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Familie-onderzoek Klachten

Begrijpen 



Familie-onderzoek Klachten

Wanneer DNA onderzoek 

verschilt:

Klassieke variant

- Jongens vanaf 5 jaar

- Meisjes vanaf 10 jaar

Niet klassieke variant

- Na 18e jaar 
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Frequentie follow-up verlaagd

 leeftijd 15 jaar

 

Bij elk polibezoek

porties urine + bloed 

Eenmalig bij klassieke

variant jongens 
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Eenmalig bij klassieke

variant jongens 

Begeleiden  



 klassieke ziekte: gemiddeld 10 - 12 jaar

 klassieke ziekte: gemiddeld 10-12 jaar

 klassieke ziekte: 

gemiddeld 10-12 jaar
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Meestal starten kinderen nog niet met 
enzymtherapie

• Pas als er klachten/symptomen zijn wordt een kind in de 

indicatiecommissie besproken

FSIGN jubileum 2026 Begeleiden  



Impact van Fabry op een kind 

• Velen merken weinig van hun aandoening, maar..

• Meer schoolverzuim bij deel van patienten

• Internaliserende coping 

• Gevoel geen weg eruit 

• Revalidatie-zorg 
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Psychosociale zorg
voor acute en chronische
begeleiding  
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Transitie naar volwassen zorg 

• Alle patiënten worden 

multi-disciplinair besproken

• Mocht het nodig zijn 

ben ik bij 1e afspraak aanwezig 
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Pegunigalsidase Alfa kinderregistratie 

in ontwikkeling 

Werkt dit echt beter? 

Frequentie 

Nieuwe ontwikkelingen 
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