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Het begon in ~ 1988… 

  



> 30 jaar EB in Groningen, NL: 

• Hoeveel mensen met EB in NL? 

• Organisatie zorg Centrum voor Blaarziekten en certificering (NFU, 

ERN) 

• Diagnostiek EB in NL 

• Onderzoek EB in Groningen 



Hoeveel mensen met EB?  

• 573 patiënten, 384 families 

• 22 op de miljoen inwoners 

(prevalentie) 

• Gemiddeld 10 baby's met EB 

jaarlijks in NL geboren 

• Meer dan 80 verwijzingen uit 

buitenland (patiënt, biopten, DNA) 



Hoeveel mensen met EB in NL?  

• EB simplex:   238 

• Junctionele EB:  97 

• Dystrofische EB:  161 

• Kindler EB:   4 



Benadering EB in het Centrum voor Blaarziekten 

diagnostiek zorg onderzoek educatie 

Doel holistisch: Aandacht voor, en continue verbetering, van alle aspecten 



Benadering EB in het CvB in het UMCG 

diagnostiek zorg onderzoek 

diagnostiek behandeling pathogenese 

daily care therapeutisch 

symptomatisch curatief  

educatie 

zorg 
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Benadering EB in het CvB in het UMCG 

diagnostiek zorg onderzoek educatie 



Psychosociale 

problematiek 

jeuk 

Tand 

problemen 

ogen 

luchtweg 

obstructie 
slikproblemen 

slokdarm 

vernauwing 

bloedarmoede 

Beperkte mobiliteit 

PIJN 

verlittekening 

contracturen 

EB is zoveel meer dan de huid, een complexe aandoening 



Organisatie zorg EB: multidisciplinair 



Organisatie zorg EB: multidisciplinair 

• 6x per jaar multidisciplinair carrousel-spreekuur: patiënt centraal 



Multidisciplinaire carrousel 
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A = dermatoloog / VPK 

B = motorisch team: plastisch chirurg, 

revalidatiearts, handtherapeut 

C = kinderarts/internist, diëtist 

D = maatschappelijk werk+psycholoog 

E = anesthesist (pijn en jeuk) 

F = tandarts + logopedist 

G= optioneel: oogarts, KNO, gynaecoloog, 

geneticus, MDL arts. 
•EB-team vergadering 



Organisatie zorg EB: multidisciplinair 

• 6x per jaar multidisciplinair carrousel-spreekuur: 

– Elke patiënt 1x per jaar indien gewenst 

– Diagnose baby: na opname eerste consult op multi-EB 



Organisatie zorg EB 

• 6x per jaar multidisciplinair carrousel-spreekuur 

• Wekelijks spreekuur EB maandagmiddag:  

– Dermatoloog  

– Arts-assistent in opleiding 

– Verpleegkundig specialist/verpleegkundige 

– Evt. indien nodig, andere specialist 

– >> Week van tevoren QOL, pijn, jeuk inventarisatie 

• Gezamenlijk spreekuur dermatoloog + geneticus (vd Akker): 3x/jr 

• Teleconsulting: telefoon, email 24/7! 

• Dagbehandeling, opname (transplantatie, kleinere of grotere ingrepen) 

Dr. Peter van den Akker 

Klinisch geneticus 



Belangrijk 

• Patiënten kunnen voor alle problemen in CvB terecht, maar: 

 ER GAAT NIETS BOVEN GRONINGEN… (lees: is ver weg!!!) 

 



Belangrijk 

• Patiënten kunnen voor alle problemen in CvB terecht, dus: 

– Zorg op maat en in de buurt, met CvB als backup 

– Samenwerken met (para)medici (zoals huisarts) in de buurt 

– Proberen expertise in omgeving te creëren en dit te blijven gebruiken 

 



Certificering Centrum voor Blaarziekten voor EB 

• NFU (=Nederlandse Federatie van Universitaire medische centra) - labels 

– Landelijke erkenning en referentiecentrum (ook door zorgverzekeraars) 

– Topreferente zorg 

– Herkenbaar en vindbaar voor andere hulverleners en patiënten 



Certificering Centrum voor Blaarziekten voor EB 

• NFU (=Nederlandse federatie van universitaire medische centra) - labels 

– Landelijke erkenning en referentiecentrum 

– Topreferente zorg 

– Herkenbaar en vindbaar voor andere hulverleners en patiënten 

• ERN-skin EB: European Reference Netwerk  

– Vanuit EU geïnitieerd en ondersteund, sinds 2017 

– Consortium voor zeldzame ziekten (<1 per 100.000 inwoners) 

– Doelen zijn: 

 Centra elkaar ondersteunen om zorg te optimaliseren (leren van elkaar) 

 Samenwerking > onderzoek en initiatieven om zorg te verbeteren 

 Gezamenlijk registry 

 Digitaal overleg platform (privacy proof): CPMS    >> 

krachten bundelen! 



Benadering EB in het CvB in het UMCG 

diagnostiek zorg onderzoek educatie 



Diagnostiek baby met blaren 

• Indien ernstig: opname UMCG neonatologie 

• Indien blaarvorming mild: poliklinisch 2-3 uur 

 

 



Diagnostiek baby met blaren 

• Indien ernstig: opname 

• Indien blaarvorming mild: poliklinisch 2-3 uur 

– Intake+ stamboom 

– Lichamelijk onderzoek 

– Foto’s 

– Biopten na verdoving (uitslag <48 uur) 

 Splijtingsniveau blaar 

 Eiwitten verminderd/afwezig? 

 

Ctrl, COL7 patient 



Diagnostiek baby met blaren 

• Indien ernstig: opname 

• Indien blaarvorming mild: poliklinisch 2-3 uur 

– Intake+ stamboom 

– Lichamelijk onderzoek 

– Foto’s 

– Biopten na verdoving (uitslag <48 uur) 

– Bloed: DNA (uitslag 6-8 wk) 

– Informatie EB, patiëntenvereniging DEBRA 

– Educatie!!! 

– Follow-up 

– Hulpverlening in omgeving inlichten/inschakelen en uitleggen 

 

 



Benadering EB in het CvB in het UMCG 

diagnostiek zorg onderzoek educatie 



Onderzoek Diagnostiek: EB waarbij geen mutatie gevonden 

• 15% patiënten geen mutatie! 

– Ander gen dan nu bekende genen 

– Mutatie toch in bekend gen, maar 

gemist met reguliere technieken 

• Samenwerking! 

– Dermatologie 

– Genetica 

– Biologie 

• Geavanceerde technieken voor DNA, 

eiwit, RNA analyse 

 

 



Onderzoek Diagnostiek: doen we het wel goed? 

• Kliniek vs. IF biopten x2 vs. EM biopten x2 vs. DNA 

 

 

• Zijn er technieken die meerwaarde hebben en die we 

(t.z.t.) kunnen/moeten toevoegen aan het standaard 

arsenaal? 

Drs. Rosalie Baardman 

Arts-onderzoeker 



Ziekte pathogenese: oa 

samenwerking met cardiologie  

• Disease modelling voor genen betrokken bij 

cardiocutane syndromen  

• in huid en hart 

– KLHL24 

– DSP 

– Tuftelin 

• Diermodellen, 3D weefselmodellen, patient 

cell iPS derived cardiac tissue development 

Prof. Dr. Peter van der Meer, cardioloog 

Daniela Andrei 

Mathilde Vermeer 



Ziekte pathogenese:  

Hoe komt het dat kindjes met JEB gen severe zo vroeg 

overlijden, wat gaat er mis behalve de huid? 

• Multi-center prospectieve studie  

• Kindjes met JEB gen sev klinisch vervolgen prospectief, zo min 

mogelijk invasief: 

– Immuunsysteem ontwikkeling (thymus) 

– Longontwikkeling 

– Groei 

Dr. Vamsi Yenamandra,  

Arts-onderzoeker 
Dr. Peter Marinkovich,  

Dermatoloog,  

onderzoeker Stanford 



Onderzoek/ontwikkeling Zorg 

• Coping strategieën wondzorg bij kinderen en ouders met 

EB (PhD) 

• PROMs, patient needs 

• Richtlijn ontwikkeling: wondzorg EB, psychosociaal 

• (ontwikkelen core outcome sets, minimum reporting sets 

voor studies 
Petra de Graaff,  

psycholoog 



Therapeutic research: revertant mosaicisme in EB 

Marjon Pasmooij, 

bioloog 



Therapeutic research: exon-skipping (RNA) voor RDEB en JEB 

Jeroen Bremer, 

Post-doc 
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Therapeutic research:  

trial allogene stam cel transplantatie voor RDEB > gestopt 



Therapeutic research: diacerein trial, fase 3 studie effectiviteit 

• EB simplex 

• Lokale IL-1 remmer 

• Ontsteking ↓ 

• Snellere wondgenezing, minder 

blaren 



Therapeutic research: cannabinoiden voor pijn en jeuk bij 

EB 

>> Gerandomiseerde, placebo-gecontroleerde studie naar effect cannabisolie op pijn, 

jeuk en kwaliteit van leven van mensen met EB in 2020 

Nic Schrader, 

Arts-onderzoeker 
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To care and cure EB…samenwerken! 

Always 

remember… 

www.vlinderkind.nl/index.php/nl/ www.debra.nl www.immunoderm.org 

www.umcg.nl 


