp van bestaande symptoomspecifieke richtlijnen en
geven aan welke behandeling zorgspecifiek is bij de verschijnse-
len en complicaties van het MSS. In de afgelopen 40 jaar is erva-
ring opgedaan in de behandeling van kinderen met het MSS, in
deze zorgstandaard putten we voor behandeling, begeleiding
en revalidatie uit deze ervaring van artsen en ouders. In deze
zorgstandaard worden richtlijnen voor behandeling en zorg voor
ernstig meervoudig beperkte kinderen gehanteerd, omdat het
MSS aan de meeste kinderen ernstig meervoudige beperkingen
geeft en behandeling en zorg voor mensen met een EMB het
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meest aansluiten bij het ontwikkelingsniveau en de verschijnse-
len.

Acute fase: inleiding

Voor een kind dat wordt geboren met MSS, is acute adequate zorg
nodig, welke erop gericht is een eventuele levensbedreigende situ-
atie te stabiliseren. Indien nodig wordt de richtlijn “reanimatie van
pasgeborenen” gevolgd {5}. Daarna wordt toegewerkt naar een
minder of niet levensbedreigende conditie, waarin de acute proble-
men onder controle zijn. Na de fase van acute zorg, die enkele we-
ken tot maanden kan duren en altijd in het ziekenhuis plaatsvindt,
wordt het kind met een gestabiliseerde conditie uit het ziekenhuis
ontslagen (zie 5.2.1).Het kind gaat vaak naar huis met een voedings-
sonde en/of ademhalingsondersteuning. Kinderen ademen met
behulp van een tracheostoma of een nasofaryngeale tube (NPA) en
gebruiken soms ook zuurstof (zie bijlage 7).

In 3.3.1 worden de symptoom specifieke behandelopties beschre-
ven van de fysieke kenmerken van MSS in de acute fase.

Chronische fase: inleiding

De gestabiliseerde conditie na de acute fase, is in de eerste le-
vensjaren zeer kwetsbaar en er doen zich vaak en veel gezond-
heidsproblemen voor. De voornaamste fysieke problemen zijn;
obstructief slaap apneu syndroom, longontsteking en longont-
steking na aspiratie, pulmonaire hypertensie, scoliose, kyphose
en een vroeg begin van osteoartritis [6]. Kinderarts, KNO- arts en

andere specialisten worden frequent bezocht, de huisarts en het
consultatiebureau niet of weinig. De ernstige en vaak levensbe-
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dreigende gezondheidsproblemen maken dat het kind niet ge-
dijt, hierdoor krijgen de ouders in de eerste levensjaren het ge-
voel dat het kind hen en de artsen door de vingers glipt (“failure
to thrive"). De medische hulp is zeer frequent nodig voor de fysie-
ke verschijnselen, daarnaast komt de ernstig vertraagde menta-

le ontwikkeling tot uiting, waarbij de ouders ondersteuning voor
hun kind nodig hebben van professionals uit de eerste en tweede
lijn, zoals logopedist, fysiotherapeut, ergotherapeut, revalidatie-
arts en psycholoog. De vertraagde fysieke, (senso) motorische en
cognitieve-emotionele ontwikkeling maakt het noodzakelijk voor
kinderen met het MSS om dagprogramma’s te volgen in een reva-
lidatiecentrum, of op speciale dagverblijven/scholen(Mytyl/Tytyl)
voor meervoudig beperkte kinderen, waar adequate hulp bij ont-
wikkeling aan het kind geboden wordt en gewerkt wordt met een
individueel ondersteuningsplan (zie 5.2.1 en 5.2.2).

ven van de fysieke kenmerken van MSS in de chronische fase.

Informatie aan en begeleiding van ouders

Ouders handelen per definitie holistisch; zij volgen continue de
gehele ontwikkeling van hun kind van dichtbij, zien veel, denken
na vanuit hun referentiekader en passen hun handelen hierop aan.
Verwachtingen van ouders worden vanuit dit perspectief opge-
steld en het is van belang dat professionals rekening houden met
de achtergrond, reikwijdte en realiteit van de verwachtingen van
ouders, net als met de kracht van de verwachtingen en de energie
die ouders en kind bereid zijn te investeren om deze verwachtin-
gen waar te maken.
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De observaties, ervaringen, gevoelens en verwachtingen van ou-
ders over het kind dienen altijd serieus genomen te worden. Dit
betekent voor de professional goed luisteren en doorvragen en
samen met de ouders behandelingen bespreken en besluiten ne-
men. Een systeem, zoals het "Pediatric Risk Evaluation and Strati-
fication System" (PRESS), is tijdens ziekenhuisopnamen aanbeve-
lenswaardig, maar ook het aanstellen van een casemanager is van
belang (zie 5.1.2). Ouders hebben informatie nodig over het syn-
droom en ondersteuning bij het organiseren van de zorg thuis. De
informatie helpt om te begrijpen wat er aan de hand is en geeft
ouders meer grip op hun leven en de ondersteuning bij de orga-
nisatie van zorg maakt dat ouders de intensieve zorg thuis goed
kunnen doen en langer vol kunnen houden. Dit is beide in het be-
lang van het kind.

Lotgenotencontact is voor veel ouders belangrijk [bron: ar], dit
contact dient altijd te worden gefaciliteerd door ouders te wijzen
op het bestaan van de Stichting MSSRF. Ouders kunnen dan zelf
hun keuze maken.

3.1 Vroegtijdige onderkenning en preventie

311 Vroegtijdige onderkenning

Deze zorgstandaard is een belangrijke leidraad voor vroegtijdige
onderkenning van het MSS. Vroegtijdige her- en onderkenning
van het MSS in de acute fase is van groot belang voor het inzetten
van het juiste onderzoek en behandeling. De aanwijzingen dien-
den door de behandelend artsen adequaat worden geduid, zodat
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onderzoek kan worden ingezet om een juiste diagnose te stellen
en alle symptomen te behandelen.

3.1.2 Preventie

Met de kennis van nu kan een zeer zeldzame ziekte als het MSS
niet voorkomen worden, preventie is dan ook niet gericht op het
voorkomen van het MSS, maar richt zich in deze zorgstandaard
op het voorkomen van het verergeren van de symptomen door te
late ontdekking van de symptomen van het MSS.

Bij het MSS is wel sprake van zorg gerelateerde preventie (tertiai-

re preventie); deze is erop gericht om verergering, complicaties, of
beperkingen van het MSS bij het kind te voorkomen. De tertiaire
preventie is tevens gericht op het bevorderen van kennis en zelfred-
zaamheid van de ouders door informatievoorziening en begelei-
ding in de acute- en in chronische fase van het MSS (zie 3.3 en 5.2).

3.2 Diagnose

3.2.1 Aanwijzingen voor diagnosestelling

Het MSS wordt gediagnosticeerd door de uiterlijke kenmerken
en de fysieke verschijnselen te combineren. Bij verdenking op
het MSS geeft het maken van een réntgenfoto van de hand een
belangrijke indicatie voor de botontwikkeling, die bij MSS tus-
sen de 0 en het 5e levensjaar altijd vooruitlopend is op de kalen-
derleeftijd [5]. Alleen een rontgenfoto van de hand waarop een
vooruitlopende botleeftijd te zien is, is echter geen indicatie voor
het MSS. Eris in alle gevallen sprake van een combinatie van ver-
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schijnselen, zoals gebruikelijk is bij een syndroom. Als de uiterlijke
kenmerken en de fysieke kenmerken vastgesteld zijn en overeen-
komen met het MSS, is genetisch onderzoek naar het NFIX gen
geindiceerd (zie 2.3).

3.2.2 Differentiaaldiagnose

Het MSS heeft gelijkenis met andere syndromen, enkele hiervan zijn;
Desbuquois chondrodystrofie, Fine-Lubinsky syndroom, Pyknody-
sostosis, Antley-Bixler syndroom, Ehlers-Danlos type VI, galactosyl-
transferase | deficiéntie and Lysyl hydroxylase 3 deficiéntie [6].

3.3 Behandeling, begeleiding, revalidatie en
zorggerelateerde preventie: fysieke kenmerken

Dit onderdeel van de zorgstandaard beschrijft behandeling, be-
geleiding, revalidatie en zorggerelateerde preventie voor de fysie-
ke kenmerken en verschijnselen in de acute fase en de chronische
fase van het MSS. De beschrijving is gebaseerd op de meest voor-
komende kenmerken en verschijnselen. Zorggerelateerde pre-
ventie gaat vooral over voorzorgsmaatregelen en/of onderzoek
om verschijnselen te ontdekken en hiermee erger te voorkomen.
Revalidatie gaat over ontwikkeling, een mogelijk herstel of terug-
brengen van de gevolgen van het MSS.
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3.31 Acute zorgfase

Onderzoek en interventies zijn in deze fase vooral gericht op on-
derzoek en stabilisatie van het kind gerelateerd aan de verschijn-
selen die zich kunnen voordoen in de acute fase, deze verschijn-
selen worden in paragraaf 3.3.1.1.tot en met 3.3.1.5 beschreven.

3.3.1.1 Ogen

De ogen dienen na de geboorte te worden onderzocht op een
mogelijk aanwezig glaucoom. Wanneer glaucoom wordt vastge-
steld dan kan deze behandeld worden volgens de daarvoor gel-
dende richtlijn van de European Glaucoma Society {10}. Een te
laat ontdekt glaucoom heeft kan een sterk verminderd zicht en
gezichtsveld veroorzaken. De behandeling hiervan is afhankelijk
van de ernst; geregeld worden hiervoor Baerveldt implantaten
gebruikt. Het hoornvlies (cornea) van de ogen is kwetsbaar, bij an-
esthesie moeten de ogen zorgvuldig worden afgeplakt [6], zodat
de hoornvliezen niet beschadigd raken. Bij lichtovergevoeligheid
van de ogen dient de lichtsterkte in de ruimte waar het kind ver-

blijft aan worden gepast.

3.3.1.2 Botten, gewrichten, bindweefsel en spieren

In de acute fase vindt rontgenonderzoek naar een mogelijk voor-
uitlopende botleeftijd en de botgroeistoornis (dysostosis) plaats
en er is onderzoek van gewrichten en spieren. Op dit moment is
geen behandeling mogelijk voor dysostosis (zie 3.3.2.4).
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3.3.1.3 Adembhaling

Luchtwegobstructie

In deze fase zal een multidisciplinair team van specialisten onder-
zoek doen en levensreddende ingrijpende interventies uitvoeren
in geval van een ernstige luchtwegobstructie.

Laryngoscopisch onderzoek, intubatie en anesthesie

Een inspectie van het keelgebied is van belang om vast te stel-
len hoe en in hoeverre de luchtwegen afwijkend en vernauwd

zijn en welke behandeling geindiceerd is. De anesthesie die voor
laryngoscopisch onderzoek en voor andere behandelingen nood-
zakelijk is, vraagt om een zorgvuldige voorbereiding door een
KNO-arts en anesthesist, zodat zij voorbereid zijn op de mogelijke
problemen die kunnen optreden bij de intubatie van een kind met
het MSS. Uit verschillende publicaties blijkt dat tijdens de anes-
thesie van een kind met het MSS ernstige complicaties kunnen
optreden ([24][25][2¢]). Het gebruik van een larynxmasker (LMATM)
is in de praktijk een goed hulpmiddel gebleken bij anesthesie

van kinderen met MSS. Het onderzoek van de larynx- en trachea
kan dan worden uitgevoerd door de invoering van een flexibele
endoscoop in het aangebrachte larynxmasker [27]. Tijdens anes-
thesie is het belangrijk de bolle ogen goed te sluiten om infecties
aan de cornea te voorkomen [6].

Het inbrengen van een endotracheale tube voor intubatie, kan

in de meeste gevallen volgens de bestaande richtlijn voor moei-
lijke luchtwegen gebeuren {3}, echter de afwijkingen in het intu-

batiegebied kunnen van dien aard zijn dat intubatie door directe
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laryngoscopie moeilijk of traumatisch is. Dit kan worden veroor-
zaakt door bijzondere afwijkingen, zoals de verminderde stevig-
heid van het strottenhoofd (laryngomalacie), een naar voren ge-
plaatste strottenhoofd en/of de kleine terugwijkende onderkaak.
Bij sommige kinderen is het afwennen van beademing moeilijk.
Voor zover bekend wordt dit veroorzaakt door een ernstige ob-
structie en niet door aansturingsprobleem van de ademhaling
vanuit de hersenen [bron: ar]. De richtlijn ‘ontwenning van beade-
ming’ is van toepassing bij het MSS {7}.

Choanen atresie

Bij de meeste kinderen is er een enkelzijdige of beiderzijdse
choanen vernauwing of atresie achter in de neus. In geval van
een beiderzijdse atresie kan reanimatie na de geboorte nodig
zijn {5}. De atresie wordt echter meestal door het laryngosco-
pisch onderzoek opgemerkt. Tijdelijke verlichting van de atresie
kan worden bereikt door het plaatsen van een Mayo tube in de
mond. De enige definitieve behandeling is een operatie om het
defect te corrigeren waarbij de atresie geopend wordt en een
vrije luchtweg wordt gemaakt door middel van een Nasofaryn-
geale tube (NPA) of een tijdelijke stent {4}. De vernauwing of at-
resie wordt veroorzaakt door de afwijkende botvorming van het
gezicht bij MSS.

Instabiliteit nekgebied

Tijdens intubatie onder anesthesie en de verzorging van het kind
is het van belang rekening te houden met een mogelijke insta-
biliteit van de atlas en de draaier in het nekgebied. Het te ver
achterover buigen van het hoofd tijdens een keelinspectie of
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laryngoscopie voor intubatie kan beschadigingen aan het rug-
genmerg veroorzaken [5]. Daarom wordt aangeraden de endot-
racheale intubatie door primair fiberoptische intubatie door een
larynxmasker te verrichten. Rugligging is voor kinderen met MSS
meestal gecontra-indiceerd, omdat in rugligging de luchtweg niet
vrij is ([27] [bron: ar]).

Tracheotomie

Een tracheotomie vindt vaak enkele dagen of weken na de ge-
boorte plaats, of wanneer na enkele weken een adembuis niet ge-
intubeerd kan worden. De obstructie van de luchtwegen is in deze
gevallen veelal te ernstig en niet anders op te lossen dan met een
tracheotomie. Tracheotomie wordt uitgevoerd volgens een stan-
daardprocedure en verzorgd volgens richtlijn {6}.

Nasofaryngeale tube en overige behandelingen

Sommige kinderen worden tijdelijk of langdurig behandeld met
een nasofaryngeale tube (NPA), welke effectief de bovenste lucht-
wegen openhoudt. De NPA tube wordt ook gebruikt enkel bij an-
esthesie (128][29](4)).

Eén kind wordt behandeld met een Tibingen Platte. De Tubingen
Platte is een gehemelteplaatje, dat er voor zorgt dat de tong, die
ver naar achter in de mond ligt door de terug liggende onder-
kaak, naar voren wordt gehouden en niet in de keel zakt, waar-
door de ademhaling van het kind verbetert. Dit hulpmiddel is
maatwerk. De Platte zorgt voor een betere uitgangspositie van de
tong, waardoor ook de slik mogelijk gemakkelijker uitgevoerd kan
worden. Hiermee ontstaat er tevens een positief effect op de wer-
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king van de buis van Eustachius en de ventilatie van het midden-
oor ([30] [bron: ar]).

Infectieziekten

Virus- en bacteriéle infecties geven in de eerste levensjaren een
bijna permanente luchtwegproblematiek, die varieert van een in-
fectie aan de bovenste luchtwegen tot een ernstige longontste-
king. Behandeling bestaat uit het spoelen van neus- en keelholten
met fysiologisch zout en vaak het toedienen van (langdurig) anti-
biotica om bacteriéle infecties te genezen. Voor sommige kinde-
ren is een ziekenhuisopname nodig.

3.3.1.4 Voeding

Er is geen richtlijn beschikbaar over voeding en voedingsinname
bij kinderen met een ernstig meervoudige beperking. Voldoen-
de energieaanbod via de voeding is voor een kind met het MSS
van belang, het kind verbruikt namelijk in de acute fase door de
ademhalingsproblemen, infecties en de stress vanwege de be-
handelingen, veel meer energie dan een baby in een normale
situatie. Het niet gedijen ("failure to thrive "), waarbij het gewicht
achterblijft bij de groei en er ook een groeiachterstand is, lijkt bij
kinderen met het MSS bijna niet te voorkomen, maar vanaf de ge-
boorte gerichte aandacht voor voedseltoediening en voedselop-
name kan preventief werken.

Het aanbieden van (borst)voeding geeft inzicht in de mogelijk-
heden van het kind om voeding tot zich te nemen. Wanneer voe-
dingsopname via de mond niet lukt, zal het kind gevoed worden
door een neussonde of -indien mogelijk- in een combinatie met
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flesvoeding. Gekolfde moedermelk als flesvoeding heeft voor-
keur boven industriéle flesvoeding [31]. De moeder dient hierin
goed te worden ondersteund en begeleid volgens de regels van
het borstvoedingscertificaat van Unicef/WHO.# De gekolfde moe-
dermelk kan eventueel verrijkt worden met een eiwit supplement,

zoals bijvoorbeeld met Nenatal BMF®.

Als het kolven van moedermelk niet mogelijk is, bestaat de voe-
ding uit industriéle voeding, of uit een aangepaste sondevoeding,
zoals bijvoorbeeld Infatrini®. De individuele situatie van het kind
bepaalt welke voeding het kind krijgt. In praktijk betekent het dat
sommige kinderen niet eerder dan na de acute fase starten voe-
ding via de mond op te nemen.

Bij kinderen met een choanen atresie is drinken in de eerste we-
ken vaak erg lastig, vanwege het ontbreken van doorgankelijkheid
van de neus (een gezond kind moet door de neus ademen als het
aan het zuigen is, wat onmogelijk is bij choanen atresie). Met een
stappenplan met hierin het gebruik van een mayo tube, fopspeen
en drinken kan het kind -indien mogelijk- voorzichtig begeleid
worden naar orale voeding.

Prelogopedische ondersteuning is in zowel de acute als de chroni-
sche fase voor alle kinderen met het MSS geindiceerd. De prelog-
opedist werkt met specifieke kennis en methoden aan de proble-
men in het mondgebied die de normale ontwikkeling van drinken
(en later eten) verstoren en kan kind en ouders, zowel in het zie-
kenhuis als thuis, ondersteunen.?
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3.3.1.5 Neurologische kenmerken

Hersenen

In de acute fase vindt neurologisch onderzoek plaats naar hypo-
tonie, eventuele afwijkingen in de hersenen en een mogelijk hy-
drocephalus. De hydrocephalus kan volgens de richtlijn hydrocep-
halus 0-2 jarigen en/of hydrocefalus bij craniosynostose, worden
behandeld {8}.

Hypotonie

Vanwege de hypotonie behoeft het kind goede ondersteuning
wanneer het wordt verzorgd en gedragen. In het bedje kan het
kind ondersteund worden met een zandzakje of een hoefijzervor-
mig kussen (zie bijlage 7).

3.3.2  Chronische zorgfase

Onderzoek en interventies zijn in de chronische fase gericht op de
verschijnselen die zich voordoen. Het is van belang dat een mul-
tidisciplinair team van specialisten betrokken is bij de, behande-
ling, begeleiding, revalidatie en zorggerelateerde preventie van
het kind met ondersteuning van de ouders. In veel gevallen zal in
deze fase de diagnose al gesteld zijn. Naast de fysieke problemen
staan de motorische, cognitieve en psychosociale ontwikkeling
van het kind in deze fase centraal. De fysieke verschijnselen verer-
geren bij de meeste kinderen vanaf het 8e tot 10e levensjaar. Het
kind heeft hierbij adequate begeleiding nodig van een multidisci-
plinair team (zie 5.0).
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3.3.2.1  Uiterlijke kenmerken

De uiterlijke anatomische kenmerken worden in de chronische fase
meer prominent. Doordat de schedelnaden niet altijd goed sluiten
krijgt de schedel een andere vorm dan normaal. Door de ontwikke-
ling van het blijvende gebit wordt de opvallende bovenkaak en de
soms prominente tanden meer zichtbaar. Mogelijke behandelingen
voor de uiterlijke kenmerken, zonder te verwachten functioneel re-
sultaat, worden in Nederland zeer terughoudend aangeboden, in
andere landen is dit wel het geval [bron: ar].

3.3.22 Oren

De veelvuldige oorontstekingen kunnen worden behandeld vol-
gens de richtlijn {13} en voor het gehoor is de richtlijn diagnostiek
en behandeling van slechthorendheid bij verstandelijk gehandi-
capten voor kinderen met het MSS van toepassing {17}. Het plaat-
sen van T-drains in het trommelvlies geeft verlichting van de ont-
stekingen, enkele kinderen ontwikkelen hierop echter chronische
looporen [bron: ar]. Meatoplastiek [32] kan ingezet worden ter ver-
groting van de uitwendige gehoorgang en in sommige gevallen is
een operatie aan de rotsbeenderen (mastoidectomie) noodzake-

lijk gebleken [bron: ar]

Gehoor; een enkel kind draagt vanwege gehoorverlies een ge-
hoorapparaat. Periodieke gehoorscreening is bij kinderen met het
MSS belangrijk, verandering in het gehoor wordt door de kinde-
ren zelf niet opgemerkt en aangegeven en ook door de ouders
wordt dit niet snel gesignaleerd. Een goed functionerend gehoor
heeft een belangrijke meerwaarde in het begrijpen van de omge-
ving, wat voor kinderen met een EMB per definitie lastiger is {17}.
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3.3.2.3 Ogen

Bijziendheid kan behandeld worden met een bril of lenzen op
maat. Door de opbollende ogen vraagt een passende bril om
maatwerk. Geblokkeerde traanbuisjes kunnen operatief worden
geopend. Scheelzien kan standaard worden behandeld. Een goed
passende zonnebril biedt vaak oplossing voor de lichtgevoelig-
heid en bij lichtovergevoeligheid binnenshuis dient de lichtsterkte
in de ruimte waar het kind verblijft aan worden gepast. De licht-
overgevoeligheid vermindert naarmate de kinderen ouder worden
[bron:ar]. Alertheid op een mogelijk later optredend glaucoom is
ook in deze fase van belang.

Zien; een achteruitgang in de visus zal bij een kind met het MSS
niet snel worden opgemerkt. Het is daarom belangrijk, zeker wan-
neer het kind ouder wordt, dit periodiek te controleren. De richt-
lijn visuele stoornissen bij verstandelijk gehandicapten is hierbij
van toepassing {18}. Screenend onderzoek kan plaatsvinden door
een huisarts of AVG. Bij de verdenking op afwijkingen kan de oog-
arts of een expertisecentrum voor slechtzienden en blinden inge-
schakeld worden. De oogarts kan oogheelkundige aandoeningen
in kaart brengen, het expertisecentrum kijkt functioneel en kan

gerichte adviezen voor de praktijk geven.
3.3.24 Botten, gewrichten, bindweefsel en spieren

Botgroei; dysostosis en osteoporose/artritis

Na ongeveer het 5e levensjaar is de vooruitlopende botleeftijd in
rontgenfoto’s van de handen en voeten min of meer hetzelfde en
dit verschijnsel verdwijnt geleidelijk. De rest van het skelet ontwik-
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kelt normale botten, maar na enige tijd begint vaak osteoporose
zichtbaar te worden. Dit is gerelateerd aan de abnormale botvor-
ming (dysostosis) in handen en voeten. In 2013 is er onderzoek in
Oxford (UK) gestart naar de botstofwisseling in het MSS, resulta-
ten hiervan worden in 2014-2015 verwacht.

Gericht onderzoek naar osteoporose met aandacht voor de Calci-
um en vitamine D huishouding is van belang, zeker vanaf het tien-
de levensjaar en mogelijk eerder bij verschijnselen van vitamine D
tekort (vermoeidheid, spierkramp, slecht humeur).

Bij één kind is pijn door heupslijtage behandeld met corticos-
teroiden injecties en later Hyaluronzuur [33]. Deze behandelingen
hadden slechts een tijdelijk effect. Meerdere kinderen zijn geope-
reerd aan hun heup(en), waarbij heupkop en heupkom succesvol
zijn vervangen [bron: ar]. Instabiliteit aan de atlas en draaier kan

worden behandeld met het vastzetten van de wervels.

Fracturen

Fracturen worden standaard behandeld met gips en zelden met
een operatie [bron: ar]. Een aantal kinderen is, vanwege het bij
hen voorkomen van fracturen, behandeld met FOSAMAX® en/of
Zometa®. Vanwege de moeilijke toediening en bijwerkingen van
deze medicijnen bij langdurig gebruik is deze behandeling bij de
meeste kinderen gestaakt [bron: ar]. De meeste kinderen die be-
kend zijn met fracturen, maar ook enkele zonder fracturen worden
preventief behandeld met vitamine D en calcium. Resultaten van
deze behandeling zijn (nog) niet bekend [bron: ar].
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Rug; (kyfo)scoliose en stenose

Verkrommingen van de rug kunnen in principe worden behandeld
volgens een (behandel)richtlijn ({14}{15}). In een enkel geval is sco-
liose behandeld met een brace, deze behandeling was weinig ef-
fectief en belastend. Een enkel kind met het MSS is met een ope-
ratie aan de rug succesvol behandeld. Een complicatie vormt het
tegelijkertijd voorkomen van de uitgesproken osteoporose, waar-
door fixatie van materiaal om de scoliose te corrigeren een groot
probleem kan zijn. In geval van kyfoscoliose met stenose van de
wervels is overigens een operatie riskant, maar in de praktijk niet
onmogelijk gebleken [34].

Bij het overwegen van een operatie aan de rug en/of wervels
moet de volledige rug met beeldvormende technieken volledig in
beeld worden gebracht, omdat bij het MSS er vaak sprake is van
(kyfo)scoliose gecombineerd met stenose in een deel van, of in
de gehele rug. Naast allereerst de fysieke noodzakelijkheid is het
totale functioneren van het kind belangrijk in de afweging bij een
ingrijpende operatie.

Craniosynostose

In de verschillende landen waar de kinderen met het MSS wonen,
wordt door artsen anders omgegaan met het aanbieden van chi-
rurgie voor Craniosynostosis [bron: ar]. De Nederlandse richtlijn
geeft in Nederland de richting aan voor onderzoek en behande-
ling van craniosynostose bij het MSS {11}. Een aantal kinderen

in het buitenland heeft reconstructieve chirurgie ondergaan met
goed resultaat([11] [bron: ar]).
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Gebit

Het gebit ontwikkelt zich meestal volgens de standaard, het tand-
vlees is soms verdikt. De kaak is meestal te klein voor het blijven-
de gebit en standaard gebitsregulatie is meestal noodzakelijk
[bron: ar]. Controles bij een speciale tandarts voor kinderen met
een beperking is aan te bevelen en behandelingen (onder anes-
thesie, zie 3.3.1.3) vinden meestal plaats in een centrum voor bij-
zondere tandheelkunde [bron: ar]. Het is verstandig al jong te be-
ginnen met gebitsverzorging en wanneer er afweer is in de mond,
de mondverzorging onderdeel te laten zijn van de logopedische
behandeling (zie 3.3.2.6).

Voeten

Alle kinderen uit het onderzoek van 2010 hebben pes planus (plat-
voeten) [6]. Bij sommige kinderen voldoen maatwerk steunzolen in
gewone of orthopedische schoenen en bij anderen kinderen wor-
den hierbij been- of enkelkokers en/of volledig op maat gemaak-
te orthopedische schoenen ingezet [bron: ar].

Handen

De omgekeerde gewrichten in de duim of bewegingsbeperkin-
gen in de vingers kunnen worden behandeld met een brace of
splint [bron: ar].

3.3.25 Adembhaling

Groei, infecties en andere optredende gezondheidsproblemen
vragen intensieve monitoring van de ingezette behandeling. Er
wordt vaak vanuit gegaan dat door groei in het KNO-gebied het
mogelijk is om het kind zonder hulpmiddelen te laten ademen.

ﬂ
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Uit de praktijk is gebleken dat dit in de meeste gevallen niet, of
slechts tijdelijk mogelijk is geweest ([28][bron: ar]). Door nieuwe
technieken toe te passen vanuit de craniofaciale chirurgie lijkt het
mogelijk voor sommige kinderen met het MSS om wel zonder

ademhalingsondersteuning te leven (zie craniofaciale chirurgie).

Luchtwegobstructie

Veel kinderen met het MSS zijn hun hele leven athankelijk van een
tracheostoma, een apparaat dat tijdens de slaap een continue po-
sitieve luchtdruk op de luchtweg geeft (Continuous Positive Air-
way Pressure: CPAP), een Nasopharyngeale tube (NPA), of een an-
der hulpmiddel. Wanneer het kind echter niet (langer) athankelijk
is van ademhalingsondersteuning blijft het optimaal functioneren
van de luchtwegen een belangrijk aandachtspunt. Een obstructief
slaapapneu syndroom (OSAS) is een veel voorkomend verschijn-
sel, juist in de chronische fase. OSAS wordt onderzocht en be-
handeld volgens de richtlijn {2}. De obstructie van de luchtwegen
kent in veel gevallen een grillig verloop. Het komt in de praktijk
voor dat een luchtwegobstructie die er eerst niet leek te zijn, toch
optreedt en een obstructie die verdwenen leek te zijn toch terug-
keert en een opnieuw intensief ingrijpen met een tracheotomie of
een NPA weer nodig is ([bron: ar]{4}).

Alert zijn op tijdelijke obstructie van de luchtwegen bij het kind (tij-
dens de slaap) is belangrijk, tijdens een periode van infecties kan
taai slijm bijvoorbeeld de luchtweg snel verstoppen en langzaam
opzwellende neus- of keelamandelen kunnen hetzelfde effect heb-
ben. Ook de gezwollen tong kan de luchtweg blokkeren. Infecties
kunnen worden behandeld met het spoelen met fysiologisch zout
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en indien nodig met antibiotica. Neus- en keelamandelen wor-
den meestal verwijderd in de kinderleeftijd. Om de verslapping
van het keelgebied tegen te gaan kan een operatie als uvulo-pala-
to-pharyngoplastiek (UPPP), laser-assisted-uvulo-plastiek (LAUP), of
een somnoplastiek als onderdeel van een totaalbehandeling wor-
den uitgevoerd. Via endoscopie kan een kno-arts de kleinste hoe-
ken van de neus- en keelholte verkennen, om te bepalen of één
van deze ingrepen misschien succesvol kan zijn.

Infecties

In de chronische fase zijn er veel infecties van de bovenste lucht-
wegen, echter ontstekingen aan de lagere luchtwegen (longont-
steking) komen ook voor, hetzij door een virale of een bacteriéle
infectie, hetzij door aspiratie van voeding. Longontsteking is een
belangrijke oorzaak van overlijden van kinderen met het MSS (
[oron: ar][25]). In een enkel geval komt er sepsis voor, door in de
bloedbaan binnentredende bacterién. Wanneer de ademhalings-
problematiek effectief behandeld kan worden zijn er minder infec-
ties en gaan de kinderen beter gedijen, hun groei en ontwikkeling
komt dan op gang [bron: ar]. Bacteriéle infecties worden met anti-
biotica behandeld, soms moet het kind hiervoor worden opgeno-
men in het ziekenhuis.

Slikonderzoek

Bij deze groep kinderen is het van essentieel belang dat, wanneer
het risico op aspiratie groot lijkt, op meerdere momenten in de
ontwikkeling een slikonderzoek wordt uitgevoerd. Het radiolo-
gisch slikonderzoek (video) is daarvoor de meest geéigende me-
thode, waarbij voeding met contraststof gegeven wordt.™ Door
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de verschillende fases van het slikken (oraal, faryngeaal en oeso-
fageaal) met verschillende consistenties in beeld te brengen kan
er gekeken worden, waardoor er mogelijk aspiratie plaats vindt en
bij welke consistentie [14][35]. Met behulp van dit onderzoek kan

een individueel goed onderbouwd advies gegeven worden.

Afweer en vaccinaties

Voor zover bekend hebben de kinderen een normale functione-
rend afweersysteem, de kinderen zijn echter door de luchtwegob-
structies en het niet gedijen (failure to thrive) extra kwetsbaar voor
infecties. Vaccinaties volgens het Nederlandse rijksvaccinatiepro-
gramma kunnen plaatsvinden en in individuele gevallen worden
aangevuld met een pneumokokken- en een jaarlijkse griepvacci-
natie.

ALTE en APNEU

Ademstilstanden (apneu) en Apparent life threatening event (Alte)
komen voor bij het MSS. Beide dienen onderzocht te worden en
benaderd te worden op basis van de richtlijn ALTE {12} en Apneu/

pakken en te stimuleren komt de ademhaling meestal spontaan
weer op gang. Het keelgebied is bij alle kinderen nauw, het weefsel
slap en in veel gevallen kan de prominente, soms gezwollen tong,
de luchtpijp afsluiten wanneer het kind in rugligging ligt. Het is van
belang te onderzoeken in welke houding de ademhaling het meest
optimaal verloopt. Vaak is dit in zijligging en kan de baby met be-
hulp van een zandzak of speciaal kussentje in zijligging gelegd wor-
den. Veel kinderen slapen thuis ter controle en geruststelling van
de ouders als baby aan een hartslag/saturatiemeter.
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Craniofaciale chirurgie
Meerdere kinderen in de VS hebben craniofaciale chirurgie ([36]

reconstrueerd. Hierbij kan de onderkaak naar voren gezet worden
door extractie, of er wordt meer uitgebreid geopereerd (Mono
block distractie, onderkaakdistractie, LeFort iii red distractie). Doel
van deze reconstructie(s) bij het MSS is om de luchtwegen meer
ruimte te geven, zodat een tracheostoma, of ander hulpmiddel
voor de ademhaling niet langer nodig is. Bij twee kinderen heeft
een operatie als deze plaatsgevonden, is de tracheotomie ge-
sloten en hebben de kinderen geen hulpmiddelen voor ademha-
lingsondersteuning meer nodig [bron: ar].

3.3.2.6 Voeding

In deze fase is het van belang de mogelijkheden van orale voeding
goed in kaart te brengen door een logopedist. Eventuele succes-
volle fingerfeeding kan worden voortgezet (zie 2.1.7). Ook in deze
fase zijn positieve ervaringen rond voeding van belang. De pre log-
opedist kan meedenken bij het aanbieden van positieve ervaringen

(liefst door ouders) in het mondgebied in deze periode.

Door de ademhalingsproblemen, de behandelingen hiervoor en
het niet gedijen (“ailure to thrive”) is het niet eenvoudig, doch
mogelijk gebleken de kinderen te leren oraal voldoende voeding
en/of vocht tot zich te nemen. Zeker wanneer de slikfunctie intact
is en een adequate behandeling van de luchtwegproblemen meer
eetlust geeft. De meeste kinderen tonen interesse in voeding en
het is belangrijk de signalen die het kind aangeeft adequaat te
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volgen. Vanwege de invasieve behandelingen is het mond- en
keelgebied vaak gevoelig en is er afweer van orale voeding. Met
behulp van een individueel behandelplan brengt de pre logo-
pedist de situatie van het kind in beeld en een behandeling kan,
zowel in de thuis als in een therapeutische situatie, worden op-
gestart en eventueel in samenwerking met een diétist. Ook in de
chronische fase speelt de pre logopedist een belangrijke rol.

De meeste kinderen worden in het begin van de chronische fase
vaak via een (neus)sonde (bij)gevoed. Inbrengen en verzorging
vindt plaats volgens de richtlijn {9}. Een PEG-sonde," eventueel
later gevolgd door een Mic-Key button, wordt geplaatst wanneer
blijkt dat het kind oraal niet voldoende voeding en vocht tot zich
kan nemen [bron: ar]. Een enkel kind uit de VS is geopereerd aan
het gebied rond de maag (fundoplicatie) wegens ernstige reflux
K. De bovenkant van de maag wordt dan als een soort manchet
om de slokdarmwand heen gelegd. Bij reflux zijn de hiervoor gel-
dend richtlijnen van toepassing {20}.

Wanneer na een aantal jaar het voldoende voeding en/of vocht
opnemen via de mond toch niet lukt, is het mogelijk om een spe-
ciale eettraining [38] in een gespecialiseerd revalidatiecentrum te
volgen, bij één van de kinderen met het MSS is deze training suc-
cesvol geweest [bron: ar]. Uiteraard wordt bij de mogelijkheid van
deze behandeling altijd een afweging gemaakt gebaseerd op de
individuele situatie van het kind.

Het lukt uiteindelijk niet alle kinderen om voldoende voeding en
vocht via de mond op te nemen, een deel van de kinderen blijft
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levenslang afhankelijk van een deel of volledige voeding en/of
vocht via een PEG sonde/Mic-Key button [bron: ar].

3.3.2.7 Neurologische kenmerken

Hypotonie

Kinderen met MSS hebben grotere kans om te kwijlen door een
combinatie van hypotonie in het gelaat, afwijkende kaakstand en
onvoldoende mondsluiting, houding, retardatie/te weinig bewust
van het kwijlen en een verminderde slikfrequentie. Het is zinvol
om te kijken of het speekselverlies kan worden beinvioed door
logopedische behandeling, waar naast verfijning van de mond-
motoriek ook gekeken moet worden of het kind meer bewust kan
worden van het speekselverlies, en het speeksel efficiént kan leren
wegslurpen en slikken. Indien er sprake is van matig tot ernstig
speekselverlies dat onvoldoende te beinvloeden is door therapie,
kan het zijn dat er een speeksel reducerende behandeling mid-
dels medicatie (Bijvoorbeeld Botuline Toxine A injecties) dan wel
chirurgisch ingrijpen voorgesteld wordt. Voor dit besluit kan een
kind worden aangemeld bij een interdisciplinair “Drooling” team.
In Nederland kan dit in Groningen en Nijmegen.2

Stenose

Stenose van de wervels komt bij een aantal kinderen voor, in com-
binatie met scoliose en/of kyphose. Voor zover bekend zijn er
meestal bij een stenose geen kenmerkende uitvalsverschijnselen
waar te nemen, ook niet bij een ernstige stenose [bron: ar]. Be-
handeling door middel van een operatie is mogelijk, echter risico-
vol [34], (voor behandelopties zie 3.3.2.4).
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Aanvallen

Het is nu niet duidelijk of er bij het MSS echt een vorm van epilep-
sie voorkomt. Sommige kinderen hebben tijdens de slaap op epi-
lepsie gelijkende aanvallen die soms wel en soms niet gerelateerd
lijken te zijn aan de ademhalingsproblemen. De meeste kinderen
worden niet behandeld met epilepsie medicatie. Verdere kennis
hierover ontbreekt en hiermee een advies voor een behandelingl-
bron: ar].

Slapen

Vaak is de verstoorde en onbehandelde ademhalingsproblema-
tiek aan te wijzen als reden voor de onrustige slaap, maar ook bij
afdoende behandeling van de ademhalingsproblematiek komt
onrustig slapen voor. De oorzaak hiervan is niet bekend. Melatoni-
ne wordt gebruikt bij de behandeling van slaapstoornissen bij een
verstandelijke beperking [39]. Een enkel kind met het MSS wordt

succesvol behandeld met melatonine.

Zindelijkheid

Slechts een enkel kind met het MSS is (klok)zindelijk. Vanwege de
ernstige ontwikkelingsachterstand zijn de meeste kinderen volle-
dig incontinent en zindelijkheidstraining lijkt niet mogelijk [bron:
ar]. Wanneer de kinderen zich echter toch ontwikkelen tot de ont-
wikkelingsleeftijd van drie/vier jaar dan is het aanbieden van een
gestructureerde training [40] bij een gespecialiseerd gedragsthe-

rapeutisch trainingscentrum aan te raden.™
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Puberteit

De puberteit komt bij de kinderen op de normale leeftijd op
gang en de lichamelijke ontwikkeling is gelijk aan die van kinde-
ren met een normale ontwikkeling. Meisjes menstrueren over het
algemeen zonder bijkomende problemen (bron: ar). Bij sommige
kinderen komen gedragsproblemen tot uiting, of verergeren be-
staande gedragsproblemen zich. Niet alle kinderen maken een
groeispurt door, sommige echter wel en een al bestaande scolio-
se verergert zich in deze fase soms snel (bron: ar) (zie ook 3.3.2.4).
Over seksualiteit bij kinderen met het MSS is weinig bekend. An-
ticonceptie is echter aan te raden wanneer het kind in de vrucht-
bare leeftijd komt en niet voortdurend onder vertrouwd toezicht
is. Wat de gevolgen zijn van het gebruik van anticonceptie op de
verschijnselen van het syndroom is niet bekend.

3.4 Behandeling, begeleiding, revalidatie en
zorggerelateerde preventie: fysieke en mentale
ontwikkeling

3.4.1 Zintuigelijke ontwikkeling

Bij kinderen met het MSS is het van belang vanaf de geboorte
aandacht te hebben voor de zintuigelijke informatieverwerking.
Aan de basis van ontwikkeling staan de zintuigelijke ontwikkeling
van tast, bewegen en evenwicht. De tast geeft de eerste ervaring
tussen kind en buitenwereld en dit geeft de basis van vertrouwen.
Het dragen, koesteren, aanraken met bewustzijn kan het vertrou-
wen bevorderen [41]. Het is altijd belangrijk deze kinderen de tijd

te geven om zintuigelijke informatie te verwerken en dit vraagt

38 |



Marshall-Smith Syndroom | 3 Ziektespecifieke zorg

van ouders en verzorgenden dat deze zich aanpassen aan het
kind. Tevens is het van belang kennis te nemen van instrumenten
en methoden die kunnen worden ingezet bij de mogelijkheid van
zintuigelijke informatieverwerking van het kind (zie 3.4.2).

Om de mate van ontwikkeling en mogelijke verstoring te signale-
ren is het diagnostische instrument: Richtlijn handelingsgerichte
diagnostiek bij mensen met ernstige verstandelijke en meervou-
dige beperkingen {1} van grote waarde. Een opvoedingstheorie

kaar aanvullende hulpmiddelen bij het maken van gerichte indivi-
duele zorg- en ontwikkelingsplannen voor een kind met het MSS
Wie344en513).

3.4.2 Cognitieve ontwikkeling

Voor het kind is het van belang dat de individuele mogelijkheid
tot, de altijd beperkte, cognitieve ontwikkeling en vooral de mo-
gelijkheid tot communiceren wordt onderzocht. Communicatie is
van belang voor de cognitieve ontwikkeling (zie 3.4.4). De metho-
de Totale communicatie kan hierin een belangrijke leidraad zijn
voor diagnostiek en behandeling. Sommige kinderen leren zich
onder dagelijkse begeleiding ontwikkelen met behulp van (onder-
steunende) gebaren, verwijzers en pictogrammen en anderen ook
met een spraakcomputer met pictogrammen of beperkte gespro-
ken taal (zie 3.4.4).

Een belangrijk hulpmiddel in de dagelijkse verzorging en ontwik-
keling van kinderen met het MSS kan een methode als ‘Ervaar het
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maar’ zijn [19]. Deze methode stimuleert tijdens de verzorging aan
de hand van specifieke thema's uit de omgeving van het kind de
(cognitieve) ontwikkeling op het gebied van (senso)motoriek, zin-
tuigen en communicatie. Deze benaderingswijze werkt op basis
van de theorie van Dr. Timmers-Huigens [18] (zie 3.4.4).

343 Motorische ontwikkeling

Samenspel zintuigelijke, motorische en cognitieve ontwikkeling
Voor de motorische en (beperkte) cognitieve ontwikkeling bij het
MSS is een samenspel met de zintuigelijke ontwikkeling een be-
langrijke voorwaarde. Zintuigen stellen de kinderen in staat de
wereld om zich heen waar te nemen en staan aan de basis van
sensomotorische ontwikkeling, waarin bewegen en ervaren door
de verwerking van zintuigelijke prikkels gelijk opgaan. Voor het
ontwikkelen van de motoriek zijn fysieke oefeningen van belang.
Echter alleen fysieke oefening zal, vanwege de andere en vaak
verstoorde zintuigelijke ontwikkeling, niet passend zijn voor kin-
deren met een meervoudige beperking. Het is aan te bevelen de
sensomotoriek bij het kind te onderzoeken en te stimuleren door
middel van een individueel passende sensomotorische benade-
ring en eventueel een sensomotorische informatieverwerkingsthe-
rapie.” Passend bij deze kinderen is de leerlijn sensomotorische
ontwikkeling welke op een dagverblijf of school ingezet kan wor-
den. Uiteraard is het van belang hierbij de verbinding naar thuis te
maken
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Grof motorische vaardigheden

Veel kinderen met het MSS leren door begeleiding van ouders
en kinderfysiotherapeut grof motorische vaardigheden zoals om-
draaien, zitten, kruipen, reiken en het eventueel zelfstandig tot
staan komen. Stimuleren van het evenwicht is van belang om uit-
eindelijk aan de hand of los te kunnen leren lopen, een enkel kind
met het MSS bereikt dit ook daadwerkelijk. Activiteiten die kun-
nen ondersteunen bij de ontwikkeling van grof motorische vaar-
digheden zijn: kind ondersteunen en uitdagen in eigen bewe-
gingen, bewegen op een luchtkussen, schommelen, zwemmen,
balspel, aangepaste gymnastiek oefeningen, snoezelen. Deze
activiteiten maken vaak onderdeel uit van een psychomotore of
sensomotorische therapie. De kinderen kunnen soms ook leren
fietsen op een driewieler of op een duo fiets, beide altijd onder
begeleiding [bron: ar].

Door de (kyfo)scoliose en de heupproblematiek ontstaan er op
latere leeftijd vaak nieuwe problemen met balans en loopfunctie
[6][33]. Rontgenonderzoek van de heupen en gerichte oefeningen

door een kinderfysiotherapeut zijn geindiceerd voor het zoveel
mogelijk behouden van de loopfunctie [bron: ar].

Fijn motorische vaardigheden

Voor de ondersteuning van de ontwikkeling van fijn motorische
vaardigheden en de bij veel kinderen voorkomende overgevoe-
ligheid is de ondersteuning van een ergotherapeut geindiceerd.'
Deze werkt bij voorkeur vanuit een sensomotorische benadering,
waarbij bijvoorbeeld borsteldruktherapie effectief werkt bij de
overgevoeligheid voor aanraking. Spelen met zand, zachte klej,
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scheerschuim en verschillende harde/zachte materialen en zwem-
men en spelen in water helpen het kind verder in de fijn motori-
sche ontwikkeling. Sommige kinderen leren fijn motorische vaar-
digheden als knippen en plakken, waardoor eenvoudig knutselen
als activiteit binnen bereik komt.

Vanwege de ernst en complexiteit van de aandoening is professi-
onele begeleiding vanuit een multidisciplinair team geindiceerd.
Een revalidatiearts, een kinderfysiotherapeut, een logopedist en
een ergotherapeut (bij voorkeur met specialisatie sensomotori-
sche ontwikkeling) begeleiden en behandelen het kind en de ou-
ders. Samenwerking en informatie uitwisseling over de problemen
en vorderingen van het kind tussen deze professionals is van be-
lang. Het heeft mede hierom de voorkeur de specifieke begelei-
ding en behandeling voor het stimuleren van de motoriek te com-
bineren met dagactiviteiten bij een gespecialiseerd dagbeste-
ding/behandelcentrum. Kinderen met een ernstig meervoudige
beperking leren het meest als tijdens de dagelijkse activiteiten en
verzorging begeleiding en specifieke behandeling voor de mo-
toriek wordt geintegreerd. De motorische stimulans kan hierdoor
specifiek en spelenderwijs zijn, geintegreerd worden in de dage-
lijkse verzorging en een continu proces worden, zowel in de pro-
fessionele setting als in de thuissituatie.

3.4.4 Sociaal emotionele ontwikkeling
MSS en ernstig meervoudige beperking (EMB)

Het sociaal-emotioneel functioneren van kinderen en jongeren
met EMB wordt door een groot aantal factoren bepaald, waaron-
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der de fysieke gesteldheid en de communicatie over en weer met
direct betrokkenen. Bij kinderen met EMB ligt de focus vaak op
de fysieke problematiek, maar problemen in de sociaal emotio-
nele ontwikkeling spelen ook een belangrijke rol in het dagelijks
leven en bij de verzorging van het kind met EMB [43]. Het is van
belang om bij kinderen met EMB goed diagnostisch onderzoek
({1}[43]) te doen; juist ook op het sociaal-emotioneel functione-
ren en hieraan benadering en behandeling aan te passen. Wat
betekent dit in de begeleiding en behandeling van kinderen met
het MSS? Kinderen met het MSS vertonen matige en ernstige tot
zeer ernstige achterstanden op het gebied van sociaal-emotione-
le ontwikkeling, cognitie en adaptief functioneren. De kinderen
functioneren vaak op EMB niveau, of net erboven. Een belangrij-
ke voorwaarde voor het zich kunnen ontwikkelen is uiteraard een
stabiele gezondheidstoestand. Bij het MSS zijn vooral ademhaling
en voeding van belang voor een stabiele gezondheidstoestand.
Daarnaast is het van belang tijdig en periodiek het niveau en

de ontwikkeling van het sociaal- emotionele, de cognitie en het
adaptief functioneren te bepalen en te evalueren, zodat behande-
lingsplannen op het individuele ontwikkelingsniveau van het kind
kunnen worden afgestemd ({1}[43]).

Methoden

De methode Vlaskamp [42] biedt een raamwerk voor het individu-
eel begeleidingsplan van elk kind en ook adviezen voor een dag-
programma. Bovendien geeft de concrete invulling via werkdoe-
len de therapeuten, begeleiders en ouders de nodige handvatten
om het kind in zijn ontwikkeling te ondersteunen. De methode
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gaat ervan uit dat een kind met ernstige meervoudige beperkin-
gen mogelijkheden heeft om zich te ontwikkelen.

De methode van Timmers-Huigen [18] is een theorie voor men-
sen met een beperking geént op de ontwikkelingsfases van een
kind. De fase waarin een kind zich bevindt, bepaalt hoe het zijn
ervaringen ordent en verwerkt. Bij kinderen met een verstande-
lijke handicap zijn dezelfde fases herkenbaar als bij een kind met
een normale ontwikkeling. De ervaringsordening theorie baseert
zich op de mate waarin en de manier waarop prikkels ervaren wor-
den en geeft vier ordeningswijzen aan die allen samenwerken. Bijj
verstoring van informatie uit één van de ordeningen is er reactie
nodig van iemand zelf of van zijn/haar omgeving. In het geval van
een kind met het MSS en EMB is het antwoord uit de omgeving
van ouders en begeleiders van belang. Bij de behandeling van de
achterstanden en alle andere dagelijkse handelingen is het be-
langrijk het ervaringsniveau van de kinderen als basis te gebruiken
van de begeleiding en behandeling.

Communicatie

De kinderen met het MSS uiten zich overwegend vriendelijk en
tonen gelukkig. Er is sprake van wederkerigheid in het contact,
hierdoor is communicatie mogelijk. De zintuiglijke instelling van
de kinderen is een belangrijke ingang voor het stimuleren van
contact en communicatie. Bij de meeste kinderen met het MSS
komt de taalproductie niet goed op gang en leren de kinderen
niet spreken met woorden, maar de kinderen communiceren ech-
ter wel allen non verbaal en met geluiden, zoals wijzen en brab-
beltaal. Voorbeelden hiervan zijn; iets willen hebben door ernaar
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te reiken of te wijzen, iets niet willen door het weg te duwen en
lachen bij een plezierige situatie. De Nederlandse Non-Speecht
Test (NNST) kan goed gebruikt worden door de logopedist om
het niveau van begrip en productie van taal en communicatie in
kaart te brengen.’® Het hanteren van een communicatiemethode
is aan te bevelen. Een methode als ‘Totale communicatie’ uit de
theorie van Timmers-Huigen is een goed uitgangspunt voor het
in kaart brengen van de communicatie van het kind en de juiste
afstemming op de mogelijkheden van het kind ([18][19]). Het uit-
gangspunt in de theorie is dat alles wat een kind doet commu-
nicatie is; een gezichtsuitdrukking, luisteren, aanwijzen, een ge-
baar maken en praten. In het systeem wordt naast gesproken taal
gewerkt met gebaren, verwijzers, foto's en pictogrammen. Een
spraakcomputer met pictogrammen is voor kinderen die dit kun-
nen leren hanteren een goede optie voor communicatie.

Wanneer de directe omgeving van het kind voldoende specifiek
uitnodigend en stimulerend is, wordt de interactie en communica-
tie bij de meeste kinderen steeds wederkeriger en kunnen de kin-
deren zich verder ontwikkelen. Het kind leert geleidelijk om actief
te communiceren in het heden, ook zonder spraak.

Gedrag

De kinderen hebben meestal een vriendelijke of positieve hou-
ding en genieten van sociale interacties met vertrouwde anderen.
Ze vertonen minimaal onaangepast gedrag. De kinderen zijn wel
zeer vasthoudend en soms obsessief naar mensen of objecten en
vertonen soms stereotiep repetitief gedrag ([20][bron: ar]). Het

tekort in communicatie, de beperking in sociale interacties en het

H1‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

gebrek aan wederkerige sociale communicatieve vaardigheden
zouden kunnen passen in de definitie van een stoornis in het au-
tistische spectrum [20]. Mogelijk optredend probleemgedrag kan
veroorzaakt worden door een (nog) niet herkend somatisch pro-
bleem, het is van belang hier onderzoek naar te doen en hierbij

gebruik te maken van beschikbare literatuur.”

345 Psychosociale begeleiding van kind en ouders in de
acute en chronische fase
Voor het kind is het van belang dat er in de acute fase gezorgd
wordt voor zo veel mogelijk rust, veiligheid en contact met de
ouders, ondanks het feit dat de omstandigheden door de zieken-
huisopname dit moeilijk maken. In de acute fase (maar ook in de
chronische fase) is informatieverschaffing aan de ouders van cru-
ciaal belang en tevens de mogelijkheid om dicht bij hun kind te
verblijven (zie 2.6.3 en generiek thema Psychosociale zorg bij zeld-

zame aandoeningen).

Verpleegkundige zorg volgens een methode als het Newborn In-
dividualised Developmental Care and Assesment Program (NID-
CAP), welke in veel Nederlandse ziekenhuizen al wordt gevolgd
voor prematuren, is geindiceerd voor baby’s met het MSS. Goed
medisch technisch handelen en goede psychosociale zorg ge-
richt op veiligheid, signaleren en begeleiding zijn voor het kind en
de ouders van groot belang. Dit vraagt om de juiste houding van
medici en verpleegkundigen, waarbij inlevingsvermogen, respect,
vertrouwen en initiatief belangrijk zijn.
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Een groot risico voor zowel ouders als het kind is het ontwikkelen
van een posttraumatische stress stoornis (PTSS). PTSS is te her-
kennen aan slaapstoornissen, angst en herbeleving, naast gespan-
nen zijn zonder aanwijsbare reden. Een mogelijke behandeling
hiervoor is EMDR therapie® al dan niet in combinatie met senso-
motorische integratietherapie. Eén kind volgde met succes een
EMDR behandeling voor PTSS ten gevolge van ingrijpende medi-
sche behandelingen in de acute fase [44].

Een goede gehechtheid aan ouders is belangrijk voor de verdere
ontwikkeling van het kind en werkt preventief tegen PTSS. De ou-
ders betrekken bij de zorg van hun kind werkt eveneens preven-
tief tegen PTSS, omdat de ouders zo het gevoel krijgen daadwer-
kelijk iets te kunnen doen voor hun kind in plaats van een machte-
loze toeschouwer te zijn [23].

Tijdens zowel de acute als de chronische fase, is alertheid met
betrekking tot de psychische belastbaarheid van de ouders van
groot belang. Dit is de taak van de casemanager, die zo nodig
professionele psychosociale hulp kan inschakelen in overleg met
de ouders (zie hoofdstuk 5 voor meer detail).

3.4.6 Vroegtijdig overlijden en Palliatieve zorg

Het MSS is een chronische zich progressief ontwikkelende ziek-

te met complexe complicaties. Wanneer de diagnose is gesteld,
worden kind en ouders altijd direct geconfronteerd met de moge-
lijkheid van een vroeg levenseinde. Dit vanwege de verschijnselen
die het kind heeft, de ernst van het syndroom en de publicaties
die tot 2010 bijna allen spreken over overlijden in de vroege kin-
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dertijd. Inmiddels weten we dat bij een adequate behandeling
van de ernstige ademhalingsproblemen de meeste kinderen de
kindertijd goed overleven, desondanks is het een feit dat er ieder
jaar kinderen sterven aan de mogelijke complicaties van het MSS.

Het is van belang een mogelijk vroeg levenseinde bespreekbaar
te maken. Ouders kunnen in een dergelijk gesprek hun gevoelens
en zorgen uiten en de professional kan aan de ouders de juiste
informatie verstrekken, mogelijk ter geruststelling en om het ge-
sprek verder op gang te brengen. Tevens kan er worden vastge-
legd wat ouders wel/niet aan behandelingen voor hun kind wen-
sen en welke mogelijke grens zij willen hanteren bij behandelin-
gen, zoals een niet reanimatiebeleid en niet behandelbeleid. Een
eventueel vastgelegd protocol hiervan dient ieder jaar te worden
bijgesteld.

Eris in de zorg steeds meer aandacht voor palliatieve zorg. Dit

is niet hetzelfde als terminale zorg en kan al eerder in het proces
van een levensbedreigende ziekte worden ingezet. Palliatieve
zorg is er als benadering juist op gericht de kwaliteit van het le-
ven voor patiénten en hun omgeving te verbeteren, wanneer de
levensbedreigende aandoening ernstige vormen aanneemt (zie
ook landelijke zorgmodule Palliatieve zorg). Palliatieve zorg voor
mensen met een ernstig meervoudige beperking vraagt om een
specifieke benadering. De richtlijn ‘Palliatieve zorg voor mensen
met een verstandelijke beperking’ {16} biedt hierin handvaten en
de wegwijzer 'Palliatieve zorg voor mensen met een verstandelij-
ke beperking’,” kan een goed uitgangspunt zijn voor een gesprek
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met ouders over palliatieve zorg voor kinderen en jong volwasse-
nen met het MSS (zie ook 4.0).

3.5 Sociaal-maatschappelijke participatie

Het individu met het MSS

De kinderen en (jong) volwassenen met het MSS zijn sociaal inge-
steld, houden van mensen om zich heen en van het ondernemen
van activiteiten. Ze zijn graag in de maatschappij (altijd onder con-
tinue begeleiding) en lijken geen beperkingen te ondervinden van
hun niet standaard uiterlijk. Ze houden van het verkennen van de
wereld om zich heen; dit varieert van in en dichtbij huis de omge-
ving verkennen als de kinderen klein zijn, tot op latere leeftijd ge-
nieten van het boodschappen doen, bezoek aan speeltuin, dieren-
tuin of theatervoorstelling. De kinderen spelen vaak graag wild en
houden van reizen met trein, bus of vliegtuig [bron: ar]. Door de
fysieke beperkingen is echter niet alles mogelijk, of op te brengen
voor de ouders. Het is van belang de kinderen en (jong) volwasse-
nen een plek in de maatschappij te gunnen en te geven, of dit nu
thuis als gezinslid is, als leerling op school, bij de dagbesteding of
tijdens uitstapjes in de buitenwereld: het geeft zin en betekenis aan
hun leven [bron: ar].

Het MSS heeft invloed op veel gebieden van het dagelijkse be-
staan van een kind/jong volwassene: persoonlijke verzorging,
dagbesteding, sociale verkeer, zelfredzaamheid en mobiliteit. Het
kind en later de volwassene zullen zich met hulp vanuit de om-
geving in stellen op het leven met een chronische progressieve
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ziekte en de beperkingen die dit met zich meebrengt. Hierbij zul-
len kind en ouders aanlopen tegen de vooroordelen van de maat-
schappij, die niet voldoende is ingesteld op mensen met een be-
perking. De kinderen zijn voor anderen betekenisvol, juist omdat
zij mensen confronteren en daarmee tot voelen en nadenken aan-
zetten.

Ouders

Voor ouders is het een uitdaging om met een kind met een meer-
voudige beperking zich in de eigen omgeving en de buitenwereld
te begeven. De reacties van de omgeving zijn van grote invloed.
Ouders hebben vaak meer last van de afwijzing dan het kind zelf,
het vraagt veel van ouders om hiermee om te kunnen gaan.

Veel ouders nemen een grote zorgtaak op zich, ten koste van be-
taald werk. [bron: ar]. Bij (deeltijd) betaald werk is het van belang
dat de werkgever ondersteunend en flexibel optreedt jegens de
ouders.

Voor de meeste ouders is het van belang dat zij in en na de acute
fase hun ervaringen kunnen delen met hun netwerk, zoals familie,
collega’s, vrienden en bekenden. Het is van belang dat de ouders
weten dat zij terecht kunnen bij lotgenoten, de casemanager (zie

hoofdstuk 5) en andere professionals in de zorg.
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4 Generieke zorg

In de eerste hoofdstukken van de zorgstandaard is de ziekte spe-
cifieke zorg beschreven. In die hoofdstukken wordt verwezen naar
generieke zorgthema'’s voor zeldzame aandoeningen die door

de VSOP ontwikkeld zijn. Deze zorgthema'’s en landelijke gene-
rieke zorgmodules kunnen onderdeel uitmaken van het gene-
rieke hoofdstuk van een zorgstandaard. Een generieke module
beschrijft een generieke component in de zorg voor chronische
zieken. Een generiek zorgthema beschrijft een generiek compo-
nent in de zorg voor mensen met zeldzame aandoeningen. Deze
zorgthema'’s zijn beknopte beschrijvingen van de zorg en informa-
tievoorziening voor en aan mensen met zeldzame aandoeningen
en hun naasten, gebundeld rondom een aantal thema'’s. De the-
ma’s zijn ontwikkeld zo veel mogelijk volgens de format van gene-
riek modules [4] en bevatten naast de indicatiecriteria en behan-

deling/begeleiding, ook kwaliteitsinformatie.

Binnen het zorgcontinuim van MSS, zijn de volgende generieke

zorgthema's? voor zeldzame aandoeningen van toepassing:

- Communicatie en voorlichting (ziektespecifieke informatie in
52.1.1,5.2.1.2en5.2.2.4)

- Psychosociale zorg (van toepassing op de ouders/verzorgers,
ziektespecifieke informatie in 3.4.5,5.2.1.2 en 5.2.2.3)

Binnen het zorgcontinulim van MSS, zijn de volgende afgeronde
landelijke generieke zorgmodules van toepassing:
- Zorgmodule Palliatieve zorg (ziektespecifieke informatie in

- “Z'é;r“g.;.module Voeding (ziektespecifieke informatie in 2.1.7,

ﬂ



5 Organisatiestructuur van het
zorgproces

Het MSS is een multisysteem-aandoening. Zorg voor een individu
met MSS vereist een proactieve, multidisciplinaire aanpak en tijdi-
ge, op elkaar afgestemde communicatie tussen de zorgverleners
en ouders/verzorgers van de patiént en de zorgverleners onder-
ling. Dit geldt voor zowel de acute- als voor de chronische fase
van de zorg. In dit hoofdstuk worden de generieke kenmerken
(5.1) evenals de ziektespecifieke kenmerken van de zorgorganisa-

De beschrijving van de ziektespecifieke zorgorganisatie volgt de
ziektespecifieke zorgfase (zie 2.5): eerst wordt de ketenorganisatie

behorend bij de acute zorgfase onder de loep genomen. Daarna
wordt de zorgorganisatie van de chronische zorgfase beschreven.

Figuur 4 De zorg in de acute zorgfase is ketenzorg: onderdelen ervan volgen elkaar in de tijd op.
Integraal zorgnetwerk kenmerkt de chronische zorgfase: een samenwerkend netwerk van zorgver-

leners uit verschillende (zorg)sectoren levert op elkaar afgestemde zorg en ondersteuning.
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De chronische fase wordt gekenmerkt door een integraal zorgnet-
werk en bevat een aantal onderdelen o.a. de dagelijkse zorg en
de ziekenhuiszorg. Bij de beschrijving van de zorgorganisatie in dit
hoofdstuk, komen de volgende aspecten aan bod:

— onderdelen van de keten- en integrale zorg;

- samenwerkingsverbanden in de keten- en integrale zorg (in-
houd samenwerking, codrdinatie, communicatie, afspraken,
verantwoordelijkheden);

-  keuzemogelijkheden voor de ouders/verzorgers en voor de
patiént bij de verschillende onderdelen van de zorg.

5.1 Zorgstandaard onafhankelijke kenmerken

511 Verantwoordelijkheidsverdeling bij samenwerking

De organisatie van zorg in zowel de acute als de chronische fase
wordt gekenmerkt door adequate verantwoordelijkheidsverde-
ling bij samenwerking [45]. Voor handvatten voor goede organi-
satie van en samenwerking in de zorg én voor inzicht wat de pati-
ent hierin mag verwachten, wordt verwezen naar de ""Handreiking
Verantwoordelijkheidsverdeling bij samenwerking in de zorg”,
ontwikkeld door de KNMG, in samenspraak met negen ande-

re beroeps- en brancheorganisaties en koepels in de zorg. Deze
Handreiking is gericht op zowel simultane als op volgtijdelijke
samenwerking tussen zorgverleners onderling. In de Handreiking
worden dertien aandachtspunten benoemd en toegelicht die van
belang zijn bij een regeling van verantwoordelijkheden bij samen-
werking in het zorgproces tussen zorgverleners. In bijlage 2 wor-

den deze aandachtspunten samengevat.
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Taken en verantwoordelijkheden van de zorgverleners passen in

het functie-/takenpakket en de hiermee samenhangende verant-
woordelijkheden zoals bepaald door de instellingen waarbinnen
zij werkzaam zijn of waarmee zij functioneel verbonden zijn.

5.1.2 Casemanager

In tegenstelling tot het format van zorgstandaarden [1], waarin de
centrale zorgverlener het eerste aanspreekpunt, codrdinator en
zelfmanagementondersteuner is voor de patiént, wordt in deze
zorgstandaard gesproken over casemanager [46]. De reden hier-
voor is dat er bij het MSS geen sprake is van zelfmanagement van
de patiént, waarvan de ondersteuning per definitie een belangrij-
ke taak is van de centrale zorgverlener [47]. De taken van de case-
manager verschillen per fase van het MSS en worden beschreven
in de secties 5.2.1en 5.2.2.

5.1.3 Individueel zorgplan

Een individueel zorgplan? dient bij elke vorm van zorg die langer
dan drie maanden duurt, opgesteld te worden [48]. Het doel van
het individuele zorgplan is, samen met de patiént, de zorgbehoef-
ten vanuit patiéntenperspectief vast te stellen, uit te voeren, te mo-
nitoren en zo nodig bij te stellen. In het geval van MSS is er sprake
van een integraal individueel zorgplan: het individueel zorg- en on-
dersteuningsplan (zie 5.2.2.5).

In de acute fase van het MSS wordt geen individueel zorg- en on-
dersteuningsplan opgesteld: de zorg in deze fase is gericht op het
elimineren van levensbedreigende symptomen en complicaties

en op het stabiliseren van de gezondheid van de pasgeborene. In
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de chronische fase wordt wel een individueel zorg- en ondersteu-
ningsplan opgesteld (zie 5.2.2.5).

52 Zorgstandaard afhankelijke kenmerken

5.2.1 Acute fase

De zorg in deze fase is gericht op het elimineren van eventuele
levensbedreigende symptomen en complicaties en op het stabi-
liseren van de gezondheid van de pasgeborene (zie 2.5). In deze

fase is er meestal nog geen sprake van het stellen van de correcte
diagnose.

5.2.1.1  Beschrijving van de ketenzorg

Deze fase wordt gekenmerkt door ketenzorg: zorgactiviteiten volgen
elkaar op in de tijd. Deelnemers aan ketenzorg in de acute fase zijn
alle zorgverleners die betrokken zijn bij de geboorte en bij de daar-
opvolgende ziekenhuisbehandeling (ketenpartners kunnen zijn: ver-
loskundige, huisarts, huisartsenpost, regionale ambulancevoorziening
(RAV), ziekenhuis/obstetrisch team) Een belangrijk overdrachtsmo-
ment gebeurt vlak na de bevalling (thuis of poliklinisch), wanneer de
pasgeborene wordt overgebracht naar de juiste afdeling? in het zie-
kenhuis (algemene of academische ziekenhuis). De organisatie en
inhoud van de acute obstetrische zorg dient te voldoen aan de gel-
dende kwaliteitsnormen [49][50]: In het ziekenhuis worden onmiddel-
lijk adequate interventies in gang gezet (ook wel parallelle acties ge-
noemd [49]) door de daartoe gekwalificeerde obstetrische professio-

uit een kinderarts, gynaecoloog, anesthesioloog, verpleegkundige en
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zo nodig andere professionals en/of het operatieteam. De hoofdbe-
handelaar van de pasgeborene is de kinderarts. De hoofdbehande-
laar heeft de regie van de behandeling(en) tijdens het gehele zieken-
huisverblijf en draagt de inhoudelijke eindverantwoordelijkheid [46].
In de acute zorgfase is het belangrijk om de ouders op de hoog-
te te houden van de noodzakelijke interventies en de actuele ge-
zondheidstoestand van hun baby. Het meest wenselijke is dat de
ouders niet gescheiden worden van hun pasgeboren kind, pas als
dat medisch noodzakelijk is. De rol is hiervoor weggelegd voor de
casemanager (zie volgende sectie “casemanager”). Indien er spra-
ke is van acute levensbedreigende situatie, dienen de ouders zo
snel mogelijk door de casemanager geinformeerd te worden over
de reanimatiemogelijkheden (en eventuele daaruit voorvloeiende
complicaties/risico’s).De casemanager vraagt actief naar de wensen
van de ouders m.b.t. reanimatie en deze wensen worden in acht
genomen door het multidisciplinaire team.

Wenselijk is dat tenminste één van de ouders tijdens het gehele
verblijf van de pasgeborene zelf ook in het ziekenhuis verblijft.

Terwijl adequate zorg wordt geleverd volgens de geldende richt-
lijnen (zie 3.3.1), onderneemt de hoofdbehandelaar tegelijkertijd
actie om de correcte diagnose te stellen. Gezien het feit dat MSS
een ultra-zeldzame aandoening is, is de kans klein, dat de hoofdbe-
handelaar en zijn team meteen de correcte diagnose kunnen stel-
len. De hoofdbehandelaar zal ‘athankelijk van zijn/haar kennis en
ervaring- €én of meerdere expert-collegae in binnen en/of buiten-

land contacteren en/of internationale databases over symptomen/
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anthologieén van zeldzame aandoeningen raadplegen [52]. Indien
de acties van de hoofdbehandelaar niet leiden tot een tenminste
voorlopige diagnose tijdens het ziekenhuisverblijf van het kind, zal
de hoofdbehandelaar de patiént verwijzen naar een collega-expert

op het gebied van ultra-zeldzame aandoeningen.

Nadat de gezondheidstoestand van de pasgeborene gestabili-

seerd is en verdere acute complicaties niet te verwachten zijn, zal

de hoofdbehandelaar de beslissing nemen om de pasgeborene uit

het ziekenhuis te ontslaan. Voér het ziekenhuisontslag dient in aan-

wezigheid van het multidisciplinair team een slotbijeenkomst plaats

te vinden met de ouders en de hoofdbehandelaar. Het doel van

deze bijeenkomst is om de ouders te informeren over:

— de noodzaak, verloop en resultaten/gevolgen van de verrich-
te interventies;

- de medische toestand van hun baby;

— de (voorlopige) diagnose (naam en uitleg ziektebeeld, ziekte-
verloop, eventuele behandelingsmogelijkheden, prognose).

Tijdens de slotbijeenkomst wordt het medisch eindverslag van
de pasgeborene aan de ouders overhandigd (waarin 0.a. boven-
genoemde zaken staan) samen met de volgende praktische in-
formatie:

- instructies en informatie over de verzorging van de pasgebo-
rene in de eerste periode thuis na het ziekenhuisontslag;

— naam en contactgegevens van de zorgverlener(s) (wijkteam,
wijkverpleegkundige, kinderverpleegkundige) die vanaf de
eerstvolgende dag na het ziekenhuisontslag de ouders zal
ondersteunen;
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- naam en contactgegevens casemanager en informatie over
hoe en wanneer contact opgenomen kan worden (binnen- en
buiten kantooruren; telefonisch etc);

- instructies over in welke omstandigheden spoedeisende hulp
ingeschakeld dient te worden;

- dag en tijdstip van vervolgafspraak in het ziekenhuis of in een
meer gespecialiseerd ziekenhuis;

— indien verwezen wordt naar een meer gespecialiseerde zie-
kenhuis, wordt naam, adres, telefoonnummer van het zieken-
huis en contactgegevens van de expert overhandigd;

— indien verwezen wordt naar een meer gespecialiseerd zieken-
huis wordt de overdrachtsprocedure beschreven.

In het generieke zorgthema Communicatie en voorlichting bij

zeldzame aandoeningen worden de generieke communicatie-
voorlichtingsaspecten bij zeldzame aandoeningen beschreven,
die van toepassing zijn op bovengenoemde punten.

5.2.1.2 Casemanager

Idealiter neemt de hoofdbehandelaar de rol van casemanager
op zich in de acute fase. Indien dit niet mogelijk is, zal een ander
teamlid, het liefst de eerstverantwoordelijke verpleegkundige
(zie eerste paragraaf van vorige sectie ""Beschrijving van de ke-
tenzorg"”) deze rol op zich nemen. Zodra geen sprake (meer) is
van levensgevaar van de pasgeborene, zal in deze fase de case-
manager:
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De ouders begeleiden naar een wachtruimte, die voor de net
bevallen moeder adequaat ingericht is en ook comfortabel is
voor de vader. Idealiter kunnen de ouders in deze ruimte ook
overnachten.

Toezien dat de net bevallen moeder de juiste medische na-
zorg krijgt.

Bij elke nieuwe beschikbare informatie over de gezondheids-
toestand/verloop van operatie/behandeling bij hun baby, de
ouders hierover in detail informeren.

De ouders mondeling informeren over eventuele verdere
noodzakelijke (medicinale) behandelingen (zie ook generiek
thema Farmaceutische zorg bij zeldzame aandoeningen).

De voor- en nadelen (risico’s) van verschillend type mogelijke
vervolgbehandelingen meedelen aan de ouders (indien van
toepassing).

Naar de voorkeuren van de ouder vragen en meenemen bij
het besluit over noodzakelijke vervolgbehandelingen (indien
van toepassing).

De ouders vragen naar de voorkeuren t.a.v. beademen, reani-
meren en evt. levenseinde die eventueel aan de orde kunnen
komen tijdens de ziekenhuisopname.

De ouders vragen of ze behoefte hebben aan geestelijke
hulpverlening (psycholoog/kerkelijke hulpverlener) en indien
van toepassing, deze hulpverlening inschakelen (zie ook ge-
neriek thema Psychosociale zorg bij zeldzame aandoenin-
gen).
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- Schriftelijke informatie overhandigen aan de ouders over zie-
kenhuisprocedures betreffende medicijngebruik (zie ook ge-
neriek thema Farmaceutische zorg bij zeldzame aandoenin-
gen), anesthesie en pijnbestrijding bij pasgeborenen.

- Schriftelijke informatie overhandigen aan de ouders over hoe
wordt gehandeld bij incidenten als gevolg van medicijnge-
bruik, anesthesie en pijnbestrijding bij pasgeborenen (zie ook
generiek thema Farmaceutische zorg bij zeldzame aandoe-
ningen).

- Schriftelijke informatie verstrekken over eventuele klachten-
procedure (over behandelingen, complicaties, bejegening
etc) in het ziekenhuis.

—  Zodra bekent, de ouders informeren over de dag en tijdstip
van de slotbijeenkomst met de ouders, de hoofdbehandelaar
en het multidisciplinair team (zie boven).

- Een lijst met praktische informatie opstellen en deze overhan-
digen aan de ouders tijdens de slotbijeenkomst.

In de generieke zorgthema’s Communicatie en voorlichting bij zeld-
zame aandoeningen en Psychosociale zorg bij zeldzame aandoenin-
gen, worden de generieke communicatie- voorlichtings- en psycho-
sociale zorgaspecten bij zeldzame aandoeningen beschreven, die
van toepassing zijn een aantal van bovengenoemde punten.

522 Chronische fase

De chronische fase van de zorg begint bij het ontslag van de 1e
postnatale poliklinische opname en duurt levenslang. Als in de
acute fase geen definitieve diagnose is gesteld, dient is deze fase
zo snel mogelijk de diagnose gesteld te worden (zie 3.2).

H1‘ HZ‘ HS‘ H4‘ HS‘ Hé‘

De chronische fase van MSS bevat, naast medische zorg (zie 3.3.2),
ook de dagelijkse ondersteuning, pedagogische begeleiding en
onderwijs. De chronische zorgfase is dus niet alléén gericht op
het bevorderen van de groei en ontwikkeling van de baby/kind en
het behandelen/voorkomen van eventuele symptomen, klachten,
complicaties, maar is levensbreed: het bevorderen van de kwali-
teit van leven, en - athankelijk van de individuele behoefte - be-
vorderen van mentale- en gedragsontwikkeling, sociale participa-
tie en zinvolle dagbesteding. Deze fase bevat ook de transitie van
kinder- naar volwassenzorg (zie 5.2.2.3). Deze gezamenlijke doel-
stellingen komen tot stand door integraal zorgnetwerk, dat als
volgt wordt gedefinieerd: “Zorg gericht op de individuele behoef-
ten van de patiént, waarbij beroepskrachten uit verschillende sec-
toren of van verschillende organisaties hun activiteiten op elkaar
afstemmen zodat er samenhangend zorg en begeleiding rond de
patiént is.”

Deelnemers aan het integrale zorgnetwerk in de chronische fase
zijn alle zorgverleners, pedagogische medewerkers en andere be-
roepskrachten, die betrokken zijn bij zorg, onderwijs en dagbeste-
ding van het kind met MSS na de eerste postnatale ziekenhuisop-
name (zie 5.2.2.2).

5.2.2.1 Hetindividu centraal

MSS is een complexe systeemaandoening met aanzienlijke men-
tale, verstandelijke en lichamelijke beperkingen. De term ernstig
meervoudig beperkt (EMB) wordt dan ook vaak gebruikt. Al zijn

er een aantal hoofdkenmerken van de aandoening (zie 2.1 en 2.2),
ieder individu met het MSS heeft andere symptomen, lichamelij-
ke en cognitieve beperkingen, zoals bij de meeste syndromen het
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geval is [53]. De ziektelast per individu is ook anders, waardoor de

van de eerste jaren duidelijk in welke mate de diverse beperkin-
gen aanwezig zijn. De organisatie van de langdurige zorg van
MSS patiénten is dan ook complex, dynamisch en individueel be-
paald.

Gezien de aard van de aandoening en de diversiteit aan zorg-
behoefte, wordt het integrale zorgnetwerk voor het MSS geken-
merkt door diversiteit in onderdelen en organisatie: d.w.z. dat
""Het integrale zorgnetwerk” voor MSS niet bestaat. In deze zorg-
standaard is er dan ook voor gekozen om enkele kernelementen
van het integrale zorgnetwerk en diens organisatie te beschrijven.
Anno 2014 is de hervorming van de langdurige zorg volop bezig
[54]. Gekozen is daarom om de zorgorganisatie van de langduri-
ge zorg voor MSS patiénten niet in de meest actuele Nederlandse
beleidssetting te plaatsen. In plaats daarvan ligt de nadruk op de
belangrijkste zorgbehoeften, de daaruit vioeiende elementen van
het integrale zorgnetwerk en de organisatie daarvan.

5.2.2.2 Onderdelen van het integraal zorgnetwerk

Kinderen met MSS hebben dagelijks verzorging en behandelin-
gen nodig en een voortdurend toezicht. Zij zullen op den duur
één of meerdere ziekenhuisbehandelingen ondergaan, zullen af
en toe huisartsenzorg nodig hebben en volgen allemaal speciaal
onderwijs gericht op (meervoudig) gehandicapte kinderen, vaak
binnen het kader van dagbesteding. Eenmaal volwassenen, zijn
MSS patiénten niet in staat zonder begeleiding te wonen en on-
begeleid de dag te doorkomen. Paramedische disciplines ma-
ken deel uit van de integrale netwerkzorg. Op grond van deze

H1‘ HZ‘ HS‘ H4‘ HS‘ Hé‘

kern-zorgbehoefte heeft een kind met MSS te maken met het vol-
gende typen zorg en ondersteuning:

Dagelijkse ondersteuning en verzorging

Kinderen met MSS wonen ofwel thuis ofwel in een gespecia-
liseerde zorginstelling waar ze dagelijks worden verzorgd en
ondersteund. Soms woont het kind eerst thuis en verhuist het
na het bereiken van de volwassen leeftijd naar een gespeci-
aliseerde zorginstelling die beschikt over wooneenheden en
dagactiviteitencentra. Afhankelijk van de woonsituatie wordt
de dagelijkse verzorging van het kind met MSS verricht door
de ouders thuis of verzorgers in een woon-zorginstelling. In-
dien het kind thuis woont en de ouders de volledige dagelijk-
se verzorgingstaken op zich nemen, is het wenselijk dat ande-
re mantelzorgers de ouders structureel bijstaan. Idealiter heb-
ben de ouders hulp van professionelen zoals verpleegkundi-
gen, die structurele hulp bieden bij de verpleging en verzor-
ging. Om ouders tijdelijk te ontlasten van de zware zorgtaken
bestaat in Nederland de respijtzorg/logeeropvang.?

Ziekenhuiszorg

Kinderen en volwassenen met MSS hebben specialistische
zorg nodig, die in ziekenhuizen wordt geleverd. De diverse
disciplines die nodig kunnen zijn: kindergeneeskunde, (alleen
bij kinderen met MSS) neurologie, keel-neus-oorheelkunde
(KNO), cardiologie, anesthesiologie, radiologie, orthopedie,
interne geneeskunde, speciale tandheelkunde, arts voor ver-
standelijk gehandicapten (AVG), klinische genetica (zie ook
hoofdstuk ziektespecifieke zorg).
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- ldealiter is aan het einde van de acute zorgfase bekend in
welk ziekenhuis en bij welke hoofdbehandelaar het kind met
MSS terechtkomt voor vervolgafspraken. Een “vast” zieken-
huis en hoofdbehandelaar zijn van belang voor de continu-
iteit en kwaliteit van de zorg in de chronische zorgfase. Het
hebben van een casemanager is eveneens cruciaal.

—  Huisartsenzorg
Een kind of volwassene met MSS komt voor diverse milde
klachten bij de huisarts terecht. De huisarts verwijst naar een
specialist in het ziekenhuis bij verdenking van serieuzere pro-
blemen of risico op complicaties.

—  Paramedische zorg
Bij zowel kinderen als volwassenen met MSS kan er sprake
zijn van behoefte/noodzaak aan behandelingen uit verschil-
lende paramedische zorgdisciplines: logopedie, podothera-
pie, orthoptie, oefentherapie, ergotherapie, diétetiek, fysio-
therapie en (gedrags)psychologie. Indien (sommige) van deze
disciplines niet verbonden zijn aan het dagcentrum/ gespe-
cialiseerde zorginstelling, kunnen de ouders zelf de nodige
paramedische zorg inschakelen.

Speciaal onderwijs/dagbesteding/revalidatie

Rond de leeftijd van anderhalf tot twee jaar wordt de ontwikkeling
van het kind met MSS in kaart gebracht door een orthopedagoog
om te kijken welk begeleidingstraject het meest geschikt is voor
het kind.

Kinderen met MSS die thuis wonen, kunnen — net als andere EMB

H1 ‘ H2 ‘ H3 ‘ H4

kinderen- vanaf een jaar of twee naar één van de volgende typen
centra gaan:

— gespecialiseerd (verpleegkundig) kinderdagcentrum;

— orthopedagogisch dagcentrum;

— kinderrevalidatiecentrum.

Kinderen die in een specialistische instelling wonen gaan naar het
dagcentrum dat verbonden is /onderdeel is van de zorginstelling.

Op een dagcentrum voor kinderen met een EMB sluit de indeling
van de groepen zo dicht mogelijk aan bij het reguliere onderwijs:
er is een indeling naar leeftijdsgroepen gemaakt. De leeftijd en
individuele capaciteiten bepalen welke groep het beste aansluit
bij de mogelijkheden van het kind.

Sommige kinderen met EMB blijven tot hun 18e op het kinder-
dagcentrum. Anderen ontgroeien het kinderdagcentrum en stro-
men door naar de Tyltylschool. Deze vorm van onderwijs richt zich
op kinderen met een ernstige lichamelijke handicap en een matig
tot ernstige verstandelijke handicap. De Tyltylschool gaat vaak sa-
men met een mytylschool die zich richt op kinderen met een ern-
stige lichamelijke handicap. De Tyltylschool, de mytylschool en de
ZMLK-school voor zeer moeilijk lerende kinderen, vallen onder het
speciaal onderwijs en behoren tot de ‘cluster 3 scholen’.

Tussen hun 18e en 20e levensjaar gaan veel jongeren naar een
dagactiviteitencentrum (al dan niet onderdeel van een volwassen-
revalidatiecentrum). Uiteindelijk worden deze kinderen voorbereid
op hun overgang naar een dagverblijf voor volwassenen.
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5.2.2.3 Aandachtpunten bij (het opzetten van) het integrale
zorgnetwerk
Het opzetten van het integrale zorgnetwerk rondom het kind met
MSS zal enige tijd in beslag nemen. Na de babytijd, als het kind
naar een gespecialiseerd kinderdagverblijf gaat, zal de behoefte
aan integrale zorg toenemen. Ouders hebben dan al een intensieve
periode van zorg achter de rug. Bij het opzetten van het integrale
zorgnetwerk is dan ook van belang om de verdere belastbaarheid
van de ouders in kaart te brengen (zie ook generiek zorgthema Psy-
chosociale zorg bij zeldzame aandoeningen). De Mantelscan is een
instrument waarmee het mantelnetwerk van een zorgbehoevende
in kaart wordt gebracht en het risico op overbelasting van man-
telzorger(s) ingeschat kan worden. In de Handreiking Mantelscan
worden alle onderdelen van de Mantelscan toegelicht [55]. Het is
geschreven voor iedere zorgprofessional, die met zorgnetwerk en
mantelzorgers te maken heeft. Voor de mantelzorgers van mensen
met MSS, zal de mantelscan periodiek afgenomen moeten worden:
door de jaren heen zal de zorgbehoefte van het individu met MSS
en belastbaarheid van mantelzorgers verschillen.

Transitie van kinder- naar volwassenzorg is een ander belangrij-
ke punt dat door ouders als een knelpunt wordt ervaren. Voor
de continuiteit van zorg is van belang dat de transitie van kinder-
naar volwassenzorg soepel verloopt. Met betrekking tot de zie-
kenhuiszorg is het wenselijk dat de transitie geleidelijk verloopt,
waarbij de kennis en taken van de hoofdbehandelaar kinderarts
worden overgedragen aan de nieuwe hoofdbehandelaar Arts
Verstandelijk Gehandicapten (AVG). De overdracht dient in sa-
menspraak met de ouders en de casemanager te gebeuren. Er is

H’I‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

Figuur 5 Schematische weergave van het integrale zorgnetwerk. De ondersteuning van de
ouders /verzorgers door de casemanagers kan sterk of matig zijn en kan diverse vormen aan-
nemen, afhankelijk van de behoefte/wensen van de ouders/verzorgers. Door deze ondersteu-
ning verloopt het leveren van de integrale zorg correct, efficiént en tijdig. Voor het opstellen/
bijstellen van het individueel zorg- en ondersteuningsplan en voor periodiek overleg wordt

door de ouders/verzorgers een beroep gedaan op de expert.

Dagbesteding/
revalidatie/special onderwijs

Huisartsenzorg Ziekenhuiszorg

< QOuders/
verzorgers :
Dagelijkse Paramedische
verzorging zorg

Expert op
het gebied
van MSS

Wetenschappelijk
onderzoek

geen richtlijn beschikbaar voor transitie, wel een goed bruikbare
handreiking {19}. Met betrekking tot het speciaal onderwijs/dag-
besteding/revalidatie, is het van belang dat de transitie, naast het
toezicht van de ouders en de casemanager, ook door de orthope-
dagoog wordt gevolgd. Als het kind doorstroomt naar een Tyltyl-
school, is nauw samenwerking met het vroegere gespecialiseerde

(verpleegkundig) kinderdagcentrum, orthopedagogisch dagcen-
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trum of het kinderrevalidatiecentrum nodig. De transitie dient ge-
leidelijk te gebeuren, rekening houdend met de behoeften, capa-
citeiten en het ontwikkelingsniveau van het kind met MSS.

5.2.2.4 Quders/verzorgers, de casemanager en de expert op het
gebied van MSS

Ouders en familieleden zijn vaak de enige continue factor in het
leven van iemand met MSS. Mede daardoor zijn ze vaak de regis-
seur van de zorg en activiteiten van hun kind. Indien het kind/ de
volwassene met MSS in een instelling woont en de ouders daar
toestemming voor geven, kan de begeleider/verzorger de zorg en
activiteiten van de persoon met MSS regisseren, al zal het —net als
bij andere EMB personen- in de regel alléén gebeuren als de ou-
ders of andere familieleden de zorg niet (meer) kunnen leveren.

De diverse onderdelen van de integrale zorg (zie eerder) worden
door aparte (zorg)instanties geleverd. Diverse samenwerkingsver-
banden tussen en binnen deze zorginstanties karakteriseren de
zorg voor het kind met MSS, met als grootste, door ouders erva-
ren, knelpunt, het gebrek aan codrdinatie en communicatie tus-
sen de instanties en moeilijk te verkrijgen toegang tot sommige
instanties. Als oplossing voor dit knelpunt wordt een samenwer-
kingsverband tussen de casemanager en de ouders/verzorgers
geintroduceerd (figuur 4). Dit samenwerkingsverband wordt ge-
kenmerkt door duidelijke taak-, verantwoordelijkheidsverdelingen
en transparantie. De expert op het gebeid van MSS maakt ook
deel uit van dit samenwerkingsverband.

H1‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

De ouders/verzorgers

Veel ouders willen een zeer sterke regierol houden, anderen ge-

ven die rol met de daarbij horende taken makkelijker weg. In

overleg met de casemanager zullen de taken in het zorgnetwerk
verdeeld zijn, waarbij de ouders in ieder geval:

- Regisseur zijn van de integrale zorg voor hun kind: zij beslis-
sen namens hun kind over de te verrichten behandelingen,
scholing en (dag)activiteiten en zijn verantwoordelijk voor
deze keuzes, ook nadat hun kind de volwassen leeftijd heeft
bereikt (156]157))

- Alle relevante informatie terugkoppelen aan de casemanager
en expert, die ze van de diverse zorginstanties krijgen.

- Toegang geven tot het (elektronisch) patiéntendossier en
individueel zorg- en ondersteuningsplan van hun kind aan de
casemanager en de expert.

Verantwoordelijk zijn voor de correcte, tijdige en volledige schrif-
telijke informatieoverdracht aan de casemanager en de expert
over alle actuele en relevante zaken die voortvloeien uit de dage-
lijkse verzorging van hun kind.

De casemanager

Afhankelijk van de behoefte die de ouders hebben aan regiefunc-
tie, zal de casemanager een marginale of juist erg belangrijke rol
spelen in het integrale zorgnetwerk. Onderstaand worden moge-
lijk rollen, taken en verantwoordelijkheden van de casemanager
opgesomd, die ook bij de ouders kunnen liggen, indien zij die in
handen willen nemen. De casemanager:

ﬂ



Marshall-Smith Syndroom | 5 Organisatiestructuur van het zorgproces

Is de spin in het web van de complexe integrale zorg van het
kind met MSS.
Neemt de Mantelscan periodiek af en maakt de bijbehoren-
de "Ecomappen” volgens de Handreiking Mantelscan [55].
Heeft een HBO-opleiding en kan in dienst zijn bij een orga-
nisatie, die zich gespecialiseerd heeft in begeleiding en/of
organisatie van zorg op maat voor meervoudig beperkte per-
sonen.?
Heeft toegang tot de diverse instanties die de diverse onder-
delen van het integrale zorgnetwerk leveren (ziekenhuis, huis-
artsenpost etc).
Heeft één vast aanspreekpunt/contactpersoon binnen elke
instantie/zorgsector. Dit zijn:
— ziekenhuiszorg: hoofdbehandelaar;
— huisartsenzorg: huisartsenassistente of huisarts;
- dagbesteding/revalidatie/speciaal onderwijs: dagelijkse
begeleider/
revalidatiearts /orthopedagoog;
— (virtueel) expertisecentrum of expertisenetwerk: expert op
het gebied van MSS;
— paramedische zorg: indien apart geregeld, contact met ie-
dere paramedicus.
Informeert en onderhoudt goede contacten met alle betrok-
kenen in het samenwerkingsverband tussen de verschillende
instanties (zie ook generiek thema Communicatie en voorlich-
ting bij zeldzame aandoeningen).
Codrdineert de samenwerking tussen de diverse instanties
betrokken bij de integrale zorg en is verantwoordelijk voor
deze codrdinatie.

H1‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

- Ziet toe op gegevensuitwisseling en informatieterugkoppe-
ling tussen de verschillende zorginstanties.

— Is op de hoogte van het actuele zorgaanbod en organisatori-
sche ontwikkelingen bij de diverse instanties.

— Is op de hoogte van alle actuele (landelijke) regelingen die
van toepassing kunnen zijn op het kind met MSS (uitkerings-
mogelijkheden, voorzieningen voor hulpmiddelen etc) en
heeft toegang tot de instanties die deze kunnen regelen/ver-
zorgen.

- Zorgt ervoor dat de juiste zorg en regeling op het juiste mo-
ment en door de juiste instantie geleverd wordt.

- Zorgt voor continuiteit van zorg, inclusief de transitie van kin-
der- naar volwassenzorg.

—  Ziet toe op de kwaliteit van het zorgproces.

- Is verantwoordelijk voor de correcte, tijdige en volledige,
schriftelijke informatieoverdracht aan de ouders over alle ac-
tuele en relevante zaken die voortvloeien uit de zorg die ge-
leverd wordt door de diverse zorginstanties (zie ook generiek
Communicatie en voorlichting bij zeldzame aandoeningen).

—  Heeft periodieke persoonlijke contact met de ouders en in-
formeert hen over alle actuele zaken over het integrale zorg-
netwerk van hun kind (zie ook generiek thema Communicatie
en voorlichting bij zeldzame aandoeningen).

De expert op het gebied van MSS

—  Heeft een medische opleiding en heeft zich gespecialiseerd
heeft in ultra-zeldzame aandoeningen waaronder het MSS.
Hij/zij doet onderzoek naar de aandoening(en) en heeft al
publicaties op zijn/haar naam staan in diverse internationale

55 |



Marshall-Smith Syndroom | 5 Organisatiestructuur van het zorgproces

wetenschappelijke tijdschriften. Hij is bij collegae in binnen-
en buitenland bekend als “de expert”/kennisicoon op het
gebied van MSS.

-  Kanin welk land dan ook ter wereld wonen en werken. Hij/
zij kan werkzaam zijn in een expertisecentrum of binnen een
expertiseteam van een academisch ziekenhuis. Hij/zij is nauw
betrokken bij het (virtueel) expertisecentrum voor ultra-zeld-
zame aandoeningen (zie 5.2.2.6).

- Is toegankelijk en bereikbaar voor de ouders/verzorgers. Er
worden afspraken gemaakt tussen hem/haar en de ouders/
verzorgers over de wijze van communicatie, tijdstip en rede-
nen ervan (t.b.v. individueel zorg- en ondersteuningsplan,
advies etc).

—  Ziet het kind met MSS ten minste één keer in 2-3 jaar.

- Is verantwoordelijk voor het doorgeven van nieuwe weten-
schappelijke inzichten m.b.t. het (natuurlijke) verloop van de
aandoening en complicaties en m.b.t. de daaruit vloeiende
veranderingen in de zorg.

- Heeft nauwe contacten met de MSS community (zie 5.2.2.7).

5.2.2.5 Individueel zorg- en ondersteuningsplan

Voor mensen met MSS komt het individuele zorg- en ondersteu-

ningsplan in de chronische zorgfase in beeld. Dit is een integraal

plan en heeft betrekking op zowel de medische- en paramedische
zorg als de cognitieve en gedragsaspecten en het complete wel-
bevinden. Alle bij het samenwerkingsverband behorend zorgver-
leners beschikken over een gezamenlijke en up-to-date versie van
dit plan. Het elektronisch medisch patiéntendossier is onderdeel
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van het individueel zorg- en ondersteuningsplan. Het individuele
zorg- en ondersteuningsplan bevat vier onderdelen:
1) algemene informatie;

N

) taken en afspraken;
3) elektronisch medisch patiéntendossier;
)

~

ondersteuningsplan.

Dit laatste wordt opgesteld en gebruikt in het gespecialiseerde
dagverblijf, maar maakt onderdeel uit van het individuele zorg- en
ondersteuningsplan en is beschikbaar gesteld aan zorgverleners
die door de ouders daartoe gemachtigd zijn. Idealiter is het indi-
vidueel zorg- en ondersteuningsplan in zijn geheel elektronisch te
raadplegen voor de daartoe bevoegde personen.

(1) Algemene informatie

Dit gedeelte van het zorg- en ondersteuningsplan bevat de:

—  persoonlijke en zakelijke gegevens van het individu (naam,
adres, Burgerservicenummer, rekeningnummer, verzekerin-
gen);

— naam en contactgegevens wettelijke vertegenwoordiger en
type regeling (bevindvoering, curatele, voogdij, anders [57]);

— naam en contactgegevens casemanager inclusief bereikbaar-
heid;

- naam en contactgegevens expert op het gebied van MSS;

- adresgegevens diverse zorginstanties; namen en contactge-
gevens van contactpersonen bij de diverse zorginstanties;

—  adres- en contactgegevens apotheek.
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(2) Taken en afspraken
Dit gedeelte van het zorg- en ondersteuningsplan bevat de:

- taken en verantwoordelijkheden van alle deelnemers aan de
integrale zorgnetwerk;

-  overlegmomenten tussen casemanager en contactpersonen
bij de diverse zorginstanties;

- overlegmomenten tussen casemanager en ouders;

- overlegmomenten tussen casemanager /ouders /expert;

- afspraken over machtigingen m.b.t. het individueel zorg- en
ondersteuningsplan en het elektronische patiéntendossier
waar het individueel zorg- en ondersteuningsplan deel van
uitmaakt.

(3) Elektronisch medische patiéntendossier

Voor het medisch inhoudelijke gedeelte van het individuele zorg-

en ondersteuningsplan wordt beroep gedaan op de hoofdbehan-

delaar (kinderarts/AVG arts) en de expert op het gebeid van MSS.

Informatie in het medisch plan is in feite het elektronisch patién-

tendossier en bevat het volgende:

- medische geschiedenis van de persoon met MSS (incl. ge-
gevens over zwangerschap, geboorte, ziekenhuisopname(s),
behandelingen, inentingen, bijzonderheden etc);

- huidige medische toestand van de patiént en prognoses;

- beperkingen mobiliteit;

— actueel hulpmiddelengebruik;

- actuele medicatiegegevens;

- allergieén, voeding- en dieetbijzonderheden;
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- toekomstige mogelijke (probleem)domeinen/aandachtsge-
bieden;
- indien een behandeling noodzakelijk/wenselijk is:

— concrete doelen van de behandeling;

- keuzemogelijkheden tussen typen behandelingen;

— uitleg over nut/noodzaak/risico’s/nazorgfase van elk type
behandeling;

— omschrijving behandeling en nazorg (incl. duur, frequentie,
evt. medicatie, hulpmiddelgebruik etc);

— evaluatiemomenten voor en na de behandeling;

— consequenties van de behandeling voor de andere zorg-
en ontwikkelingsdomeinen (bijv. gevolg van operatie aan
rug voor de fysiotherapie; gebruik van nieuw hulpmiddel
voor de fysieke-, cognitieve ontwikkeling, gedrag etc).

(4) Ondersteuningsplan

In gespecialiseerde dagverblijven wordt meestal gewerkt met een
ondersteuningsplan (soms ontwikkelingsplan genoemd). Dit plan
maakt deel uit van het individuele zorg- en ondersteuningsplan en
wordt in het specialistisch dagverblijf op gebruikelijke wijze perio-
diek besproken, geévalueerd en bijgesteld. Bij de bespreking en
evaluatie is het interdisciplinaire team aanwezig, samen met de
ouders en de dagelijkse begeleider. Onder verantwoordelijkheid
van de orthopedagoog, wordt het ondersteuningsplan geactuali-
seerd.
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5226 (Virtueel) expertisecentrum en patiéntregister

Het MSS is een ultra-zeldzame aandoening. Het aantallen men-
sen met MSS is zo klein, dat de realisatie van een toegewijde fy-
siecke bestaande expertisecentrum —zelf gebundeld met andere
ultra-zeldzame aandoeningen — niet realistisch is [52]. Een virtueel
expertisecentrum biedt de oplossing voor de grootste knelpunten
in de zorg voor MSS: de diagnosestelling, kennis over het natuur-
lijk verloop van aandoening en kennis over (mogelijke) complica-

ties.

Een virtueel expertisecentrum voor een groep ultra-zeldzame aan-
doeningen is wenselijk. Het opzetten van een dergelijk centrum
kan alléén tot stand komen door internationale krachtenbunde-
ling. Het virtueel expertisecentrum kan gebouwd worden rondom
een patiénte register (zie ook generiek zorgthema Patiénten re-
gisters), dat een internationale dekking heeft. Indien een derge-
lijk expertisecentrum realiteit wordt, dan hebben geregistreerde
medici digitaal toegang tot het centrum en kunnen gestandaardi-
seerde en geanonimiseerde en/of indirect identificeerbare medi-
sche gegevens en beelden ‘'na toestemming van ouders/verzor-
gers/patiénten - uploaden. Anderen geregistreerde medici kun-
nen de database raadplegen. Geavanceerde zoekmogelijkheden
en matching-algoritmes maken deel uit van het virtueel expertise-
centrum, waardoor de juiste diagnosestelling bespoedigd wordt.
Casestudies en beschrijvingen van het natuurlijke verloop van de
aandoeningen hebben ook een plek in de database.
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5.2.2.7 MSS-community

De MSS community is anno 2014 een goed georganiseerde en ac-
tieve, wereldwijde groep,® bestaande uit families waar MSS voor-
komt. Op de Facebook familiegroep van MSSRF kunnen geregis-
treerde families ervaringen en vragen posten. Dit kan in meerdere
talen worden geraadpleegd met behulp van een online vertaal-
programma. In samenwerking met internationale experts, wordt
de Wiki ook voorzien van actuele wetenschappelijk informatie
over MSS en wordt tweejaarlijks een internationale familiebijeen-
komst georganiseerd.
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Het hoofdstuk kwaliteitsinformatie geeft aan welke kwaliteitsindi-
catoren ontwikkeld zijn voor de aandoening. Voor MSS zijn geen
ziektespecifieke kwaliteitsindicatoren ontwikkeld. De kwaliteits-
informatie beperkt zich dan ook tot zorginhoudelijke en zorg or-
ganisatorische kwaliteitscriteria. Deze zijn opgesteld vanuit het
perspectief van de ouders van kinderen en volwassenen met MSS
(6.1.1.1 en 6.1.2.1). Tot de zorginhoudelijke en zorg organisato-
rische kwaliteitsinformatie behoren ook kwaliteitscriteria/kwali-
teitsindicatoren die door diverse instanties/beroepsorganisaties
ontwikkeld zijn en van toepassing zijn op onderdelen/fases van de
MSS z0rg (6,112 en 6.1.2.2)

De kwaliteitscriteria en/of kwaliteitsindicatoren behorende bij de
generieke thema'’s en het generieke module Palliatieve zorg wor-
den niet herhaald in dit hoofdstuk, maar wordt naar het desbetref-

fende subhoofdstuk van het thema/module verwezen (zie 6.2)

6.1 Ziektespecifieke zorg: zorginhoudelijke en zorg
organisatorische kwaliteitscriteria

6.1.1 Acute fase

6.1.1.1  Kwaliteitscriteria vanuit perspectief van ouders/
verzorgers

H1‘ HZ‘ H3‘ H4‘ HS‘ Hé‘

In 5.2.1 worden de onderdelen van de ketenzorg in de acute fase
gedetailleerd beschreven. Kwaliteitsinformatie maakt integraal
onderdeel uit van die beschrijving en wordt hieronder kort samen-
gevat:

- Erwordt een casemanager benoemd (bij voorkeur de hoofd-
behandelaar) die zodra er geen sprake (meer) is van levens-
gevaar voor de pasgeborene, de activiteiten verricht zoals die
beschreven zijn in 5.2.1.2.

—  De ouders worden op de hoogte gehouden van de noodza-
kelijke interventies en de actuele gezondheidstoestand van
hun baby.

—  De ouders worden niet gescheiden van hun pasgeboren kind,
pas als dat medisch noodzakelijk is.

—  Tenminste één van de ouders blijft tijdens het gehele verblijf
van de pasgeborene zelf ook in het ziekenhuis. Het zieken-
huis stelt hiervoor een geschikte kamer beschikbaar.

—  Erwordt een slotbijeenkomst gehouden met de ouders,
hoofdbehandelaar en het multidisciplinaire team vlak véér
ontslag uit het ziekenhuis.

- Tijdens de slotbijeenkomst wordt het medisch eindverslag
van de pasgeborene aan de ouders overhandigd samen met
de in 5.2.2.1 opgesomde praktische informatie.

6.1.1.2  Kwaliteitscriteria en kwaliteitsindicatoren ontwikkeld
door diverse instanties/beroepsorganisaties

Geldende kwaliteitscriteria en kwaliteitsindicatoren (incl. korte sa-
menvatting):

5 |



Marshall-Smith Syndroom | 6 Kwaliteitsinformatie

(1) Indicatorenset Acute Obstetrie [49):

afspraken over de overdracht binnen de zorgketen (struc-
tuurindicator);

periodiek overleg tussen ketenpartners (structuurindicator);
doorlooptijd bij uitgave ritopdrachten (procesindicator);
afspraken over parallelle acties (structuurindicator);
meldkamer heeft rechtstreeks telefoonnummer voor acute
obstetrie (structuurindicator);

doorlooptijden ambulancedienst bij melding acute obstetrie
patiént (procesindicator);

aanwezigheid en scholing gekwalificeerde zorgverleners
(structuurindicator);

neonatale uitkomst van de bevalling (uitkomstindicator);
aanwezigheid en gebruik registratie complicaties en/of inci-
denten (structuurindicator).

(2) De eerste opvang in het ziekenhuis wordt begeleid door een

obstetrische professional die voldoet aan de kwaliteitscriteria be-

schreven in de ""Nota kwalificaties geautoriseerd obstetrische pro-

fessionele acute verloskundige zorg” [51]:

begeleiding partus: beoordeling cardiotocogram, amnioto-
mie, plaatsen schedelelektrode, verrichten microbloedon-
derzoek, begeleiding van de baring, plaatsen en hechten
episiotomie, beoordelen ruptuur en hechten eerste- en twee-
degraads ruptuur;

diagnostiek en behandeling van acute obstetrische situatie
ingestuurd vanuit de eerste lijn;
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protocollaire start van de zorgverlening in acute obstetrische
situaties: schouderdystocie, uitgezakte navelstreng, uterus
ruptuur, abruptio placentae, onverwachte stuitligging, hae-
morrhagia post partum, eclampsie en behandeling ernstige
hypertensie;

resuscitatie pasgeborene;

reanimatie volwassene;

kennis hebben van de organisatie waarbinnen de zorg wordt
verleend.

6.1.2 Chronische fase

6.1.2.1  Kwaliteitscriteria vanuit perspectief van ouders/

verzorgers

In 5.2.2 worden de onderdelen van het integrale zorgnetwerk in

de chronische fase gedetailleerd beschreven. Kwaliteitsinforma-

tie uit het perspectief van de ouders/verzorgers maakt integraal

onderdeel uit van die beschrijving en wordt hieronder in de vorm

van kwaliteitscriteria kort samengevat:

Er wordt een casemanager benoemd/aangesteld, die de rol-
len/taken/activiteiten en verantwoordelijkheden heeft zoals
beschreven in 5.2.2.4.

De belastbaarheid van de mantelzorgers wordt jaarlijks geé-
valueerd door de afname van de Mantelscan [55].

De ouders/verzorgers beschikken over de contactgegevens
van de expert op het gebied van MSS.
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- Eris een individuele zorg-en ondersteuningsplan en alle bij
het samenwerkingsverband behorende zorgverleners be-
schikken over een gezamenlijke en up-to-date versie van dit
plan.

-  Hetindividuele zorg- en ondersteuningsplan bevat vier on-
derdelen zoals beschreven in 5.2.2.5.

6.1.2.2 Kwaliteitscriteria en kwaliteitsindicatoren ontwikkeld
door diverse instanties/beroepsorganisaties

Indien van toepassing op de individuele MSS patiént, gelden de

volgende symptoomspecifieke kwaliteitscriteria en/of kwaliteitsin-

dicatoren:

Ziekenhuiszorg
(1) Indicatorenset Obstructief Slaapapneusyndroom (OSAS) bij
volwassenen [58].
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Indicatorenset chirurgische behandeling van lage rug hernia

=

en stenose [61].

Paramedische zorg
(5) Kwaliteitscriteria 2010-2015 logopedie [62].

(6) Kwaliteitscriteria 2010-2015 voor ergotherapeuten [63].

(7) Kwaliteitscriteria 2010-2015; een toelichting voor de oefen-
therapeut [64].

(8) Kwaliteitscriteria zoals geformuleerd in het document "
Beroepscompetentieprofiel kinderfysiotherapeut” [65].
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(9) Kwaliteitscriteria zoals geformuleerd in het document "
Beroepscompetentieprofiel Optometrist” [66].

Gehandicaptenzorg

(9) Kwaliteitscriteria instellingen voor intensieve kindzorg [67].

(10) Zorginhoudelijke indicatoren kwaliteitskader Verstandelijk
Gehandicapten [68].

(11) Zorginhoudelijke indicatoren kwaliteitskader Lichamelijk Ge-
handicapten [69].

Revalidatiezorg

(12) Indicatorenverzameling Inzicht in Revalidatie 2013 [70].

Onderwijs

(13) Kwaliteitsnorm Speciaal Onderwijs [71].

Verpleging, verzorging en thuiszorg

(14) Kwaliteitsdocument 2012 Verpleging, Verzorging en Zorg
Thuis [72].

6.2 Generieke zorg: kwaliteitscriteria behorend bij
generieke thema'’s en modules

De kwaliteitsinformatie in ieder geldend generiek thema (zie 4.0)

geen hoofdstuk over kwaliteitsinformatie behorend bij de Zorg-
module Palliatieve zorg.
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Bijlage 2 Achterbanraadpleging

Korte beschrijving en samenvatting resultaten en de
knelpunten

De achterbanraadpleging t.b.v. de zorgstandaard MSS is door
middel van twee methoden verricht onder de ouders van individu-
en met MSS: door middel van diepte-interviews en met een onli-
ne of telefonische enquéte.

Het doel van de achterbanraadpleging was meervoudig:

—  Hetin kaart brengen van de klachten en symptomen en de
verrichte behandelingen van kinderen met MSS onder de
leden van de MSS community (zie 5.2.2.7).

—  Hetin kaart brengen van het effect van de diverse behande-
lingen en de tevredenheid over de verleende zorg.

—  Hetin kaart brengen van de hiaten en problemen in de zorg
voor individuen met MSS.

—  Hetin kaart brengen van de brede sociaal-maatschappelijke
en psychologische effecten van MSS op de patiént zelf en op

de naasten van de patiént.

In totaal is bij 10 families een uitvoerige persoonlijk diepte-inter-
view gehouden. Bij één Franstalige familie heeft een tolk de inter-
viewvragen en de antwoorden van de familie vertaald. Bij één fa-
milie heeft het interview via Skype plaatsgevonden.

Op grond van de interviews, wetenschappelijke literatuur, input van
de MSSRF en van denktank-lid Dr. Van Balkom is een enquéte sa-
mengesteld in het Nederlands. De enquéte kon online ingevuld
worden of op verzoek thuisgestuurd worden en op papier ingevuld
waarna het teruggestuurd kon worden in de bijgeleverde gefran-
keerde envelop. Deze enquéte is onder de Nederlandstalige fami-
lies met MSS kinderen uitgezet. De oproep tot invulling van de en-
quéte is gepaard gegaan met uitleg over het belang van de zorg-
standaarden. Anonimiteit van de invuller was gewaarborgd via een
privacyverklaring. De enquéte bevatte in totaal 404 vragen, waarvan
niet alle vragen getoond werden aan iedere respondent, alléén de
voor hun situatie/klacht van het kind relevante vragen.

De Nederlandstalige enquéte is ook vertaald naar het Engels en
online beschikbaar gesteld aan de rest van de MSS community.
Wederom ging de uitnodiging voor het invullen van de enquéte
gepaard met een brief over het belang van de zorgstandaarden.
Anonimiteit van de invuller was gewaarborgd via een privacyverkla-
ring. De enquéte is vertaald naar het Kroatisch en per e-mail opge-
stuurd naar een Kroatische familie ter invulling ervan (in MS Word).

Vier families gaven aan de enquéte liever in hun eigen taal in te
willen vullen. Voor deze families (2 Franse, 1 Duitse en 1 Spaans-
talige) zijn officiéle tolken ingehuurd. In aanwezigheid van de pro-
jectleider, is bij deze families de enquéte telefonisch afgenomen

8 |



volgende

Marshall-Smith Syndroom | Bijlage 2 Achterbanraadpleging

waarbij de tolk de vragen van tevoren heeft kunnen voorbereiden.
Antwoorden waren simultaan naar het Nederlands vertaald en ge-
noteerd door de projectleider.

In totaal zijn antwoorden op de enquétevragen van 17 families
verkregen. Deze zijn in een Excel sheet genoteerd, vergeleken en
samengevat in overzichtstabellen. Waar relevant (hoofdstukken
2,3 en 6), zijn de enquéteresultaten opgenomen in de tekst onder
vermelding van de achterbanraadpleging als bron.

H1 H2 H3 H4

H5

H6

De Marshall Smith Research Foundation organiseert om het jaar een familie bijeenkomst,
waarbij ouders en kinderen elkaar kunnen ontmoeten. Tijdens deze internationale bijeen-
komsten delen ouders hun ervaringen met elkaar, zijn er gesprekken met de artsen die
betrokken zijn bij het MSS en wordt er informatie gegeven over de stand van zaken van het

onderzoek naar MSS.
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Bijlage 3 Afbeeldingen

Voorbeelden van uiterlijke kenmerken in beeld
(kan verschillen per kind met MSS).

Vingers Duim

Bovenzijde voet Tenen

Onderzijde voet

Gebit en tandvlees

Lange wimpers, blauw oogwit
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Bijlage 4 Groeicurves

Voor 15 van de 19 onderzochte MSS patiénten zijn de lengte en
gewichtsgegevens gepubliceerd [6]. Om een vergelijking te kun-
nen maken met de gemiddelde populatie, werd gebruikt gemakt
van:

- WHO groeitabellen®: voor z-scores van lengte voor meisjes
en jongens t/m 19 jaar en voor gewicht van meisjes en jon-
gens t/m 10 jaar.

- Hetrapport " Anthropometric Reference Data for Children
and Adults: United States, 2003 — 2006""; National Health Sta-
tistics Reports, 22 oktober 2008: voor lengte en gewicht van
een gemiddelde 30 jarige vrouwelijke volwassene.
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—  CDC gewichtstabellen?: voor z-scores van gewicht van meis-
jes en jongens tussen 11-20 jaar.

Voor de afzonderlijke MSS patiénten werd de referentiewaarde
opgezocht in de bovengenoemde tabellen/documenten bij het
corresponderende geslacht en leeftijd.2 Deze waarden zijn samen
met de lengte- en gewichtsgegevens van de MSS patiénten in on-
derstaande grafieken weergegeven.
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Bijlage 5 Richtlijnen en protocollen
Richtlijnen en protocollen waarnaar verwezen wordt in het docu- {9} Landelijk Expertisecentrum Verpleging & Verzorging, “Lande-
ment: lijke multidisciplinaire richtlijn Neusmaagsonde.” Nov-2011.
{1} Expertisegroep EVMB van Carante Groep, “Richtlijn hande- {10} European Glaucoma Society, “Terminology and guidelines
lingsgerichte diagnostiek bij mensen met Ernstige verstande- for glaucoma.” 2003.
lijke en meervoudige beperkingen.” Feb-2010. {11} Nederlandse Vereniging voor Plastische Chirurgie, “Herken-
{2} Nederlandse Vereniging voor KNO-heelkunde en Heelkun- nen craniosynostose in de eerste en tweede lijn.” 2010.
de van het Hoofd-Halsgebied, “Richtlijn OSAS bij kinderen.” {12} NVK, “Richtlijn: Apparent Life Threatening Event (ALTE).”
mei-2013. 2006.
{3} Sectie Kinderanesthesiologie van de NVA, “Protocol moei- {13} NVK, “"NHG-Standaard Otitis media acuta”, 2006. ﬁ
lijke luchtweg bij kinderen.” Jan-2014. {14} De Vereniging Samenwerkingsverband Chronische
{4} Great Ormond Street Hospital for Children, “Guideline nas- Adembhalingsondersteuning (VSCA) Behandelrichtlijn scoliose
opharyngeal airways.” Feb-2014. bij neuromusculaire aandoeningen, 2007.
{5} Nederlandse Reanimatie Raad en Belgische Reanimatieraad, {15} Richtlijnen voor scoliose, Amerpoort ASVZ, 2005, Maarten
Richtlijn reanimatie van pasgeborenen, 2010. Jen Hong Li/Bert van der Kruk
{6} B. G. Fikkers en Committee “Guidelines Tracheostomy” of {16} Richtlijn Palliatieve zorg voor mensen met een verstandelijke
the, and NVIC, “Tracheostomy on the intensive care unit for beperking, K. de Haan, N. van Rossum, 2009.
adult patients.” mei-2013. {17} Diagnostiek en behandeling van slechthorendheid bij ver-
{7} H.J.Van Leeuwen en Protocollencommissie Nederlandse standelijk gehandicapten NVAVG 1995 (revisie voorzien in
Vereniging, “Richtlijn ontwenning van beademing.” 2007. 2014).
{8} Nederlandse Vereniging voor Neurochirurgie, “Richtlijn be- {18} Richtlijnen voor diagnostiek en behandeling van visuele
handeling hydrocephalus bij 0-2 jarigen.” 2011. Nederland- stoornissen bij verstandelijk gehandicapten, 1997 (revisie
se Vereniging voor Plastische Chirurgie, “Richtlijn hydrocep- voorzien in 2014 ).

halus bij craniosynostose.” 2010.
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{19} Handreiking transitie van zorg bij adolescenten met een ver-
standelijke beperking, april 2013, NVAVG i.s.m. NVKN/ VRA/
NVK.

{20} Richtlijn voor diagnostiek en behandeling van gastro-oeso-
fageale refluxziekte bij verstandelijk gehandicapten, NVAVG,
1999 en de deel richtlijn refluxziekte bij ernstige verstande-
lijke beperking, A.J.E. de Veer, J.T. Bos, A.L. Francke, Nivel
2008.
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Bijlage 6 Ondersteunende organisaties
en informatiemateriaal

Ondersteunende organisaties

—  Stichting MEE- Ondersteuning bij leven met een beperking
(www.mee.nl/)

- Platform EMG - kennisnetwerk en informatiepunt ernstige
meervoudige beperking (www.platformemg.nl)

—  Samenwerking van diverse organisaties binnen "Integrale
vroeghulp” — hulp bij ontwikkelingsachterstand of gedrags-
problemen (www.integralevroeghulp.n)

- leder(in) — Netwerk voor mensen met een beperking of chro-
nische ziekte (https://iederin.nl/)

Links naar informatiemateriaal

- www.elkerliek.nl/Elkerliek/Patientenfolders/Prelogopedie-


www.mee.nl
www.bosk.nl
http://www.platformemg.nl
www.integralevroeghulp.nl
https://iederin.nl
www.elkerliek.nl/Elkerliek/Patientenfolders/Prelogopedie-borstvoeding.pdf
www.elkerliek.nl/Elkerliek/Patientenfolders/Prelogopedie-borstvoeding.pdf
www.kennispleingehandicaptensector.nl/docs/producten/Het_ziekenhuisbezoek_van.pdf
www.kennispleingehandicaptensector.nl/docs/producten/Het_ziekenhuisbezoek_van.pdf
www.medizin.uni-tuebingen.de/uktmedia/Patienten/PDF_Archiv/ZKFKG/PRS_Elterninformation.pdf
www.medizin.uni-tuebingen.de/uktmedia/Patienten/PDF_Archiv/ZKFKG/PRS_Elterninformation.pdf
www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2876895/
www.radboudumc.nl/Informatiefolders/2401-Kinderen_met_sondevoedin-i.pdf
www.radboudumc.nl/Informatiefolders/2401-Kinderen_met_sondevoedin-i.pdf
www.communicatiemethodenemb.nl/methoden/opvoedingsprogrammas
www.communicatiemethodenemb.nl/methoden/opvoedingsprogrammas
www.nidcap.org
www.logerenmetzorg.nl/pages/handreiking.php
http://www.amerpoort.nl/binaries/content/assets/brochures/kinderen/scoliose-bij-kinderen-met-emb.pdf
http://www.amerpoort.nl/binaries/content/assets/brochures/kinderen/scoliose-bij-kinderen-met-emb.pdf
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Bijlage 7 Hulpmiddelen

Hulpmiddelen in de acute fase

In de acute fase hebben de kinderen en hun ouders baat bij de
volgende hulpmiddelen: NPA, Cpap, voedingssonde, uitzuigap-
paraat. Hulpmiddelen om het kind te leren voeding oraal in te
nemen zijn o.a. Finger-feeder, aangepaste lepel en een aangepas-
te beker. Het verschilt per kind of één van deze methoden in de
baby- vroege kindertijd toepasbaar is.

Hulpmiddelen in de chronische fase

In deze fase gaan de kinderen steeds meer hulpmiddelen gebrui-
ken, vaak aanvullend op die al genoemd in de acute fase. Bijvoor-
beeld; aangepaste kinderstoel, loophulpmiddel, statafel, aan-
gepaste buggy, rolstoel, aankleedtafel, hoog-laagbed met hoge
hekken, orthopedisch schoeisel, zwemhulpmiddel, fiets met zit-
kuip, driewielfiets of duofiets.
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Dankwoord

Bijzonder dank gaat uit naar alle families, die bereid waren om
mee te doen aan de achterbanraadpleging. Zonder hun input
zou deze zorgstandaard niet tot stand kunnen komen. Veel dank
gaat uit naar de adviseurs en de denktank, die de noodzakelijke
inhoudelijke correcties en aanvullingen hebben gegeven. Dank
aan Marieke van Meel voor het verrichten van een groot deel van
de diepte-interviews, aan Kim Wever voor het helpen vertalen van
de Nederlandstalige enquéte naar het Engels en llze Roelofs voor
het redigeren van de conceptteksten.
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Noten

1. wwwmarshallsmith.org

2. De zorgstandaard is een leidraad bij het contracteren van ketenzorg door de
zorgverzekeraar en bij het bepalen van de aanspraken in verzekerde zorg en
de onderliggende bekostigingssystematiek

3. HetCPZis op verzoek van VWS door ZonMw ingesteld in 2010. Het CPZ is in
2013 opgegaan in het Kwaliteitsinstituut.

4. Het project eindigt per 31 december 2014
Apparent-Life-Threatening-Event

6. Over dit onderwerp is een artikel in voorbereiding op de afdeling Logopedie
van het St. Radboud MC.

7.  Bij gebrek aan geschikte Nederlandse term; betekenis: het kind een signifi-
cant lager gewicht heeft dan verwacht mag worden en/of dat het kind signifi-

cant minder in gewicht toeneemt dan standaard

www.zorgvoorborstvoeding.nl/who-unicef-certificaat

15.
16.
17.
18.
19.

20.

21.

22.

23.
24.
25.
26.
27.
28.

www.nssi.nl/maize/

Het Codrdinatieplatform Zorgstandaarden (CPZ) heeft het Raamwerk Indivi-
dueel Zorgplan ontwikkeld. Het geldt als leidraad voor de ontwikkeling van

individuele zorgplannen met het doel uniformiteit in opzet en in uitgangs- 77

punten te bevorderen (www.zorgstandaarden.nl/activiteiten-platform/lopen-

Er kunnen meerdere interne overdrachten plaatsvinden tijdens het zieken-
huisverblijf (bijvoorbeeld van spoedeisende hulp, naar IC, van IC naar afde-
ling neonatologie). De ouders dienen op de hoogte gesteld te worden van
ieder intern overdrachtsmoment en de daarbij horende praktische informatie
(verdieping, kamernummer, bezoekuren, bereikbaarheid, regels etc)

www.regelhulp.nl/zr/rh/webapp/kennisbank/Informatie/Logeeropvang

Nauwkeurigheid in weken voor 1e datapunt, in maanden voor de 2e data-

punt, daarna in jaren.


www.marshallsmith.org
http://www.zorgvoorborstvoeding.nl/who
www.hoera-ik-eet.nl/boek.html
https://www.amc.nl/web/Zorg/Kind-Ouder/Patienteninformatie/Eet-en-drinkproblemen-bij-jonge-kinderen-logopedie-Informatie-voor-ouders-1.htm
https://www.amc.nl/web/Zorg/Kind-Ouder/Patienteninformatie/Eet-en-drinkproblemen-bij-jonge-kinderen-logopedie-Informatie-voor-ouders-1.htm
https://www.amc.nl/web/Zorg/Kind-Ouder/Patienteninformatie/Eet-en-drinkproblemen-bij-jonge-kinderen-logopedie-Informatie-voor-ouders-1.htm
https://www.radboudumc.nl/Informatiefolders/3376-Rntgenonderzoek_bij_kind-i.pdf
http://www.jeroenboschziekenhuis.nl/website/patientenfolders/KIN/KIN-185%20Peg%20katheter%20en%20mic%20key%20button%20voor%20kinderen.pdf
https://www.radboudumc.nl/Zorg/Afdelingen/Revalidatie/Logopedie/Pages/Multidisciplinaireteams.aspx
https://www.radboudumc.nl/Zorg/Afdelingen/Revalidatie/Logopedie/Pages/Multidisciplinaireteams.aspx
www.pluryn.nl/Over-Pluryn/Vestigingen/SeysCentra/Zindelijkheidsproblemen.aspx
www.pluryn.nl/Over-Pluryn/Vestigingen/SeysCentra/Zindelijkheidsproblemen.aspx
http://www.slo.nl/speciaal/so/emg/kerndoelen_leerlijnen/ontwikkeliingslijn/Pub_Sensomotorische_ontwikkeling.pdf
http://www.slo.nl/speciaal/so/emg/kerndoelen_leerlijnen/ontwikkeliingslijn/Pub_Sensomotorische_ontwikkeling.pdf
http://www.nssi.nl/maize
http://www.taalexpert.nl/test.aspx?id=90
http://www.cce.nl/somatiek
http://www.psycho-trauma.nl/emdr.htm
http://www.agora.nl/Portals/31/thema/vgz/2011-Wegwijzer-palliatieve-zorg-voor-mensen-met-een-verstandelijke-beperking-beleidsversie.pdf
http://www.agora.nl/Portals/31/thema/vgz/2011-Wegwijzer-palliatieve-zorg-voor-mensen-met-een-verstandelijke-beperking-beleidsversie.pdf
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas
www.zorgstandaarden.nl/activiteiten-platform/lopende-projecten/raamwerk-individueel-zorgplan/
www.zorgstandaarden.nl/activiteiten-platform/lopende-projecten/raamwerk-individueel-zorgplan/
https://www.regelhulp.nl/zr/rh/webapp/kennisbank/Informatie/Logeeropvang
http://www.marshallsmith.org
http://www.who.int/childgrowth/standards/en
http://www.cdc.gov/growthcharts/zscore.htm
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