VU

Diagnostische Vertraging door de Ogen van Patiénten met een
Erfelijke Stofwisselingsziekte en hun Ouders: Wat Hebben Ze
Nodig?

Een kwalitatief onderzoek naar de route die is afgelegd naar diagnose, de ervaringen en uitdagingen
tijdens deze route en de behoefte aan ondersteuning

Charlie Aardewijn
Vrije Universiteit Amsterdam
29 april 2025

Samenvatting

- De verwijzing van de huisarts naar het ziekenhuis verloopt moeizaam voor Fabry patiénten in
Nederland.
Het navigeren tussen verschillende specialismen in het ziekenhuis en het samenvoegen van
informatie tijdens het diagnostisch proces wordt door Fabry patiénten en ouders van kinderen
met Fabry als lastig ervaren.
Tijdens het diagnostisch proces, voorafgaand aan het ontvangen van een (voorlopige) diagnose,
hebben Nederlandse patiénten met een erfelijke stofwisselingsziekte en hun ouders behoefte aan
emotionele en informatieve ondersteuning van zorgprofessionals, praktische ondersteuning
vanuit een multidisciplinair zorgteam en sociale ondersteuning door directe familie, om de
uitdagingen die gepaard gaan met een langdurig diagnostisch proces aan te pakken.
Op het moment van communiceren van de diagnose, hebben patiénten met een erfelijke
stofwisselingsziekte en hun ouders behoefte aan emotionele ondersteuning van
zorgprofessionals, informatieve ondersteuning van zorgprofessionals en patiéntenverenigingen,
en psychologische ondersteuning, om effectief te leren omgaan met een diagose na langdurige
onzekerheid.

1. Achtergrond

In Nederland duurt het gemiddeld 15 jaar voordat mensen met de Ziekte van Fabry de juiste diagnose
krijgen (Bouwman et al., 2013). Dit komt omdat Fabry zeldzaam is, artsen daardoor vaak weinig van
de ziekte weten, de klachten vaag zijn en lijken op andere, meer bekende ziekten (Bouwman et al.,
2013; Germain et al., 2019; Mehta et al., 2010). Deze vertraging kan zorgen voor gevoelens van
frustratie, boosheid, angst en stress, en zonder duidelijke diagnose is het moelijk om medische hulp te
ontvangen (Germain et al., 2019; Llubes-Arria et al., 2021; Zurynski et al., 2017). Fabry patiénten en
hun familie zoeken daarom veel zelf uit en lopen vaak tegen uitdagingen aan, wat de zoektocht nog
belastender maakt (Faye et al., 2024; Mussap et al., 2018; Konstantopoulou, 2021; Bauskis et al., 2022).

Het doel van dit onderzoek is om te bekijken hoe de periode van diagnostische vertraging potentieel
als minder belastend kan worden ervaren door Fabry patiénten en door ouders of verzorgers van
kinderen met de Ziekte van Fabry. Daarvoor is de afgelegde route naar diagnose in kaart gebracht,
geidentificeerd welke problemen zij daarin zijn tegen gekomen en welke ondersteuning daarbij is
aangeboden of is gemist. Samen met patiéntenorganisaties VKS en FSIGN is er een online vragenlijst
ontwikkeld en verspreid onder patiénten met een erfelijke stofwisselingszieke en onder ouders* van
kinderen met een erfelijke stofwisselingsziekte. De vragenlijst is in totaal door 58 patiénten en 22
ouders ingevuld. Daarnaast zijn er verdiepende interviews gehouden met 7 patiénten, 4 ouders en 4
artsen.

" Waar ‘ouder’ staat, wordt in het vervolg ook ‘verzorger’ bedoeld.
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2. Route naar Fabry diagnose in Nederland

De vragenlijst is ingevuld door 26 Fabry patiénten en 6 ouders, en aan de interviews hebben 4 Fabry
patiénten en 1 ouder van een kind met Fabry deelgenomen.

Diagnostische vertraging vindt voornamelijk plaats als individuen met gezondheidsklachten een arts
hebben bezocht en dus via symptomen uiteindelijk de diagnose Fabry hebben gekregen. Van de Fabry
patiénten en ouders die de vragenlijst hebben ingevuld, is 33% van de kinderen en 46% van de
volwassenen gediagnosticeerd via symptomen. Voor deze groep kinderen (n=2) en volwassen
patiénten (n=12) hebben we de route naar diagnose uitgestippeld die te zien is in figuur 1 op de
volgende pagina. Het overige gedeelte van de patiénten is gediagnosticeerd omdat een familie lid ook
de dignose van Fabry heeft gekregen.

De belangrijkste bevindingen zijn:

- Het overgrote deel van de patiénten is met vermoeidheidsklachten (30%) en/of pijn in de handen
en voeten (20%) naar een arts gegaan.

- De huisarts was voor het overgrote deel van de patiénten het eerste aanspreekpunt (84%).

- Het grootste deel van de patiénten (31%) is door de huisarts als eerste verwezen naar een
cardioloog.

- Patiénten worden het vaakst gediagnosticeerd bij de metabool specialist (46%).

- OQOuders van kinderen hebben vaak eerst hulp gezocht bij een jeugdarts in het consultatiebureau,
voordat ze naar de huisarts zijn gegaan. De huisarts heeft in deze gevallen het kind
doorverwezen naar een kinderarts.

Bij kinderen varieerde de diagnostische vertraging tussen de 4 en 18 jaar, zoals te zien is in figuur 2. Ze
waren gemiddeld 5jr9mnd (range 3-11 jr) oud op het moment dat ze gezondheidsklachten ervaarde,
en kregen op een leeftijd van gemiddeld 12jr4mnd (range 3-18 jr) oud de diagnose Fabry. Bij volwassen
patiénten varieerde de vertraging tussen de 6 maanden en 13 jaar. Ze waren gemiddeld 38jr3mnd
(range 4-61 jr) oud op het moment dat ze gezondheidsklachten ervaarde, en kregen op een leeftijd van
gemiddeld 44jrdmnd (range 12-64 jr) oud de diagnose Fabry.
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Figuur 2: De tijd in jaren tussen het vertoon van eerste klachten en het bevestigen van de diagnose Fabry,
genaamd de ‘diagnostische vertraging’. De vertraging voor kinderen is aangegeven in het oranje, voor
volwassenen in het paars. De volwassenen die een diagnostische vertraging van minder dan 1 jaar hebben
ervaren, hebben via de opticien of oogarts per toeval een verdenking van Fabry ontvangen en zijn
vervolgens gelijk doorgestuurd naar de klinisch geneticus.

VRIJE
UNIVERSITEIT
AMSTERDAM



Gezondheids-
klachten

(N=14
12 volwassenen,
2 kinderen)

Vermoeidheid

Neuropathische pijn
in handen en voeten
20%

Spiraalvorming in oog

Opticien
8%
Hartproblemen

15%

Angiokeratomen

5% Huisarts
Gastro-intestinale 84%
problemen en

buikpijn
5%
Jeugdarts
Plotselinge duizeligheid 8%
en flauwval
5%

Stap 1:
De patiént ervaart gezondheidsklachten
en besluit hulp te zoeken bij een arts

Dermatoloog

Neuroloog

8%

Nefroloog

Cardioloog

Stap 3:
Informatie van
verschillende
artsen wordt

uitgewisseld

Stap 2:
Arts start met

informatie
verzamelen

Stap 4:
Arts stelt een
voorlopige
diagnose

Familie
screening
(N=18,

14 volwassenen,

4 kinderen)

Metabool
specialist

46%

Klinisch
geneticus

39%

Stap 5:
Arts vertelt de
definitieve

diagnose

De route die patiénten afleggen van het ontstaan van gezondheidsklachten tot en met het ontvangen van

de diagnose. v.l.n.r.: Wanneer iemand gezondheidsklachten heeft, gaat hij/zij vaak eerst naar de huisarts. De huisarts
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kan de persoon doorverwijzen naar een specialist in het ziekenhuis. De specialist verzamelt informatie en kan de

persoon doorverwijzen naar andere specialisten of ziekenhuizen. Als er genoeg informatie is verzameld,
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3. Uitdagingen tijdens de route naar diagnose

Er zijn twee centrale uitdagingen duidelijk naar voren gekomen tijdens het uitstippelen van de route
naar diagnose.

1.

Verwijzing van eerste lijn naar tweede lijns zorg: de meeste patiénten en ouders gaven aan vaak
zelf te moeten aandringen op een verwijzing van de huisarts naar een specialist in het ziekenhuis,
en daarbij ook zelf aan te geven naar welke specialist ze graag verwezen willen worden. Voor
kinderen met klachten wordt aangegeven dat de tijd veelal moet uitwijzen hoe ernstig de situatie
is. Huisartsen of jeugdartsen bij het consultatiebureau houden het kind in deze gevallen lang onder
controle, voordat er een verwijzing naar een kinderarts plaatsvindt. Zoals ouder nr. 11 beschrijft:

“Het belangrijkste: neem de ouders serieus en als je twijfelt, stuur ze door. Je bent zelf [als ouder]
onzeker, dus je vertrouwt erop dat de dokter het goede doet. [...] Achteraf had ik misschien zelf
ook eerder moeten zeggen, van en nu is het genoeg, je stuur ons naar het ziekenhuis”
(Ouder nr. 11)

Navigeren in het systeem van specialisten: De tweede uitdaging ligt in het systeem van
specialisten betrokken bij de diagnose. De verantwoordelijkheid voor het samenvoegen van alle
verzamelde medische informatie, zowel van artsen als vanaf het internet, ligt momenteel
voornamlijk bij de patiént en ouders zelf. De geinterviewde speialisten beamen dit, ook omdat zij
soms met ‘oogkleppen op’ functioneren en voornamelijk aandacht hebben voor hun eigen
specialisme.

“Wat we steeds meer zien: elke specialist doet zijn eigen dingetje en er is eigenlijk niemand die
denkt, hé als we al deze 5 verschillende symptomen hebben en deze symptomen passen niet
allemaal bij elkaar, is dat dan toch niet een syndroom, een ziekte?” (Nefroloog)

Andere verzamelde medische informatie kan daardoor naar de achtergrond verplaatsen.
Daarnaast geeft de geinterviewde kinderarts aan dat de verwijzing van een kinderarts in de
periferie naar een kinderarts in een academisch ziekenhuis vaak lang duurt. Kinderen blijven lang
onder controle bij dezelfde kinderarts, omdat ze eerst zelf opzoek gaan naar een verklaring voor
de gezondheidsproblemen, terwijl er over het algemeen in de perifere ziekenhuizen minder kennis
van metabole ziekten is dan in de academische ziekenhuizen.

De geinterviewde specialisten geven aan dat een multi-disciplinaire aanpak de diagnose van Fabry
mogelijk kan versnellen, door de verantwoordelijkheid voor het integreren van informatie te
verschuiven van de patiént/ouder naar de specialist. Vanwege de uiting in meerdere organen is er
een grotere kans op het stellen van de diagnose, als er specialisten van verschillende
achtergronden samen komen. Een multidisciplinair overleg (MDO), of een poli waar personen met
onbegrepen klachten terecht kunnen, zouden mogelijkheden bieden.

“Wij hebben hier in het academisch ziekenhuis een ochtend overdracht waar alle kinderartsen bij
Zitten, dus iedereen ook met een andere specialisatie.[...]. We bespreken met zijn allen wat er in
de dienst voorbij is gekomen, en voor de metabole, hebben wij daar ook een functie van juist
iedereen weer even op scherp stellen: van hé, maar herken je dit nu of goh zou het niet metabool
kunnen zijn?” (Kinderarts)
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4. Behoefte aan ondersteuning

De online vragenlijst is via VKS ook verspreid onder patiénten en ouders van kinderen met andere
erfelijke stofwisselingsziekten dan Fabry. Hoewel elk individu een unieke route naar diagnose aflegt,
zijn de ervaringen en uitdagingen vaak vergelijkbaar. We hebben onderzocht welke steun of
begeleiding patiénten en ouders met erfelijke stofwisselingsziekten nodig hebben om met de
tegengekomen uitdagingen om te gaan. In figuur 3 zijn de behoeften aan ondersteuning van 58
patiénten en 22 ouders (de totale groep mensen die hebben deelgenomen aan dit onderzoek)
weergegeven op het diagnostisch proces. We hebben een onderscheid gemaakt tussen de behoeften
vdordat er een diagnose is gesteld, en de behoeften op het moment dat de diagnose gesteld wordt.

In de route naar diagnose Tijdens communicatie van diagnose
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Figuur 3: De behoeften aan ondersteuning of begeleiding van de 58 Nederlandse patiénten met erfelijke
stofwisselingsziekten en de 22 ouders die aan dit onderzoek hebben meegedaan, gedurende het diagnostisch
proces.

5.4.1 In de route naar diagnose

Emotionele en informatieve behoeften: Patiénten en ouders geven aan zich niet serieus genomen te
voelen door zorgprofessionals en erkenning voor de gezondheidsklachten te missen. Ze hebben het
gevoel dat ze, bijvoorbeeld de huisarts, moeten overtuigen van de ernst van de klachten, omdat de
klachten vaak worden onderschat. Ouder 10 zegt hierover:

“Wij hadden het idee dat we niet serieus genomen werden. Door de oververhitting werd hij beperkt
met sporten en spelen met vriendjes. ledere keer als we met een arts praatten dat ons kind oververhit
raakte, werd er niet op ingegeaan” (Ouder nr. 10)
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Daarnaast hebben ze behoefte aan eerlijke en transparante communicatie over de kennis van de
zorgprofessionals en willen de patiénten en ouders graag actief deelnemen aan het diagnostisch
proces. Hiermee wordt bedoeld dat bijvoorbeeld testresultaten gedeeld worden, zodat patiénten en
ouders meer specifiek mee kunnen zoeken. Specialisten geven aan dat de emotionele impact van de
zoektocht momenteel weinig aandacht krijgt in de spreekkamer. Ze geven aan dat de huisarts of de
specialist die het hoofdonderzoek leidt, het best bevoegd is het geven van emotionele ondersteuning.

Sociale behoeften: Zowel patiénten als ouders geven aan dat ze van directe familie en vrienden de
meeste steun ervaren in de zoektocht naar een diagnose. Dit kan emotionele steun zijn, maar ook
praktische steun in de vorm van vervoer, hulp in het huishouden of hulp met kinderopvang. Patiént 4
zegt hierover:

“De meeste steun die ik heb ontvangen, kwam van mijn man, vrienden en familie” (Patiént nr. 4)

Wel geven patiénten en ouders aan dat ze vaak te maken hebben met veel onbegrip voor de situatie
als er nog geen diagnose gesteld is.

Praktische behoeften: Zowel patiénten als ouders geven aan dat het lastig is om bepaalde diensten en
services, zoals een gehandicaptenparkeerkaart of medische kinderopvang, te regelen zonder diagnose.
Hoewel de Nederlandse overheid wel diensten en services aanbiedt waar je zonder diganose voor in
aanmerking kan komen, vergt dit veel administatief papierwerk en uitzoekwerk, waar niet altijd
energie voor is. Voornamelijk ouders gaven aan dat het fijn zou zijn om toegang te hebben tot iemand
die ze in dit systeem van medische professionals en sociale diensten bij kan staan en het uitzoekwerk
uit handen kan nemen. Dit kan iemand binnen het ziekenhuis zijn, maar ook daarbuiten. Momenteel
ligt deze verantwoordelijkheid nog volledig bij de patiént/ouders zelf en geven de geinterviewde
specialisten aan hier geen protocol voor te hebben zolang er geen diagnose is. Ouder 2 zegt hierover:

“Ik denk dat het heel goed is om op het moment dat blijkt dat er iets echt serieus mis is. Dat er dan
maatschappelijk werk komt. Die gaat toetsen, met wat voor ouderen hebben we hier te maken? Wat
hebben ze nodig? Dus een overkoepelend arts, want je hebt dan nog geen kinderarts |[...] dat hele
zorgteam dat wordt pas opgebouwd als er een diagnose is.” (Ouder nr. 2)

5.4.2 Tijdens communicatie van de diagnose

Emotionele behoeften: Zowel patiénten als ouders geven aan dat de communicatie stijl van de
(mogelijke) diagnose belangrijk is voor het vervolg hoe er mee om wordt gegaan. De communicatie
werd als positief ervaren wanneer er zorgvuldig werd omgegeaan met de zekerheid van de diagnose,
er begrip was voor de emotionele impact die dit heeft op zowel de patiént als hun familie en als er
voldoende tijd werd genomen voor het vertellen van de diagnose. Het meerendeel van de patiénten
en ouders gaf aan behoefte te hebben aan begrip van de zorgprofessional voor de impact die de
diagnose heeft op zowel de patiént zelf als op zijn/haar directe familie. Momenteel wordt hier
wisselend begrip voor getoond voor volwassen patiénten die de diagnose krijgen. Patiént 8 geeft aan:

“Mijn huisarts heeft met mij gepraat en ook de specialist van het ziekenhuis heeft de nodige tijd
genomen [...]. Daarin werd ook gevraagd hoe mijn man de diagnose heeft ervaren” (Patiént nr. 8)

Informatieve behoeften: Op het moment dat de diagnose bevestigd wordt, hebben patiénten en
ouders veel behoefte aan informatie over ziekte-eigenschappen, prognose, erfelijkheid en
behandeling. Patiénten en ouders geven aan dat het moment van communiceren van de diagnose
idealiter gepaard gaat met deze informatie. Andere informatie, bijvoorbeeld over mogelijke
symptomen die in de toekomst kunnen ontstaan en informatie die aan anderen gegeven kan worden,
ontvangen ze graag in een later stadium, nadat ze een paar dagen gehad hebben om de diagnose te
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verwerken. Daarbij ontvangen ze ook graag informatie over patiéntenverenigingen en
lotgenotencontact, zodat ze ervaringen en verdere informatie kunnen uitwisselen. Momenteel geven
ouders aan voldoende informatie te ontvangen op het moment van dignose en daarna, terwijl
volwassen patiénten aangeven dat ze te weinig informatie ontvangen over bijvoorbeeld de prognose
van de ziekte en symptomen die later kunnen ontstaan. Ouder 4 beschrijft:

“Ja, de diagnose is voor ons als ouders echt overkomen, je hebt geen idee waar je in zit. [..] maar
daarna krijg je naast medische ook maatschappelijke vragen” (Ouder nr. 4)

Praktische behoeften: Voornamelijk ouders geven aan behoefte te hebben aan een persoon waar ze
advies kunnen inwinnen over de nieuwe realiteit van hun kind en gezin: informatie over een passende
school en over de verhouding ouder/zorgverlener voor het kind bijvoorbeeld, zoals door patiént 10
bechreven:

“Een directe afspraak op korte termijn om met een hulpverlener in gesprek te gaan over wat we
konden verwachten, waar we moesten zijn om dingen te regelen qua zorg. En tips, voor alle
aanpassingen e.d. ben ik zelf op onderzoek gegaan op internet” (Patiént nr. 10)

Deze adviseur volgt op uit de behoefte aan een persoonlijke assistent gedurende de zoektocht naar
diagnose. Ouders hebben wisselend aangegeven of hier na diagnose aandacht voor was of niet.

Psychologische behoeften: Ongeveer de helft van de patiénten en ouders hebben aangegeven
behoefte te hebben aan psychologische hulp voor de verwerking van de zoektocht naar diagnose, de
diagnose zelf, acceptatie voor de nieuwe realiteit en ook het mogelijk hebben doorgegeven van de
ziekte aan hun kinderen. Bij ongeveer de helft van de patiénten en ouders is dit aangeboden op het
moment van diagnose, en een deel van de patiénten is hier zelf naar opzoek gegaan. Ouders geven
aan dat ze hun kind vaak nog te jong vinden om op het moment van diagnose psychologsiche hulp aan
te bieden, maar dat ze daar op latere leeftijd wel behoefte aan kunnen hebben.

“De praktijkondersteuner van GGZ was meer voor een soort van acceptatie dat je geen grip hierop
[de ziekte] zal krijgen, zeg maar. En ook de onzekerheid wat betreft de toekomst van mijn dochter.”
(Patiént nr. 5)

4. Conclusie

Dit onderzoek heeft bekeken hoe de periode van diagnostische vertraging potentieel als minder
belastend kan worden ervaren door Fabry patiénten en door ouders of verzorgers van kinderen met
de Ziekte van Fabry. Daarvoor is de afgelegde route naar diagnose in kaart gebracht, geidentificeerd
welke problemen zij daarin zijn tegen gekomen en welke ondersteuning daarbij is aangeboden of is
gemist.

De afgelegde route voor een Fabry diagnose varieert tussen diagnose via familie screening, of diagnose
via klinische symptomen. De groep patiénten die via symptomen gediagnosticeerd is, heeft
verschillende routes langs specialisten afgelegd. Gemiddeld duurde deze route meerdere jaren,
waarbij patiénten tegen gedeelde uitdagingen aanliepen. De behoefte aan ondersteuning om met deze
uitdagingen om te gaan, was gelijk voor patiénten met Fabry en hun ouders, en patiénten met andere
erfelijke stofwisselingsziekten en hun ouders. Hieruit blijkt dat de zoektocht naar een Fabry diagnose
mogelijk als minder belastend kan worden ervaren, door de patiént of ouder centraal te stellen in de
zoektocht naar een diagnose. Meer begrip en erkenning voor de gezondheidsklachten en voor de
behoeften van de patiént of ouder kan potentieel bijdragen aan een snellere verwijzing. Evenals de
evaluatie van de patiént door een multidisciplinair team in het ziekenhuis. Daarnaast is het juist ook in
de periode zonder diagnose van belang dat patiénten en ouders toegang hebben tot niet-medische
ondersteuning om de zoektocht minder belastend te maken, bijvoorbeeld in de vorm van een

7

VRIJE
UNIVERSITEIT
AMSTERDAM



VU

gehandicapten parkeerkaart, persoonsgebonden budget of passend onderwijs. Voor een efficientere
verwerking van de diagnose is het belangrijk dat er genoeg tijd uitgetrokken wordt voor het vertellen
van de diagnose, dat er rekening wordt gehouden met de impact van de diagnose op de familie, dat
er voldoende informatie beschikbaar is en dat patiénten en voornamelijk ouders, toegang krijgen tot
psychologische hulp.

5. Disclaimer

Dit onderzoek is vanuit de Vrije Universiteit Amsterdam uitgevoerd tijdens een stageperiode bij Sanofi.
Patiéntenverenigingen VKS en FSIGN hebben waardevolle input geleverd voor het ontwerp van de
vragenlijst en interviews en hebben een zeer belangrijke rol gespeeld in de dataverzameling. De
uitvoering van dataverzameling, data-analyse en de verantwoordelijkheid voor data-opslag ligt enkel
en strikt bij Charlie Aardewijn van de Vrije Universiteit Amsterdam. Voor vragen betreft dit onderzoek
kunt u terecht bij charlie.aardewijn@hotmail.com.
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