NIEUWSBRIEF   nr. 26   mei  2008

Beste mensen voor u ligt de zesentwintigste nieuwsbrief. 

Herinnering:
Een verhaal;

Zou u ergens meer over willen weten;

Wilt u een oproep plaatsen;

Etc. etc. etc.  

Alles is welkom, zend of mail het naar:
Jack Giesberts







Zeewijkplein 208







1974 PJ  IJmuiden 







jackgiesberts@hotmail.com
===========================================================

In deze nieuwsbrief staan de volgende artikelen.
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	Zeldzame aandoeningen 

	


	Wat is een zeldzame aandoening? 


Onder zeldzame aandoeningen verstaat men aandoeningen die voorkomen bij een geringe groep personen vergeleken met de totale populatie. In Europa wordt een aandoening als zeldzaam beschouwd als deze minder vaak voorkomt dan 1 op de 2000 mensen. Of een aandoening de status ‘zeldzaam’ krijgt kan echter variëren en is mede afhankelijk van het gebied waar de aandoening voorkomt. AIDS werd jarenlang beschouwd als een zeer zeldzame aandoening, waarna de status overging in zeldzame aandoening. Nu wordt AIDS in sommige populaties geclassificeerd als een vaak voorkomende ziekte. Een genetische of virale aandoening kan in sommige gebieden als zeldzaam worden beschouwd, terwijl deze in andere gebieden als frequent voorkomend wordt gezien. Lepra is een zeldzame aandoening in Nederland, maar is frequent voorkomend in Centraal Afrika. Er zijn ook vele vaak voorkomende aandoeningen met zeldzame varianten.

 

Hoeveel zeldzame aandoeningen zijn er? 


Er zijn duizenden zeldzame aandoeningen. Vandaag de dag zijn er zes tot zevenduizend zeldzame aandoeningen bekend, maar er worden per week ongeveer vijf nieuwe zeldzame aandoeningen beschreven in de medische literatuur. Dit aantal  is afhankelijk van de nauwkeurigheid van de definitie van de aandoening. Een aandoening wordt beschreven als een disfunctie van één of meerdere lichaamsfuncties. Of een bepaald ziektepatroon als unieke aandoening wordt gezien hangt voornamelijk af van onze huidige staat van kennis op dit gebied, van de accuraatheid van klinisch en wetenschappelijk onderzoek en van de manier waarop aandoeningen geclassificeerd worden. Sommige aan elkaar gerelateerde aandoeningen worden als één unieke aandoening beschouwd (ze worden gegroepeerd onder één naam) terwijl andere worden onderverdeeld in verschillende aandoeningen. 

 

Wat zijn de oorzaken van zeldzame aandoeningen?


Hoewel de meeste genetische aandoeningen zeldzaam zijn, zijn niet alle zeldzame aandoeningen van genetische oorsprong. Er zijn bijvoorbeeld zeer zeldzame infectieuze ziekten, auto-immuun ziekten en vergiftigingen. De werkelijke oorzaak van veel zeldzame aandoeningen is nog steeds onbekend.
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Wat zijn de eigenschappen van zeldzame aandoeningen?


Zeldzame aandoeningen zijn ernstige chronische aandoeningen die meestal levensbedreigend zijn. De eerste verschijnselen kunnen zich voordoen bij de geboorte of gedurende de kindertijd, zoals bijvoorbeeld bij Proximale spinale musculaire atrofie, neurofibromatose, osteogenesis imperfecta, chondrodysplasia of het syndroom van Rett. Toch doen bij 50% van de zeldzame aandoeningen de ziekteverschijnselen zich pas voor op volwassen leeftijd. Voorbeelden hiervan zijn de Ziekte van Huntington, de Ziekte van Crohn, Charcot-Marie-Tooth ziekte, amytrofische laterale sclerose, Kaposi's sarcoma of Schildklierkanker. De wetenschappelijke en medische kennis over zeldzame aandoeningen moet verbeterd worden. Gedurende lange tijd werden deze aandoeningen genegeerd door artsen, wetenschappers en politici waardoor er tot enkele jaren geleden simpelweg geen adequate politieke en wetenschappelijke researchprojecten op het gebied van zeldzame aandoeningen bestonden. Er is voor de meeste zeldzame aandoeningen geen efficiënte behandelingswijze maar goede zorg kan de kwaliteit van leven doen verbeteren en de levensverwachting verlengen. Op het gebied van sommige zeldzame aandoeningen zijn spectaculaire vorderingen geboekt, een gegeven dat bewijst dat men niet moet opgeven maar doorgaan om het bestaande onderzoek en de sociale solidariteit te intensiveren.

 

Wat zijn de medische en sociale consequenties van zeldzame 

aandoeningen?


Patiënten die lijden aan een zeldzame aandoening hebben vaak te maken met dezelfde problemen gedurende hun zoektocht naar de juiste diagnose, relevante informatie en een juiste verwijzing naar gekwalificeerde professionals. Veel zeldzame aandoeningen worden geassocieerd met motorische of mentale deficiënties en er is soms sprake van stigmatisering vanwege lichamelijke afwijkingen. Mensen die lijden aan een zeldzame ziekte zijn kwetsbaarder in zowel psychologisch, sociaal als cultureel opzicht. Dit probleem zou kunnen worden overwonnen door adequate richtlijnen.Vanwege een gebrek aan voldoende wetenschappelijke en medische kennis worden veel patiënten niet (goed) gediagnosticeerd. Zo blijft de ziekte van sommige patiënten onopgemerkt. Juist deze groep patiënten lijdt het meest.
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Zal de diagnose en behandeling van zeldzame aandoeningen verbeteren?


Voor vrijwel alle zeldzame aandoeningen is de hoop gevestigd op wetenschappelijk onderzoek, met name op het humane genome project (link bevat Engelstalige informatie). Honderden zeldzame aandoeningen kunnen nu onderzocht en gediagnosticeerd worden met behulp van biologische sample analyse. De kennis over de voorgeschiedenis van veel ziekten is verbeterd door het opzetten van ziekteregisters. Wetenschappers zijn in toenemende mate aan het netwerken om hun resultaten te delen om zo efficiënter te kunnen werken. Er is nieuwe hoop gevestigd op de implementatie van de weesgeneesmiddelenregulatie. De ondersteuning voor 

dergelijk onderzoek is in steeds meer landen aan het veranderen. Enkele landen hebben al politieke programma's (waaronder in Nederland de Stuurgroep Weesgeneesmiddelen) opgezet voor onderzoek naar zeldzame ziekten.

 

Hoe kan ik informatie over zeldzame aandoeningen verkrijgen?


Orphanet is een Europese database voor zeldzame aandoeningen die voor iedereen vrij toegankelijk is. Er zijn momenteel meer dan 3.600 aandoeningen geregistreerd en dit aantal wordt continu aangevuld. Ook worden er in toenemende mate Nederlandse onderzoeken, behandelcentra, patiëntenverenigingen e.d. aan de database toegevoegd. 

 

De Europese richtlijnen op het gebied van zeldzame aandoeningen.
The programme of Community action in the field of public health (2003-2008) (link bevat Engelstalige informatie)


In september 2002 hebben het Europese Parlement en de Europese Raad een nieuw gemeenschapsprogramma voor volksgezondheid opgezet. Dit programma heeft een looptijd van 6 jaar, van 1 januari 2003 tot 31 december 2008. 
Het nieuwe programma is gebaseerd op drie algemene doelstellingen: health information, health threats en gezondheidspromotie door gebruik te maken van health determinants (links bevatten Engelstalige informatie). 
Activiteiten zoals netwerken, gecoördineerde acties, delen van ervaringen, training en verspreiding van informatie en kennis worden onderling verbonden en wederzijds versterkt. De doelstelling is een geïntegreerde aanpak ter bescherming en verbetering van de gezondheid. In het bijzonder is er aandacht voor de koppeling met andere gemeenschapsprogramma's en activiteiten. (Bron AD)
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 Weesgeneesmiddelen
Wat is een weesgeneesmiddel?


De zogenaamde „weesgeneesmiddelen“ zijn geneesmiddelen bedoeld voor de behandeling van zeldzame ziekten waarbij de sponsors aarzelen om hen in de reguliere marketingomstandigheden te ontwikkelen. 
Het proces van de ontdekking van een middel tot aan de marketing is lang (gemiddeld 10 jaar), duur (verscheidene tientallen miljoenen euro’s) en zeer onzeker (slechts één op de tien geteste middelen heeft een therapeutisch effect). Bij het ontwikkelen van een middel om een zeldzame ziekte te behandelen kan het geïnvesteerde kapitaal niet teruggewonnen worden.
Weesgeneesmiddelen kunnen worden gedefinieerd als:
geneesmiddelen die om economische redenen niet door de farmaceutische industrie worden ontwikkeld maar waar vanuit de volksgezondheid behoefte aan is.
Sommige reguliere geneesmiddelen kunnen ook als „wees“ worden beschouwd aangezien een substantie die in de behandeling van een frequent voorkomende ziekte wordt gebruikt ook soms voor andere, meer zeldzame aandoeningen gebruikt kan worden.



Er zijn drie situaties mogelijk waarbij we van weesgeneesmiddelen spreken:

De producten zijn in essentie bedoeld om zeldzame ziekten te behandelen:
deze producten worden ontwikkeld om patiënten te behandelen die aan zeer ernstige ziekten lijden waarvoor tot dusver geen (adequate) behandeling beschikbaar was. Deze ziekten komen slechts bij een klein deel van de bevolking voor (minder dan één op de 2.000 mensen in Europa). Het aantal zeldzame ziekten waarvoor momenteel geen behandeling verkrijgbaar is wordt geschat tussen de 4.000 en 5.000 wereldwijd. Binnen Europa worden 25 tot 30 miljoen mensen door deze ziekten getroffen.

De producten zijn om economische of therapeutische redenen van de markt gehaald:
bijvoorbeeld, thalidomide werd in de jaren ‘70 veel gebruikt voor pijnstilling bij zwangere vrouwen maar werd van de markt gehaald toen bleek dat het middel sterk teratogeen was (foetale misvormingen teweegbracht). Nochtans toonde deze drug zeer interessante pijnstillende eigenschappen bij ziekten zoals erythematosus, lepra of lupus. Dit zijn ziekten waarvoor tot nu toe geen bevredigende behandeling beschikbaar is geweest.
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De producten zijn niet ontwikkeld: 
- omdat het geneesmiddel is afgeleid uit een onderzoekproces dat niet kan worden gepatenteerd; 
- omdat zij belangrijke markten betreffen die echter niet winstgevend zijn (zie de tekst Orphan Drugs in Third-World Countries).
De patiënten die aan zeldzame ziekten lijden moeten over wetenschappelijke en therapeutische vooruitgang worden geïnformeerd. Om onderzoek en ontwikkeling in de sector van weesgeneesmiddelen te bevorderen, hebben de autoriteiten van verschillende landen richtlijnen met betrekking tot weesgeneesmiddelenonderzoek ingevoerd. In 1983 werd in de Verenigde Staten de Orphandrug wet ingevoerd. In Japan en in Australië werden in respectievelijk 1993 en 1997 richtlijnen met betrekking tot weesgeneesmiddelen ingevoerd. In Europa wordt sinds 1999 door een gemeenschappelijk beleid van de EU inzake weesgeneesmiddelen een eenzijdig beleid gevoerd op het gebied van weesgeneesmiddelen (bron AD).
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Even voorstellen FAC

Beste lotgenoten patiënten en mantelzorgers,

Ik ben Martin Planken en ben bestuurslid van de Alpha-1  Nederland.   Namens  Alpha-1  Nederland ben ik de afgevaardigde naar het F.A.C. (Federatie Astma en COPD).  Deze federatie is opgericht in samenspraak met het Astma Fonds en bestaat uit de volgende mensen.
Astmapatiëntenvereniging VbbA/LCP- mevrouw D. Ten Brink en de heer J. Meijer.  Astma Fonds Longpatiëntenvereniging- de heer M. Rutgers en mevrouw  E. Euving.  Alpha-1 Nederland  de heer M. Planken. 
Sarcoïdose Belangenvereniging Nederland - mevrouw J. Deemoed.
Belangenvereniging Longfibrosepatiënten Nederland - de heer O. Wierda 

en de heer G. Roskam.  Pulmonale Hypertensie Stichting - de heer W. Patist     Vereniging Nederland Davos - Nog niet bekend

Al deze verenigingen en werkgroepen zijn patiënten verenigingen voor mensen met long problemen.

De opzet van deze federatie is om met meerdere patiënten verenigingen een sterk front te vormen voor long patiënten en om van elkaar te leren en niet iedere keer apart het wiel uit te vinden.

De federatie staat nog in zijn kinderschoenen (opgericht in 2008)maar we zijn met zijn alle van plan om het een succes te laten worden.

Namens Alpha- 1 NEDERLAND,    Martin Planken
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    Alpha- 1 NEDERLAND   10 JAAR  

Alpha –1 Nederland  bestaat 10 jaar.  Als je de afgelopen jaren bekijkt dan zie je een verloop in de `personele` bezetting waar we even bij stil willen staan.  Daarnaast zie je een ontwikkeling in het naar buiten treden.  Begonnen met verhalen over Alpha- 1 op plaatselijk- en regionaal niveau 

(ja zelfs een radio – interview) gaan we op nationaal niveau verder. 

Intermediair  25 – 01 – 2008
`Het genetische paspoort`  

Luchtwijzer nummer 2  2008
`Alpha- 1 moet bekender worden`   

Luchtwijzer nummer 3  2008
`Astma, longemfyseem en erfelijkheid` 

In 2009 gaat een wens van Alpha- 1 Nederland  gerealiseerd worden.

Een Lotgenotencontactdag voor kinderen en hun ouders.

Reeds gelegde contacten op internationaal niveau worden uitgebreid en nieuwe contacten voor de kinderen en hun ouders gaan gelegd worden

De een noemt het aan de weg timmeren de ander zegt een doorstart, hoe 

je het ook noemt onderstaande Alpha- 1 Lotgenoten Gingen en Gaan ervoor. 

Gingen

-Nina Ousoren
gestopt 2005  Giften
-Janet Lindhout      
gestopt 2006  Nieuwsbrief

-Kees van Dijke     
gestopt 2006  Penningmeester en Lotgenotencontactdag

-Marian Koopman 
gestopt 2007 Telefoonlijn, Folder, Voorlichtingsmateriaal

-Pieter H. Dik overleden  in  2007 Voorzitter, Externe contacten en Internet 

Gaan

-Ben Wesseling
bestuurslid  sinds  
1998  Secretaris, meerjaren- en   

  communicatieplan          sinds maart  
2007  Voorzitter en ……………

-Carolien Planken
bestuurslid  sinds  
2001   Lotgenotencontactdag en

                                                                            Belangenbehartiging kinderen

-Jack R.P.Giesberts
bestuurslid  sinds  
2004  Nieuwsbrief.

-Lenie J.Giesberts
bestuurslid  sinds  
2004  Nieuwsbrief en 

                                                                             Lotgenotencontactdag.

-Martin Planken
bestuurslid  sinds   
2007   FAC en ……………..

-Herman Huisman
bestuurslid  sinds   
2007   ……………….

-Mirjam Datema
bestuurslid  sinds
2007
   (1e vergadering juni 2008)

-Marinus Datema
bestuurslid  sinds
2007
   (1e vergadering juni 2008) 

-Een nieuw   
           bestuurslid     
2008
   (1e vergadering juni 2008)       

-Erica Euving contactpersoon sinds  2007 van het Astma Fonds naar 

 Alpha- 1 Nederland 

  Lestbest  

-Rose Sitanala van het  Astma Fonds ondersteuner sinds  2007   

 Secretariaat, Lotgenotencontactdag en Algemene steun en toeverlaat van  

 en voor Alpha- 1  Nederland

In de volgende Nieuwsbrief komen we hier op terug.
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                                  Alpha- 1  Nederland bestuursleden   

Lenie en Jack R.P. Giesberts
Lotgenotencontactdag en Nieuwsbrief

leniegiesberts@hotmail.com
jackgiesberts@hotmail.com
Carolien en Martin  Planken 
Belangenbehartiging kinderen, 

marcarplanken@zonnet.nl 
Lotgenotencontactdag en FAC

Rose Sitanala


Secretariaat

ondersteuning@astmafonds.nl
Benjamin R. Wesseling

Voorzitter

benjamin@bart.nl
Martin Planken 


In de volgende Nieuwsbrief een profiel


Herman Huisman


In de volgende Nieuwsbrief een profiel

Mirjam en Marinus  Datema
In de volgende Nieuwsbrief een profiel

Een nieuw lid  

           In de volgende Nieuwsbrief een profiel



            ALPHA- 1  Telefonische hulplijn                       

Voor meer informatie kunt u op werkdagen van 10 tot 14 uur bellen 

met de Astma Fonds Advieslijn: 0900 2272596 (€ 0,10 per minuut). 

	E- mail:  advieslijn@astmafonds.nl 


Indien van toepassing zal er door het: team Astma Fonds Advieslijn

contact gezocht worden met een van de contactpersonen van de 

Alpha1 werkgroep, dit voor een mogelijk vervolggesprek.

  
          
     ALPHA- 1  op het web zie:   





  www.alpha-1.nl                              
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LOTGENOTENCONTACTDAG    ZATERDAG   11  OKTOBER     2008

             Wederom  in het  Kontakt  der  Kontinenten

Reeds toegezegd, als sprekers    

- Dr.   J. Stolk wetenschappelijk medewerker LUMC en adviseur van de 

  Alpha1 Nederland

- Drs. S. Fisscher klinisch psycholoog verbonden aan het  Slotervaart  

  Ziekenhuis te Amsterdam

- Nog spreker(s) in onderhandeling, JA 

Ieder jaar weer

NEE, volgend jaar zeker niet.  Want dan doen we iets voor de kinderen

(en hun ouders).  De wens leeft al erg lang binnen  Alpha 1 Nederland 

en volgend jaar gaat het gewoon gebeuren.

Bij de volgende Nieuwsbrief ontvangt u tevens de uitnodiging voor de komende Lotgenotencontactdag.  Wij kunnen u kunnen u nu al verklappen, VOL  is  VOL    gebaseerd op binnenkomst van aanmelding. 

Namens het organiserende comité van de Lotgenotencontactdag

Carolien Planken, Rose Sitanala  en Lenie Giesberts 

                                                     -10-










