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Stofwisselingsziekten zijn doorgaans zeldzaam en erfelijk. Als je dokter vermoedt dat jij of

Metabole ziekten

je kind zo'n ziekte hebt, wordt er genetisch onderzoek gedaan.

Er zijn op dit ogenblik 1400 erfelijke stofwisselingsziekten bekend die haast alle zelden
tot zeer zelden voorkomen. Het aantal patiénten in Belgié ligt rond 1500.

De diagnose wordt soms gesteld aan de hand van de neonatale screening (de hielprik)
die bij alle pasgeborenen wordt afgenomen, maar meestal aan de hand van het
klinische beeld. Denk aan ernstige voedingsproblemen, slechte gewichtstoename en
groei, epilepsie, ontwikkelingsstoornissen, hartproblemen, neurologische
uitvalsverschijnselen, nierproblemen ..

Meestal zoeken artsen naar de juiste diagnose via gespecialiseerde onderzoeken op
bloed, urine, lumbaalvocht, huidcellen, spier- of leverweefsel. De vastgestelde
afwijkingen worden bevestigd door genetisch onderzoek, aangezien het om erfelike

ziekten gaat.
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https://www.zas.be/diensten/genetica
https://www.zas.be/zorgverleners/ann-verhaegen
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Info ombudsdienst
Heb je een compliment of ben je niet tevreden?

Dat kan je via de website melden aan de Ombudsdienst: zas.be/ombudsdienst

VU: Willeke Dijkhoffz, Kempenstraat 100, 2030 Antwerpen

Source: https://www.zas.be/diensten/metabole-ziekten
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