'‘Geachte rector, geachte aanwezigen'
De ziekte van Huntington, multidisciplinaire zorg en behandeling.

Loss of a shared world

In mijn oratie neem ik u graag mee in de zoektocht naar de mens met de ziekte van
Huntington, hoe ik daar zo in verzeild raakte en hoe we door onderzoek de
multidisciplinaire zorg en behandeling onderbouwen.

Maar, laten we beginnen met de zebravinken.

In 2007 bezocht ik mijn eerste Huntington congres in Dresden. Daar hoorde ik Anne
Young een presentatie geven over experimenten met zebravinken. Zebravinken
leren zingen van hun ouders. Dit leerproces is een sociaal gebeuren, hierdoor
ontstaat er een gevarieerd repertoire van zang.



Zebravink ¢

Als de zebravinken nu doof gemaakt worden verandert hun zang, ze kunnen zelf
immers niet meer horen wat ze zingen en ze kunnen de reacties van hun sociale
omgeving niet meer verwerken. Als nu tegelijk met het doof maken hun basale
kernen in het brein worden beschadigd, blijven de zebravinken de rest van hun
leven 1 zang ten gehore brengen. (Ref 1) Het wordt dus niet verder verfijnd, en
ontwikkelt niet meer. Na de presentatie sprak ik met deze dame en zei tegen haar
dat ik dacht dat dit het fenomeen is wat wij zien bij de ziekte van Huntington. Zij
keek mij aan en begreep niet waarover ik het had. Hoe de zebravinken zouden
zingen als alleen de basale kernen beschadigd werden kon ze mij niet vertellen. 1k
ging dus naar huis met een idee over wat er aan de hand kan zijn bij deze
hersenaandoening, en met de ervaring dat er geen gedeelde wetenschappelijke
basis is over de ervaren gedragsverschijnselen. Mijn eureka moment tijdens de
presentatie kon ik niet delen met de persoon die mij dat moment bezorgde. Dat is
op zich al een bevreemdende ervaring. En omdat deze ervaring mij niet losliet
begon hier mijn zoektocht naar de hersenschade bij deze bijzondere ziekte.

De ziekte van Huntington is een erfelijke hersenziekte die meestal begint in het
volwassen leven. Van een zieke ouder kan iemand de ziekte erven en als dit zo is
wordt de persoon ergens in het leven ziek. Het begin is sluipend en kan varieren in
eerste verschijnselen. Soms is het denkvermogen het eerste verschijnsel of worden
bewegingen van het lichaam ongecontroleerd, maar een psychiatrisch verschijnsel
kan ook als eerste optreden. Gaandeweg wordt iemand afhankelijker van anderen
en na vele jaren overlijden mensen aan de ziekte.



Tot zover de inleiding van mijn oratie. In de loop van het verhaal kom ik terug op
het belang van de basale kernen.

Vandaag wil ik u meenemen in de zoektocht naar de mens met deze ziekte.
En ik start met eenreis in de tijd om v vit te duiden hoe ik in de ziekte verzeild

raakte en wat er in mijn loopbaan zoal is gepasseerd in dit veld.

Het begon in 2007 met Harry. Hij had de ziekte van Huntington en wat dat inhield
kende ik een beetje van toen ik als helpende in de zorg werkte in Hullenoord,
Beekbergen, het huidige Atlant. Ik werkte daar in de zomervakanties omdat mijn
vader geestelijk verzorger was bij dit verpleeghuis.

Harry woonde in een klein dorpje in Friesland. In datzelfde dorpje woonde en
werkte ik ook. Harry had Huntington en het ging niet goed met hem. Zodanig dat
als enige oplossing een verpleeghuis opname nog mogelijk leek. Maar dat kon voor
deze aandoening niet in Friesland en hij wilde Friesland niet uit. De rechter die op
verzoek van de psychiater kwam beoordelen of Harry dan maar tegen zijn zin naar
Atlant in Apeldoorn moest verhuizen vond dat Harry wel een goed verhaal had over
zijn situatie en besloot dat Harry niet tegen zijn zin naar een verpleeghuis hoefde.
Dat leidde tot een ingewikkeld probleem, want er was al flink wat vastgelopen in
het leven van Harry. Samen met zijn familie, patiéntenvereniging, casemanager,
huisarts, thuiszorg, maatschappelijk werkende, fysiotherapeut, psycholoog en
ergotherapeut hebben we het toen voor elkaar gekregen dat er multidisciplinaire
zorg en behandeling bij Harry thuis werd geleverd. Dat gaf een zodanige rust dat hij
thuis kon blijven wonen. Het was ons eerste multidisciplinaire team dat met elkaar



thuis wonen langer mogelijk maakte. Tot grote tevredenheid van Harry. Vervolgens
dachten we: “*hoe moet dat gaan als Harry achteruitgaat?” We moeten echt bedden
hebben in Friesland, voor als Harry die nodig heeft. Maar, die kregen we niet. En
daarom schreven we een projectvoorstel waarin we verpleeghuiszorg thuis wilden
aanbieden. Hiervoor vroegen we samen met de Friesland Zorgverzekeraar
innovatiesubsidie aan bij de Nederlandse Zorg Autoriteit (NZA). Die kregen we en
in 2008 opende onze poli.
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De opzet van de poli was gebaseerd op de internationale literatuur die er toen was.
Hier op de slide schematisch weergegeven.

Tijdens het polibezoek brengen we in kaart wat de problemen en doelen zijn van
patiént en naaste en thuis zetten we deze om in acties. Samen met eerstelijns
zorgprofessionals zoals fysiotherapeut, of logopedist. Elk half jaar evalueren hoe
het staat met de ziekte en de doelen en dan gaan we weer een half jaar verder. De
casemanager managet samen met de specialist ouderengeneeskunde het
behandelplan en is de spin in het web van zorgaanbieders, sociale instanties en
Huntington specialisten.

Ook in 2008 zaten we in Zeist bij Zorgverzekeraars Nederland met de
patiéntenvereniging en vele instellingen zoals Noorderbreedte, Atlant, Topaz,
Mijzo, Archipel en medisch specialisten die goede zorg en behandeling belangrijk
vonden. Bij die bijeenkomst werd geconstateerd dat er teveel witte vlekken op de
kaart van Nederland waren aangaande Huntingtonzorg en dat er een te groot



verschil was in de kwaliteit van zorg en behandeling. Unaniem werd gekozen voor
een ontwikkeling van een aansluitend zorgsysteem van de wieg tot het graf over
heel Nederland voor families met de ziekte van Huntington. Dit was conform het
zeldzame ziekteplan van de overheid dat aansloot bij de Europese aanpak.
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In 2009 ging ik met de eerste resultaten van onze polikliniek naar het wereld
Huntington congres in Vancouver. Voor het welslagen van de innovatie is het
namelijk van belang dat een nieuwe vorm van zorg internationaal besproken
wordt. En dat was de reden om telkens weer onze resultaten aan te bieden aan de
Europese en wereld congressen over deze ziekte.

En ook daarom publiceerden we in 2009 en 2011 de resultaten van de polikliniek
voor multidisciplinaire zorg en behandeling.

In 2010 begonnen we als netwerk van Huntington verpleeghuizen in Nederland
regelmatig te vergaderen, altijd samen met de patiéntenvereniging. We spraken
met elkaar af dat we zouden werken aan het opbouwen van het netwerk met het
doel de witte vlekken invullen, niet alleen op de kaart maar ook in de kwaliteit.

In 2013 organiseerden we met alle behandelaren in Nederland en de
patiéntenvereniging een conferentie waarin unaniem onze visie op zorg en
behandeling is vastgelegd. We besloten dat elke Huntington familie in heel
Nederland recht heeft op zorg en behandeling door experts en dat dit nodig is van
geboorte tot overlijden.

Dit gezamenlijk besluit maakte dat er vooruitgang werd geboekt omdat we
gezamenlijk de handen ineen sloegen. Het visiestuk definieerde optimale kwaliteit



van leven, in elke fase van de ziekte, door middel van revalidatie, behandeling,
begeleiding en zorg.

Ook in dat jaar ging ik bij UNO Amsterdam werken en deed ik dat met de belofte
van Cees Hertogh, hoogleraar ouderengeneeskunde, dat we in Amsterdam
onderzoek zouden gaan doen naar de ziekte van Huntington. UNO Amsterdam is
een netwerk van de afdeling ouderengeneeskunde van Amsterdam UMC en 25
zorgorganisaties die door onderzoek de zorg willen verbeteren.
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In 2015 leverden we het zorgprogramma voor thuiswonende patiénten en hun
families op. Op basis hiervan besloot het Zorg Instituut Nederland dat onze
polikliniek voortaan onder de verzekerde zorg via de zorgverzekeringswet valt. Dat
was een belangrijke mijlpaal.

Ook in 2015 vroegen we adviesbureau KPMG om uit te zoeken hoe we ons zouden
moeten organiseren als instellingen. Het advies was dat we een netwerk van
behandelaren moesten ontwikkelen waarin we met elkaar zorgen dat we kennis en
vaardigheden up-to-date houden en zorgen dat patiénten en hun families weten
dat als ze bij een dokter of therapeut van het netwerk zijn, ze bij een expert zijn.

In 2016 werd de subsidie die wij elk jaar in Friesland bij Noorderbreedte kregen ook
voor de andere zorginstellingen beschikbaar. Omdat we toen al vaak met elkaar
vergaderd hadden was het uitzetten van de innovatie in heel Nederland goed
uitvoerbaar. Er zitten veel haken en ogen aan zo’n subsidie en het helpt dan als je
elkaar goed kent en kunt helpen om het in de praktijk waar te maken.
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In 2016 en 2017 hebben we bij elkaar gezeten om te zorgen dat er op elke polikliniek
van een zorginstelling vergelijkbare zorg aangeboden wordt. Dat lijkt misschien
eenvoudig maar het is toch nog een hele klus geweest.

Het heeft er voor gezorgd dat we met elkaar opgeschreven hebben hoe we in
Nederland goede poliklinische Huntington zorg organiseren.

In 2017 werd door het ministerie van Volksgezondheid, Welzijn en Sport (VWS) het
programma Kennisinfrastructuur Academische Werkplaatsen

Ouderenzorg gestart. De onderzoeken van deze academische werkplaatsen dragen
er aan bij dat wetenschappelijke kennis en innovaties hun weg vinden naar de
praktijk van de langdurige zorg. En UNO Amsterdam werd zo'n werkplaats. Al snel
bleek dat een aantal laag volume hoog complexe doelgroepen een extra plek nodig
hadden naast deze werkplaatsen.
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Enin 2019 heeft VWS dan ook samen met KPMG het programma ‘Kennisnetwerken
voor Specifieke Doelgroepen in de langdurige zorg’ opgezet. De ziekte van
Huntington is zo’n specifieke doelgroep.
Onderdeel hiervan was dat er erkenning kwam voor expertisecentra in de
langdurige zorg.
En deze expertisecentra zijn verenigd in een kennisnetwerk.
Deze expertisecentra zijn er voor een aantal aandoeningen waarbij er sprake is van
een laag volume en een hoge complexiteit. En deze complexiteit herkennen wij in
onze verpleegafdelingen en poliklinieken. Complexiteit ontstaat bij onverenigbare
werkelijkheden. En zoals al bleek in het verhaal van de zebravinken en van Harry is
dit bij de ziekte van Huntington aan de orde. Die onverenigbare werkelijkheden
hebben grote invloed op de besluiten die we nemen in de dagelijkse zorg en
behandeling. Wij voeren regelmatig intervisie en moreel beraadgesprekken over
b.v. het belang van kinderen in relatie tot de autonomie van de zieke ouder, of over
hoe ver onze bemoeizorg moet gaan. Maar ook over het onbegrijpelijke verhaal van
patiénten die kwaliteit van leven ervaren terwijl naasten en zorgprofessionals
slechts lijden zien.

Kennis ontwikkelen, delen en vertalen naar de praktijk is de uitdaging in de zorg en
zeker ook bij de ziekte van Huntington. Het is daarom een hele mooie ontwikkeling
dat naast de academische werkplaatsen ouderenzorg er dit netwerk voor specifieke
doelgroepen is. En het is een bijzonder voorrecht dat ik bij de academische
werkplaats UNO Amsterdam kan werken en er binnen dit netwerk ruimte is voor



onderzoek naar de specifieke doelgroepen zoals Huntington en ook Korsakov. lk
ben daarvoor degenen die dit mogelijk maakten zeer erkentelijk.

Overigens ervoer ik in 2019 een onverenigbare werkelijkheid en switchte ik van
werken in Friesland naar werken bij Atlant.

v ntlngton\s dlseose

Over de ziekte
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Na dit historisch overzicht in vogelvlucht geef ik u graag een korte inleiding in de
ziekte. Daarna zal ik u meenemen in mijn visie op hoe de ziekte leidt tot
gedragingen die wij zien en hoe wij de mens met deze ziekte kunnen ondersteunen
om zo lang mogelijk een bij die persoon passend leven te leiden.

De ziekte van Huntington is een zeldzame erfelijke hersenziekte met veel
verschijnselen. De ziekte begint sluipend en verergert over de jaren tot iemand
volledig afhankelijk is van zorg. Uiteindelijk overlijdt iemand meestal aan de ziekte
of complicaties van de ziekte. Omdat het een hersenziekte is die centraal in de
hersenen schade aanricht heeft de ziekte een veelheid aan problemen en klachten
en complicaties.



Lastig het bos te zien

__door alle bomen

Zoveel en zo vaak zijn klachten met elkaar verbonden dat je door de bomen het bos
niet meer kan zien. Zo is een psychisch verschijnsel als vertraging voor heel veel
functies een probleem, denk aan slikken, praten, lopen, balans houden en natuurlijk
ook overstijgend zoals je functies vervullen op werk of in gezin en maatschappij.

De ziekte van Huntington leidt tot verlies van functies en dit is de reden dat wij,
zorgprofessionals, mensen met de ziekte leren kennen. Tijdens dit verlies gaan wij
als hulpverleners toenemend proberen om te herstellen wat mogelijk is en te
compenseren wat niet meer hersteld kan worden. Dat is een reis met vallen en
opstaan. En we weten dat we uiteindelijk komen bij het einde van het leven en de
ziekte en ook dat proberen wij te ondersteunen zodat mensen een waardig einde
kunnen hebben.
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Oorspong van Huntington’s disease
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De ziekte van Huntington is een ziekte die zijn oorsprong vindt in een te lange
opeenvolging van een op zichzelf normale DNA aminozuur code CAG op een
specifieke plaats op de korte arm van chromosoom 4. Het eiwit Huntingtine
waarvoor deze CAG herhaling codeert is nodig voor de mens. Zonder Huntingtine
geen leven, weten we uit studies met muizen.

Maar als iemand een te lange code erft van één van de ouders heeft die persoon de
ziekte geérfd. De te lange code is instabiel en kan tijdens het leven vermeerderen in
specifieke organen. De ziekte begint niet direct bij de geboorte maar pas later in
het leven; nl. pas nadat er in het striatum een volgende verdere verlenging is
opgetreden tot meer dan 150 CAG herhalingen. Pas dan treedt vrij plotseling de
schade in het striatum op en start de ziekte.

11
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Ref 3

Dit fenomeen heet somatische expansie en werd vorig jaar door Robert Handsaker
en zijn groep gepubliceerd in Cell en was echt een doorbraak in de kennis over de
ziekte en over behandelmogelijkheden. Zoals altijd in de wetenschap was deze
groep niet de eerste die dit vond, maar deze publicatie was wel degene die een
aantal vragen beantwoordde zoals waarom de ziekte niet begint bij de geboorte en
die ervoor zorgde dat het discours bij congressen zich aanpaste. Ook dit was weer
een eurekamoment voor mij. En dit keer kon ik het delen in het netwerk en checken
of anderen dit ook een doorbraak vonden.
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Het striatum

Gezonde hersenen Hersenen van HD patient

Huntington’s Disease — Gray laboratory

Het striatum is één van de basale kernen en bestaat zelf ook nog uit een paar
onderdelen. Het is duidelijk dat de basale kernen en vooral het striatum het deel in
de hersenen is waar we in onderzoek op moeten focussen. In deze slide staat links
een dwarsdoorsnede van hersenen van iemand zonder hersenziekte en rechts de
hersenen van iemand met Huntington. De basale kernen zijn omcirkeld in rood.
Opvallend is de vermindering in omvang. Daarnaast ziet u natuurlijk ook de
vermindering in de witte stof, deze witte stof is de ‘bedrading’, ons eigen
(glasvezel)netwerk. In de donkerdere grijze stof is alle kennis en ervaring
opgeslagen die wij gedurende het leven hebben opgedaan.

Het striatum is dus een onderdeel van de basale kernen en is betrokken bij het
starten en uitvoeren van doelgerichte acties, besluitvorming, planning en motivatie.
Het is een *hub’ tussen verschillende hersenschorsgebieden. Als het brein via
zintuigen een prikkel ontvangt wordt deze prikkel via de basale kernen doorgeleid
naar allerlei hersengebieden waar de prikkel wordt herkend en gelinkt aan
herinneringen, emoties.
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Frontale functies

¢ Plannen e Persoonlijkheid
* Probleem oplossen e Leren

¢ Redeneren e Emoties

» Oordeelsvorming e Lange termijn

¢ Impulscontrole geheugen

» Sociaal gedrag

Via het frontale brein en de basale kernen gaat het signaal naar de gebieden waar
een antwoord op de prikkel kan worden gestart en uvitgevoerd. Als nu deze
connecties naar andere hersengebieden niet of verminderd functioneren, ontstaat
er vertraging en soms geen reactie.

Het frontale deel van de hersenen is ook betrokken bij het remmen van ongewenste
connecties in het brein. Als deze remming onvoldoende doorgeleid wordt zullen er
impulsieve uitingen naar buiten komen met een grotere heftigheid en andere
inhoud dan de mens met de ziekte en de naasten gewend zijn. Hier ziet u een
plaatje van de hersenen en de verschillende functies van het frontale deel van de
hersenen.
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Gedragsveranderingen bij Huntington

Lack of initiative
Poor judgement
Poor self-care
Blunting of affect
Self-centredness
Inflexibility
Irritability
Aggression
Anxiety
Depressed mood
Compulsions
Hypersexuality
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Frequency of behavioural changes in Huntington's disease (Craufurd 2002: p. 84. Reproduced with permission of Oxford University Press).

Ref 4
Als deze functies van het frontale brein niet meer goed doorgegeven worden leidt
dit tot gedragsverschijnselen. Dit werd onderzocht door Craufurd en anderen en
hier kunt u zien hoe vaak deze gevolgen van het niet goed functioneren van het
frontale brein voorkomen. Uit de psychiatrie is bekend dat verschijnselen zoals
schizofrenie, angst, antisociaal gedrag, verslaving, depressie en obsessief-
compulsieve verschijnselen optreden bij een niet functionerend striatum.

Als de hersenen haperen
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Maar laten we eens even nadenken over deze schade aan de *hub’ of de
connectiviteit in de hersenen. Hersenen kunnen zelf niet ruiken, kijken, horen of
voelen, zijliggen te dobberen in een donker badje van 37 graden. Alles wat een
mens denkt, voelt, hoort, ervaart is gedurende het achterliggende leven in de
hersenen opgeslagen en dankzij de connectiviteit kunnen we daar hele verhalen
over vertellen. Ook dankzij alles wat we geleerd hebben kunnen wij bij een
bepaalde zintuigelijke prikkel een doelgerichte actie uitvoeren. Om dit te kunnen is
er een intentioneel netwerk opgebouwd in de hersenen. Zo hebben we leren lopen,
rennen, praten enz. Dit netwerk wordt telkens bijgewerkt met nieuwe informatie.
Zo leren we en toetsen we onze eigen netwerken aan de hand van zintuigelijke
informatie van buiten. En dat dit een sociaal gebeuren is, is natuurlijk helder omdat
anderen hun verhalen en reacties weer delen met ons en dit weer leidt tot die
zintuigelijke prikkels. Vergelijkbaar met het leren zingen van de zebravinken. Als nu
de ‘hub’of het netwerk hapert gaan dingen anders dan we gewend zijn. De
hersenen klagen daar niet over want zij weten zelf niet dat er iets hapert. De
hersenen hebben daar geen gevoel voor, zij dobberen rustig in het bad. Door het
haperen van de hub en dat netwerk wordt reflecteren op dingen die anders gaan
dan echt ingewikkeld.

En wat gebeurt er dan als de hersenen de binnenkomende zintuigelijke prikkels niet
goed kunnen verwerken, erop reflecteren en er handelingen uit laten ontstaan?
Samen met het verminderd remmen van impulsen vanuit het brein ontstaan er dan
veranderingen in reacties op gewone gebeurtenissen.

“lk zie dat mijn [ “Ik zie dat mijn
haar lang is” haar lang is”
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In het plaatje is te zien dat een vrouw in de spiegel kijkt en ziet dat haar haar een
zodanige lengte heeft dat zij normalerwijze het besluit neemt om naar de kapper te
gaan. Echter door de uitval van de *hub’en het netwerk doet zij dat nu niet. Het
signaal vanuit de visuele cortex bereikt simpelweg het frontale brein niet. Als dan
bijv. een ander zegt: “hé, moet je niet eens naar de kapper?, dan zal zij zeggen: “nee
hoor dat hoeft niet” omdat zij gewend is dat haar brein dit zelf ziet en haar frontale
hersenen haar in actie laten komen.

Nu dat niet gebeurd is, verzint het brein wel een reden waarom ze niet naar de
kapper gaat want het brein weet zelf niet dat de *hub’ of het netwerk hapert. Voor
omstanders is dit niet makkelijk te begrijpen waarom de gedragingen veranderen.
En bij de ziekte van Huntington gaat het ook nog eens sluipend en in wisselend
tempo en ook nog eens verschillend onder verschillende omstandigheden.

Het gedrag komt ook ‘gewoon’ over ondanks dat het wel veranderd is door de
hersenschade. Het antwoord: “nee hoor, dat hoeft niet” is een normaal antwoord
van een mens die eigen regie voert over zichzelf en in dit geval over haar haar. Dit
maakt het natuurlijk lastig om iets van iemand over te nemen, zoals b.v. het maken
van een afspraak bij de kapper. En als een naaste dan aandringt om het gewende
gedrag te laten zien kan het zo zijn dat ontremming en het simpelweg niet
herkennen van het probleem (in dit geval het te lange haar en het niet maken van
een afspraak) tot irritatie leidt. En zo kan dit leiden tot vervreemding en een reactie
van: “bemoei je er toch niet mee!”. En hier start dan het verminderen van een
gedeelde werkelijkheid. Zo kan het zijn dat de mens met de ziekte van Huntington
en de naaste de werkelijkheid volstrekt anders ervaren.

Het onderscheid tussen gedrag als gevolg van hersenschade en gedrag van iemand
zelf is heel moeilijk te maken. Zeker voor de persoon zelf, de hersenen hebben
namelijk niet gemeld dat ze anders reageren omdat er iets hapert. Er wordt geen
storingsmelding vitgedaan.

Naar dit fenomeen deden Hester Fidder en Esther de Groot onder projectleiding
van Anouk van Loon onderzoek. Hoe is het voor iemand om te veranderen zonder
dat je het zelf merkt. Nou ja, daar klaagt iemand natuurlijk niet over en dan kun je
denken: dat is prettig en ook logisch want “is er iets aan de hand dan?”. Als de
onderzoekers dit vroegen aan naasten van mensen met dit fenomeen dan blijkt dit
voor hén een zeer complexe puzzel. Zij ervaren veranderingen en kunnen dit niet
delen met degene die verandert. En zij hebben moeite om te bepalen hoe ze het
beste kunnen reageren. Sommigen gaan het onderwerp uit de weg en anderen
voelen de noodzaak om iemand toch te confronteren, bij voorbeeld als het gaat om
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iets als auto rijden. En waar je bij lichamelijk lijden met iemand mee kan leven is dat
nu volstrekt omgekeerd.

Gevolgen zijn dat de ervaringen uit elkaar lopen en er daardoor frustratie en
conflicten ontstaan en natuurlijk verwarring, verdriet en eenzaamheid. En om dat te
labelen als “de ziekte is begonnen” is voor de naaste logisch en voor de patient
natuurlijk volstrekt onlogisch.

Het bekende taboe op de ziekte zoals we gezien hebben in filmpjes van het
campagneteam Huntington kan volgens mij ook in dit fenomeen een oorsprong en
voeding vinden.

Het complexe van Huntington is dat zeker niet bij alle mensen met de ziekte hun
vermogen om te reflecteren gaat haperen. Er is een grote variatie in de
verschijnselen van de ziekte. Zelfs in de laatste fase waarin je zou verwachten dat
mensen een vergelijkbare set aan problemen hebben, is door het onderzoek van
Marina Ekkel duidelijk geworden dat er een zeer grote variatie bestaat in
karakteristieken van de mensen met de ziekte. Zo zijn er mensen die eigenlijk
vooral motorische verschijnselen hebben van de ziekte, maar het komt ook
regelmatig voor dat de psychiatrische verschijnselen op de voorgrond staan en tot
veel lijden aanleiding zijn. Ik verwacht niet dat deze grote variatie begrepen zal
worden in de tijd van mijn leven.

Genotype en cognitieve achteruitgang

i by et e Baake, V., et al. (2016). CAG repeat length and
cognitive decline in Huntington’s disease.
Brain, 139(5), 1468-1480.

Ref 5
Maar het is goed om te weten dat de variatie zo groot is bij een ziekte waarvan we
nog steeds slechts 1 DNA probleem als hoofdschuldige aanwijzen. En waarvan we
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ook weten dat dit specifieke DNA probleem een grote invloed heeft op de
verschijnselen. Elke kleine wijziging kan leiden tot een ander beloop. Dit kan
gebeuren door een paar aminozuur wijzigingen of door 2-4-6 CAG-tripletten meer
of minder. Verena Baake deed onderzoek naar de relatie tussen cognitieve
veranderingen en de lengte van de CAG herhaling. En het blijkt dat mensen met
een specifieke CAG herhaling een eigen cognitief profiel over de tijd hebben. Hier
ziet u daar een plaatje van uit haar publicatie.

De specifieke schade in het DNA is dus van groot belang.

Wat is het fijn dat al die duizenden mensen met de ziekte de moed hebben kunnen
vinden om zich altijd weer jaarlijks te laten testen. Zonder hen zouden wij dit
allemaal nu niet weten.

In de huidige tijd in zorg en behandeling staan autonomie en persoonlijke
voorkeuren en welbevinden op een hoog plan in vergelijking met het verleden.
Maar hoe weten we wat van iemand zelf is en wat er door de ziekte wordt
veroorzaakt. En wat is eigenlijk iemands zelf in een proces dat sluipend begint en
waarvan het brein ons niet helpt in het onderscheid maken tussen authentiek eigen,
en reacties door een beschadigde hub. Annemiek Helmers heeft deze uitdaging
opgepakt om meer licht te werpen op de mens gedurende de ziekte vanuit een
interpretatieve fenomenologische onderzoeksaanpak. Is het gek dat je denkt dat je
nog auto kan rijden als je je identiteit niet meer kunt bijwerken in de communicatie
met de ander?

Wat heeft deze kennis nu voor betekenis in de communicatie tussen mensen met
en zonder de ziekte.

Even terug naar het leren zingen van de zebravinken en het vertellen van verhalen
zoals het verhaal van het te lange haar en de kapper

Als nu het verhaal van iemand niet meer goed kan veranderen door de
netwerkschade lukt het niet meer goed om door de interactie met de ander de
verhalen synchroon te krijgen. Toch wil de persoon met de ziekte serieus genomen
worden op het verhaal en niet worden afgescheept met een reactie dat dit een
verhaal van een ziek brein is. Zo voelt dat namelijk niet. “Er ging toch geen
storingsmelding uit? En er is dus geen hulp nodig.” Dit dilemma dat iemand een
haperend breinnetwerk heeft maar er zelf geen last van heeft en het brein van de
naaste of professional wel vindt dat er iets moet gebeuren is volgens mij het
kernprobleem van de complexiteit van de ziekte van Huntington.

En ja, wat moeten en kunnen we ermee?
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Dat we er iets mee moeten geven families duidelijk aan. Patienten geven aan dat ze
hulp willen bij praktische consequenties van de ziekte. Zoals bij problemen op het
werk als de baas zegt dat het contract niet wordt verlengd, of thuis langskomt, de
bedrijfsauto ophaalt en zegt dat je in de ziektewet gaat en wel een oproep van de
bedrijfsarts krijgt. Ook is onrust in het hoofd een klacht die vaak gehoord wordt.
Zoals duidelijk is uit bovenstaande klagen naasten vaker. Zij zien de veranderingen
en maken zich zorgen over hoe zij zich moeten opstellen en hoe het in de toekomst
zal gaan. Zij moeten taken overnemen (huishouden, gezin, inkomen) en krijgen
gaandeweg meer mantelzorgtaken bovenop de specifieke complexiteit van de
ziekte. Daarbij ervaren zij verdriet over het verlies van hoe iemand was. En dit
verdriet kan vaak maar moeilijk gedeeld worden.

Dus wij moeten er iets mee.

De internationale patiénten vereniging heeft een patiéntreis ontworpen met
problemen per fase in de ziekte. En bij elk probleem is er een passend aanbod van
hulp, zorg en behandeling als doelen beschreven.

Huntington Expertise Centra Samenwerking

7Y

Movement disorders .4

Academic research center
R/
W) Amsterdom umc . @ Academic expert center

@ Nursing home expert center
LI veiden universi =4 )
mlg e — Clinical collaboration

— Research collaboration

(¥ Maastricht umc+

Binnen Nederland is dit passend aanbod van zorg en behandeling als volgt
geregeld. De diagnostiek van mutatiedragerschap en ziekte is voornamelijk belegd
bij de universitaire ziekenhuizen in Leiden, Maastricht en Groningen. Behandeling
en begeleiding bij de ziekte en deelname aan geneesmiddelonderzoek loopt ook via
deze ziekenhuizen. De klinische genetica heeft al zeer lang een vast protocol voor
het testen op mutatie dragerschap en de neurologen hebben een protocol voor
diagnostiek van de start en beloop van de ziekte en zij leveren een grote bijdrage in
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het ENROLL onderzoek waar veel patienten en hun naasten aan deelnemen. Helaas
is er voor de ziekte nog geen behandeling beschikbaar die de ziekte terugdringt of
oorzakelijk aanpakt.

En juist hierom is het logisch dat, ondanks dat de ziekte voorkomt bij alle leeftijden,
de specialist ouderengeneeskunde van de expertisecentra de diagnostiek van de
functionele beperkingen oppakt. Volgend op deze diagnostiek kunnen de
professionals uit de multidisciplinaire teams doelen formuleren die via trainen of
compensatie werken aan het overkoepelende doel van optimaal functioneren en
welbevinden. En dit bij de aldoor weer optredende veranderingen door
toenemende schade in de hersenen. Deze teams werken in de inmiddels 7 erkende
Huntington expertise centra in de langdurige zorg via de genoemde poliklinieken.

Als de noden, de problemen en de doelen in kaart gebracht zijn,worden de doelen
vertaald in acties die uitgevoerd worden door verschillende therapeuten thuis bij de
mensen of in de diverse praktijken van de therapeuten.

Denk hierbij aan logopedie voor het verminderen van het risico om te verslikken,
ergotherapie om te zorgen dat iemand thuis zoveel mogelijk zijn taken kan
behouden of medisch maatschappelijk werk om te leren omgaan met de
onzekerheid van de ziekte of om de communicatie in huis te verbeteren. Dit alles
met het doel om iemand zo lang mogelijk passende zorg thuis te bieden en de
familie optimaal te laten functioneren met elkaar.

En als we nu even terugdenken aan het verhaal over de hub en het netwerk dan is
het helder dat als de logopedist bezig is met de communicatie zij eerst moet
uitvinden wat er wel werkt en wat er hapert en misschien getraind kan worden en
wat er niet meer te herstellen valt en dus gecompenseerd moet worden. Zij kan dat
niet goed vragen aan de patient, want die kent alleen de consequenties en weet
niet waar het misgaat. En het hangt natuurlijk samen met wat er door andere
zorgprofessionals zoals de fysiotherapeut of de psycholoog gevonden wordt. Al
deze informatie van patiént en naaste moet naast elkaar gelegd worden en
verwerkt in een heldere analyse van problemen, functieverstoringen en
interactiegevolgen. En dit moet dan weer tot een multidisciplinair plan van aanpak
leiden waarin getraind wordt wat kan, hersteld wordt waar mogelijk en
compensatie aangeboden wordt als iets niet meer beter kan gaan functioneren.

Deze complexe puzzel vraagt specifieke expertise en intensieve multidisciplinaire

en interdisciplinaire samenwerking. En Maaike Nieuwkamp, logopedist van de polij,
heeft juist dit onderwerp gekozen om nader onderzoek naar te doen.
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| Toekomstperspectieﬁfj}‘ |

In mijn ideale wereld

Alle functies die het brein kwijtraakt zijn te vertalen in compensaties, trainingen,
informatie enz. Dit gebeurt natuurlijk in trainingen die aangeboden worden in het
land zoals de “hou me vast training”, partner in balans enz. Deze trainingen helpen
mensen om met de onzekerheid, de ziekte en het lijden om te gaan. Naast de
trainingen is kennis helpend. Kennis helpt om gedrag te duiden en om vit te leggen
aan naasten en zorgprofessionals wat er mogelijk aan de hand is. Ook helpt het als
mensen verschillende manieren tot hun beschikking hebben om ergens op te
reageren. Dit zijn dingen die je vaak goed kunt leren. Kennis is niet alleen kennis
van de ziekte maar ook kennis van de persoon en van de naaste en van hun
omstandigheden. Vertrouwen is hierbij van groot belang. Als de patiént en naaste
vertrouwen hebben in de interactie en in de zorgprofessionals is er een grotere kans
op effectieve communicatie. Geduld in de opbouw van de vertrouwensrelatie is
noodzakelijk. Flexibiliteit, empathie en humor kunnen zeer helpend zijn.
Regelmatig is het slim om kennis via verschillende zintuigen binnen te laten komen.
Onderhandelen kan ook soms helpend zijn om iets voor elkaar te krijgen.

En hoe kwam het nou zo dat ik hier sta en deze rede uitspreek? Het begon bij Harry
en natuurlijk bij mijn vak als specialist ouderengeneeskunde dat mij de mogelijkheid
gaf om samen met collega’s van allerlei specialisaties een probleemanalyse uit te
voeren en een bijpassend multidisciplinair zorg en behandelplan te vullen. Waarbij
optimaliseren van functioneren en welbevinden de hoofddoelen zijn. Het
specialisme ouderengeneeskunde is hier bij uitstek passend. En zeker ook als de
kwaliteit van het leven te veel benadeeld wordt door de ziekte en er nog slechts

22



kwaliteit van sterven rest. Het samenwerken in zeer complexe problematiek levert
altijd weer meer dan de som der delen op. En bovenal veel plezier, dat klinkt
bijzonder, maar is toch vaak een gedeelde werkelijkheid.

Ik begon in Friesland multidisciplinair te werken voor mensen met Huntington en
werk nu bij Atlant en gedetacheerd bij UNO Amsterdam en kijk graag nog even met
u vooruit. Ik ben de NZA dankbaar dat er tot op de dag van vandaag innovatie
subsidie is die het mogelijk maakt om een poliklinische functie binnen een
expertisecentrum te hebben, want met een laag volume en hoge complexiteit heb
je vooral experts nodig. Ik hoop en streef ernaar om samen met het ministerie
Volksgezondheid Welzijn en Sport (VWS) en de Nederlandse Zorg Autoriteit (NZA)
de innovatie zodanig te verankeren dat wij een passend zorgaanbod kunnen blijven
geven aan elke familie met de ziekte van Huntington zo dicht mogelijk bij huis. En
juist hierom is deze bijzondere leerstoel nodig en in het leven geroepen, want na 18
jaar is onze poliklinische zorg en behandeling nog steeds een door een subsidie
bekostigd zorgaanbod. Wellicht moeten we voor onze innovatieve vorm van zorg
een innovatieve vorm van financiering ontwikkelen.

Naast behoud van deze zorg en behandeling streef ik naar het vervolmaken van de
genoemde onderzoeksprojecten en het bijdragen aan kennis ontwikkeling en
kennisdeling. Een bijzondere plaats neemt de implementatie van kennis in de
dagelijkse zorg en behandeling in en ook daarvoor wil ik mij de komende jaren hard
maken.

In de verre toekomst hoop ik natuurlijk dat de nu nog experimentele gentherapie
zal veroorzaken dat de ziekte verdwijnt. Maar eigenlijk is het in dit licht goed om
nog eens een lans te breken voor goede voorlichting en kennis over preventie. Hoe
mooi zou het zijn als ouders bij de geboorte van hun kinderen al weten dat zij geen
Huntington mutatie overdragen. En dit kan al door IVF met embryoselectie. Op die
manier kan de ziekte de wereld uit. Dat dit nog niet gebeurd is heeft vele oorzaken
Nu is de ziekte nog aanwezig en daarom zal ik mij met grote motivatie blijven
inzetten om het leven van families met Huntington te behandelen en begeleiden
met het doel dat de mens door de ziekte heen gezien wordt.
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Samenvattend.

Complexiteit vraagt om handelen vanuit een drievoudige blik: het kennen van de
werkelijkheden, op basis van feiten over ziekte en bv. repeats, het erkennen van
ervaren emoties waarover verhalen te horen zijn, en de ethische keuzes die we
nemen ten aanzien van de kwetsbaarheid van de mensen met Huntington en hun
families. Al deze facetten maken het volledige spectrum. Hierin is het wijs niet te
streven naar één waarheid, maar het eerbiedigen van parallelle logica door
vertrouwen in elkaar. Dit stelt ons in staat tot samenwerking.
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