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Inleiding
Beste ouder(s)/verzorger(s),

Bij uw kind de diagnose van een GRI(N)-syndroom gesteld. Dit nieuws brengt een heleboel vragen
en onzekerheden met zich mee. We begrijpen dat dit een ingrijpende gebeurtenis kan zijn en zijn
blij dat u bij ons expertisecentrum terecht bent gekomen. We verzamelen hier medische
gegevens van patiénten om een beter beeld te krijgen van de verschillende GRI(N)-aandoeningen.
Verder proberen we, waar mogelijk, gericht advies te geven om de ontwikkeling van uw kind te
stimuleren.

Met o.a. ditinformatieboekje willen we u graag een warm welkom bieden bij de GRI-ENCORE poli.
Hierin kunt u informatie terugvinden over het GRI(N)-syndroom, de werkwijze van ons
expertisecentrum maar bijvoorbeeld ook over onderzoeken die lopen bij kinderen met een
GRI(N)-syndroom.

Verder op in het zorgtraject zullen er ongetwijfeld nog andere vragen en/of knelpunten passeren.
Een aantal daarvan proberen we vast te beantwoorden verderop in dit document. Zoals
bijvoorbeeld ondersteuning voor ouder(s)/verzorger(s) en aanvullende informatie voor jullie eigen
artsen die niet bekend zijn met het GRI(N)-syndroom.

Als er geen antwoord in dit informatieboekje te vinden is, ga dan naar het laatste hoofdstuk. Hier
staan alle betrokken organisaties, met contactgegevens, met een duidelijke omschrijving bij wie
u terecht kan voor welke soort vraag.

Neem de tijd om de informatie tot u te nemen en houd het achter de hand. Zodat u bij
onverwachte wendingen of nieuwe periodes, zoals de puberteit, ons weet te vinden.

Namens het GRI(N) team,




Inhoud

1= T 1o = N 2
Wat is het GRI(N)-SYNAroOmM? ...cuciuieiiiieieiiereterersecersasecessasecessasesssasessssasessssssessssesessssesnsss 5
Een orkest van SISNALEN .....co.. e 6
Hoe het NMDA-OrkeSt Werkt.....cocuiiieiiiiiiiiiiiiiiiii e 6

Wat gebeurt er wanneer GRI-mutaties het orkest verstoren ........ccceevevviiiiiiciinieneeeeeneennen. 6
Waarom verschillende GRI(N)-Mutaties verschillende effecten hebben...........ccoeeeiieennnin. 7
Hoe vaak komen GRI-MULAtIES VOOI?.....ciuuiiiiiiiiiiiiiiicii ittt ettt et ceei s enne e 7
SAMIENVATEING e ittt ettt et e ee ettt eaesanean et stuesasaassassessansenstnssnssnssnssessensensenennns 7
EXEra INTOIMIATIE . cce et r e et s e st s e s e s enaae 8
Hoe werkt het GRI(N) SPre@kUUI? ....civiiiieiiieieierietecercasetessasesessacesessssessssssessssessssasessssasess 9
VOOTF UW DEZOEBK ... ettt st ee s e s e st s e s e senaae 9
ALZEMENE VIAZENLIJST ... ittt ettt et et et et et et et et et s e s e eeneees 9

TAN D -VIAZENL ST ettt ee ettt et et eete et et sansansansanesnassnsensensensensanenes 9
ToestemMmMINGSTOrMUUEIEN ...o.eie ettt et et et et e e e e eens 9
THACNS UW DEZOEK ..ttt et et et st e e e eaeensensansansanaanns 10
Kind- en Jeugdpsychiatrie/psychologie (KIPP) ... e 10
Verwachtingen en tips voor uw bezoek aan het spreekuur .......cveeviviiiiiiiiiiieiiiniiirenennes 11

L= 1T 1 T=] o Lo ] L R PRIt 12
Vergoeding tranSItiE POl «uu. ettt et e e e e e e e e ae e e e e e e e e aans 12
BetroKKEn OFganiSaties ..vuiu i iiiiii ittt te et et st eensen s e ansennsansensensensanns 12
Aanvullende INFOrmMatie. ..o iieniiiiii et et et 13
Welke onderzoeken lopen er op dit MOMENt? ......ceieiiieiiiiieiiieieieeietetersecesessacesssacesassns 14
RV @ = U T 1PN 14
KINAErNersenlab........coooueiiiniiiii ettt ea e 14
GRIN TherapeULICS STUIE...uiuiieii ettt e et e e e e e eae e seeneeesnasnseasneeaenaens 15
L-SEriNE STUAIE ..uuiiiiiiiiiiiiiiiiiii e e e e e e e aa e e 16
Hoe leg ik GRI(N) uit aan mijn €igen artsS? .....cccieiiiieiiiiieiiiiiieietieieteeiecetescecesssacesssacesannns 16
Wat als mijn arts NOZ Vragen heeft? ... it ee e e eesase s aaaanns 17
Hoe zoek ik lotgenoten CONtACT? .....cccuiiiiiniiiiiiniiireieiirreieccasecercasecescasecessasesessasessssasesssses 18
StIChting GRINSYNAIOOM . ittt ee e e e et et st s e e e e ete st st sanssnsenssnaennns 18
Waar kan ik ondersteuning vinden als ouder?.......cccceeieieiniiireiercerecersesecersasecessasecssasesssses 19
(027 33 £= T2 A =To T 101 {01 ¢ 40 - 1 =N 20
Patiént- en oudervVerEniGiNGEN .. c.ive it e et e e etetesae s ea e saaensansnasnsenenes 20



PraktiSCNE INTOIMATIE cueneniieiiie ettt ettt ea e e e reneneneesnenenenns 20
Contact gegevenS ENCORE .......iiiiiiiiiiiie et et ea e san s e s e eassansansensensaneennan 20

Hoe vind ik de weg naar het Sophia Kinderziekenhuis?...... Fout! Bladwijzer niet gedefinieerd.



Wat is het GRI(N)-syndroom?

Het GRI(N)-syndroom is een zeldzame genetische aandoening. Kinderen met deze aandoening
kunnen epilepsie, een vertraagde ontwikkeling, leer- en gedragsproblemen en lage spierspanning
hebben. Ook kunnen er problemen zijn met taalbegrip, praten, groeien, eten en slapen.

Het ontstaat door een verandering in de aanmaak van een GRI-eiwit. Dit komt door een foutje in
het DNA, dat werkt als een recept voor het GRI-eiwit. Elk groep GRI-eiwitten vormen met elkaar
een specifieke receptor. Als de eiwitten fout zijn aangemaakt, dan wordt ook de receptor fout in
elkaar gezet. Deze receptor zit op het membraan in de uiteindes van elke hersencel en zorgt
ervoor dat hersencellen met elkaar kunnen praten. Dit is belangrijk voor het onthouden en
begrijpen van informatie, zodat we kunnen leren. Maar wat gebeurt er als deze communicatie niet
goed werkt? Hieronder leggen we het uit met een eenvoudig voorbeeld van de NMDA-receptor en
GRIN eiwitten.

GRI eiwit Type receptor
GRIA AMPA-receptor
GRID Delta receptor
GRIK Kainaat receptor
GRIN NMDA-receptor

Hallo daar, ik wil
je wat vertellen!

Hallo daar, Hallo!
Hoor je mij?



Een orkest van signalen

Stel je de NMDA-receptor voor als een groot orkest in de hersenen, waar elk instrument een
belangrijke rol speelt in het maken van de muziek. In dit orkest vertegenwoordigt elke GRIN-
subtype (zoals GRIN1, GRIN2A, GRIN2B) een andere sectie van instrumenten —zoals de strijkers,
de blazers of het slagwerk.

Hoe het NMDA-orkest werkt

Om het NMDA-orkest goed te laten spelen, moeten alle secties samenwerken, goed op elkaar
afstemmmen qua timing en volume. De dirigent zorgt ervoor dat elke sectie weet wanneer te
beginnen en te stoppen. Zo werkt het:

1. Samen Afstemmen: Net zoals de dirigent het begin van een concert aangeeft, heeft de NMDA-
receptor een “startsignaal” en “eindsignaal” nodig. Dit gebeurt wanneer bepaalde stoffen zich
aan de receptor binden. Pas dan kunnen stofjes (de “muziek”) doorstromen en verschillende
hersenfuncties activeren.

2. Balans Creéren: Wanneer het NMDA-orkest goed samenwerkt, speelt elke instrumentengroep
op het juiste volume en met de juiste timing. Dit helpt het brein om makkelijker te leren,
herinneringen op te slaan en zich aan te passen. Door deze samenwerking ontstaan
herinneringen, worden gedachten verwerkt, en worden hersenverbindingen sterker — net als een
mooie melodie die in je hoofd blijft hangen.

Wat gebeurt er wanneer GRI-mutaties het orkest verstoren

Stelje nuvoor wat er gebeurt als een groep instrumenten in het orkest plotseling vals speelt of uit
de maat speelt. GRI-mutaties zijn alsof bepaalde instrumentgroepen de verkeerde instructies
krijgen, wat de balans van het geluid in het orkest verstoort.

Gain of Function (GoF): de instrumenten spelen te hard

Stel je voor dat een mutatie in één van de GRI(N)-genen de dirigent de verkeerde instructies geeft
voor de “blazers” in het orkest. In plaats van het juiste volume spelen de blazers te hard. Ze
overheersen de andere instrumenten, waardoor je alleen de blazers hoort. Ditis vergelijkbaar met
een Gain of Function (GoF)-mutatie, waarbij een deel van de NMDA-receptor te actief wordt. In
de hersenen creéert dit te veel “ruis” of prikkeling, wat kan leiden tot problemen zoals epilepsie
doordat de hersenen overprikkeld raken door te veel stimulaties.

Loss of Function (LoF): de instrumenten spelen te zacht of helemaal niet

Stel je nu voor dat een mutatie de dirigent verkeerde instructies geeft voor de “strijkers” van het
orkest. De strijkers spelen zo traag dat ze uit de maat zijn gaan spelen. Dit is zoals een Loss of
Function (LoF)-mutatie, waarbij bepaalde delen van de NMDA-receptor te weinig of helemaal niet
werken. In de hersenen leidt dit tot problemen met leren en geheugen omdat bepaalde signalen
te zwak zijn om sterke verbindingen te creéren. Daarom kunnen LoF-mutaties leiden tot leer
moeilijkheden, ontwikkelingsachterstanden of problemen met lezen, lopen, praten of
concentratie.



Waarom verschillende GRI(N)-Mutaties verschillende effecten hebben

Elke GRI(N)-subtype draagt een uniek “instrument” bij aan het orkest:

GRIN1 is als het slagwerk in een orkest — het houdt het ritme en zorgt ervoor dat iedereen in de
maat blijft. Zonder het slagwerk zouden de andere muzikanten uit de maat raken. Op dezelfde
manier is GRIN1 erg belangrijk voor de NMDA-receptor. Het is de ruggengraat die alles
samenhoudt. Als GRIN1 niet goed werkt, werkt de receptor, en dus het communicatiesysteem in
de hersenen, niet goed.

GRIN2A en GRIN2B zijn te vergelijken met strijkers en blazers. Die voegen verschillende lagen van
melodie toe waardoor de melodie rijker wordt. Als één van deze niet goed werkt, verandert de
algehele balans en luister je minder makkelijk naar de muziek. In de hersenen kan dit leiden tot
verschillende effecten op geheugen, gedrag of leren.

Hoe vaak komen GRI-Mutaties voor?

GRI(N)-mutaties zijn zeldzaam (19 per 100.000 geboortes), maar naarmate we het “orkest” in de
hersenen beter bestuderen, ontdekken we dat veel mensen met leeruitdagingen, epilepsie of
andere neurologische aandoeningen een onderliggende GRI(N)-mutatie kunnen hebben. Het
begrijpen van deze mutaties helpt wetenschappers om betere manieren te vinden om het brein
weer in balans te laten spelen.

Samenvatting

De NMDA-receptor (een belangrijke speler in de hersenen) is als een orkest waarin elk GRI(N)-
gen een unieke groep van instrumenten is. Wanneer deze genen in balans zijn, creéren ze de
muziek van denken, herinneren en leren. Maar als een gen te hard (GoF) of te zacht (LoF) speelt,
verstoort dit de balans, wat kan leiden tot verschillende uitdagingen in hoe we denken, leren en
voelen.



Extra informatie

Op onze eigen website bieden we nog meer uitleg over nieuwe begrippen en het GRI-syndroom.

Algemeen over neuro-cognitieve ontwikkelingsstoornissen — Encore - (https://encore-

expertisecentrum.nl/cases/algemeen-over-neuro-cognitieve-
ontwikkelingsstoornissen/)

Kinderneurologie.eu is een webpagina met uitgebreide, toegankelijke informatie. Voor elke van

de volgende type mutaties is er een informatiepagina beschikbaar:

GRIN1-syndroom - Kinderneurologie —

(https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/grin1-syndroom)
GRIN2A-syndroom - Kinderneurologie —
(https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/grin2a-syndroom)
GRIN2B-syndroom - Kinderneurologie —

(https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/grin2b-syndroom)
GRIA2-syndroom - Kinderneurologie -

(https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/gria2-syndroom)

Voor meer wetenschappelijke informatie over de verschillende mutaties zijn de volgende
Engelse website beschikbaar.

GRIN Variant Patient Registry | GRIN2B Foundation - (https://grin2b.com/grin-registry)

GRIN2A-Related Disorders - GeneReviews® - NCBI Bookshelf —

(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK385627)
GRIN2B-Related Neurodevelopmental Disorder - GeneReviews® - NCBI Bookshelf —

(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK501979)
GRIN2D-Related Developmental and Epileptic Encephalopathy - GeneReviews® - NCBI

Bookshelf - (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK582335)

GRIN1-Related Neurodevelopmental Disorder - GeneReviews® - NCBI Bookshelf -

(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK542807)
GRIA2-Related Neurodevelopmental Disorder - GeneReviews® - NCBI Bookshelf —

(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK599285/)


https://encore-expertisecentrum.nl/cases/algemeen-over-neuro-cognitieve-ontwikkelingsstoornissen/
https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/grin1-syndroom
https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/grin2a-syndroom
https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/grin2b-syndroom
https://www.kinderneurologie.eu/ziektebeelden/syndromen/gria2-syndroom
https://grin2b.com/grin-registry/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK385627/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK501979/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK582335/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK582335/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK542807/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK599285/

Hoe werkt het GRI(N) spreekuur?

Elke maand is er op één woensdagmiddag een spreekuur gereserveerd voor GRI(N)-patiénten.
Daarnaast zijn er per kwartaal enkele extra spreekuren op een vrijdagmiddag voor controle
patiénten. De bezoeken aan dit spreekuur zijn met name bedoeld om een goed beeld te krijgen
van kinderen met een mutatie in de GRI-genen. Daarnaast geven we gericht advies om de
ontwikkeling van uw kind te stimuleren en voorzien we u van achtergrondinformatie over GRI-
aandoeningen.

Voor uw bezoek

Algemene vragenlijst

Voor uw eerste bezoek aan het spreekuur sturen we per post informatie en vragenlijsten toe. De
algemene vragenlijst is bedoeld om een volledige eerste indruk van uw kind te hebben voordat u
op het spreekuur komt. Om dit eerste beeld zo volledig mogelijk te krijgen, neemt onze
verpleegkundig consulent telefonisch contact met u op. Dan spreken jullie gezamenlijk de
ingevulde vragenlijst door. Door dit vooraf duidelijk en uitgebreid in te vullen kunnen we op het
spreekuur meer tijd besteden aan de problemen die van invloed zijn op het welzijn en/of de
gezondheid van uw kind en de vragen die u heeft.

TAND-vragenlijst

De TAND-vragenlijst wordt ook meegestuurd. Met deze vragenlijst kunnen we de ontwikkeling en
eventuele moeilijkheden van uw kind in beeld brengen. De vragenlijst is gemaakt om een
compleet beeld te krijgen hoe het met uw kind gaat. Het is een ‘gestandaardiseerde’ vragenlijst,
die over de hele wereld wordt gebruikt. Het werken met een gestandaardiseerde vragenlijst heeft
als voordeel dat de gegevens goed en betrouwbaar voor onderzoek gebruikt kunnen worden.
Daarom kunnen we geen aanpassingen maken, ook niet als sommige vragen overlappen met de
andere vragenlijsten.

In de introductie van de TAND-vragenlijst wordt Tuberous Sclerosis Complex (TSC) genoemd. We
willen benadrukken dat wij deze vragenlijst meesturen vanwege de neurologische en
psychiatrische problemen die kunnen lijken op die bij TSC. We weten dat uw kind geen TSC heeft.

Toestemmingsformulieren

U krijgt naast de vragenlijsten ook twee toestemmingsformulieren. Het eerste formulier is voor
toestemming om medische gegevens op te vragen. Soms hebben we extra informatie over uw
kind nodig of willen we uitslagen bekijken. Zo voorkomen we onnodige onderzoeken.

Het tweede formulier is voor toestemming om de medische gegevens van uw kind te gebruiken
voor de VOLG studie. In de folder die erbij zit en verderop in dit boek vindt u hier meer informatie
over.



Tijdens uw bezoek

De afspraken voor het GRI(N)-spreekuur worden gepland op vaste leeftijden. In de afbeelding
hieronder ziet u deze leeftijden. Meestal is de eerste afspraak kort na diagnose. Het jaar daarop
plannen we altijd een extra afspraak in. Bij een bezoek aan het GRI(N)-spreekuur gaat u langs de
volgende specialisten, te zien in de afbeelding hier onder.

Poli bezoek (VOLG Studie)

( )((" biagnose )@(3-4 jaar) (6-7 juur) (u-n jauD (15-17 jamD\ f(zo junr) <z3 jaur) Czs juar) (30 jaar)

Kinderarts EAA/Kinderneuroloog )——)C Arts VG )

Logopedist

)

Fysiotherapeut )

Orthopedagoog

Kind- en Jeugdpsychiater >— - GGZ instelling - Vincent van Gogh

Kind- en Jeugdpsycholoog )
AR, o

YO XYY Y

Het consult van de kinderarts en kinderneuroloog is samen gepland op de polikliniek
Kinderneurologie. Tijdens dit gesprek kunt u de belangrijkste problemen en zorgen bespreken,
zoals eerder telefonisch besproken met de verpleegkundig consulent.

Bij de fysiotherapeut en logopedist worden verschillende testjes gedaan om te kijken hoe uw kind
zich ontwikkelt op het gebied van bewegen en communiceren. Misschien herkent u sommige
testjes van eerdere afspraken bij uw eigen fysiotherapeut of logopedist. Onze experts kijken met
veel ervaring naar de resultaten en geven advies op maat. Zij hebben al meerdere kinderen met
het GRI(N)-syndroom, of soort gelijke aandoeningen, gezien en kunnen daardoor aanvullend
advies geven voor de zorg van uw kind. Het is waardevol om, naast de afspraken bij uw eigen
lokale zorgverleners, ook bij ENCORE een afspraak te krijgen bij de fysiotherapeut en logopedist.

Kind- en Jeugdpsychiatrie/psychologie (KIPP)

Bij het expertiseteam is ook de afdeling Kind- en ( \
Jeugdpsychiatrie betrokken. Kinderen en jongeren met een
zeldzame genetische aandoening kunnen tijdens hun

Afspraak inplannen

ontwikkeling niet alleen lichamelijke maar ook andere Thuis vragenlijsten
invullen

gevolgen ervaren. Ze kunnen bijvoorbeeld problemen

hebben met hun spraak en taalbegrip, leren op school of het Contact met

plannen en organiseren van dagelijkse activiteiten. Ook kan hulpverleners en/of
het moeilijk zijn om prikkels te verwerken, kunnen ze snel (% leraren.

bang Zijn, slaapproblemen ervaren en De onderzoeksdag op
stemmingswisselingen hebben. ‘HE; :ﬁfo“ in het Erasmus

Daarnaast hebben kinderen en jongeren met een genetische De afspraak bij de

aandoening een verhoogde kans op ontwikkelen van ADHD, ) KIPP en/of het
. . . . 5 kinderhersenlab
autisme of andere zogenaamde ontwikkelingsstoornissen.

De invloed van GRI(N) op de ontwikkeling is voor elk kind anders. Daarom is het belangrijk om
goed te letten op kwetsbaarheden en de ontwikkeling te volgen. Tegelijkertijd kunnen de sterke
kanten van een kind helpen om uitdagingen beter aan te kunnen.
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Om dit goed te begeleiden, zien we de kinderen ook op de afdeling Kinder- en
Jeugdpsychiatrie/psychologie (KIPP). We doen onderzoek op belangrijke momenten in de
ontwikkeling: op 3/4 jaar, 6/7 jaar, 11/12 jaar en 15 jaar. Heeft uw kind tussendoor extra zorg
nodig? Dan kunnen we in overleg een extra afspraak plannen.

De afspraken bij de KJPP zijn niet op dezelfde dag als het GRI(N)-spreekuur. Wel proberen we, als
het mogelijk is en niet te belastend voor uw kind, de afspraak bij de KJPP te combineren met uw
bezoek aan het kinderhersenlab. Als uw kind wordt doorverwezen naar de KJPP, ontvangt u vanuit
de KIPP meer informatie over hoe het bezoek verloopt en over de nodige voorbereiding.

Verwachtingen en tips voor uw bezoek aan het spreekuur

Om ervoor te zorgen dat uw verwachtingen passen bij wat ENCORE kan bieden, is het belangrijk
dat u de algemene vragenlijst zo volledig mogelijk invult. Het telefonisch gesprek met de
verpleegkundig consulent helpt onze experts om vooraf een goed beeld te krijgen van hoe het met
uw kind gaat. Ook wordt het duidelijk waar uw vragen of zorgen liggen. Als we dit van tevoren goed
weten, kunnen we tijdens het spreekuur gericht ingaan op wat voor u het belangrijkst is.

Voor het bezoek hebben we nog twee tips:

1. Denkvooraf vast goed na over welke vragen u zou willen stellen aan iedere specialist.

2. Het bezoek aan het ziekenhuis kan veel indruk maken op uw kind. Dit kan ervoor zorgen dat
uw kind zich anders gedraagt dan bij u thuis. Ons team is zich hiervan bewust en heeft hier
ervaring mee. Als er specifieke momenten of gedragingen zijn waar u vragen over heeft, helpt
het ons als u hiervan een video maakt en meeneemt naar het spreekuur.

3. Het helpt het expertise team als relevante medische gegevens al beschikbaar zijn voor hen.
Hiervoor moeten de artsen documenten opvragen bij de verwijzer, bijvoorbeeld uw lokale
neuroloog. Het kan zijn dat u hiervoor meerdere malen toestemming moet geven doormiddel
van het tekenen van een formulier.
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Transitiepoli

Als uw kind 18 jaar wordt, gaat de zorg over naar hulpverleners van volwassenen. Dit geldt ook
voor de expertise zorg vanuit ENCORE. Om deze overgang makkelijker te maken, is er een periode
van overlap. Dit heet de transitie. Tijdens de transitie kunnen de artsen u en uw kind goed
voorbereiden op de overgang van zorg.

Bij het GRI(N)-expertiseteam kunnen sinds 2024 volwassen cliénten worden gezien door de arts
verstandelijk gehandicapten (arts VG) dr. Krab vanuit de Hartekamp Groep. Zij helpt alle
volwassenen, ook als er geen verstandelijke beperking is.

Bij de controle-afspraak op sleutelleeftijd 15 jaar krijgt u de eerste informatie over de transitie. Bij
de controle-afspraak op sleutelleeftijd 17 wordt er een gezamenlijke afspraak ingepland. Dit
consultis metdr. Krab, dr. Veenma en dr. Koudijs/dr. de Wit. Zo maakt u vast kennis met de nieuwe
arts VG uit het expertiseteam en zorgen we voor een warme overdracht. De codrdinatie van de
zorg ligt vanaf het 18° levensjaar bij de huisarts, dan wel de lokale arts VG.

Vergoeding transitiepoli

De vergoeding van de afspraken bij de transitiepoli hangen af van uw situatie rondom de Wet
Langdurige Zorg (WLZ).

- Heeftuw kind een WLZ-indicatie? Dan wordt het consult betaald via de WLZ.
- Heeftuwkind geen WLZ-indicatie? Dan gaat de vergoeding via uw zorgverzekering (GZSP).
Hiervoor heeft u voor het eerste consult een verwijsbrief van de huisarts nodig.

Let op: als de kosten via uw zorgverzekering worden betaald, gaat dit van uw eigen risico af.

Betrokken organisaties

Erasmus MC - ENCORE

Vanaf de transitie is de arts VG het eerste aanspreekpunt voor u bij ENCORE. Zij is onderdeel van
het expertise team van ENCORE, waardoor nodige vragen gemakkelijk bij de arts Erfelijke
Aangeboren Aandoeningen (EAA), (kinder)neuroloog en andere betrokken experts, terecht
kunnen komen.

Hartekamp groep

De Hartekamp Groep biedt zorg en ondersteuning aan mensen met een verstandelijke beperking,
zodat zij zo zelfstandig mogelijk kunnen leven. Ze bieden diverse diensten, zoals
woonbegeleiding, dagbesteding en specialistische zorg, afgestemd op ieders behoeften. Vanuit
deze organisatie is de arts VG betrokken bij ENCORE. Zodra u in contact komt met de arts VG, zal
u ook in contact komen met de Hartekamp Groep.

GGZ Instelling - Vincent van Gogh

Het Centrum voor Neuropsychiatrie (CvN) van Vincent van Gogh is een TOPGGz-erkende,
bovenregionaal werkende afdeling voor geestelijke gezondheidszorg. Dit centrum biedt
hooggespecialiseerde diagnostiek (zeer deskundig onderzoek) en behandeling voor mensen
met genetische aandoeningen. Daarnaast heeft het een samenwerkingsovereenkomst met het
Erasmus MC. Bij de GRIN/CAMK2 transitiepoli is een klinisch neuropsycholoog van het CvN
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betrokken. Dit betekent dat het centrum op indicatie onderzoek kan doen bij (jong)volwassenen
met deze aandoeningen. We kijken dan naar hoe iemand informatie begrijpt en gebruikt, hoe zij
met anderen omgaan en of zij gedragsproblemen hebben. Op basis van dit onderzoek kunnen
we waar mogelijk advies geven over begeleiding en behandeling. Als het nodig is kan ook een
psychiater meedenken.

Als er een vraag is voor het CvN, kan de hoofdbehandelaar van de transitiepoli (arts VG) de
patiént verwijzen. Dit gebeurt altijd in overleg met de verzorger of wettelijk vertegenwoordiger,
omdat hun toestemming nodig is. Als alles akkoord is, schrijven we de patiént in bij het CvN van
Vincent van Gogh.

Expertise centrum

CORE

Erfelijke Neuro-Cognitieve
Ontwik

’ VINCENT VAN GOGH

harte
kamp

groep

Aanvullende informatie

Op de website van één van de Nederlandse GRIN patiéntverenigingen staat een overzicht van
zaken die geregeld moeten worden. Denk hierbij aan een DigiD, uitkeringen, verzekeringen etc.
Ook de rijksoverheid heeft hiervoor een Regelhulp opgesteld mocht u aanvullende vragen
hebben.

- Alsjekind 18 wordt - GRIN syndroom (https://grinsyndroom.nl/ondersteuning_thuis/als-
je-kind-18-wordt)

- Van jeugd- naar volwassenenzorg | Onderwerp | Regelhulp - Ministerie van VWS
(https://www.regelhulp.nl/onderwerpen/van-jeugd-naar-18)

Het Kenniscentrum Zorginnovatie van de Hogeschool Rotterdam heeft een platform opgericht
wat gefocust is op de transitie bij jongeren met aangeboren afwijkingen of chronische
aandoeningen die ontstaan zijn op kinderleeftijd. Hier is meer algemene informatie te vinden
over transitiezorg in Nederland.

-  Home - Kenniscentrum Zorginnovatie

(https://www.opeigenbenen.nu)
- Netwerk Integrale Kindzorg — (https://kinderpalliatief.nl/regionale-netwerken)
- Werkboek EMB > Inleiding > Inleiding —
(https://werkboeken.nvk.nl/emb/Inleiding/Inleiding)

Tip: kijk ook eens op websites van patié€ntverenigingen van andere aandoeningen. Vaak lijken de
praktische zaken die geregeld moeten worden op elkaar.
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Welke onderzoeken lopen er op dit moment?

Er zijn verschillende onderzoeken waar pati€énten met GRI(N)-syndroom aan mee kunnen doen.
Hieronder geven we een korte uitleg over elk onderzoek. Ook leggen we uit welke patiénten in
aanmerkingen komen voor welke studie. Meedoen aan een onderzoek is altijd vrijwillig. Als u wilt
deelnemen, moet u eerst een toestemmingsformulier tekenen. U kunt deze te allen tijde
intrekken zonder reden.

VOLG-studie

Het eerste onderzoek noemen we ook wel de VOLG-studie (Vroege Onderkenning van
Lichamelijke en Leer-/Gedragsproblemen bij kinderen met erfeliike neurocognitieve
aandoeningen). De gegevens die we verzamelen op de poli zijn waardevol om de ontwikkeling en
de problemen behorend bij GRI-aandoeningen in kaart te brengen. Erworden geen extra gegevens
van uw kind speciaal voor dit onderzoek verzameld. Het zal ook geen invloed hebben op
eventuele diagnostiek en zorg die uw kind zal krijgen. Voor deze studie ontvangt u per post een
toestemmingsformulier voor uw eerste afspraak op de polikliniek.

Het verzamelen van de gegevens doen we tijdens de controle afspraken op de polikliniek. Dit
gebeurt op vooraf bepaalde leeftijden, zoals benoemd in het hoofdstuk over het GRI(N)-
spreekuur.

Poli bezoek (VOLG Studie)

( ) Diagnose ><diaur> (3—4jaar> Cﬁ—ljaar> CII—IZjuar) C]S—Hjam)\ KC zajnar> (23jaar> CZSjaarD <3Djanr>\
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)

Kinderarts EAA/Kinderneuroloog

Logopedist

Fysiotherapeut

Orthopedagoog

Kind- en Jeugdpsychiater = GGZ instelling - Vincent van Gogh

Y

O A ¢

Kind- en Jeugdpsycholoog

a a2

Kinderhersenlab

Dit onderzoek is opgezet door het Kinderhersencentrum van het Erasmus MC en TU Delft, waar
het Kinderhersenlab een onderdeel vanuit maakt. Binnen dit centrum werken allerlei specialisten
samen om de zorg voor kinderen met aandoeningen zoals onder andere GRI(N) te verbeteren. Het
doelvan het onderzoek is het ziektebeloop van hersenaandoeningen beter te begrijpen en testen
te ontwikkelen waarmee we het ziektebeloop kunnen meten. En zo mogelijk ook behandelingen
voor kinderen met een hersenaandoening te verbeteren. Metditonderzoek hopen we hetwaarom
in de toekomst antwoord te kunnen geven op vragen over de toekomst, verschillen tussen
kinderen en behandelingen.

Voor dit onderzoek wordt u gevraagd om digitaal enkele vragenlijsten in te vullen en naar het
Kinderhersenlab te komen. Bij een bezoek aan het lab worden er spelenderwijs metingen en
testen gedaan. Dit duurt een dagdeel tot maximaal twee dagdelen. Er worden in totaal drie



ruimtes bezocht: de denkkamer, de machinekamer, en de beweegkamer. Hier testen we onder
andere de intelligentie, de werking van de hersenen en zintuigen, en de motoriek.

De vragenlijsten en bezoeken worden gepland op vooraf bepaalde leeftijden (0-12 maanden, 30-
42 maanden, 5-8 jaar, 9-14 jaar en 15-18 jaar). Een medewerker van het Kinderhersenlab neemt
contact met u op over de afspraken. Zij proberen, als het kan, de planning af te stemmen met de
KIPP. Zo kunnen beide afspraken op dezelfde dag plaatsvinden. Dit gebeurt alleen als het
haalbaar is voor de afdeling KIPP, het kinderhersenlab en natuurlijk uw kind.

GRIN Therapeutics Studie

GRIN Therapeutics onderzoekt het middel radiprodil bij kinderen met een GRIN-gerelateerde
stoornis. Hierbij wordt gekeken naar de veiligheid van het middel. Daarnaast wordt de effectiviteit
van het middel op epileptische aanvallen, gedragsproblemen en andere GRIN-gerelateerde
symptomen.

De studie is alleen voor patiénten met een GRIN-gerelateerde stoornis die een gain-of-function-
variant (GoF) hebbenin GRIN1, GRIN2A, GRIN2B of GRIN2D. Dit komt omdat het middel speciaal
is ontwikkeld om de overactieve signalen, veroorzaakt door deze GoF-varianten, te verminderen.
Er zijn nog meer voorwaarden waaraan uw kind moet voldoen om mee te kunnen doen aan de
studie. Op dit moment worden er geen nieuwe deelnemers toegelaten en is GRIN Therapeutics
bezig met het opzetten van een volgend, groter onderzoek. De start van een nieuwe fase van deze
studie wordt verwacht rond het derde/vierde kwartaal van 2025.

Dit onderzoek wordt gefinancierd door GRIN-Therapeutics. Het Erasmus MC is één van de
onderzoekscentra die deelnemen. Voor meer informatie over de studie kunt u terecht op de
website: https://thehoneycombstudy.com/nl-nl/public.

Als uw kind niet in aanmerking komt voor één van de genoemde studies, weet dan dat er nog veel
onderzoek wordt gedaan. Farmaceutische bedrijven blijven werken aan nieuwe behandelingen
en dus studies. Er komen regelmatig nieuwe onderzoeken, want de ontwikkelingen gaan door.
Wellicht kan uw kind in de toekomst aansluiten bij nieuwe mogelijkheden.

Gt e o e

Hersenfilmpje (EEG) - Sensoriek ruimte C > Deel A Deel B
Fysiotherapeut - Motoriek ruimte
Neuropsycholoog - Cognitie ruimte

@
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L-serine Studie

Deze studie onderzoekt de werking van het supplement L-serine bij kinderen met een GRI(N)-
gerelateerde stoornis. Hierbij wordt de tolerantie van het middel onderzocht. En of het
supplement een positief effect heeft op GRI(N)-gerelateerde symptomen. Deze studie zoekt
alleen patiénten met GRI(N)-gerelateerde stoornis die een loss-of-function-variant (LoF) hebben
in GRI(N)-genen. Het Amsterdam UMC is één van de onderzoekscentra die bijdragen aan dit
onderzoek.

Dit onderzoek is momenteel afgesloten, wat betekent dat er niet meer deelgenomen kan
worden. Er komt mogelijk een vervolgonderzoek met meerdere ziekenhuizen in andere landen.
Hierover is nog geen tijdslijn van bekend.

Hoe leg ik GRI(N) uit aan mijn eigen arts?

Niet alle zorgverleners kennen GRI(N)-aandoeningen. Dit kan betekenen dat er bij afspraken met
uw lokale zorgverleners soms informatie ontbreekt. Daardoor zijn er soms vragen bij uw lokale
behandelaar om de beste behandelmethode te bepalen. Omdat het uitleggen van GRI(N)-
aandoeningen niet makkelijk is, bieden wij informatie aan die u kunt delen met uw zorgverleners.
Verwijzingen naar informatieve publicaties en studies waar zij meer kunnen lezen over de
aandoeningen.

Rinaldi B, et.al. (2023) Gain-of-function and loss-of-function variants in GRIA3 lead to
distinct neurodevelopmental phenotypes. — (https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/38038360/)

Brock S, et.al. (2022) Overlapping cortical malformations in patients with pathogenic
variants in GRIN1 and GRIN2B. J Med Genet. — (https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35393335/)

GRIN Variant Patient Registry | GRIN2B Foundation — (https://grin2b.com/grin-registry)

GRIN2A-Related Disorders - GeneReviews® - NCBI Bookshelf —
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK38562:36 PM27)

GRIN2B-Related Neurodevelopmental Disorder - GeneReviews® - NCBI Bookshelf —
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK501979)

GRIN2D-Related Developmental and Epileptic Encephalopathy - GeneReviews® - NCBI
Bookshelf - (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK582335)

GRIN1-Related Neurodevelopmental Disorder - GeneReviews® - NCBI Bookshelf -
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK542807)

Neurodevelopmental Syndrome with Intellectual Disability, Speech Impairment, and

Quadrupedia Is Associated with Glutamate Receptor Delta 2 Gene Defect - PubMed -
(https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/35159210/)
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Wat als mijn arts nog vragen heeft?

Als uw arts naar aanleiding van de informatie nog vragen heeft, moedigen we samenwerking met
het expertisecentrumvan harte aan. Uw lokale zorgverlener kan bijvragen of behoefte aan overleg
een e-mail sturen naar: grin.encore@erasmusmc.nl

Help ons als team om een beter beeld te krijgen van uw kind door uw zorgverleners belangrijke
medische informatie met ENCORE te laten delen. Denk aan verslagen van onderzoeken, EEG-
gegevens, rapporten van de fysiotherapie en logopedie, MRI-beelden of een genetisch rapport.
Ook een overzicht van medicatie (huidige en eerdere, inclusief redenen van stoppen) is
waardevol. Als u contact heeft met uw eigen arts, kunt u dan aangeven dat deze informatie ons
kan helpen bij het vervolgen van de zorg? U heeft een formulier ontvangen waarin u toestemming
aan ons geeft om medische informatie op te vragen bij uw zorgverlener.
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Hoe zoek ik lotgenoten contact?

Binnen de patiéntengroep kunnen de verschillen tussen kinderen en thuissituaties groot zijn. Dit
maakt het soms lastig om ouder(s) of verzorger(s) te vinden met wie u dezelfde uitdagingen en
vragen kunt bespreken. Daarnaast kan een taalbarriere een extra drempel vormen. Via deze weg
bieden we handige tips en ondersteuning voor het vinden van de juiste contacten.

Houd er wel rekening mee dat lotgenoten contact soms anders kan uitpakken dan u had gehoopt.
Het kan gebeuren dat u er minder aan heeft dan verwacht of juist confronterend zijn. Toch kan uw
verhaal of steun juist veel betekenen voor een ander, en dat is ook waardevol.

Tip 1: Zoek naar overeenkomsten in uitdagingen en vragen door bepaalde thema’s als
uitganspunt te nemen. Voorbeelden van zulke thema’s zijn: slaap, lopen, eten, epilepsie,
spraak/taal, stoelgang, gedrag. Deze onderwerpen kunnen helpen om ervaringen te delen en
elkaar te ondersteunen.

Tip 2: Zoek naar verbinding door de fase van rouw waarin u zich bevindt. Een psychiater heeft vijf
verschillende fases van het rouwproces beschreven; ontkenning, woede, onderhandelen,
depressie en aanvaarding. Bij het verwerken van de diagnose en het bijbehorende levend verlies
kunt u deze fases wellicht herkennen. Het delen van ervaringen over deze fases kan een ingang
bieden om raakvlakken te vinden met andere ouder(s) of verzorger(s) als daar behoefte aan is.

Tip 3: Geef uzelf de tijd en ruimte om lotgenotencontact te zoeken en toe te laten. In het begin
kan alles erg veel zijn, waardoor u er misschien nog geen energie of ruimte voor heeft. Maar
bedenk dat dit contact ook kan helpen om de belasting iets te verlichten.

Stichting GRINsyndroom

Stichting GRINsyndroom heeft als missie om ouder(s)/verzorger(s), wetenschappers,
zorgverleners en andere betrokkenen, met elkaar te verbinden. De organisatie kan onder
anderen ondersteunen bij praktische zaken rondom de zorg, maar ook met het in contact komen
met andere ouders. Op de website vind je informatie over bijeenkomsten en kun je je aanmelden
voor de mailinglijst. Vier keer per jaar sturen ze via de mailinglijst een nieuwsbrief. Hierin staat het
laatste nieuws, inclusief updates vanuit ENCORE. De bijeenkomsten worden twee keer per jaar
georganiseerd, waarvan één online. Wil je meer weten? Kijk op de website van Stichting
GRINsyndroom! (https://grinsyndroom.nl/)
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Waar kan ik ondersteuning vinden als ouder?

Wanneer u de diagnose van een GRI(N)-aandoening krijgt voor uw kind, roept dat veel vragen op.
Dat is heel normaal. Als ouder(s) of verzorger(s) kan het een uitdagende en emotionele periode
zijn. Daarom willen we niet alleen praktische ondersteuning bieden, maar ook handvatten
aanreiken om u mentaal en emotioneel te ondersteunen. Denk hierbij ook aan ondersteuning van
andere gezinsleden, zoals gezonde broers en zusjes.

In het begin komen er veel praktische zaken op u af die tijd en aandacht vragen. Toch is het
belangrijk om ook goed voor uzelf te blijven zorgen, zodat u de kracht en energie behoudt om voor
uw kind te zorgen op de manier die u wilt.

Wist u dat er subsidies zijn voor extra ondersteuning? Een geestelijk verzorger of verliesbegeleider
kan bijvoorbeeld thuis langskomen. Zij bieden begeleiding aan over levend verlies en denken met
je mee over vragen die spelen. Meer hierover leest u op de website van het Netwerk Integrale
Kinderzorg. Dit netwerk was eerst alleen voor kinderpalliatieve zorg, maar helpt nu ook kinderen
en ouders die langdurige en intensieve zorg nodig hebben.

Ook lotgenoten, wijkteams en maatschappelijk werkers kunnen ondersteuning bieden.
Meer informatie over subsidie:

- Impuls geestelijke verzorging —
(https://kinderpalliatief.nl/ondersteuning/informatiemateriaal/impuls-geestelijke-
verzorging)

- Netwerk Integrale Kindzorg — (https://kinderpalliatief.nl/regionale-netwerken)

- Stichting MEE - (https://www.mee.nl/)

- ClientondersteuningPlus — (https://clientondersteuningplus.nl/)
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Contact en informatie

Patient- en ouderverenigingen

Home - Stichting GRIN syndroom - (https://grinsyndroom.nl)
Welkom - Grin2b - (https://www.grininnederland.nl)

Home - CureGRIN Foundation — (https://curegrin.org)

Praktische informatie

GRIN Syndroom — Encore - (https://encore-expertisecentrum.nl/cases/grin-syndroom)

GRIN Therapeutics — Advancing a targeted approach to the treatment of GRIN disorders and

other causes of pediatric epilepsy — (https://grintherapeutics.com)

Contact gegevens ENCORE

Voor medische vragen en doorverwijzingen

Senior Verpleegkundig Consulent voor kinderen met aangeboren aandoeningen
Sigourney Yperlaan-Lansman

Telefoon: 06 333 305 83

Email: vc.aangeborenaandoeningen@erasmusmc.nl

Voor vragen over de planning en poli afspraken

Poli Kinderneurologie — Erasmus MC Sophia Kinderziekenhuis
Telefoon: 010-7036341

Email: kinderneurologie@erasmusmc.nl

Maandag t/m vrijdag van 8:30 tot 16:30

Voor vragen over de planning en poli afspraken na 18° levensjaar
Hartekamp Groep

Telefoon: 023-800 1840

Email: polivgec@hartekampgroep.nl
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G ETTI NG To When you enter Erasmus MC,

you are in the pedestrian

Building Sb, Sh, Sk and Sp area Arcade/Passage/Plein.

Here follow the signs to
building Sb, Sh, Sk or Sp.
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GETTING TO ERASMUS MC

Public transport [

Erasmus MC has excellent public transport connections.

Metro lines A, B or C: alight at Dijkzigt station and follow the signs

Bus 44: alight at Dijkzigt station and follow the signs

Tram 8:alight at Kievietslaan station. Enter Westzeedijk parklng garage
and follow the signs (Entrance).

This will lead to the pedestrian area (Passage).

From here you can follow the signs to

By car [Z]
Erasmus MC is clearly indicated from the Rotterdam Ring Road. There are no parking
facilities near the entrances to Dr. Molewaterplein (only Kiss & Ride).

In the direct vicinity of Erasmus MC follow the signs to these parking garages:

Westzeedijk

Address: Westzeedijk 361
3015 AA Rotterdam

After parking your car follow the signs to (Entrance).
This will lead to the pedestrian area (Passage).

From here you can follow the signs to

”_~
Wytemaweg

Address: Wytemaweg 12
3015 CN Rotterdam

After parking your car follow the signs to
The stairs or elevators will take you to the pedestnan area (Plein).
From here you can follow the signs to

For addional information, please see: www.erasmusmc.nl/bereikbaarheid

k Walking route (first floor)

© Reception/Information desk

@ Erasmus MC (main entrance) - Kiss & Ride

@ Erasmus MC Zimmermanweg (entrance) - K&R
@ Erasmus MC Wytemaweg (entrance) - Kiss & Ride
@®  Erasmus MC Museumpark (entrance)

From car parking garage Westzeedijk
® Entrance to buildings Ad, Ba, Bd, Ca, Cb and Dp

Ingang 3, 4, 5 (entrances) — Kiss & Ride
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Emergency Room

Pharmacy

From car parking garage Wytemaweg

Lift/stairs to & from parking garage Wytemaweg

Car parking garage

Bus 44

Metrostation Dijkzigt
Tram 8

Unguarded bicycle parking

Unguarded scooter- and motorbike parking
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When you enter Erasmus MC,
you are in the pedestrian
area Arcade/Passage/Plein.
Here follow the signs with
the building code of your
destination.
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GETTING TO ERASMUS MC

Rochussensiraa M|
Public transport [ = t 4
. . Gk D)
Erasmus MC has excellent public transport connections.
Metro lines A, B or C: alight at Dijkzigt station and follow the signs . ED
Bus 44: alight at Dijkzigt station and follow the signs

Rg Ng Nt MUSEUMPARK

Tram 8:alight at Kievietslaan station. Enter Westzeedijk parklng garage . WYTEMAWEG
and follow the signs (Entrance). ‘ O ~wrum ﬂe 5
This will lead to the pedestrian area (Passage). B R
From here you can follow the signs to building code of your destination. 2 M NS

o Sh Sk

<

d% ol 3
By car = TUIN G .
Erasmus MC is clearly indicated from the Rotterdam Ring Road. There are no parking :] <
facilities near the entrances to Dr. Molewaterplein (only Kiss & Ride). R one N e e
PASSAGE o @ ﬂ @PASSAGE@ 0 k
In the direct vicinity of Erasmus MC follow the signs to these parking garages: Fd Ff Fg
C
A Ec Ee Eg
Dp ﬂ .ﬂ

Ca Cb of
” .
Westzeedijk . (B o c

7\
. B Bd Be,
Address: Westzeedijk 361 ’ wesr
3015 AA Rotterdam Ad o

ta

After parking your car follow the signs to (Entrance).
This will lead to the pedestrian area (Passage).
From here you can follow the signs to building code of your destination.

DIRECTIONS TO ENTRANCES AND RECEPTION DESKS

‘ m.

”~ k Walking route (first floor) E3 Emergency Room
Wytemaweg © Reception/Information desk Pharmacy
Address: Wytemaweg [2 @ Erasmus MC (main entrance) - Kiss & Ride From car parking garage Wytemaweg
3015 CN Rotte rdam @ Erasmus MC Zimmermanweg (entrance) - K&R [E  Lift/stairs to & from parking garage Wytemaweg

@ Erasmus MC Wytemaweg (entrance) - Kiss & Ride
After parklng YOUIREAl follow the SIgnS to @®  Erasmus MC Museumpark (entrance) Car parking garage
The stairs or elevators will take you to the pedestnan area (Plein). Bus 44
From here you can follow the signs to building code of your destination. From car parking garage Westzeedijk [ Metrostation Dijkzigt

® Entrance to buildings Ad, Ba, Bd, Ca, Cb and Dp Tram 8

Ingang 3, 4, 5 (entrances) - Kiss & Ride Unguarded bicycle parking
Unguarded scooter- and motorbike parking

For addional information, please see: www.erasmusmc.nl/bereikbaarheid
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Expertise cenmtrum

NEORE

Erfelijke Neuro-Cognitieve
Ontwikkelingsstoornissen
Rotterdam, Erasmus MC
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