Landelijke Contactdag
Vereniging ziekte van Hirschsprung
18 maart 2023



10.30-11.00

11.00-11.20

11.20-11.40

11.40-12.00

12.00 - 13.00

13.00- 14.00
Vanaf 13.30

Algemene Ledenvergadering

Rob Boerman
"Ontwikkelingen Passend Onderwijs"

Merit Tabbers (Amsterdam UMC) & René Wijnen (Erasmus MC)
"Europese samenwerkingvia ERNICA"

Sophievan Streun (Amsterdam UMC)
"Update wetenschappelijke onderzoeken naar Hirschsprung"

Hansvan der Knijff (Per Saldo)
"De mogelijkheden van het persoonsgebonden budget"

Lunch & contact met (medisch) specialisten
Gratis bezoek aan Archeon



Bestuur

Financien

Sponsoring

Activiteiten

Informatievoorziening & Onderwijs
Belangenbehartiging

Onderzoek



+ vele vrijwilligers!
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Chantal - Voorzitter Sabine - Vicevoorzitter Niek - Penningmeester Manon - Secretaris
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Linda Johan Marijke Dirk-Jan Jeroen
Ledenadministratie Contactpersonen Website Belangenbehartiging ~ Onderwijs







RESULTATENREKENING 2022

INKOMSTEN realisatie | begroting | Afwijking |UITGAVEN realisatie | begroting | Afwijking
Contributies Lotgenotencontact
Contributies 10.405 11.000 -595 |Contactpersonen 2.494 1.000 1.494
Landelijke contactdag 16.803 17.000 197
Subsidies Jongeren en jongvolwassenen 3.929 4.000 -1
Reguliere subsidie PGO 45.000 45000
Subsidie backoffice PGO 10.000 10.000
Informatievoorziening
Sponsocring Verenigingsperiodiek Drukwerk, folders en brochures 8.989 7.500 1.489
Sponsaring 4.050 4.000 50 |Internetvoorlichting 3.261 5.000 -1.739
Accreditatie 7.025 2.500 4525
Donaties/giften Ontwikkelen kinderboekje 6.311 7.500 -1.189
Donaties/giften 2.925 500 2425
Aandoeningsspecifieke belangenbehartiging
Lidmaatschappen 858 500 358
Overige Overige
Vrijval bestemmingsreserve Backoffice ondersteuning 11.616 12.500 -884
Bijdragen onderzoek 5.000 7.000 -2.000
Overige Bestuurskosten 4. 062 5.000 -938
COwerige opbrengsten 4373 500 3.873 |Overige kosten 43 1.500 -1.457
76.753 71.000 5.753 70.391 71.000 609




BEGROTING 2023

UITGAVEN Begroting
Lotgenotencontact

Contactpersonen 1.000
Landelijke contactdag 17.000
Jongeren en jongvolwassenen 4.000
Informatievoorziening

Verenigingsperiodiek Drukwerk, folders en brochures 7.500
Internetvoorlichting 5.000
Accreditatie 2.500
Ontwikkelen kinderboekje 7500
Aandoeningsspecifieke belangenbehartiging

Lidmaatschappen 500

45.000




Sponsoring - bedrijven

Wellspect

A REAL DIFFERENCE

Yakult

MediReva 222

sponsoring@hirschsprung.nl



Sondepads

1d. vind-ik-leuks « 1d. volgers




O Webinarincl. ALV
O Jongeren kampweekend (12-23 jaar)

O Ledendagin de Beekse Bergen
$or LEDENDAG MET SAFRR'

y
BAES Con

Fopy =

O Landelijke Contactdagincl. ALV 18 maart
Ojongeren kampweekend 9-11 juni in Vierhouten (12-23 jaar)
O Ledendag 7 oktober
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O Drukwerk i R e
OWebsite, FB, YT & digitale nieuwsbrief
O 2e accreditatiecursus verloskundigen & kraamverzorgenden
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O Beursstand Nursing Experience
O Zorgeloos naar het MBO Gids
O Interview Golfmagazine Keppel

Coen & Bo
gaan naar school

Vooroordelen over
darmspoelen

OAangepast Informatieboek
OArabische folder ZvH

O (Video)interview MediReva over darmspoelen

O Interview Emma Kinderziekenhuisboek editie 2023
OArtikeI NRC "Baby Jayson"

O Prentenboek deel 2 "Coen en Bo gaan naar school”

OBe accreditatiecursus verloskundigen & kraamverzorgenden (1 april)

.
O . T . De ziekte i{m \
Interview en accreditatiecursus doelgroep huisartsen é'.‘ ol byt g s OO HIRSCHSPRU

Datum: zaterdag | april 2023
10.00 tot 13.00 uur - ontvangst met koffie & gebak
Tussendoor fris & versnaperingen
Locatie:  Amersfoort Van der Valk hotel Al
Doelgroep: Verloskundigen en kraamverzorgenden
el
e

Menu
an) Hoe herken Ik de ziekte van Hirschsprung en welke
actle kan vervolgens het beste genomen worden?

O Kennis van zeldzame ziekten  oeename s grats

- CrurvIaN G N

Aanmelding voor 25 maart via

zou veel onnodig leed anderwisghischsprungn
apinic Volkskrantartikel:
beS a]_’en Deze cursus wordt u aangeboden door Baby Julius was bijna dood,
p Vereniging ziekte van Hirschsprung en de leren van patiénten met
gp ionals van het A uMcC. Hirschsprung
© 271ebruari 2023 Zorg Investeren in vroegsignalering in ziekenhuizen verbetert het lo N
G Lesstijd2minuten van veel patiénten met zeldzame aandoeningen, schrijven Sigrid AreerdamUne TR

Hendriks, Chantal de Langen en Jetske Ruiterkamp.

M Opslaan in leestijst



Onze kindambassadeurs
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Amsterdam UMC - Joep Derikx, Marc Benninga
"Manometrie-onderzoek botox & effect operatie op kringspier"
Effectbotoxop kringspier met als doel om vooraf beter te kunnen selecterenvoor welke patiént botox succesvolis

Suggestiesgraag mailen naar !
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https://www.hirschsprung.nl
Passend_Onderwijsgids.pdf (hirschsprung.nl

20200909 _Vereniging Ziekte van Hirschsprung_Protocol Infographic
Huisartseninformatie Ziekte van Hirschsprung_2019.pdf
https:.//mwww.nhg.org/thema/zeldzame-ziekten/ziekte-van-hirschsprung
www.zorgeloosnaarschool.nl

https//hirschsprung-expertise.net/



http://www.hirschsprung.nl
https://www.hirschsprung.nl/images/Passend_Onderwijsgids.pdf
https://www.hirschsprung.nl/images/20200909_Vereniging_Ziekte_van_Hirschsprung_Protocol_Infographic.pdf
https://www.hirschsprung.nl/images/Huisartseninformatie_Ziekte_van_Hirschsprung_2019.pdf
https://www.nhg.org/thema/zeldzame-ziekten/ziekte-van-hirschsprung
http://www.zorgeloosnaarschool.nl/
http://https/hirschsprung-expertise.net/




10.30-11.00

11.00-11.20

11.20-11.40

11.40-12.00

12.00 - 13.00

13.00- 14.00
Vanaf 13.30

Algemene Ledenvergadering

Rob Boerman
"Ontwikkelingen Passend Onderwijs"

Merit Tabbers (Amsterdam UMC) & René Wijnen (Erasmus MC)
"Europese samenwerkingvia ERNICA"

Sophievan Streun (Amsterdam UMC)
"Update wetenschappelijke onderzoeken naar Hirschsprung"

Hansvan der Knijff (Per Saldo)
"De mogelijkheden van het persoonsgebonden budget"

Lunch & contact met (medisch) specialisten
Gratis bezoek aan Archeon



OOOOOO

assend Onderwijs

LA
A .\
o7 ) 6 AAL' & i



Passend onderwijs

IS er voor alle kinderen

18 maart 2023
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Rob Boerman

met een loopbaan die sterk verweven is met onderwijs en in bijzonder ‘'op weg naar meer

inclusief onderwijs’.

toezichthouder in onderwijs, zorg en cultuur

adviseur voor onderwijsbestuurders

PASSEND ONDERWIJS 20



Doel van passend onderwijs

Het doel van passend onderwijs zit in de naam: leerlingen
onderwijs bieden dat bij ze past. Daarvoor krijgen leerlingen
ondersteuning als het nodig is. Als dat lukt, dan zijn er geen
leerlingen meer die thuiszitten of niet op het juiste niveau

onderwijs krijgen.

Elk kind met een ondersteuningsbehoefte moet in de regio waar

hij of zij woont onderwijs krijgen dat bij hem of haar past.

Scholen moeten er voor zorgen dat een kind hulp krijgt op

school, of hulp krijgt op een passende andere plek.

PASSEND ONDERWIJS 21




Belangrijkste actoren

Het samenwerkingsverband

Het schoolbestuur

Het schoolteam en de directeur

PASSEND ONDERWIJS 22




First things first

Aanmelding

Zorgplicht

PASSEND ONDERWIJS

23
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Belangrijk onderscheid

Er iIs een verschil tussen

onderwijs en verzorging

Onderwijs is geen opvang

PASSEND ONDERWIJS 24




PASSEND ONDERWIJS

Je hebt als ouders
belangrijke invloed op de

beeldvorming

Een kind dat niet zindelijk is?
of
Een kind met een chronische

beperking?

25



Extra ondersteuning

Kijk wat het kind in deze leeftijdsfase nodig
heeft:

Een eigen structuur en ritme

of

Toegevoegde lichamelijke zorg

PASSEND ONDERWIJS




Mijn redenering

Een kleuter met ZvH heeft aanvullende
lichamelijke verzorging nodig om het
basisonderwijs te kunnen volgen.

dan

Heb je recht op een maatwerkvoorziening vanuit
de Wet Maatschappelijke Ondersteuning.

PASSEND ONDERWIJS



PASSEND ONDERWIJS

Wat is de Wmo?

De Wet maatschappelijke ondersteuning
(Wmo) regelt hulp en ondersteuning voor
burgers, zodat zij zo lang mogelijk zelfstandig
thuis kunnen wonen en deel kunnen blijven

nemen aan de maatschappij.

De Wet maatschappelijke
ondersteuning wordt uitgevoerd door

de gemeente waar je woont.

(het WMO-loket)

https://www.zorgwijzer.nl/fag/wmo

PASSEND ONDERWIJS

28



Passend onderwijs

-«

@ Stappenplan

Wet maatschappelijke ondersteuning (Wmo)

Als je het eens
bent met het
voorstel, kun je
deze ondertekenen
en terugsturen.

De gemeente beslist
binnen 2 weken
welke voorzieningen
worden verstrekt,
wanneer en in welke
vorm.

- Zorgwijzer

1. Melding maken Wmo loket

Via het Wmo-loket van jouw gemeente maak
je een melding voor hulp en ondersteuning

Bij de meeste gemeenten kun je online een
formulier invullen voor de Wmo-aanvraag.
Het is ook mogelijk om telefonisch contact op te
nemen met het sociale loketin je gemeente.

2. Gesprek gemeente

De gemeente onderzoekt je

persoonlijke situatie, welke problemen

je ondervindt en wat nodig is om
deze problemen op te lossen

Erwordt ook bekeken
wat jezelf nog kan
enin hoeverre
familie en naasten
in je omgeving je
kunnen ondersteunen

Binnen 10 werkdagen
wordt er een verslag
gemaaktvan het gesprek
In hetverslag staat een voorstel
met verdere stappen, bijvoorbeeld
het aanbieden van een algemene-
of maatwerkvoorziening.

4. Pgb of hulp in natura?

Als burger kun je vaak kiezen
of je gebruik wilt maken van een
persoonsgebonden budget (pgb)

of hulp in natura. Dit doe je in overleg.

Voor de Wmo
betaal je een
eigen bijdrage

29



En als je er niet uit komt
met elkaar?

1. Dan stap je naar het

schoolbestuur

2. Dan stap je naar het

samenwerkingsverband

3. Dan neem je contact op met een

onderwijsconsulent

https://www.onderwijsconsulenten.nl/

P ol \ PASSEND ONDERWIJS 30
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PASSEND ONDERWIJS

Wees eerlijk en heel duidelijk

over de beperking van je kind.

Kies voor samenwerken

Wees optimistisch:

het gaat lukken!

31



Meer weten?

https:/Mmmww.rijksoverheid.nl/documenten/brochures/2022/04/25/wat-is-passend-onderwijs-informatie-
voor-ouders---basisonderwijs

https:/mww.onderwijsconsulenten.nl/

https://balansdigitaal.nl/balans-een-vereniging-voor-ouders/

https:/mww.hirschsprung.nl/

En voor vragen over de presentatie:
rob.boerman@outlook.com

Passend onderwijs

32


https://www.rijksoverheid.nl/documenten/brochures/2022/04/25/wat-is-passend-onderwijs-informatie-voor-ouders---basisonderwijs
https://www.rijksoverheid.nl/documenten/brochures/2022/04/25/wat-is-passend-onderwijs-informatie-voor-ouders---basisonderwijs
https://www.onderwijsconsulenten.nl/
https://balansdigitaal.nl/balans-een-vereniging-voor-ouders/
https://www.hirschsprung.nl/
mailto:rob.boerman@outlook.com

Merit Tabbers (Amsterdam UMC) &
René Wijnen (Erasmus MC)

"Europese samenwerking via ERNICA"

» --?.\ European
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ERNICA

European Reference Network for rare Inherited and Congenital Anomalies
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..0.0.3 \ European Rene Wijnen
Qe ‘-.“ Afdelingshoofd Kinderchirurgie
.0.‘-..;. ¢ Reference SophiaKinderziekenhuis ErasmusMC
AL Rotterdam
®g0° Network
for rare or low prevalence Coordinator ERNICA

complex diseases

&2 Network
Inherited and Congenital
Anomalies (ERNICA)

Funded by
the European Union




[l BAckGROUND

Directive 2011/24 EU on patients’ rights in cross-border healthcare
2013 - became law in EU member states.

»Recognises the value of voluntary cooperation between healthcare centres for
specialised care

https://eur-lex.europa.eu/legal-content/EN/T XT/?uri=CELEX%3A32011L.0024

rrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrr
complex diseases

Anomalies (ERNICA)



about:blank

. EUROPEAN REFERENCE NETWORKS

Directive 2011/24 EU patienten rechten in cross-border healthcare > European Reference Networks (ERNs) werden opgerichtin
Maart 2017 door de Europese Commissie

Wat zijn ERNs?
> Netwerken van expert multi-disciplinaire zorg professionals van gespecialiseerde healthcare providers (ziekenhuizen) uit heel Europa

> Doel = samenwerking in expertise in complexe en zeldzame aandoeningen en concentreren van kennis en
voorzieningen.

> 24 ERNs — elk gefocussed op een specifieke zelfdzame ziekte groep
> 7000 zeldzame ziekten
» Ongeveer 4000 zzz gecovered




[ Dt 24 EUROPEAN REFERENCE NETWERKEN

European
Reference
Network

ERN BOND European Reference Network on bone disorders

ERN CRANIO fﬁlrr(:)a[;;e[a;;;q ﬁ(]afzfse:rc;el:setwork on craniofacial anomalies and ear, nose and
Endo-ERN European Reference Network on endocrine conditions

ERN EpiCARE European Reference Network on epilepsies

ERKNet European Reference Network on kidney diseases

ERN-RND European Reference Network on neurological diseases

ERNICA

European Reference Network on inherited and congenitalanomalies

ERN LUNG European Reference Network on respiratory diseases
ERN Skin European Reference Network on skin disorders
ERN EURACAN European Reference Network on adult cancers (solid tumours)

ERN EuroBloodNet

European Reference Network on haematological diseases

ERN eUROGEN

European Reference Network on urogenital diseases and conditions

ERN EURO-NMD

European Reference Network on neuromuscular diseases

ERN EYE

European Reference Network on eye diseases

ERN GENTURIS

European Reference Network on genetic tumour risk syndromes

ERN GUARD-HEART

European Reference Network on diseases of the heart

ERN ITHACA

European Reference Network on congenital malformations and rare
intellectual disability

MetabERN

European Reference Network on hereditary metabolic disorders

ERN PaedCan

European Reference Network on paediatric cancer (haemato-oncology)

ERN RARE-LIVER

European Reference Network on hepatological diseases

ERN ReCONNET

European Reference Network on connective tissue and musculoskeletal
diseases

ERN RITA

European Reference Network on immunodeficiency, autoinflammatory and
autoimmune diseases

ERN TRANSPLANT-CHILD

European Reference Network on Transplantation in Children

VASCERN

European Reference Network on Rare Multisystemic Vascular Diseases
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ERNICA

The European Reference Network for rare Inherited and Congenital Anomalies

% LY
o, s\ European
®%:.58 Reference

®s0’ Network

for rare or low prevalence
complex diseases

& Network
Inherited and Congenital
Anomalies (ERNICA)

(e e e

Share. Caré; Cure.‘-




B ERNICA

Malformations of the
digestive system

Malformations of the
diaphragm and
abdominal wall

Aandoeningen van Buikwand defecten

Esophageal Atresia Enteropathies

Intractable Diarrhea

Achalasia Of Infancy

Moyamoya disease with

' Chronic Intestinal
early onset achalasia

Pseudo-Obstruction
Achalasia- alacrimia

Congenital chronic
syndrome

diarrhea with protein-
losing enteropathy

Congenital Esophageal
Stenosis

Epithelial Dysplasia

Microvillus Inclusion
Eosinophilic Esophagitis Disease

Intestinal failure

Short Bowel
Syndrome

Intestinal disease due
to fat malabsorption

European
Reference
Network

prevalence
ses

Enterocolitis

Hirschsprung’s
Dilsease

Duodenal & small
bowel Atresia

Sacrococcygeal
teratoma

Slokdarm Darmfalen / Chirurg. Darm Gastroenterologie
Aandoeningen korte darm s Aandoeningen Aandoeningen
Congenital Necrotizing Familial Adenomatous

Polyposis
Intestinal polyposis

(Rare + congenital)
pancreatic diseases

Rare diseases involving
intestinal motility

Rare Inflammatory Bowel
Diseases (including
pediatric Crohns and

Ulcerative Colitis)

het Middenrif

Congenital Diaphragmatic

Hernia (syndromic & non) Eesiieeeiil

Congenital Hiatus Hernia Omphalocele (syndromic & non)

Eventration of the diaphragm




ORGANISATIE STRUCTUUR

: Malformations of the
gi . — ‘ » diaphragm and abdominal

wall

Working proups
Gastroentarakagical Malfarmations of tha
dideaieg diaphragm

Work Packages

' '
WP1: Managarment
L8 F
g N
WPZ: Dissernination
r "
WPE: Evaluation
WP Standards al cane
o
WiPS: Capacity building and trasning
¥ i
WPE: Eesaarch
¥ 4
WY e-Health
b "
i !
WPR: Fetal madicine
+ +
o233, European WPD: Hetworking
o Reference 8 &

for rare or low prevalence
complex diseases
# Network
Inherited and Congenital
Anomalies (ERNICA)
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. HET NETWERK

-

Affiliated partners
(APs)

~

J

(Full) member

Ziekenhuizen

ERNICA coordinatie
office

Erasmus MC

(Coordinator: Prof. dr.
René Wijnen)

« 13 ziekenhuizen, 9 EU/EEA landen

40 ziekenhuizen, 12 EU/EEA ziekenhuizen
Vereiste:voldoen aan algemene en
ziektespecifieke criteria en nationale
aanbeveling (NFU)-> expertise

-

\_

Associate Partners (Patient

~

organisations and their
representatives)

J




In total: 53 hospitals from 21 EU/EEA countries

¥ W ¢
B members from 2022

D affilated pariners from O *
2022

B EU VERSPREIDING

RUSSIA

KAZAKHSTAN

PORTIGA

‘:':’-?-\ European
'.:...:,‘\ Reference
0s0’ Network




. ERNICA’S VISIE?

ERNICA samenbrengen van ziekte specifieke expertise, kennis en middelen vanuit heel Europa om de

zorg voor deze ziekten te verbeteren in alle europese landen.
» Ontwikkelen van klinische expertise / skills

> Betere toegang voor patienten naar high-quality expert care.

» Verhoogde diagnose-specifieke informatie bereikbaar voor zorgpersoneel/specialisten, patienten

en hun families.
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Inherited and Congenital
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FIRST ERNICA ANIMATION VIDEO ol Whatare Erne

CAN EAT; CARE AND NUTRITION IN ESOPHAGEAL ATRESIA

The first ERNICA animation video CAN EAT—Care and Nutrition in Esophageal Atresia is now
available (in English) on the ERNICA YouTube channel.

Porto.

CAN EAT

Care And Nutrizion in Esophageal Atresia
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CLOSED FOR NEW APPLICATIONS i

\ntestinal
eal diseases
Esophad L
diseases

mmmmeeemee | Affiliated partnership in prac
Information session + Q&A

Y 0 Fotom us on rwaee o ©
OO £ 24-04-2020
N Ukraine .. ERNICA @ernica_ern - 5ep 21, 2020 e
S 7,91 o As of August, ERNICA has officially welcomed all of its (17) new Affiliated
m'::,, ® e ok 3 Partner hospitals; ern-ernica.eu/network/affili... Kepler University Hospital in
. L ot SR el Linz (Austria) celebrated their partnership with an ERNICA-shaped cake!
S0 wy Welcome to ERNICA! #ERNeu

srome

phrag™

E A O Antopes Overview  Wock of the ERNs  Networks  Board of Member Ststes  ERD and COVID- 19 Projects.
2019 call for membership to the existing European Reference tions of
2 EUROPE'S BEATING rmat
Networks (ERNs) LET'S STRIVE FC ological Matfo




. ERNICA ACTIVITEITEN

) o ERNICA/ EPSA ( h health)
) registry )L )
Patient journeys Social media: Development of EUPSA/ERNICA Multi-centre CPMS
LinkedIn core outcome sets Clinical exchange onderzoeken
Richtlijn Twitter and quality programme for E-learning
ontwikkeling YouTube indicators surgical Ziekte specifieke (animations /
(+ summary ERNICA website trainee/fellows and onderzoek educational
versions for Newsletter consultants projecten videos)
clinicians &

patient versions)

Quality of Life

Other dissemination
platforms

Translations

Exchange
programmes for non-
surgical clinical
professionals

ERNICA training
courses

Webinars (Joint
EUPSA/ERNICA; Joint
eUROGEN)




. HOE WIL ERNICA DE DOELEN BEREIKEN?

Clinical Patient Management System (CPMS)

 Virtual klinische case discussies (met een panel van
ERNICA experts)

« Online platform = Clinical Patient Management
System (CPMS)

4 terugkerende pannels: thorax (EA + CDH)
en colorectale aandoeningen (IF + HD)

* Rapport




. ERNICA-EUPSA CLINICAL EXCHANGE PROGRAMME Eipk Em European Paediatric
eeeeeeeeeeeeeee N Surgeons’ Association

AAAAAAAAAAAAAAAAA

« ERNICA regelt exchange stipendia (e.g. focus oo complexe chirurgische techniek
en multidisciplinare zorg).

« Key features:
10-15 exchanges per jaar

AVoor trainee/fellows and consultants from ERNICA and non-ERNICA centres (EU members)

QVisit duration ranges from 1-2 days (consultant) to max two weeks (trainee/fellow)
Erasmus MC OUH I
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EPSA|ERNICA Registry

Revisie of the dataset: progression workgroups

* [Esophageal Atresia

(& * Congenital Diaphragmatic Hernia
E * Omphalocele

* Gastroschisis

* Hirschsprung’s Disease

* Anorectal Malformation

* NEC/sacrocoxygeal teratoma / bowel atresia




Il ERNICA EN ZIEKTE VAN HIRSCHSPRUNG

ERNICA richtlijn behandeling rectosigmoid Ziektevan Hirschsprung

- published online in the Orphanet Journal for Rare Diseases inJune 2020.

* Verschillende Klinisch specialisten

Journal List > Orphanet J Rare Dis > v.15,2020 > PMC7318734 and patienten vertegenwoordigers
A
Orphanet Journal A . - . .
of Rare Diseases A BMC « Patient & familie versies—in
ontwikkeling
Orphanet J Rare Dis. 2020; 15: 164. PMCID: PMCT318734
Published oniine 2020 Jun 25. doi: 10.1186/213023-020-01362-3 PMID: 32586397

ERNICA guidelines for the management of rectosigmoid Hirschsprung's disease

Krisfiina Kyrkiund,™ Cornelius E. J. Sloots,2 lvo de Blaauw,? Kristin Ejgrnland,* Udo Rolle,? Duccio Cavalieri,®
Paola Francalanci,” Fabio Fusaro,? Annette Lemli.? Nicole Schwarzer,® Francesco Fascetti-Leon, % Nikhil Thapar, !

v Lars Sendergaard Johansen, 12 Dominique Berrebi,'* Jean-Pierre Hugot, ™ Célia Crétolle, 1% Alice S Brooks, 19
— Roberi M. Hofsira,'® Tomas Wester,'” and Mikko P Pakarinen?

= Author information = Article notes - Copyright and License information  Disclaimer

Associated Data

= Data Availability Statement
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. ERNICA EN ZIEKTE VAN HIRSCHSPRUNG

Samenvatting Versies voor Specialisten

Medisch specialistenen patienten

:.:-‘Q.\ European vertegenwoordigers
o5 Reference « Ookvertaald in Fins en Zweeds

0.0 o' Network

for rare or low prevalence
complex diseases

# Network
Inherited and Congenital
Anomalies (ERNICA)

ERNICA GUIDELINES FOR THE MANAGEMENT OF
RECTOSIGMOID HIRSCHSPRUNG'S DISEASE (HSCR)

A SUMMARY OF THE RECOMMENDATIONS FOR HEALTHCARE PROFESSIONALS




Jl ERNICA EN HIRSCHSPRUNG ZIEKTE

CONSENSUS STATEMENT FOR TOTAL COLONIC AGANGLIONOSIS

ERNICA CLINICAL CONSENSUS STATEMENTS ON TOTAL COLONIC AND

INTESTINAL AGANGLIONOSIS . L
» Bijna klaar voor publicatie
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Crétolle, Niels Quvist'®, Nagoud Schukfeh'’, Martin Lacher'®, Duccio Cavalieri'”, Emst van

Heurn®, Rony Sfeir’!, Mikko P. Pakarinen ', Knstin Bjornland®, Tomas Wester '~
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Jll ERNICA EN ZIEKTE VAN HIRSCHSPRUNG

N
a

PATIENT JOURNEY /patienten reis

Belangrijk voor patienten en ouders om goede informatie te krijgen mn ook
voor begrip van de ziekte

Stage of journey & experience
Patient needs
Ideal support scenarios

ext steps: Verspreiding op de ERNICA website (Infographic to be designed by
professional graphic designer)

~ European

for rare or low prevalence
complex diseases

# Network
Inherited and Congenital
Anomalies (ERNICA)

Stage of When? Where? What? Problems / Patient Needs Ideal Outcome / Support  Actions to solve
Journey Timaing Touchpaist  Cinical Preseszation | problems &
Srmerome | comments
Pre- . . . .
diagnosis
First Before Physician e Very wide variety of | «  Often cancer is not assumed (and * Physician thinks * education and
symptom age of SO any cancer related not detected) because of atypical instantly of genetic raising
symptoms incl. clinical appearance (young age, lack cancer and starts awareness of
paraneoplastic of classical risk factors (e.g tumor search / refers genetic tumor
syndrome overweight, smoking) 1o specialists risks among
»  Highest tumor risks | «  Patient often has to see numerous immediately physiclans,
/ Lynch Syndrome doctors and specialists before * and: Physiclan .
assoclated cancers: diagnosis (Long and often dicectly suggests
Colorectal cancer, frustrating journey) psychological support
endametrial o marhe dnsactinn sad sabacest bo 10 Aceomnany natient
PATIENT JOURNEY
Recto-sigmoid Hirschsprung's Disease (HSCR)
A rare congenital bowel condition characterized by the lack of nerve celis from the anus upwards, which leads to serious chronic constipation.
First symptoms... wSurgery...

'a European

Reference

! Network

1. First symptoms
1 birth, the baby locks hasltiy

These symptoms can be 3n indcation:
-Dalaped of no prodction of maconium {frst steol

-Rafuzal 10 ik milk
Womiting aed dehycratics
~Bloated tummy
~Constipatien

o with 3

«.Diagnosis...
2. Diagnosis 3. surgery
Imeges cf the colon {iike utrasound]
may of may not show signs of 3 disorder. Surgical removal of the affected part of the
Only roctal biopsies can confiom the Intestine is usually performed 2-3 manths after
diagnosis of HSCR dingnosis, when the child 12 stadle and grawing

Pectal biopsies {samples of tissue) are taken

Jeading 1o wn weplacne sacuation of stect and gas

~Emerncoinis
-Falure o Thelse

by a children's surgeon from several locations
above the anal canal in the baby's intestine.

The biopsies are then analyzed by 2 pathlogist

DifS cultics can arise Gradually, a.5., when tha baby

s extng 520 food.

Need

Coloric rrigatian helpn 13 releve duccrgrens thm

¥ntastine 3 1o produce ool

# cekonk: Imgation doss noe work sereciently, 3
eMporary STom miEhT b necessary (anificial wit
from tre ineestine crested in 2n cztomy operstion)

Ideally

red comectve surgery

sfies the temponry st
Breastfesding i recommunded if possible.

Idcaty

o e 2and
“Infoemation shat KSCR 15 3 rare conanon, which

~Early dimgrawa of HCSH
“Tre chid's ganeral heskh is stakle
af

Need
Confirmation of thw HSCR dmgreen thraugh b
Pareres leav how 10 400k aher thelr < parniodr needs

Medization sndor eremes might be required or locking

Nowd

veell, and there sre no signs of enterocditis.

I preparaton far tha swrEery, the leegth of the aMfected segment necds
Poesinie masical precsuras:

Mapping tiopiiss ¥ 200§ 3ganghonic sagman is suzpoaied
o tabme

rgfhon cali. Ifthe Ckd h 3 temporary 51oma, this might b rewsried

Ideally

3 s2parate ops

sgangranic

Prazervation of the sesl cana’s imesity
Paranes we' about

This patient

For more information, please contact us:

~Hows the

Hrequred, g
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it arise e surpory

managed
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spresents the collective patients” perspective and experience and was prepared by the




Jl ERNICA DEVELOPED RESOURCES ON HIRSCHSPRUNG’S DISEASE

ANIMATIES VOOR PATIENTEN, OUDERS EN FAMILIES:

What is How is Hirschsprung's Surgical treatment for

Hirschsprung's Disease?

Disease diagnosed? |3 » Hirschsprung's Disease

An ERNICA animation for |

An ERNICA animation for
parents and families

An ERNICA animation for
parents and families \

parents and families

o0, o8,
Yo 1Y Te TH

1535+
25 < > M o

< » » O ‘.
How is Hil 's Disease di An ERNICA animation for parents and families Surgical treatment for Hirschsprung's Disease: An ERNICA animation for parents and families

ERNICA %
- D CED 10 A s xe n oo CEE CEED on 3 o

What is Hirschsprung’s Disease? An ERNICA animation for parents and families
L Download 3¢ Clip -

e QD) D SHID) A G- K

* InEngelsop de ERNICA YouTube channel

Hirschsprung's-associated
Enteyorplieimcioren 4 * In Nederlands — binnenkort beschikbaarop ERNICA

website

An ERNICA animation for
parents and families

s33 European Hirsch iated litis in children: An ERNICA animation f d famili
o.-.'_...:‘ Reference irschsprung-associated enterocolitis in children: An animation for parents and families

LGN
2 for I 499 subscribers Analytics Y Eitvideo 510 GF g share L Download & Clip




ERNICA EN ZIEKTE VAN HIRSCHSPRUNG

JOINT EUROGEN-ERNICA WEBINARS & LIVE-RECORDED SURGERIES:

A

avRogen ERN eUROGEN & ERN ERNICA
- ARM webinar series

+ European

853N Reference
’

934" Network

European
eference
etworks

ERNICA
x

presented by
Dr. Roxana Rassouli-Kirchmeier and Dr. Thomas Menter

ERN eUROGEN
Webinar Series SE::tel?/Tar. We shall

2 ¢ & 0OK]

/> Share 4 Download 8¢ clip

presented by
Mikko Pakarinen & Tomas Wester

Thank you for joining the webinar, We
. N = 1 X

ERN eUROGEN Webinar 38: Surgical management of total colonic aganglionosis TCA
.. ERN eUROGEN

585 subscribers

£ Subscribed G113 op /> share 4 Download  §¢ Clip

'« European
Reference
Network

for rare or low prevalence
complex diseases

# Network
Inherited and Congenital
Anomalies (ERNICA)

Developed by:
Sanne Botden and Ivo de Blaauw

With support from: °
René Wijnen, Tomas Wester L

: : °
and Mikko Pakarinen es0' Network
for rare or low prevalence for rare or low prevalence
- Amalia kinderziekenhuis " Somplax diseasee
Inherited and Congenital Blatwiock
Jheteiaion Radboudumc o

4 » Bl @O oo/cw

Hirschsprung's Disease (Transanal EndoRectal Pull Through)




European
Reference
¢ Networks

DANK U, VRAGEN?

website: https://ern-ernica.eu/

Followus on Twitter/LinkedIn/YouTube!

Email: ern-ernica@ erasmusmec.nl|

ERNICA is The European Reference Network for Rare Inherited Congenital Anomalies.

ERNICA is funded by the European Union and is coordinated by the Erasmus Medical Centre in Rotterdam, The Netherlands. The co ordinator is Prof. dr. René Wijnen.

The content of this document represents the views of the authors only and it is their responsibility; it cannot be considered to reflect the views of the European Commission and/or the European Health and Digital Executive Agency (HaDEA) or any other body of the European Union. The European
Commission and the Agency do not accept any responsibility for use that may be made of the information it contains.

Funded by
the European Union
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Sophie van Streun
Amsterdam UMC

"Update wetenschappelijke onderzoeken"

\Il Amsterdam umcC

Universitair Medische Centra




|’l Emma Kinderziekenhuis

Amsterdam UMC

Ziekte van Hirschsprung

Sophie van Streun, Arts-onderzoeker

PhD-student kinderchirurgie Emma Kinderziekenhuis + Follow Me Kinderchirurgie vereniging\y/ziekte van
HIRSCHSPRUNG
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Geboren met Hirschsprung
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Het stellen van de diagnose

8

Coloninloop foto Rectum zuig biopten

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Hoe veilig zijn de biopten ?

@ 371 patiénten - 1260 biopten, waarbij 3 keer bloed verlies via de anus werd gevonden

Landelijke contactdag | Maart 2023
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En nu

Weefselwordt bekeken door de patholoog

I -

J Verschillende kleuringen over het weefsel

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Onderzoek

1P
-t
3

Verschillende kleuringen: acetylcholinesterase, calretinine en hematoxyline-eosinekleuring

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Resultaten onderzoek

18 kinderen met een rectum zuig bioptwaarbij 144 bioptenzijn afgenomen

é 82; S Nagekeken door meerdere pathologen (ervaren vs niet ervaren)

Calretinine kleuring geeftde hoogste nauwkeurigheid

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Conclusie

c' 8 Bij ervaren en niet ervaren pathologen geeft calretinine kleuring de hoogste nauwkeurigheid

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Vraagstelling ?

Hoe kunnen we de kinderen met de ziekte van Hirschsprung het beste herkennen ?

Landelijke contactdag | Maart 2023



)
Resultaten onderzoek

371 kinderen met een rectum zuig biopt onderde 6 maanden

143 kinderen met Hirschsprung in de leeftijd van 0-3 maanden
8 kinderen met Hirschsprung in de leeftijd van 3-6 maanden

Risicofactorenvoorhet hebben van de Ziekte van Hirschsprung: meconiumlozing
>48hr, gallig braken, bolle buik.

:

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Conclusie

Bij kinderen onder de 6 maanden met vertraagde meconiumlozing, gallig braken, bolle buik
moetgedacht worden aan de ziekte van Hirschsprung
v v en het kind verwezen worden naar een specialistisch centrum voor Hirschsprung!

Merkenl u pen cornbinatie vea situalies bij ue haby™
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indinn da vecdanking op de 2uil hoog Ix an o thuix of in asn nint specististizch zantrum Sant
bevallon, kun uw (huisherts direct comtact opremen met een van de despeciwlisverde centrae.

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Maar wat als op oudere leeftijd de diagnose
komt ?

ny SN Vergelekenkinderen onderde 6 maanden vs kinderen boven de 6 maanden

Gemiddeld waren deze oudere kinderen 9 maanden oud bij diagnose

U Geen hogerrisico op gebruik laxantia, rectaal spoelenen kwaliteit van leven hetzelfde in beide
o groepen

Landelijke contactdag | Maart 2023
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Belangrijk!
 Veilig om rectum zuig biopten af te nemen

» Gebruik van calretinine kleuring geeft de meeste nauwkeurigheid

 Bij vertraagde meconiumlozing, gallig braken, bolle buik moet gedacht
worden aan de ziekte van Hirschsprung

* Geen verschil tussen het vroeg of laat stellen van de diagnose

Landelijke contactdag | Maart 2023



S SULTUALL
De belangenvereniging van mensen
met een persoonsgebonden budget




10.30-11.00

11.00-11.20

11.20-11.40

11.40-12.00

12.00 - 13.00

13.00- 14.00
Vanaf 13.30

Algemene Ledenvergadering

Rob Boerman
"Ontwikkelingen Passend Onderwijs"

Merit Tabbers (Amsterdam UMC) & René Wijnen (Erasmus MC)
"Europese samenwerkingvia ERNICA"

Sophievan Streun (Amsterdam UMC)
"Update wetenschappelijke onderzoeken naar Hirschsprung"

Hansvan der Knijff (Per Saldo)
"De mogelijkheden van het persoonsgebonden budget"

Lunch & contact met (medisch) specialisten
Gratisbezoekaan Archeon



Beursstands

Wellspect N
A REAL DIFERENCE &\\
franniez MediReva




Amsterdam UMC (groen)

Roel Bakx — Kinderchirurg

Sander Zwaveling — Kinderchirurg

Merit Tabbers — Kinderarts MDL

Thomas Mooy — Diétist Kindergeneeskunde
Saskia Maas — Klinisch geneticus

Marijke Voskeuil — Kinderverpleegkundige
Sophie van Streun — Phd-onderzoeker Follow Me
Inge Oldeman — Kinderfysiotherapeut

N Y I I I O

Erasmus MC (oranje)

1 René Wijnen — Kinderchirurg

1 Helma Dautzenberg — Verpleegkundig Consulent WIS

1 Petra Mazer — Psychotherapeut

1 Danielle Verhoef — Cognitief gedragstherapeutisch werker

b 4

\

Radboud UMC & WKZ Utrecht (grijs)

Ivo de Blaauw — Hoofd Kinderchirurgie

Jetske Ruiterkamp — Kinderchirurg

Eva Stortelder— Kinderchirurg

Mariétte van de Vorle — Verpleegkundig Specialist
Bianca Baars — Stoma Spoel Verpleegkundige

(00 I R O B B

UMCG (geel)
] Paul Broens — Hoofd Kinderchirurgie

Maastricht Umc (wit)
1 RubenVisschers —Kinderchirurg



