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DE POMPE SURVEY



HOE IS HET BEGONNEN?

• In 2002 waren er ontwikkelingen voor therapie voor de ziekte van 
Pompe

• De eerste onderzoeken in mensen werden gedaan 

• Er was nog weinig bekend over de kinderen en volwassen met 
de ‘niet-klassieke’ vorm van de ziekte van Pompe

• Een efficiënt middel om informatie te verzamelen was noodzakelijk

• Merendeel van de patiënten startte uiteindelijk met de therapie: 
wat was het effect?

• Met de hulp van patiënten, experts en beschikbare literatuur is de 
initiële survey ontwikkeld

• Volwassen patiënten (18+) met ‘niet-klassieke’ vorm van de 
ziekte van Pompe



POMPE SURVEY 

Deelnemende landen “IPA/ Erasmus MC International Pompe survey”

NEDERLAND 
[37%]

DUITSLAND
[15%]

VK
[7%]

USA
[25%]

CANADA
[3%]

AUSTRALIË
[8%]

FRANKRIJK
[3%]

OVERIG
[1%]

Totaal >500 (!!) unieke patiënten, >20.000 vragenlijsten
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DOELEN

Monitoren en evalueren van 
het effect van behandeling

Beter inzicht 
krijgen in de 

impact van de 
ziekte op het 
(dagelijkse) 
leven van 
patiënten

Beter inzicht 
krijgen in het 

klinische beloop en 
de ernst van de 

ziekte 



EERSTE VRAGENLIJSTEN: HOE UIT DE ZIEKTE ZICH?

• Eerste vragenlijstenonderzoek: patiënten zonder 
behandeling 

• Uitkomsten onderzoek:

• Eerste klachten: 

• Mobiliteit

• Zwakte spieren heupen en schouders

• 58% eerste klachten op kinderleeftijd

• Mate van progressie en ernst van ziekte varieert erg 
tussen patiënten 

Hagemans et al., Brain 2005
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EERSTE VRAGENLIJSTEN: HOE UIT DE ZIEKTE ZICH?

Hagemans et al., Brain 2005

- Aandacht voor kracht, mobiliteit en 

betrokkenheid van longen 

- Invloed op dagelijkse leven 

- Pijn en vermoeidheid



VERMOEIDHEIDSSCHAAL (FSS)

• 90% van de patiënten met de ziekte van Pompe geven aan last te hebben van vermoeidheid (n=225)

• ≈ 65% van de patiënten geeft aan dat vermoeidheid een van de belangrijkste symptomen is 

Vermoeidheid

Ernstige vermoeidheid

Score gezonde 
controles

Hagemans et al., J Neurol 2007



VERMOEIDHEIDSSCHAAL (FSS)

Güngör et al., Mol Genet Metab 2013

n = 186



RASCH-BUILT POMPE ACTIVITY SCALE (R-PACT)

• Activiteiten in het dagelijkse leven 

• Specifiek voor patiënten met de ziekte van Pompe

Kunt u: Nee Ja, maar met 

moeite

Ja, zonder

moeite

1. Uw haren kammen?   

2. Eten (slikken, kauwen)?   

3. Een broek aantrekken (zonder sluiting)?   

4. Een maaltijd klaarmaken?   

5. Zichzelf douchen?   

6. Een voorwerp pakken boven uw hoofd (bijvoorbeeld uit 

een kastje)?

  

7. Drempels of opstapjes nemen?   

8. Zich omdraaien in bed?   

9. Op een oneffen ondergrond (bijvoorbeeld kasseien) 

lopen?

  

10. Opstaan uit zittende houding?   

11. Meer dan 1km lopen?   

12. Een hele trap (circa 14 treden) op- en aflopen?   

13. Vooroverbuigen om iets van de grond op te pakken en 

daarna weer overeind te komen?

  

14. In een hoog tempo lopen?   

15. Tuinieren of klussen buitenshuis doen?   

16. Een sport beoefenen?   

17. Hurken en daarna weer opstaan?   

18. Rennen (bijvoorbeeld om de trein te halen)?   



RASCH-BUILT POMPE ACTIVITY SCALE (R-PACT)

• R-PAct weerspiegelt de verandering in spierkracht en -functie

Kuperus et al., Neurology 2017



ERT VS. ROLSTOEL EN BEADEMING 

• Verbetering in spierkracht en longfunctie na starten met ERT → minder behoefte aan een 
rolstoel en/of ademhalingsondersteuning? 

• n = 458 

van der Meijden et al., OJRD 2018

Risico Risico  ????



NIEUWE ONTWERP
• Nieuwe Pompe survey op basis van feedback

• Belangrijk: wat speelt er bij patiënten?

En… 

• Nieuwe beveiligde digitale omgeving: makkelijker in gebruik, pauzeren waar nodig 

• Nieuwe patiënten informatie folder 

• Meer informatie op de (nieuwe) website van het CLMZ: www.clmz.nl/pompe-center/research/pompe-
survey

http://www.clmz.nl/pompe-center/research/pompe-survey
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NIEUWE ONTWERP
• Nieuwe Pompe survey op basis van feedback

• Belangrijk: wat speelt er bij patiënten?

En… 

• Nieuwe beveiligde digitale omgeving: makkelijker in gebruik, pauzeren waar nodig 

• Nieuwe patiënten informatie folder 

• Meer informatie op de (nieuwe) website van het CLMZ: www.clmz.nl/pompe-center/research/pompe-
survey

• (Bijna) nieuwe website: www.pompesurvey.com

• Nieuw e-mail adres: pompe.survey@erasmusmc.nl

http://www.clmz.nl/pompe-center/research/pompe-survey
http://www.pompesurvey.com/
mailto:pompe.survey@erasmusmc.nl


COVID-19 VRAGENLIJST 

01/10/2022

• Samenwerking
• Internationale Pompe Associatie (IPA)
• Pompe team van het Erasmus MC
• De nationale Pompe Organisaties: Spierziekten Nederland 

• Eenmalige vragenlijst, ongeveer 20 minuten 

• Onderzoekt effecten van COVID-19 en de pandemie

• De vragenlijst bevat vragen over de volgende onderwerpen:
• voorzorgsmaatregelen 
• infectie(s) met COVID-19
• veranderingen in de manier van leven, medische behandeling en 

psychische gezondheid als gevolg van de pandemie
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VEEL DANK! 

Contact: pompe.survey@erasmusmc.nl


