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Osteogenesis Imperfecta

Prevalentie: 1 op de 15.000 à 20.000

Erfelijke bindweefselaandoening (vaak 
autosomaal dominant)

Algemene kenmerken: 

 Fracturen bij geen of gering 
aanleiding

 Botdeformatie

 Korte gestalte

 Blauwe sclerae

 Dentinogenesis imperfecta

 Gehoorsverlies



Osteogenesis Imperfecta  OI

 Type I , Meest voorkomend, Blauw oogwit, Fracturen , bowing, 

hypermobiel, vermoeidheid  

 Type II, Letale vorm of dodelijke vorm

 Type III, rolstoelafhankelijk,  zeer afwijkende anatomie, hoge 

fractuurkans, groot hoofd, spitse kin

 Type IV/V, Geen blauw oogwit. Zeer variërende vorm in ernst.





Context

 540 van de 850 volwassen patiënten

 Expertisecentrum STZ  & VWS

 Grootste cohort  Europa

 Advies aan patiënt  en zorgverleners

 Internationaal voorbeeldfunctie 



Spreekuur op 1 dag

 Verpleegkundig specialist/ Physician assistant (coördinator)

 Orthopedisch chirurg

 Internist

 Ergotherapeut

 Klinisch geneticus

 Revalidatie arts

 Standaard onderzoeken

Hart echo

Dexa scan

 Bloedbeeld

 Röntgen 



Consulting team

Longgeneeskunde

Cardiologie

Neurologie

Radiologie

Gynaecologie

Oogheelkunde

KNO

Plastische chirurgie

Bijzondere tandheelkunde (De Vogellanden)

 Kaakchirurgie

Anesthesie



Samenwerkingen

 VOI (patiëntenvereniging) 

 Transitie

 2x per jaar transitiepoli in WKZ Utrecht

 Samenwerking

 Dutch OI group

 Nationaal → Dutch OI

 Amsterdam UMC – Amsterdam

 LUMC- Leiden

 Erasmus ziekenhuis- Rotterdam

 WKZ – Utrecht

 Isala – Zwolle

 ERN on rare bone diseases (aangemeld samen met LUMC )

 C4BB



Introductie van PROMS

 Waardegedreven zorg traject (Isala)

 Psychosociaal

HADS/ SF 36

 Internationaal traject ( Key4OI)

 21 landen

 Wilhelmina Kinderziekenhuis Utrecht 



Werkwijze

 Uitnodiging brief 1 maand voor geplande bezoek van  geïndividualiseerde afspraak 

 Uitnodiging voor  download  patient journey app

 10 vragen lijsten verdeeld  over 4 weken

 Gesprekskaart

 Etc

 1 week voor bezoek telefonisch anamnese

 CROMS ( internationale standaard)

 Individualiseren van afspraak  

 Tijdens bezoek,  samen met patiënt kijken naar PROMS

 1 week na bezoek evaluatiegesprek











Doelen voor consult

-

-

-

-

Conclusie en beleid:

Orthopedie:

Conclusie:

Beleid:

Interne geneeskunde:

Conclusie:

Beleid:

Ergotherapie:

Conclusie:

Beleid:

Revalidatiearts:

Conclusie:

Beleid:

Kno-arts:

Conclusie:

Beleid:

Cardiologie:

Conclusie:

Beleid:

Key4OI kompas

Mijn doelen:

Zo ga ik mijn doelen bereiken:

Plan van aanpak: Wie doet wat en waar?

To do:

Volgende afspraak



Voor- en nadelen 

 Voordelen

 Patiënt is onderdeel /mede verantwoordelijk voor de afspraak

 Shared decision making 

 Andere onderwerpen

 Dashboard

 Internationale standaard / wetenschap / data verzameling

 Individualisering

 Onderzoeken alleen op indicatie 

 Financiën

 Nadelen

 Veel vragenlijsten

 Laaggeletterde patiënt

 Niet via HIX



Toekomst

 Inzicht in PREMs

 Vragenlijsten via Hix

 App in eigen beheer

 Internationale samenwerkingen versterken


