
Een data model voor 
zeldzame ziekten

Liesbeth Siderius

Kinderarts, GGD IJsselland

Rare Disease Working Group 

European Academy of Paediatrics

Shwachman Syndroom Support Holland

Arnhem 2019



Zeldzaam is ‘gewoon’ in de 
kindergeneeskunde

• In Europa is een ziekte definieerd als
zeldzaam als het minder dan 1: 2000 
mensen treft. 

• Er zijn tussen de 6000 en 8000 zeldzame
aandoeningen: 5-8% van een populatie

• 80% van de zeldzame aandoeningen
hebben een genetische oorzaak,  en zijn
vaak chronisch en levensbedreigend

• 50-75  % manifesteerd zijn op de 
kinderleeftijd, veel chronische
aandoeningen op de kinderleeftijd zijn
zeldzaam.

• < 5 jaar heeft 2-3 % een zeldzame
aandoening
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De last van 
zeldzame
ziekten is 
aanzienlijk, 
met ongeveer
350 miljoen
mensen
aangedaan
wereld wijd. 

Dit is in dezelfde
orde als de 
meer bekende
‘non-
communicable´
zoals
suikerziekte.



Na de eerste symptomen
een gevecht om de 
diagnose dat jaren kan
duren. 

Na de diagnose 
geconfronteerd met 

onvolledige
gezondheid- en
sociale zorg.
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Tuberous sclerosis
complex

Listen to the Voices 
of 12,000 Patiënts 2009
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Diagnose

Hurler syndrome

PKU, Duchenne MD, FOP

Shwachman Diamond Syndroom

Richtlijn 

Integrale medische zorg

Sociale voorzieningen  

en rehabilitatie

Data Verzameling 

Data verzameling is 
systematisch georganiseerd 
computer geprogrameerd

collection medial terms

Kenmerk in eerste lijn

Hielprik

Gehoor screening

Groei; Ontwikkeling
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ISO9999

Patient Informatie Eerste lijn Diagnose
Collaborative care

Social Services

SNOMED -CT

ATC

ICF(-CY)

LOINC

HL7

GS1
Nieuwe Therapie

Nieuwe Diagnostiek
OMIM

ISO 3166-1

www.shwachman.nl Groei achterstand
Herhaalde infecties
(LOINC)

Guideline SDS 
(Orphanetcode; 
SNOMED, ATC e.a.)

Vaak ziek, Moe, Klein
(ICF)

ICD - 10

Orphanetcode

ICPC



Co-management of people with Shwachman Diamond 
Syndrome in daily care generating comparable data
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Information on SDS and the use 
of the application

Overview of the
digital guideline

Collect weight and 
length data to create a 
SDS growth curve

Register your lab results 
related to pancreas 
insufficiency
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Vroeg signaleren 
in de Eerste Lijn
2015-2016



code betekenis

ICPC International Classification of Primary Care 

HPO Human Phenotype Ontology

LOINC Standard for identifying health measurements, 
observations, and documents

ICD International Classification of Diseases

ORPHAnet Classification of rare diseases

ATC Anatomical Therapeutic Chemical Classification System

ICF International Classification of Functioning, Disability and Health 

SNOMED Clinical health terminology
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Project “Stem van de Patient”
Door en voor mensen met een 
(zeldzame) chronische aandoening
2017-2018



Vaccinatie

Lichamelijk 
onderzoek

Zwangerschap

Groei

Heel prik Thuis
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ontwikkeling

Familie geschiedenis

Eerste Symptomen Preventieve Jeugd Gezondheid Zorg 



Arnhem 2019

Sweden

Georgia

Netherlands

PolandLithuania

Sri 
Lanka

Eerste Symptomen Preventieve Jeugd Gezondheid Zorg 

Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva
1:2.000000
SPIER wordt BOT
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Fibrodysplasia Ossificans Progressiva
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OREN

Basis data set
Electronisch Dossier

Microtia
(klein oor)
HP:0008551



Disease Associated RISK

Microtia
(klein oor)

Conductief gehoorsverlies

Oor Aanhangsel
De Amerikaanse Kinderartsen (AAP) bevelen een gehoorscreening aan
ongeacht de aanwezigheid van extra huid.

Beckwith
Wiedemann
Syndroom

De meeste tumoren geassocieerd met BWS treden in de eerste t 8–10 jaar
Van het leven op. Meest voorkomende nier- en lever tumor

Goldenhar
Syndroom

Hemivertebrae, wervel afwijking

Down syndroom Aangeboren hart afwijkingen

Brachio Oto Renal
Syndroom

Nierafwijking

Treacher Collins
syndroom

Vroege operaties gericht op openhouden luchtwegen, beschermen van
ogen, gehoorscreening en neurologische ontwikkeling.
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Rare Care.World
Thalassemia

Thalassemia, 3500 patients
have been identified in Sri Lanka.
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Thalassemia Major

application
programming
interface (API)
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Societial Support



Fibula Hypoplasie –
ICF  International Classification, Functioning, Disability
and Health
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First Feature

Diagnosis
Fibula Hypoplasia

Medical Guideline

ICF : Body Functions & Structures

ICF: Activity
Participation
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Oculo Auriculo Vertebral Syndroom



Digital Child Health
Unified Modeling Language (UML)
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Digitale gegevens uitwisseling

Kolkata, India
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Een persoonlijk gezondheid dossier 
op basis van internationale classificaties/ terminologieën

751-8 Neutrofielen in bloed



10 Rare Diseases Primary Care Feature Open information Code

Anal Atresia Congenital Anomaly ICD

Craniosynostosis
Treacher Collins

Skull
Face

Code Dutch 
child health

Cystic Fibrosis Heel Stick Sceening ICD
Orphacode

Duchenne Muscular Dystrophy Delayed Development
Family History
Elevated creatinen k.

ICF - CY, 
LOINC

Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva

Abnormal Toe
Flare ups

Code Dutch 
child health

Glaucoma / Cataract
Hurler S corneal clouding

Eye examination ICD

Neurofibromatosis Skin 
Cafe au lait spots

Code Dutch 
child health

Rett syndrome Delayed Development
Head Circumference

ICF- CY
cm

Shwachman Diamond
Syndrome

Growth; fatty stool; 
neutrophils

Kg, cm, 
LOINC

Sickle Cell Disease Heel Stick Screening ICD, LOINC,
orphacode
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Global Consensus in
CHILD HEALTH



Global Preventive Child Health Checks
Home-based records

• Growth, developement, physical
examination,

• Family history, heel stickscreening, 
hearing

• Vaccination

E- Health
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Netherlands
Sri Lanka

Spain

Poland Ghana
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e.siderius@kpnplanet.nl


