
Welkom bij de kennissessie
Hoe krijgen mensen met een zeldzame aandoening en hun betrokken 

zorgverleners beschikking over relevante gezondheidsgegevens?

22/09/2022



Huishoudelijke regels

― Beschikbaarheid presentaties www.nictiz.nl/22september2022

― Vragen na afloop van elke presentatie en einde middag

22/09/2022



Standaardisatie 
jeugdgezondheidszorg en 
geboortezorg in de 
Nederlandse zorgmarkt

Ananta Sotthewes

Productmanager

22/09/2022



Voorstellen

Verantwoordelijk voor ontwikkeling, beheer en kwalificatie, implementatie en doorontwikkeling rondom digitale informatie-uitwisseling in de 

geboortezorg en jeugdgezondheidszorg. 

Mijn kracht is het doelgericht uitzetten van de lijnen en het op enthousiaste wijze verbinden van stakeholders.

Ananta Sotthewes
Productmanager jeugdgezondheidszorg en geboortezorg

sotthewes@nictiz.nl
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JGZ-ontwikkelingen Nederlandse markt

22/09/2022

Informatiestandaard JGZ
(BDS JGZ 4.0 en DOB)

5



Wie houden zich ermee bezig? JGZ informatiestandaard in gebruik

― 40 JGZ organisaties / GGD’en

― 5 JGZ leveranciers

― Opdrachtgevers VNG / VWS

― Koepels: GGD GHOR NL / Actiz Jeugd / AJN

― Kennisinstituten: NCJ / Nictiz & VZVZ 

― Secundair datagebruik: RIVM

― Onderlinge uitwisseling van dossiers

― Uitwisseling met het RIVM (RVP)

― Neonatale hielprik met het RIVM (NHS)

Wie en gebruik
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Kennisdeling speerpunten JGZ voor de komende periode

22/09/2022

Kennis
Verkenning uitwisseling Geboortezorg met JGZ 
(WEGIZ) / volwassenendossier / maternale 
griepprik

Verkenning transitie hergebruik van data 
domein overstijgend: FHIR profielen, Zibs/PGO, 
koppeling aan internationale codestelsels 
(SNOMED) in het kader van uitwisselbaarheid.

Stakeholdermanagement: aansluiten bij 
actualiteit, trend en verbinden met de praktijk

Toepassing
Soepel kwalificatie- en acceptatieproces 
tussen VZVZ & Nictiz / Implementatie zib

Versnelling in uitrol door inzet van 
transformatiescripts: niet wachten tot 
iedereen over gaat.

Inzet van implementatietool Amigo! centraal 
punt voor achtergrondinformatie.

Beheer
Gezamenlijke roadmap & beheerdocument + 
samenwerkingsovereenkomst

Beheer & onderhoud informatiestandaard JGZ 
(gestructureerde DOB).

Workflowchecks / releaseproces met sprints / 
centraal punt (brievenbusprocedure). 

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid7



Geboortezorg ontwikkelingen

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/2022

Gezamenlijke 
wensen en eisen 

gegevensuitwisseling

Onderzoek 
en

ontwikkeling

Eindgebruikers-
toets

Implementeren

Evalueren en 
beheren

Co-creatie met 
eindgebruikers

1

2

34

5

cliënten, zorgverleners, zorgorganisaties, 
onderzoekers, EvT
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Wie houden zich ermee bezig? GZ informatiestandaarden 
in gebruik

― Eindgebruikers: cliënten, zorgverleners, 
zorgorganisaties, onderzoekers, EvT

― 3 VIS, 3 ZIS, 4 kraam, 4 PGO leveranciers

― Opdrachtgever VWS (ZN) / VIPP Babyconnect

― Koepels: NVOG, NVK, KNOV, BO

― Kennisinstituten: CPZ / Nictiz / ZIN

― Secundair datagebruik: RIVM / Perined

― Uitwisseling van screening / kernset in het kader 
van secundair datagebruik. 

― Pilot in noord Nederland met stichting MedMij,  
VIPP Babyconnect, stichting wij zijn Gerrit, VZVZ, 
HINQ

Wie en gebruik

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/20229



Kennisdeling speerpunten voor de komende periode Geboortezorg

22/09/2022

Kennis
Verloskunde (incl. echogegevens), 
gynaecologie, kindergeneeskunde, en 
kraamzorginformatie: allemaal verschillende 
informatiebronnen van zorgverleners met wie 
iemand die zwanger is, te maken krijgt. Oftewel: 
netwerkzorg. 

Met VIPP Babyconnect aan de slag met 
landelijke vertaaltabel, zodat 
databeschikbaarheid kan worden gerealiseerd 
(pilot regio Noord Nederland).

Toepassing
Door deze gegevens te verzamelen, krijgen 
eindgebruikers zoals cliënten, zorgverleners, 
zorgorganisaties en onderzoekers meer regie
op hun data. En meer regie leidt, zo is de 
verwachting, tot een betere kwaliteit van zorg. 

Dit omdat uitkomsten, metingen en ervaringen 
actiever in beeld komen. Zorginformatie is 
namelijk vaker tijdig, volledig en juist 
beschikbaar op het juiste moment op de juiste 
plek. 

Beheer
De nieuwe versie: integrale
informatiestandaard Geboortezorg, ook wel 
bekend als het Perinataal Woordenboek en 
Dataset (PWD) 3.2.3, speelt daarin een sleutelrol. 

Basis voor de inhoudelijke basis voor een 
integrale zwangerschapskaart voor de client 
(PGO). 

Daarnaast draagt Nictiz zorg voor beheer & 
onderhoud van de huidige 
informatiestandaarden inclusief de 
kwalificatie om te toetsen of leveranciers de 
informatiestandaard conform verwachting heeft 
ingebouwd. 
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Internationaal HL7 FHIR project foetusgegevens

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/2022

Moeder Foetus Kind

Verzamelde gegevens bij een geboren kind

subject = patiënt X

Patiënt Y
(geboren)

subject = patiënt X

subject = patiënt X

subject = 
patiënt Y

subject = 
patient Y

Patiënt Y
(geboren)

subject = 
patient Y

subject = 
patient Y

subject = 
patient X

subject = 
patient Y

Patiënt X
(geboren)
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Internationale ontwikkelingen zeldzame ziekten 
bij kinderen: Gegevens delen is cruciaal

Liesbeth Siderius
22/09/2022



Internationale ontwikkelingen op gebied van zeldzame ziekten bij 

kinderen
Gegevens delen is cruciaal

Liesbeth Siderius

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht



• een lange weg naar de 
diagnose; 

• behoefte aan een 
multidisciplinaire aanpak; 

• gebrek aan voldoende
sociale ondersteuning.

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

• Preventive Child Health
Jeugd Gezondheid Zorg
WHO Home Bases record

• Digitale medische richtlijnen

• Zelf aangeven wat goed gaat 
en wat minder goed.

In 2009 identificeerde de Europese Patiëntenorganisatie voor 
zeldzame ziekten (EURORDIS) drie gemeenschappelijke problemen 

van mensen met een zeldzame aandoening: 

Zeldzame ziekten
70% manifesteren zich in de jeugd



Recognize

Kenmerken

• Vette, stinkende ontlasting

• Groeiachterstand gewicht&lengte

• Veel infecties

Shwachman Diamond

Syndrome- Management

• pancreas insufficiency

• weinig neutrophielen

• botafwijkingen

• autistische kenmerken

Shwachman Diamond Syndrome

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht



Interoperable data 
model



Jeugd Gezondheids Zorg – NL
Basis data set

Fibrodysplasia Ossificans
Progressiva
ORPHA:337
OMIM:135100

Short hallux HP:0010109

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

Shwachman-

Diamond syndrome

ORPHA:811 

OMIM# 260400

LOINC:42819-3
Failure to thrive



Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

ACHONDROPLASIA

OMIM #100800 Orpha:15

Achondroplasie-groei curve bij ieder bezoek JGZ

LOINC 8302-2 
Body height

LOINC 29463-7
Body weight

LOINC 8287-5 Head Occipital-
frontal circumference by Tape 
measure

Nieuwe behandeling

Jeugd Gezondheids Zorg – NL
Basis data set

Risico Waterhoofd



https://www.icf-elearning.com

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

Zelf aangeven wat goed gaat en wat 
minder goed.



TOP 13 ICF Shwachman
D920.1 

Kolkata, 2020

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

Pilot 2022
5 volwassenen



Unified Modeling Language (UML)

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

29TH INTERNATIONAL PEDIATRIC ASSOCIATION CONGRESS Panama 
City, Panama March 17-21, 2019
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Van Kenmerk naar Richtlijn

Kenmerken

• Vette, stinkende ontlasting

• Groeiachterstand gewicht&lengte

• Veel infecties

Shwachman Diamond

Syndrome- Management

• pancreas insufficiency

• weinig neutrophielen

• botafwijkingen

• Verschijnselen lijkende autisme

Kenmerk

Groei achterstand
•Observatie

Symptoom Failure 
to thrive

• HP:0001531

• LOINC:42819-
3Failure to
thrive [CCC]

• ICPC: T10

Diagnose

Pancreas 
insufficentie

• ICD -10 
K86.81

Shwachman

Diamond S
ORPHA:811 

OMIM# 260400

Taai slijm ziekte CF 
ORPHA:586 

OMIM # 21970



SDS
Guideline

Orpha

Neutropenie
ICD

Neutrophielen

LOINC
ZIB 

Laboratoriumtest

Antibiotica

ATC
ZIB Medicatie 

voorschrift

Pancreas 
insufficientie

ICD

Vitaminen (serum)

LOINC
ZIB 

Laboratoriumtest

Pancreas enzyme

Vitaminen A,D,E,K

ATC

ZIB Medicatie 
voorschrift

Verstandelijke
beperking

ICD

Intellectual 
function

ICF B

ZIB Probleem
ZIB Functionele of 

mentale status 

Autorijden

ICF D

ZIB Probleem
ZIB Functionele of 

mentale status 

Rare Care World
MedMij ZIB’s
(binnen gegevenssets)

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht



Persoonlijke Gezondheid Omgeving

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht



Eerste voorbeeldinrichting Persoonlijke Gezondheid 
Omgeving= PGO (sept. 2020)
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FHIR Profile chronic condition

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

Universal Health Coverage, leave no child behind
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3 mei 2022
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Global Preventive Child Health Records

Universl health coverage,  leave no child behind

Netherlands

Sri Lanka

Poland

SpainGhana

Peru



Global Child Health

Recommendations for Preventive Pediatric  Care

Bright Futures/ American Academy of Pediatrics

Feature Diagnosis + #OMIM Code
History Family

X Linked Inheritance
Coffin Lowry Syndrome # 303600
Ocular Albinism # 300500

HP:0001423

HP:0001419

Measurenents Failure to thrive ShwachmanDiamond S #260400 HP:0001531

LOINC:42819-3Failure to
thrive [CCC]
ICPC: T10

Head Circumference Achondropasia #100800 LOINC 8287-5 

Sensory screening Nystagmus Ocular Albinism # 300500 HP:0000639

Physical
examination

Malformed ears Goldenhar syndrome #164210 HP:0008551

ICPC:H80

Foot abnormalities Fibrodysplasia Ossificans
progressiva # 135100

HP:0010109

Laboratory Test Hematuria Alport Syndrome # 301050
Nephrotic Syndrome

LOINC 13945-1 

Erythrocytes in Urine 

sediment by high power 

field

Vaccination National scheme DKTP ATC J07CA02

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht



International classifications as a tool for interoperability in child
health

Towards a Global Integrated Digital Preventive Child Health Model

Global Child

Health Scheme

Primary Care

Physical 
examination 

Microtia
ICPC: 
H80

ICD 10: 
Q17.2
HPO: 

0008551

Facial 
asymmetri

e
HPO: 

0000324

Vaccination

Diphteria
Hemophilus

Influenzae B-
Pertussis-

Poliomyelitis-
Tetanus-

Hepatitis B

ATC 
J07CA09 

One code = One meaning

ICPC: International Classification of Primary 
Care 
HPO: Human Phenotype Ontology 
LOINC Standard for identifying health 
measurements, observations, and 
documents
ICD:   International Classification of Diseases
ATC:  Anatomical Therapeutic Chemical 
Classification System
ORPHA: Classification of rare diseases 
OMIM:   Catalog of Human Genes and 
Genetic Disorders 
Use of terminologies enables semantic 
interoperability between systems using HL7 
CDA and FHIR Oculo-Auriculo-Vertebral Spectrum/Goldenhar

Syndrome
ORPHA:141132 Oculo-auriculo-vertebral spectrum
OMIM # 164210 HEMIFACIAL MICROSOMIA; 
HFM

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

International Conference on Birth Defects and Disabilities 
in the Developing World
23 - 26 Feb 2020, Colombo, Srilanka



Rare Care.World
Thalassemia

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

API endpoint ORPHA231214
https://mkd9v7jaw2.execute-api.eu-west-
1.amazonaws.com/prod/documents

SRI LANKAThalassemia
ORPHA231214

https://mkd9v7jaw2.execute-api.eu-west-1.amazonaws.com/prod/documents?id=231214
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International Patient Summary
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International Patient Summary



• een lange weg naar de 
diagnose; 

• behoefte aan een 
multidisciplinaire aanpak; 

• gebrek aan voldoende
sociale ondersteuning.

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

• Preventive Child Health (JGZ)
LOINC, HPO, ICPC

• Digitale medische richtlijnen
ICD, LOINC, ATC, Snomed, 
ORPHA, OMIM

• De International Classificatie 
Function (ICF) beschikbaar 
voor iedereen

Begin met herkennen in
de JeugdGezondheidsZorg

Met HL7  óók een PGO voor kinderen 



Dank:
European Paediatric Rare Disease Network
Consensus in Pediatrics and Child Health
Forum Rare Diseases, Sri Lankan Pediatric Society
Anjan Bhattacharya, ICF expert, India

Marc de Graauw, IT Expert, Nederland
Martin Postma, IT Expert, Nederland
Mijn PGO, Nederland
InQdo, Nederland
Yvonne Heerkens, ICF Expert, Nederland 
Gonda Stallinga, ICF Expert, Nederland

Mensen met een zeldzame aandoening en hun familie

Nictiz 22-09-2022 Loosdrecht

e.siderius@kpnplanet.nl

Siderius, L., Neubauer, D., Bhattacharya, A., Altorjai, P., Margvelashvili, L., Lamabadusuriya, S., Wierzba, J., Mazur, A., 

Albrecht, P.,  and Tasic, V. (2021). Universal Health Coverage “Leave No Child Behind”. Pediatria
Polska - Polish Journal of Paediatrics, 96(1), pp.1-6. https://doi.org/10.5114/polp.2021.104822



6000 aandoeningen, 1 dossier: hoe regel je dat? 

Marc de Graauw
22/09/2022



6000 aandoeningen, 
1 dossier

- hoe regel je dat?
Marc de Graauw

Kennissessie zeldzame aandoeningen

22 september 2022 
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De casus

• via MedMij worden PGO's gerealiseerd
• veelal algemene PGO's
• soms wel specialisering voor veel voorkomende aandoeningen

• diabetes, COPD, etc.

• niet voor "zeldzame" aandoeningen
• 6000-8000 aandoeningen
• veelal:

• genetisch van aard
• van jongs af aan
• diagnose te laat
• over behandeling te weinig bekend

• probleem: potentiële opbrengsten dekken investering niet

• PGO leveranciers willen wel, maar kunnen niet

22/09/2022 Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid 39



cliënt
opent

het
PGO

en kiest de 
eigen 

(zeldzame) 
aandoening

het PGO haalt
profiel op bij

rarecare.world

en PGO toont
gegevens

specifiek voor de 
eigen 

aandoening

de cliënt
geeft arts 

toestemming
tot inzage

de arts ziet
medicatie, 

zelfmetingen, 
vragenlijsten

De oplossing
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Model zeldzame ziekten
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Shwachman-Diamond syndroom
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SNOMED CT

LOINCIDMP

Grondplaat

ICPC2

ICD-10

G-Stan-
daard

NHG-
tabellen

NL

RT

AT

Nederlandse standaard

Aggregatieterminologie

Referentieterminologie



Grondplaat – Zeldzame aandoeningen

SNOMED

Loinc
IDMP

HPO

Orphanet ICD-
10

Diagnose-
thesaurus



Orpha

• Shwachman-Diamond syndrome

• ORPHA:811

• Synoniemen

• Mapping op Snomed CT

• Relaties met HPO 
• Human Phenotype Ontology

• Kenmerken van de aandoening

• Relaties met ICF-CY 
• International Classification of Functioning, Disability and Health 

for Children and Youth

• Functioneren van mensen met SDS

• https://www.orpha.net/
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Grondplaat – Zeldzame aandoeningen

SNOMEDOrphanet

ICD-
10

Diagnose-
thesaurus



Snomed CT

• Mapping op Orpha 811

• Hiërarchie, SDS is een:
• congenitale neutropenie
• hereditaire ontwikkelingsstoornis
• etc....

• Relaties, SDS heeft:
• gerelateerde morfologie:  dysplasie
• neutrofielenbepaling: onder 

referentiebereik
• etc...

• https://terminologie.nictiz.nl/art-decor/snomed-ct

• https://browser.ihtsdotools.org/
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Grondplaat – Zeldzame aandoeningen

SNOMED

Orphanet

Kernset 
patient-

problemen



Orpha en ICF

• Relaties van Orpha naar ICF-CY
• International Classification of Functioning, 

Disability and Health for Children and Youth

• Nederland: 
• Kernset patiëntproblemen

• Gerelateerd aan Snomed 
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Grondplaat – Zeldzame aandoeningen

SNOMED

HPOOrphanet

LOINC

“Shwachman-
Diamond

Syndrome”
“Neutropenia”

“Neutrophils/100 leukocytes in Blood”

JGZ



Orpha en Human Phenotype ontology

• Human Phenotype Ontology:
• fenotypische afwijkingen

• vanuit klinische genetica

• Relaties tussen Orpha en HPO
• wat kenmerkt deze aandoening?

• HPO: vaak mapping op Snomed

• (Nog) geen relaties JGZ-HPO
• https://hpo.jax.org/
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Human Phenotype Ontology: LOINC
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JGZ Patiënt (kind) observaties
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PGO integratie
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cliënt
opent

het
PGO

en kiest de 
eigen 

(zeldzame) 
aandoening

het PGO haalt
profiel op bij

rarecare.world

en PGO toont
gegevens

specifiek voor de 
eigen 

aandoening

de cliënt
geeft arts 

toestemming
tot inzage

de arts ziet
medicatie, 

zelfmetingen, 
vragenlijsten
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Vragen en discussie
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Pauze
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Beschikbaarheid gegevens zeldzame ziekten in 
Europa: Toekomstmuziek of niet?’

Esther Peelen

22/09/2022

Adviseur Internationaal Nictiz



Introductie
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Digital transformation of health and care

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/202265

better access citizens
health data

connect and share 
health for research

digital services citizen
empowerment



The European Electronic Health Record Exchange Format
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Organisatie Nictiz

35 partners

17 EU-lidstaten

Work-Package 1: Project coordinatie

Work-Package 5:  functionele 
specificaties.

X-eHealth
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Domeinen X-eHealth 
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laboratorium 
aanvragen en 

resultaten

beelden en 
beeldverslagen

ziekenhuis
ontslagbrieven

zeldzame 
ziekten



To define the PS functional specifications for rare diseases including rare cancers

Doel team zeldzame ziekten 
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Zeldzame ziekten en zeldzame kankersoorten

30 M+ burgers met zeldzame

ziekten

4,5 M burgers met zeldzame

kankers

In Europa

Lastig te herkennen door 

gebrekkige codering

40% misdiagnose > niet 

passende zorg

Issues ZZ

Zeer heterogeen

Groot verschil in overleving tussen 

Lidstaten

Netwerk is nodig voor onderzoek, 

behandeling en organisatie v zorg 

Issues ZK

Specifieke expertise nodig: in de 

ERN’s

Kennis

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/202270



Zeldzame ziekten en zeldzame kankersoorten

ICD10

Orphacodes

Codering ZZ

ICD-O

SNOMED

Codering ZK

Geplande zorg UC’s
Bezoek aan expert-centrum 

voor second opinion of verder 

onderzoek

Onverwachte complicaties bij 

een ZZ

Aangepaste anesthesie

Informatie cruciaal in nood-

sitiuaties

Ongeplande zorg

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/202271



Hackathon 3-4 oktober

Kennissessie Zeldzame ziekten en databeschikbaarheid22/09/202272

X-eHealth%20is%20holding%20its%20Hackathon%20for%20Rare%20Diseases%20and%20Cancers%20-%20X-eHealth


Hoever zijn de EU-lidstaten met aansluiten op MyHealth@EU?

73

Live

Go-live planned Q4 2022

Go-live planned 2023

Aangevraagd

10 Lidstaten live met NCPeH
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Hoe werkt het NCPeH?
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Een aantal kernpunten:

• Voor primair en secundair gebruik van data

• Antwoord op trage implementatie Digitale Infrastructuur en uitwisseling (eHDSI/MyHealth@EU)

• Er komt een European Health Data Space Board

• Van vrijwillig naar meer verplicht

• Certificering leveranciers

European Health Data Space – voorstel (publicatie 3 mei)
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Waarom de EHDS?

Burgers 

Meer controle en zeggenschap over 
eigen gezondheidgegevens

Databeschikbaarheid

Onderzoek, innovatie, beleid 

Markt 

Reguleert de markt zodat 
grotere interne markt ontstaat
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Webinar VWS over EHDS 

https://www.gegevensuitwisselingindezorg.nl/actueel/nieuws/2022/07/22/ehds-webinar-gemist-geen-nood-kijk-hem-hier-terug


nictiz.nl/internationaal
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In contact blijven? Graag!



Vragen en Discussie
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Dank voor je deelname

Presentaties verschijnen binnenkort op 

www.nictiz.nl/22september2022


