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Deze folder gaat over een afwijkende hielprik.
Omdat dit een heel breed onderwerp is, ziet
deze folder er net iets anders uit dan je van ons
gewend bent.

We hebben de informatie nog steeds met veel
zorg samengesteld en zullen nog steeds 7
vragen, antwoorden en tips met jullie delen




De hielprik - een afwijkende uitslag

Stofwisselings-
ziekten
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Hormoonziekten

Bloedziekten

Stofwisselings-
ziekten*

Ziekten van de
hersenen, zenuwen
en spieren

Longziekten

Afweerstoornissen

Congenitale hypothyreoidie (CH)

Adrenogenitaal syndroom(AGS)

Sikkelcelziekte

Thalassemie

Phenolketonurie
Galactosemie
MCADD

Spinale Musculaire Atrofie (SMA)

Adrenoleukodystrofie (ALD)

Cystic fibrosis (CF)

Severe Combined
Immunodeficiency (SCID)
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@ Wat is een stofwisselingsziekte?

Bij stofwisselingsziekten, of metabole ziekten, verloopt de stofwisseling in het
lichaam van je kind niet goed. De stofwisseling is de energiehuishouding in het
lichaam. Dit vindt plaats in alle cellen. Bij een stofwisselingsziekte wordt een
bepaald stofje niet genoeg aangemaakt of verwerkt. Het kan ook zijn dat een
stofje niet goed in- en uit de cellen gaat, of niet goed werkt (zie plaatje).

Er zijn veel verschillende stofwisselingsziekten, die allemaal nét een beetje
anders zijn. De verschillende ziekten danken hun naam aan het stofje dat niet
goed werkt.

De hielprik doet onderzoek naar negentien stofwisselingsziekten. Eén van deze
ziekten is ALD. Kijk voor meer informatie daarover op bladzijde ...

Naar deze stofwisselingsziekten wordt gekeken bij de hielprik:
¢ Biotinidase deficiéntie;
e Carnitine palmitoyltransferase deficiéntie type 1,
e Galactokinase deficiéntie;
e Glutaaracidurie type 1;
e HMG-CoA-lyase deficiéntie;
e |sovaleriaan acidurie;
o Klassieke galactosemie;
¢ Long-chain hydroxyacyl-CoA dehydrogenase deficiéntie;
e Maple syrup urine disease;
e Medium-chain acyl CoA dehydrogenase deficiéntie;
¢ 3-Methylcrotonyl CoA carboxylase deficiéntie;
e Methylmalon acidemie;
e Mucopolysaccharidose type 1;
e Multiple CoA carboxylase deficiéntie;
e Phenolketonurie;
e Propion acidemie;
e Tyrosinemie typel;
e Very long-chain acylCoA dehydrogenase deficiéntie;
e Adrenoleukodystrofie
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Hoe vaak heeft een kind een stofwisselingsziekte bij
een afwijkende hielprik uitslag?

Er zitten negentien verschillende stofwisselingsziekten in de hielprik, dus dat
verschilt. Een afwijkende hielprik betekent niet altijd dat je kind de ziekte heeft.
Wel is er dan verder onderzoek nodig.

Wat kan je verwachten als je kind een afwijkende
uitslag krijgt voor een stofwisselingsziekte?

De huisarts neemt dan contact met je op. Je dokter overlegt met een
kinderarts metabole ziekten uit een academisch ziekenhuis in jouw regio. Je
hoort daarna wanneer je kind in het ziekenhuis langs moet komen. De huisarts
kijkt je kind thuis na en overlegt opnieuw met de kinderarts metabole ziekten.
Als je vragen hebt, kun je die op dat moment via de telefoon bespreken met de
kinderarts.

Als je kind niet ziek lijkt of geen klachten heeft, ga je meestal de volgende
werkdag naar het ziekenhuis. Je kan er advies krijgen over wat je kind het best
kan eten, of met wie je contact opneemt als er toch klachten komen. Als je kind
wel ziek lijkt, en bij sommige ziekten in de hielprik, ga je dezelfde dag nog naar
het academisch ziekenhuis.

@ Waar kijkt de dokter naar?

Om te kunnen weten of je kind de ziekte echt heeft, onderzoekt de kinderarts
metabole ziekten het bloed en vaak ook de plas van je kind. Soms krijg je de
uitslag dezelfde dag, maar dit kan ook een paar dagen of weken duren.
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Hoe ziet de toekomst eruit als je kind een
stofwisselingsziekte heeft?

o

In het begin komt je kind regelmatig op controle bij de dokter. Je kind kan een
speciaal dieet krijgen, of een medicijn. Bijvoorbeeld het stofje dat mist of niet
goed werkt.

ledere stofwisselingsziekte heeft een eigen behandeling. De kinderarts
metabole ziekten zal je hier meer over vertellen. Die laat je ook weten wat je
kunt doen en wie je kunt bellen als je kind ziek wordt.

@ Waar kun je terecht voor meer informatie?

Bezoek deze websites voor betrouwbare informatie:
e De informatie van de Patiéntenvereniging voor Stofwisselingsziekten;
e De informatie van de Galactosemievereniging;
e De informatie van de PKU-vereniging
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https://www.stofwisselingsziekten.nl/
https://galactosemievereniging.nl/
https://pkuvereniging.nl/

OF "JOI XsoJO)

7 Tips
.

"




e e e e —

Neem contact op met je huisarts

Maak je je zorgen over je kind? Neem dan altijd contact op met je huisarts;

Zorg goed voor jezelf

Knuffel veel met je baby in deze onzekere periode. En zorg ook goed voor jezelf!

Het inloopspreekuur van het consultatiebureau

Als je twijfelt of je kind niet goed groeit of drinkt, kun je je kind wegen op het
consultatiebureau. Op iedere locatie is er een wekeliks inloop- en
weegspreekuur;

Maak een lijstje

Maak een lijstje voor de dokter met vragen en dingen die je opvallen aan je
kind;

Bereid je voor op je afspraak

Neem de informatie van de verloskundige en kraamzorg mee bij de eerste
afspraak in het ziekenhuis;

Loop niet te veel op de zaken vooruit

Zoek pas meer informatie op als je weet dat je kind de ziekte heeft;

Internettips

Op zoek naar betrouwbare informatie? Ga dan naar de website van het RIVM
of naar de websites via de links in deze folder.
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Auteurs folder

Dr. G. M. Feld, ANIOS Kindergeneeskunde, Amsterdam UMC (alle folders)

Dr. R. S.N. Linssen, AIOS Kindergeneeskunde Amsterdam UMC (alle folders)

Dr. N. Zwaveling- Soonawala, Kinderarts-endocrinoloog Amsterdam UMC (CH,
AGS)

Prof. Dr. A.S.P. van Trotsenburg, Kinderarts-endocrinoloog Amsterdam UMC (CH,
AGS)

Prof. Dr. A.M. Bosch, Kinderarts metabole ziekten Amsterdam UMC (metobole
ziekten, ALD)

Dr. S. van de Stadt, AlOS neurologie, Erasmus MC (ALD)

Dr. M. Engelen, Kinderneuroloog, Amsterdam UMC (ALD)

Dr. H. Heijboer, Kinderarts-hematoloog Amsterdam UMC (Sikkelcelziekte,
Thalassemie)

Dr. R. Wadman, Neuroloog UMC Utrecht (SMA)

Prof. Dr. W.L. van der Pol, Neuroloog UMC Utrecht (SMA)

Mw. M. van der Burg, Associate Professor Primary Immunodeficiencies LUMC
(sciD)

Dr. P. Dijkhuizen, Kinderarts, Tergooi MC (SCID)

Dr. K. de Winter, Kinderlongarts WKZ (CF)

Drs. C.D. de Jong, Huisarts regio Utrecht (alle folders)

Dr. G.A. Kamp, Kinderarts, Tergooi MC (alle folders)
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