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Pijler Datasharing en implementatie

1. Probleem/unmet (medical) need
“Hoe kunnen we het te verwachten ziekteverloop met en zonder interventie volgen en voorspellen?”
(Kennisagenda Erfelijke Metabole Ziekten, vraag 1)

Welk gereedschap dient ontwikkeld te worden om het ziektebeloop gedetailleerd in kaart te brengen
en het effect van behandelingen te kunnen bepalen? (Kennisagenda Erfelijke Metabole Ziekten, vraag
2)

“Wat is de impact van erfelijke metabole ziekten op het dagelijks leven, hoe brengen we dit in kaart
en hoe implementeren we deze kennis in de zorg?” (Kennisagenda Erfelijke Metabole Ziekten, vraag
6)

“Wat is de beste manier om research/patiénten data volgens het FAIR (Findable, Accessible,
Interoperable, Reusable) principe in te zetten voor onderzoek naar erfelijke metabole ziekten?”
(Kennisagenda Erfelijke Metabole Ziekten, vraag 10)

Door de zeldzaamheid van metabole ziekten is samenwerking tussen metabole centra, zowel
nationaal (binnen UMD) als internationaal, essentieel om het natuurlijk beloop in kaart te brengen
van metabole ziekten waarvoor nog geen behandeling beschikbaar is en om de effectiviteit en
doelmatigheid vast te stellen van therapeutische interventies bij metabole ziekten waarvoor deze
wel beschikbaar zijn. Het bijeenbrengen van goede gegevens over uitkomstmaten wordt echter
bemoeilijkt door verschillende factoren:

1. Gegevens over uitkomstmaten worden niet gestructureerd verzameld in verschillende centra,
wat leidt tot een fragmentarische dataset als ze bij elkaar worden gebracht. Het structureel
inbedden van uniforme gestandaardiseerde follow-up voor metabole ziekten in de zes metabole
centra, en het bijeenbrengen en analyseren van gegevens hieruit, is daarom één van de
belangrijke hoofddoelstellingen binnen het UMD.

2. Gegevensuitwisseling tussen metabole centra wordt momenteel nog erg bemoeilijkt door AVG
wetgeving en de daaruit voortkomende juridische overeenkomsten die door alle centra
geaccordeerd moeten worden om gegevensuitwisseling mogelijk te maken.

3. Gegevens moeten nu nog handmatig van zorgsystemen (EPD’s) worden overgenomen in
patiéntenregisters om gegevens te kunnen analyseren wat tijdrovend en inefficiént is.

4. Er zijn zeer weinig middelen (grants) beschikbaar die zich op bovenstaand probleem richten.

Een ander probleem met betrekking tot data uitwisseling om outcome research te verbeteren is de
toegang tot hoogwaardige infrastructuur om biomarkers te identificeren om het effect van therapie
te kunnen monitoren en voorspellen. Dit komt onder meer door:

1. Data formats van geproduceerde data die anders zijn in de verschillende centra van het UMD (en
internationaal).

2. Koppeling van deze data aan gestandaardiseerde klinische data.

2. Oplossing
De werkgroep kan de hieronder genoemde onderwerpen als leidraad gebruiken om deze pijler uit te
werken:
e Het ontwikkelen en/of implementeren van nieuwe zorgpaden en protocollen voor uniforme
gestandaardiseerde follow-up voor metabole ziekten inclusief het definiéren van
kernuitkomstmaten (inclusief PROM’s en PREM’s).



3.

Het ontwikkelen en/of implementeren van (internationale) standaarden voor
patiéntenregisters en het inzetten op standaarden voor METC protocollen en juridische
overeenkomsten voor gegevensuitwisseling.

Het bestendigen van de in UMD opgebouwde infrastructuur om de resultaten van Omics-
technieken, waaronder metabolomics, lipidomics en glycomics, uit verschillende centra te
kunnen delen.

Het simultaan opbouwen van cohorten metabole ziekten met gestandaardiseerde klinische
parameters, biobanken en omics data.

(Verder) ontwikkelen van een ICT infrastructuur waardoor zorggegevens beter ontsloten
kunnen worden en meer geautomatiseerd kunnen worden opgenomen in patiéntenregisters.

Doelstellingen

Doelstellingen zullen door de werkgroep zelf nog nader worden geformuleerd. Voorbeelden van
doelstellingen waaraan wordt gewerkt en die verder uitgewerkt kunnen worden binnen deze pijler

zijn:

Opzetten overkoepelend basisregister voor patiénten met metabole ziekten in Nederland
wat voldoet aan huidige AVG wetgeving (DDRMD 2.0). Nastreven van registratie van 80% van
patiénten met metabole ziekten in Nederland binnen 3 jaar, 90-95% binnen 5 jaar, in dit
register.

Inbedden van uniforme gestandaardiseerde follow-up van patiénten met metabole ziekten,
incl. protocollen voor biobanken indien koppeling aan omics data revelant is.

Ontwikkelen sets van kernuitkomstmaten, inclusief PROM’s en PREM’s i.s.m.
patiéntenorganisaties, voor (groepen van) metabole ziekten.

Opzetten verschillende ziekteregisters voor (groepen van) metabole ziekten. Opzetten
patiéntenregisters voor hielprikaandoeningen waarvoor evaluatie is geprioriteerd in het
verslag van de Gezondheidsraad over de evaluatie van het hielprikscreeningsprogramma
(https://www.gezondheidsraad.nl/documenten/adviezen/2021/12/14/evaluatie-
hielprikscreening-beoordelingskader-en-eerste-inventarisatie) in aankomende 3 jaar.
Ontwikkelen generieke informed consent procedure i.s.m. patiéntenorganisaties voor het
verzamelen van uitkomstmaten in patiéntenregisters.

Onderzoek naar biomarkers (in lichaamsvloeistoffen en (bloed)cellen) om het effect van
therapeutische interventies te monitoren.

Vermindering van aantal Variants of Uncertain Significance (VUSsen) dat voortkomt uit
iedere WES/WGS analyse.

Verschaffen van potentieel belangrijke uitkomstmaten en bijdragen aan de monitoring van
ziektebeloop.

Deze pijler heeft raakvlakken met de pijler ‘Trial readiness en trialnetwerken’ en nauwe

samenwerking tussen beiden pijlers zal dus zeer gewenst zijn.

4. Methodes/activiteiten

De werkgroep zal haar doelstellingen uitwerken in concrete activiteiten. Men kan denken aan:

(door)ontwikkelen van standaard templates/modules voor verzamelen van gegevens over
kernuitkomstmaten outcome research/disease registries. Aansluiten bij internationale
standaarden hiervoor (ERDRI, HPO, HMDB, HGVS etc.).
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(door)ontwikkelen van tools voor geautomatiseerde data capture vanuit EPD’s naar EDC
platformen (Castor, RedCap etc) i.s.m. ICT afdelingen UMC's.

Lange termijndoel: UMD ICT platform voor gestandaardiseerde data capture van uitkomsten
bij (groepen van) metabole ziekten.

I.s.m. patiéntenorganisaties identificeren of ontwikkelen van relevante PROM’s en PREM's.
Aansluiten op internationale standaarden waar mogelijk.

Bestendigen van de datainfrastructuur voor omics data.

Nieuwe bioinformatica en Al tools toepassen en ontwikkelen om biomarkers in te zetten
voor therapieverloop.

Verbetering van (integratie) Omicstechnieken en inzet van Al in het veld van erfelijke
metabole ziekten.

Gemeenschappelijke UMD database voor alle features/unknowns (FAIR data).

Deliverables en tijdspad

Werkgroep samenstellen: Q2 2024

Overlegstructuur vaststellen: Q3 2024

Projectplan schrijven inclusief begroting voor Metakids multiplier en innovation funding
projecten indien calls beschikbaar: Q3 2024

Inventarisatie mogelijkheden grote projecten binnen UMD: Q3-4 2024

Overleg tussen werkgroep en kartrekkers grote projecten om te kijken hoe UMD dit kan
ondersteunen: 1-2 x per jaar

Verder valt te denken aan: ondersteuning Metakids bij calls therapie, updates van de
nieuwsbrief, presentatie van activiteiten op ESN meeting.

Beoogde output en impact

Samenwerking UMD onderzoekers.

Jaarlijkse bijdrage aan UMD/ESN symposia/webinars.
Goedgekeurde “innovation funding” UMD voor 1 project.
Metakids research grant en/of Catalyst grant goedgekeurd.
Ondersteuning minimaal 1 groot project.

Team en partners

Werkgroep binnen pijler

Researchgroepen

Expertisecentra

Patiéntenverenigingen

ERNs

ICT afdelingen UMC’s

Juridisch orgaan NFU (Juridisch Overleg Academische Ziekenhuizen; JOAZ)
Nederlandse Zorgautoriteit (NZa)

Ministerie van Volksgezondheid, Welzijn en Sport (VWS)
Health-RI

Categorieén volgens Metakids subsidiematrix
Ondersteuning: alle grant types in Research funding.
Eigen projecten: Catalyst grants, Multiplier funding en Innovation projects.



Category

Research
funding
yielding novel
insights

Multiplier
funding
yielding

additional
funding

Innovation
funding
yielding

‘ready-to-use’
services,
products and
networks

Grant type’

Excellent research

Thematic research

Catalyst grants

Grant development
support

In cash matching

Innovation projects

UMD core funding

Purpose

Supporting excellent, individual researchers in different stages of
their career. Often not limited to a specific thematic call topic.

Supporting excellent research groups to research a specific
thematic topic, in line with the Knowledge agenda.

Provide limited budget to work out first ideas, to collect data or to
work out a concept for a new research project.

Provide funds for hiring consultants to develop a successful large
grant application (e.g. large NWO or EU grants).

Provide in-cash funding for large funding programmes that require
in-kind or in-cash contributions from academy and/or industry.

Provide funds for developmental work that is close to
implementation in daily practise (research, patient, or clinical daily
practise). This could include improvements in healthcare provision,
collaboration and data-sharing for all UMD-members. This grant
type is firstly accessible for UMD-wide applications only. In case this
does not yield a timely, competitive UMD-wide application,
Metakids may open the call for other collaborative grant
applications.

Overarching, supporting activities



