,.,:.:.._. Een tegen Metabole Ziekten
‘e ® g ® ....c.o.'.."--..--' .'.."'.'..'
.....:':.:.:.:..:.‘ C - ',.o-":'.:'.....:..
ITI e t | P H [:T B SN e
nieuwsbrief RN A

° .. ................. .
®e0c0000°® .
nr. 2-2023 ‘0. %%000000°”

Een nieuw bericht vanuit MetaPACT, een samenwerkingsverband van de metabole wereld. Doel is om iedereen die te maken heeft
met erfelijke metabole ziekten, op welke manier dan ook, te informeren over en te betrekken bij deze samenwerking. Ook brengen
we jullie graag op de hoogte van de activiteiten van onze partners.

MetaPACT symposium, een terugblik

Wat een mooi symposium is er neergezet door de MetaPACT-groep. Er waren
sprekers vanuit de metabole wereld, die ons meenamen in het thema ‘De route van
onderzoek naar patiént; trials en studies’. Een van de sprekers, prof. dr. Sabine Fuchs,
gaf natijd een mooie reactie: ‘Wat een mooie en bijzondere dag was het gister!’. En
dat was het! Ook de ouders die hun ervaringsverhalen met ons deelden gaven aan
dat het bijzonder was om hun verhaal te kunnen vertellen en hoe ontroerd ze waren
door de vele mooie reacties die zij tijdens de pauzes mochten ontvangen. Een veel
gehoorde reactie tijdens het hele symposium was dat men uitkijkt naar het volgende
MetaPACT symposium. Dat gaat er komen! En wel op zaterdag S oktober. De locatie
volgt. In het digitale magazine van VKS, de Wisselstof, kun je een uitgebreide
samenvatting lezen en terugkijken naar de filmpjes die gemaakt zijn van de sprekers.

MetaPACT: waar staan we nu

Voor MetaPACT is er een aanvraag ingediend bij ZonMW. Het gaat over het project ‘Voor
elkaar'. Met dit project willen wij de ervaringsverhalen naar voren halen, van de mensen die
te maken hebben met metabole ziekten. Ook de mensen die nu vaak niet in beeld zijn door
verschillende redenen. Want deze verhalen zijn van belang om de impact die metabole
ziekten met zich meebrengen, in kaart te brengen. Wat ook meegenomen wordt in het
project ‘Voor elkaar’ is een 'verbinder’ voor MetaPACT. Deze verbinder is dan de stem voor
de metabole partijen (fondsenwervers en patiéntenverenigingen) zowel in de interne als
externe communicatie. Er is nog niks zeker, maar we hopen natuurlijk op een ‘go'. We
houden jullie op de hoogte.

De strategiegroep is meerdere keren bijeen gekomen. We hebben met elkaar gesproken
welke bestuurlijke vorm onze voorkeur heeft. Voor nu heeft de meeste voorkeur een
confederatie waarin de autonomie van alle partijen blijft zoals die is en er een roulerend
MetaPACT bestuur komt, afwisselend vertegenwoordigd door alle deelnemende partijen.

Pijler 1 van MetaPACT* houdt momenteel beraad over een website (welke vorm, wat als
inhoud etc) en een gedeeld narratief (wat willen we naar buiten brengen,
communicatieplan en doelen). Bij een volgend overleg van de strategiegroep zullen de
uitkomsten hiervan teruggekoppeld worden.

In het voorjaar willen wij weer een bijeenkomst houden voor alle partijen uit de metabole
wereld. Om met elkaar bij te praten en om samen te kijken naar de toekomst. We houden je
op de hoogte.

*MetaPACT heeft 3 pijlers: interne communicatie, externe communicatie en activiteiten.
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https://www.wisselstof.nl/magazine/1110/nieuw-magazine/1645/metapact-symposium

- e %q0 0 _0_9%, ¢, . o s T e®
- 9099, % %o, oo, e’ o®
0% %e 0% ecee .

*. 0000 )050%0, 0000000 o0
0000, % %000 e0e®  o°

*. 90g%g,%%c00000°° ',
. ° ®0c000000°® .°

. .

In actie voor stofwisselingsziekten

Ook in 2024 organiseren diverse fondsenwervers sportieve evenementen om gelden in te zamelen
voor behandelingen voor metabole ziekten.

Stichting Join4Energy organiseert van 6 t/m 9 Juni in Frankrijk de Mont Ventoux Challenge. Tijdens
het evenement wordt de Mont Ventoux beklommen. Je kunt deelnemen op mtb of racefiets, maar
ook hardlopend of wandelend. Het is ook mogelijk deel te nemen en de opbrengst te bestemmen
voor één van de partners van MetaPACT. Nadere info via gert@join4energy.nl

Stichting Energy4All organiseert van 4 t/m 6 September de Forza4Energy4All, in de Italiaanse Alpen.
Beklimmingen van de Gavia, Mortirolo en Stelvio maken onderdeel uit van het evenement. Je kunt op
de racefiets deelnemen maar ook hikend of hardlopend. Nadere info via forza4@energy4all.nl

Stichting Ride4Kids organiseert van 11t/m 13 September de Pyreneeén Challenge, in de Franse
Pyreneeén. Beklimmingen van onder ander de Col d’Aubisque, Col du Soulor en de Col du Tourmalet
maken onderdeel uit van de Challenge. Je kunt deelnemen op racefiets of gravelbike, maar ook als
wandelaar, hardloper of als vrijwilliger. Nadere info via info@ride4kids.nl

Ga jij in 2024 ook de strijd aan tegen metabole ziekten?

Op zaterdag 22 juni 2024 vindt de dertiende editie van de Stofwisseltour plaats. De deelnemers
fietsen en wandelen tijdens deze dag metabole ziekten de wereld uit door geld in te zamelen voor
onderzoek.

Het is mogelijk om 40, 80, 120 of 160 kilometer te fietsen, 30 of 60 kilometer te fietsen en 5, 10, 15 of
20 kilometer te wandelen. De start- en finish-locatie is Boerderij de Weistaar in Maarsbergen. Kijk
voor meer informatie en om je aan te melden op www.stofwisseltour.nl

Heb jij een activiteit voor jouw organisatie/vereniging die je graag wilt delen? Laat het ons weten en
we geven er graag aandacht aan op onze sociale media.

Ook op de agenda

Workshop "Je wereld op z'n kop". Deze workshop
is al meerdere keren georganiseerd, met elke keer
weer positieve reacties. GVN, VKS en Stichting
voor Bo hebben hier samen aan gewerkt, met een
mooi resultaat. Op 31januariis er in de avond
weer een mogelijkheid om aan te sluiten. Kijk hier
voor meer informatie.

De metabole wetenschap: Van onmogelijk noar mogelijk

prof. dr. Sabine Fuchs deelde een filmpje waarin behandelstrategie op een duidelijke manier uitgelegd wordt
door de universiteit van Nederland. Tijdens een bijeenkomst voor vetzuuroxidatiestoornissen gaf zij een lezing
over de ontwikkelingen op gebied van therapieén en behandelingen. Zo kwam gentherapie voorbij, de
crispr/cas9 methode waarbij er met een soort van minuscuul schaartje in het DNA wordt geknipt en ze
vertelde over een nieuwe techniek, die nu volop in ontwikkeling is, prime editing. Daarbij kan heel gericht
gewerkt worden in het DNA. Het is in veel bijeenkomsten te horen dat het zoeken naar een behandeling in volle
ontwikkeling is. Het is fijn om te weten dat onderzoekers met hart en ziel zich hiervoor inzetten. Het geeft hoop
dat artsen en onderzoekers alles in het werk stellen om zoveel mogelijk te weten te komen over metabolomics,
waar het mis gaat en samen kijken of daar iets aan gedaan kan worden.
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MetaPACT, sumenwerken geeft kracht

Graag geven we aandacht aan de mensen die deel uit maken van MetaPACT. Hanka
Dekker van VKS neemt de aftrap voor haar rekening:

Ik ben 30 jaar geleden in de stofwisselingsziekten verzeild geraakt, omdat er bij mijn
zoon Rick een hele zeldzame lysosomale stapelingsziekte werd vastgesteld. Hij was
toen 5 jaar. Ik had nog nooit van enzymen gehoord en toch bleek hij er één te missen. Ik
had ook nog nooit begrepen dat je een ziekte niet in de familie hoeft te hebben om
samen met je partner toch een erfelijke ziekte te kunnen doorgeven. Ik wilde alles
weten over hoe het precies zat en hoeveel anderen hier ook meer te maken hadden. Er
was niets en ook geen internet, dus de eerste leesbare informatie over
stofwisselingsziekten, ben ik zelf gaan schrijven. Naar voorbeeld van een Engelse
zusterorganisatie, had VKS eerst twee poten, een familie-poot, met informatie en
belangenbehartiging en een fondsenwerf poot, om geld op te halen voor onderzoek,
door ouders. In latere jaren is Metakids hieruit voortgekomen. Maar hoewel VKS nu dus
geen fondsen meer werft zijn we wel erg betrokken bij alle Nederlandse artsen en
onderzoekers en inmiddels ook bij heel veel internationale onderzoeksprojecten. Overal
brengen wij het perspectief van patiénten en families naar voren. Mijn bemoeienis voor
patiénten, zorgt ervoor dat ik kan werken aan belangrijke thema’s zoals: de toegang tot
medicijnen voor stofwisselingsziekten, de uitbreiding van de hielprik met steeds meer
stofwisselingsziekten, zorgpaden waaraan patiénten houvast hebben en het bijhouden
van cijfers over aantallen patiénten en hoe het hun na diagnose vergaat. Het is duidelijk
dat samenwerken om dit voor alle patiénten voor elkaar te krijgen ontzettend
belangrijk is. Daarom is MetaPACT zo belangrijk! Inmiddels is alles anders dan toen ik
begon en is dat knulletje van 5 nu een ernstig gehandicapt volwassene, die steeds meer
last krijgt van zijn ziekte. De volgende generatie van kinderen met een metabole ziekte,
gun ik een betere toekomst.

Hopkay Dekker

MetaPACT heeft een strategiegroep, samengesteld vanuit
betrokken partijen en daarnaast nog meer partijen die zich
verbonden voelen en de samenwerking belangrijk vinden. We
noemen ze hieronder. Sluit jij je ook bij ons aan?! We versterken
MetaPACT graag met jouw kracht en vaardigheden.

Strategiegroep

De strategiegroep van MetaPACT bestaat uit de volgende mensen:

e Ronald Jansen, voorzitter van stichting Beat Batten.;

e Jeroen van Bruggen, voorzitter van de Galactosemie Vereniging
Nederland;

e Geja van Prooijen, contactpersoon CTX binnen
patiéntenvereniging Volwassenen, Kinderen en
Stofwisselingsziekten (VKS);

¢ Jan-Matthijs van Eendenburg, directeur fondsenwerver
Metakids;

¢ Marike Groenendijk, oprichter fondsenwerver Stofwisselkracht;

e Hans Waterham, onderzoeker Amsterdam Universitair Medisch
Centrum en vertegenwoordiger UMD;

e Caroline van Essen, codrdinator lotgenotencontact, VKS;

e Evelien de Ruiter, werkzaam binnen het UMD en ondersteunt
ons op secretarieel vlak.

UMD

Het UMD, United for Metabolic Diseases, is een
samenwerkingsverband van kinderartsen, internisten en
onderzoekers vanuit het metabole veld en werkzaam in de
academische ziekenhuizen.

Ook actief bij MetaPACT betrokken:
Energy4Finn

Join4Energy

Energy4All

Ride4kids

Stichting lJzersterk

Stichting voor BO
Belangenvereniging LOA/LHON
Tyrosinemie vereniging

En jij?
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