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Metabole ziekten treffen meer dan 10.000 families in Nederland. Ze zijn vaak moeilijk 
behandelbaar en vormen een belangrijke oorzaak van kindersterfte. Elke dag wordt een kind 
geboren met een metabole ziekte, van hen wordt een kwart niet ouder dan 18 jaar. 

Een aantal metabole ziekten wordt opgespoord met de hielprik. Recent is deze screening 
uitgebreid naar in totaal 27 aandoeningen, waaronder 20 stofwisselingsziekten. Maar hoe 
gaat de hielprik nu precies in zijn werk? En wat betekent het als de hielprik een afwijkende 
uitslag laat zien? Waar moet u binnen de JGZ rekening mee houden als een kind een 
‘hielprikziekte’ heeft?

Er zijn echter nog zo’n 1900 andere metabole ziekten, waarvan de symptomen sterk uiteen 
kunnen lopen. Ze kunnen optreden bij kinderen in verschillende leeftijdsfases en de link 
tussen klachten en de onderliggende stoornis wordt niet altijd gelegd. Het tijdig opsporen 
en verwijzen van deze kinderen is van groot belang om onnodige en onherstelbare schade te 
voorkomen. Hier ligt een essentiële taak voor de JGZ. Maar hoe spoor je een kind op voordat 
er iets zichtbaar is? Ook besteden we aandacht aan hoe herkenning werkt en op welke manier 
vroegdiagnostiek bij ontwikkelingsachterstand vormgegeven zou kunnen worden. 

Daarnaast een blik naar de toekomst. Er wordt hard gewerkt aan het zoeken naar oplossingen 
om kinderen met metabole ziekten te genezen. We weten steeds meer en verschillende 
genetische therapieën zijn in opkomst. Ook voor u 
als JGZ professional is het belangrijk op de hoogte 
te zijn van de recente ontwikkelingen en nieuwe 
mogelijkheden.

U bent van harte uitgenodigd voor deze actuele scholing.

Dr. Klaas Koop, kinderarts metabole ziekten, UMCU
Drs. Geke Zandringa, programmamaker namens SCEM

“1 op de 4 kinderen met een metabole ziekte wordt niet 
  ouder dan 18 jaar”



Programma

Dagvoorzitter: Dr. Klaas Koop, kinderarts metabole ziekten 

08.45 uur 	 Registratie en ontvangst

09.25 uur 	 Welkom door de dagvoorzitter 

09.30 uur	 Het kan ook nog iets metabools zijn...  
	 • Klaas Koop

09.45 uur	 Metabole ziekten en innovatieve therapieën   
	 • Sabine Fuchs 

10.35 uur	 Casus: Silke, een doodnormale kleuter?
	 • Maryvonne van den Berg, moeder van Silke met mps3a

10.50 uur 	 Pauze

11.20 uur	 De hielprik: een kleine prik met grote impact - alles wat je altijd al 
	 had willen weten! 
	 • 	Henrike ter Horst, jeugdarts KNMG  

11.50 uur	 Een afwijkende hielprik: hoe nu verder 
	 • 	Bianca Panis, kinderarts metabole ziekten

12.20 uur 	 Lunchpauze

13.20 uur	 Hoe werkt herkenning van metabole ziekten?
	 • 	Peter M. van Hasselt, kinderarts metabole ziekten 

14.10 uur	 Casus: Voeding bij metabole ziekten
	 • 	Annemiek van Wegberg, diëtist

14.25 uur 	 Pauze

14.45 uur	 Ontwikkelingsachterstand vroeg signaleren: van groot belang voor 
	 metabole ziekten 
	 • Roselin van der Torren, jeugdarts KNMG 

15.35 uur	 Casus: De weerbarstige werkelijkheid  
	 • Ingrid Frommberg-Kruse, jeugdarts KNMG

15.50 uur	 Vervolg: Het kan ook nog iets metabools zijn...  
	 • Klaas Koop

16.30 uur	 Afronding



Inschrijven
SCEM verwerkt haar inschrijvingen geautomati-
seerd. Het online inschrijfformulier vindt u op de 
subpagina van deze bijeenkomst in de Agenda op 
www.scem.nl. Hier vindt u tevens alle informatie 
over de inschrijfvoorwaarden.
Het inschrijfgeld bedraagt € 279

Doelgroep  
Jeugdartsen, jeugdverpleegkundigen, 
verpleegkundig specialisten, 
kinderartsen, (kinder)fysiotherapeuten, 
(kinder)diëtisten en iedereen betrokken 
bij dit onderwerp.

Accreditatie 
Wordt aangevraagd bij ABSG, VSR, 
Kwaliteitsregister V&V. Bij voldoende 
belangstelling uit een andere discipline 
wordt aanvullend accreditatie 
overwogen. 

Datum en locatie  
Vrijdag 7 maart 2025
ReeHorst
Bennekomseweg 24
6717 LM Ede
(betaald parkeren)

Informatie 
0345 - 57 66 42
scem@scem.nl
www.scem.nl
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Sprekers en voorzitter
Maryvonne van den Berg • moeder van Silke 
met mps3a

Prof.dr. Sabine Fuchs • hoogleraar metabole 
ziekten en innovatieve therapieën, UMC Utrecht

Ingrid Frommberg- Kruse • jeugdarts KNMG, 
Gemeente Utrecht

Dr. Peter M. van Hasselt • kinderarts metabole 
ziekten, WKZ/UMC Utrecht

Henrike ter Horst • jeugdarts KNMG, medisch 
adviseur vaccinatie en screening, RIVM,Bilthoven

Dr. Klaas Koop • kinderarts metabole ziekten, 
WKZ/UMC Utrecht

Dr. Bianca Panis • kinderarts metabole ziekten, 
UMC Maastricht
	
Roselin van der Torren • jeugdarts KNMG, 
onderzoeker ONTIME,Tranzo, Universiteit Tilburg

Dr. Annemiek van Wegberg • diëtist/onderzoeker, 
Radboudumc Nijmegen

scan me


