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Voorwoord 
 

“Zit alles erop en eraan” is één van de meest gestelde vragen na een geboorte. Bij de geboorte van 

een kind voelen ouders zich enorm gelukkig, maar… dan blijkt het gezicht van hun kind er anders uit 

te zien dan zij hadden gehoopt en verwacht. Allerlei, vaak tegenstrijdige emoties overvallen de 

ouders: geluk, verdriet, boosheid, schaamte en zorgen voor de toekomst. Reacties van de 

buitenwereld zijn soms prettig, soms pijnlijk. Er zijn vele vragen en ouders zoeken naar antwoorden.  

Vaak twijfelen ouders over de vorm van het ‘koppie’ van hun kind, ondanks dat hen gezegd wordt 

dat het allemaal wel mee valt, ”het trekt wel bij”, ”de natuur moet zijn werk nog doen” en “het zal 

wel met de voorkeurshouding te maken hebben”, is vaak de mededeling.  

Gelukkig is dit in veel gevallen ook zo, maar wanneer wèl sprake is van een aandoening van de 

schedel en/of het aangezicht, dan is vaak juist een kort diagnostisch traject van belang. De 

behandeling en begeleiding kunnen dan zo tijdig mogelijk plaatsvinden.  

 

Laposa is een vereniging voor ouders, volwassenen en kinderen met een schedel- of 

aangezichtsafwijking. Laposa staat voor bewogen, betrokken en persoonlijk1. Het bestuur van Laposa 

bestaat uit vrijwilligers met persoonlijke ervaring die vanuit betrokkenheid klaar willen staan voor 

alle mensen, jong en oud, die met een dergelijke aandoening te maken krijgen. Laposa werkt met 

kennis 'van leden voor leden' en met adviseurs. 

 

Wat doet Laposa? 

 onderhouden en stimuleren van ledencontact; 

 informeren van de doelgroep over datgene wat onderzocht en ontwikkeld wordt op medisch 

gebied i.s.m. de medisch specialisten; 

 uitwerken en inzetten van voorlichtingsmateriaal; 

 organiseren van weerbaarheidstrainingen; 

 gesprekspartner van de craniofaciale centra in Nederland; 

 vertegenwoordiger en opdrachtgever van de patiëntengroep bij onder meer de ontwikkeling 

van de zorgstandaard en de patiëntenrichtlijn; 

 inspelen op datgene wat leden nodig hebben op het gebied van advies en begeleiding. 

 

Laposa staat klaar voor: 

 ouders, volwassenen en kinderen met een schedel- of aangezichtsafwijking; 

 partners en familieleden; 

 huisartsen, kinderartsen, verloskundigen, consultatiebureaus en andere hulpverleners; 

 onderwijsgevenden en pedagogisch medewerkers die te maken krijgen met deze doelgroep.  

 

Met het opstellen van een zorgstandaard voor Schedel- en aangezichtsafwijkingen stelt het bestuur 

van Laposa zich tot doel om namens de leden vanuit het patiëntenperspectief de optimale zorg voor 

mensen met een van deze aandoeningen te beschrijven.  

De zorgstandaard (ZS) kan een normatieve leidraad zijn bij het opstellen van een individueel zorgplan 

(IZP) en zo bijdragen aan het optimaliseren van de kwaliteit van het zorgtraject. Zelfmanagement is 
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daarbij een belangrijke pijler. Een goede ervaring van kwaliteit van leven is één van de belangrijke 

uitkomstmaten. 

Er zijn veel ontwikkelingen gaande op het terrein van onderzoek, oorzaken en behandeling van 

schedel- en aangezichtsafwijkingen – m.a.w. er moet nog veel ontdekt worden. De ZS is een flexibel 

c.q. dynamisch document zodat bij nieuwe inzichten en/of doorbraken hier op ingespeeld kan 

worden. 

April 2019,  

Namens het bestuur van Laposa, 

Mw. Drs. B. (Barbara) Lieuwen, voorzitter 
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Samenvatting 
 

Inleiding  

 

De zorgstandaard Craniofaciale aandoeningen beschrijft het volledige zorgtraject met optimaal 

goede zorg voor mensen met een Craniofaciale aandoening (zie 2 Craniofaciale aandoeningen). De 

zorgstandaard is bedoeld voor zorgverleners en andere partijen in de zorg zoals zorgverzekeraars. 

Voor patiënten is er een aparte publieksversie (januari 2017; www.laposa.nl). Voor de toelichting op 

de juridische status en het onderhoud van een zorgstandaard in het algemeen, wordt verwezen naar 

www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl. Voor informatie specifiek over de onderhavige zorgstandaard wordt 

verwezen naar 1.2 Verantwoording, beheer en onderhoud. 

 

Craniofaciale aandoeningen 

 

Craniofaciale aandoeningen zijn meestal congenitaal van aard en (ultra) zeldzaam die zich kenmerken 

door een afwijkende aanleg (van vorm en/of omvang) en/of groei van de schedel(naden) en/of 

schedel beenderen van het aangezicht, en al dan niet een afwijkende aanleg en/of groei van de weke 

delen. 

 

In 2. Craniofaciale aandoeningen wordt dieper in gegaan op onderstaande craniofaciale 

aandoeningen, alsmede op de oorzaak en erfelijkheid, het vóórkomen (zie  

2.1 Cranio-orbitaal, 2.2. Mandibulo- en maxillofaciaal) en de psychosociale gevolgen (zie 2.3 

Psychosociale gevolgen):  

 

 Apert syndroom; 

 Muenke syndroom; 

 Crouzon en Pfeiffer syndroom; 

 Saethre Chotzen syndroom; 

 Carpenter syndroom; 

 Craniofrontonasaal syndroom; 

 Overige craniosynostose syndromen 

 Pijlnaad c.q. sagittaalnaad synostose; 

 Voorhoofdsnaad c.q. metopicanaad synostose; 

 Eenzijdige coronanaad synostose zonder geassocieerde afwijkingen; 

 Lambdoidnaad synostose; 

 Frontosphenoidaalnaad synostose; 

 Encephalocèles; 

 Midline en oblique aangezichtsspleten; 

 Binder syndroom; 

 Hemifaciale microsomie of craniofaciale microsomie / Goldenhar syndroom; 

 Treacher Collins, Nager Syndroom en Burn-McKeown syndroom (faciale dysostoses);  

http://www.laposa.nl/
http://www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl/
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 Progressieve hemifaciale atrofie;  

 Beckwith-Wiedemann syndroom. 

Organisatie van het zorgproces 

 

Laposa streeft ernaar om in de toekomst de behandeling van – alle typen – craniofaciale 

aandoeningen in de (door het ministerie van VWS) nationaal erkende expertisecentra te laten 

plaatsvinden. (zie 3.1 Expertisenetwerk voor Craniofaciale aandoeningen). De expertisecentra maken 

onderdeel uit van een expertisenetwerk. Binnen een expertisecentrum is voor iedere patiënt met 

een craniofaciale aandoening een regievoerend arts en zorgcoördinator is aangesteld. Welke 

zorgverlener de rol van regievoerend arts en zorgcoördinator vervuld, wordt binnen het 

(kern)craniofaciaal team bepaald en is afhankelijk van indicatie/zwaartepunt van de aandoening (zie 

3.2 Multidisciplinaire zorg voor Craniofaciale aandoeningen en Bijlage 2 Profiel CFA-Regievoerend 

arts). In samenwerking met een expertisecentrum kan relatief eenvoudig medisch-specialistische 

zorg ook (regionaal) in een behandelcentrum plaatsvinden. In het geval van shared care blijft de 

regievoerend arts van het expertisecentrum de regie houden over de totale (levenslange) 

multidisciplinaire zorg. 

Een individueel zorgplan (IZP) is een belangrijk hulpmiddel om het zelfmanagement van de ouders en 

de patiënt te bevorderen. Idealiter hebben de ouders, de patiënt en de zorgverlener(s) te allen tijde 

de mogelijkheid om een elektronisch IZP in te zien. Per fase worden aandachtspunten voor het 

individueel zorgplan weergegeven die tijdens het zorgtraject kunnen worden besproken. Voor een 

overzicht van het IZP wordt verwezen naar Bijlage 4 Checklist Individueel Zorgplan Craniofaciale 

aandoening. Voor meer informatie zie  

3.3 Individueel zorgplan bij Craniofaciale aandoeningen, 3.4 Zelfmanagement bij Craniofaciale 

aandoeningen, 3.5 Transitiezorg bij Craniofaciale aandoeningen en 3.6 Communicatie bij 

Craniofaciale aandoeningen.  

 

Zolang er geen mogelijkheden bestaan voor een elektronisch, gezamenlijk IZP zullen de ouders de 

mogelijkheid hebben om ook zelf een IZP samen te stellen. Op verzoek van ouders en/of patiënt 

wordt, door de regievoerend arts en/of de zorgcoördinator, in alle fasen alle relevante info 

(schriftelijk) ter beschikking gesteld. De ouders en de patiënt nemen het zorgplan mee naar iedere 

afspraak met iedere zorgverlener in de vorm van een hardcopy of digitaal. Ouders kunnen met 

vragen over het IZP terecht bij de zorgcoördinator. Zie Bijlage 3 Individueel zorgplan voor ouders en 

patiënt met een CFA. 

Ten tijde van de publicatie van deze zorgstandaard werden er binnen Nederland alleen door de 

NVSCA  algemene en specifieke gegevens geregistreerd. Laposa ziet, voor het doorontwikkelen van 

deze registratie, in de toekomst graag samenwerking tussen nationaal erkende expertisecentra, 

Laposa en de NVSCA (zie 3.7 Patiëntenregistratie voor Craniofaciale aandoeningen).  

Ziekte specifieke zorg 

 

Hoofdstuk 4. Ziektespecifieke zorg geeft, per fase, een overzicht van mogelijk betrokken 

zorgverleners bij de zorg voor patiënten met een craniofaciale aandoening.  
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In 4.2 Vroegtijdige onderkenning en preventie (Fase 1) kunnen diverse zorgverleners betrokken zijn. 

Wie in deze fase de hoofdbehandelaar is, kan per situatie verschillen. Bij een baby/kind met 

verdenking op een craniofaciale aandoening, verwijst de (huis-/jeugd)arts doorgaans naar een 

kinderarts in een algemeen ziekenhuis. Een (huis-/jeugd)arts kan ook direct contact leggen met een 

nationaal erkend expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen (zie 3.1 Expertisenetwerk voor 

Craniofaciale aandoeningen).  

 

4.3 Diagnose (Fase 2) zet de klinische diagnostiek in een algemeen ziekenhuis weergegeven én de 

etiologische diagnostiek (beeldvormend, genetisch en dysmorfologisch onderzoek) in een 

expertisecentrum uiteen.  

 

In 4.4 Behandeling en begeleiding (Fase 3) worden de verschillende lichamelijke aspecten van de 

craniofaciale aandoeningen als uitgangspunt genomen en niet de verschillende categorieën van 

craniofaciale aandoeningen. Voor meer informatie zie o.a. 4.4.1 Peri-operatieve zorg, 4.4.2 

Chirurgische behandeling, 4.4.3 Obstructief Slaap Apneu (OSA), 4.4.4 Gehoorafwijkingen, 4.4.5 

Tandheelkundige/orthodontische afwijkingen en 4.4.6 Spraak-, taal- en voedingsproblemen. 

 

4.5 Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie (Fase 4) wordt in de zorgstandaarden 

(CPZ) Fase 4 genoemd, maar ‘Fase 4’ dient beschouwd te worden als een continu proces en loopt 

door alle fasen van het hele zorgtraject heen. ‘Fase 4’ is dus geïntegreerd in fase 1, 2 en 3. In Fase 1 is 

het van belang dat de mogelijkheid tot psychosociale ondersteuning tijdens de zwangerschap 

aangeboden wordt. Bij syndromale aandoeningen worden de ouders in Fase 2 psychosociale zorg 

aangemeld. Bij niet-syndromale aandoeningen wordt in Fase 2 de mogelijkheid tot psychosociale 

ondersteuning geboden. Tijdens de behandeling (Fase 3) wordt standaard een kennismaking met een 

systeemgeoriënteerde hulpverlener aangeboden. In opvolging hiervan wordt samen besproken of de 

begeleiding/behandeling voldoende is of dat de psychosociale begeleiding gedurende het zorgtraject 

gecontinueerd c.q. herhaald dient te worden. Zie voor meer informatie  

4.4.9 Individueel zorgplan fase 3 en 4.5 Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie 

(Fase 4).  

Generieke zorg 

 

In 5 Generieke zorg5 Generieke zorg staan de generieke thema’s die op de onderhavige 

zorgstandaard van toepassing zijn. Er wordt verwezen naar de generieke thema’s op 

www.zorgstandaarden.net. 

 

Kwaliteitsinformatie 

 

Op basis van de zorgstandaard zijn 6.1 Algemene kwaliteitscriteria vanuit patiëntenperspectief 

geformuleerd en 6.2 Fase-specifieke kwaliteitscriteria vanuit patiënten perspectief.  

  

http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
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1 Inleiding 

 
1.1 Algemeen 
 

Algemene informatie over onderstaande begrippen en vragen is te vinden op 

www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl:  

 Wat is een kwaliteitsstandaard, richtlijn, zorgstandaard of module? 

 Is het volgen van een kwaliteitsstandaard wettelijk verplicht? 

 Wat is een zorgnetwerk en expertisenetwerk? 

 Wat is een expertisecentrum of een behandelcentrum? 

 Welke rol(len) kan een zorgverlener hebben? 

 Wat is een Individueel Zorgplan? 

 Wat is zelfmanagement? 

 Wat is transitiezorg? 

 Wat wordt onder prenatale en preconceptiezorg verstaan? 

 Hoe communiceert mijn zorgverlener? 

 Wat is een patiëntenregister? 

 Hoe wordt een kwaliteitsstandaard onderhouden? 

 

1.2 Verantwoording, beheer en onderhoud 

 

Laposa heeft samen met de Onderhoudsgroep en de VSOP (Vereniging Samenwerkende Ouder- en 

Patiëntenorganisaties) het initiatief genomen tot het ontwikkelen van deze zorgstandaard (2.0). 

In deze zorgstandaard wordt in principe de indeling gevolgd van het ZonMw-rapport 

‘Zorgstandaarden in model’ (Coördinatieplatform Zorgstandaarden).  

 

Bij de ontwikkeling van de zorgstandaard (1.0) is nauw samengewerkt met 1. een ontwikkelgroep 

samengesteld uit zorgverleners en 2. een klankbordgroep2, samengesteld uit leden van Laposa. De 

autorisatiegroep, bestaande uit diverse beroepsverenigingen, heeft de zorgstandaard geautoriseerd. 

Voor de samenstelling van de ontwikkel-, de klankbord- en de autorisatiegroep en de bijdrage van 

individuen inzake het becommentariëren van tekst(en) wordt verwezen naar Bijlage 1 

Projectorganisatie. 

Voor de ontwikkeling van deze zorgstandaard heeft een inventarisatie van literatuur en een 

achterbanraadpleging plaatsgevonden. De achterbanraadpleging is een kwalitatief onderzoek en 

heeft bestaan uit diepte-interviews met leden van Laposa, een enquête onder leden van Laposa en 

een focusgroep met leden van Laposa3.  

Deze werkwijze heeft er toe geleid dat de inhoud van de zorg in deze zorgstandaard gebaseerd is op:  

1. richtlijn ‘Behandeling en zorg voor craniosynostose’, vastgesteld door de Nederlandse 

Vereniging voor Plastische Chirurgie (NVPC);  

http://www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl/
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2. richtlijn ‘Preventie, signalering en aanpak van voorkeurshouding en schedelvorming’, 

vastgesteld door de Jeugdgezondheidszorg (JGZ);  

3. expert-consensus (Ontwikkel- en Adviesgroep) en  

4. (gewenste) zorg vanuit patiëntenperspectief (Laposa).  

 

De zorgstandaard is eigendom van Laposa. Laposa is als eigenaar verantwoordelijk voor het beheer 

en onderhoud van de zorgstandaard. Hierbij is de actualiteit, toegankelijkheid en leesbaarheid van de 

zorgstandaard van belang. Bij oplevering van deze zorgstandaard is een onderhoudscommissie 

ingericht (zie Bijlage 1 Projectorganisatie).  

 

De onderhoudsgroep heeft de volgende taken:  

 Laposa ondersteunen bij het implementeren van de zorgstandaard; 

 Zorgstandaard actueel houden; 

 Zorgstandaard beoordelen op toegankelijkheid en leesbaarheid. 

 

Na verschijning van de zorgstandaard (2.0) werkt Laposa samen met de nationaal erkende 

expertisecentra, de onderhoudsgroep en andere relevante patiëntenorganisatie(s) aan een 

implementatieplan. In dit implementatieplan is o.a. de wijze van toetsen van het naleven van de 

zorgstandaard uitgewerkt. 

De zorgstandaard is herzien en heeft geleid tot versie 2.0. De onderhoudsgroep zal de zorgstandaard 

periodiek beoordelen op a) actualiteit en b) toegankelijkheid en leesbaarheid. De frequentie zal door 

de onderhoudsgroep worden vastgesteld. Deze beoordeling kan leiden tot een herzieningstraject. 

Hierin worden inhoudelijke en tekstuele aanpassingen door de onderhoudsgroep gedaan. De 

zorgstandaard zal vervolgens opnieuw door het bestuur van Laposa worden vastgesteld, waarna de 

autorisatie door de betrokken beroepsverenigingen en individuen (opnieuw) plaatsvindt.  
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2 Craniofaciale aandoeningen 

 

Craniofaciale aandoeningen zijn uiteenlopende aandoeningen die zich kenmerken door: 

 

 een afwijkende aanleg (van vorm en/of omvang) en/of groei van de schedel(naden) en/of 

botten van het aangezicht; 

 al dan niet een afwijkende aanleg en/of groei van de weke delen van het aangezicht en/of 

schedeldak. 

 

De meeste craniofaciale aandoeningen zijn congenitaal van aard. De afwijkingen zijn zeldzaam en 

zeer uiteenlopend in presentatie en ernst.  

In de zorgstandaard craniofaciale aandoeningen wordt de onderstaande categorische indeling vanuit 

behandelperspectief gehanteerd. Hierbij staat de aard van de aandoening (de positie van de 

afwijking in het gezicht) centraal. 

 

Categorieën craniofaciale aandoeningen 

 

De onderstaande indeling voor craniofaciale aandoeningen is niet exclusief. Voor een groot aantal 

aandoeningen zal meer dan één van deze categorieën van toepassing zijn.  

 Cranio-orbitaal  

 Mandibulo- en maxillofaciaal 

Vanuit deze indeling worden in deze zorgstandaard de meest voorkomende en klinisch meest 

relevante aandoeningen besproken. De onderstaande lijst is op verzoek van 

Laposa samengesteld. Laposa wil met de zorgstandaard in de behoefte van haar leden voorzien t.a.v. 

informatie/beschrijving van goede (en gewenste) zorg. Benadrukt wordt dat Laposa en de 

ontwikkelgroep met de beschreven aandoeningen geen volledigheid nastreven en dat de lijst met 

craniofaciale aandoeningen in deze zorgstandaard incompleet is. De beschrijving van de belangrijkste 

(lichamelijke) kenmerken van de verschillende aandoeningen is gebaseerd op de Richtlijn 

Behandeling en zorg voor Craniosynostose en OMIM4. 

Dat (alleen) de onderstaande craniofaciale aandoeningen in deze zorgstandaard worden beschreven, 

neemt niet weg dat belangrijke aspecten van de zorg ook op andere craniofaciale aandoeningen 

(gedeeltelijk) van toepassing zijn, bijvoorbeeld de organisatie van zorg, het zelfmanagement, de 

transitiefase en het individueel zorgplan. 

Cranio-orbitaal 

 Craniosynostose: 

- Syndromaal:  

 Apert syndroom; 

 Muenke syndroom; 

 Crouzon en Pfeiffer syndroom; 

 Saethre Chotzen syndroom; 
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 Carpenter syndroom; 

 Craniofrontonasaal syndroom; 

 Overige craniosynostose syndromen. 

- Niet-syndromaal: 

 Pijlnaad c.q. sagittaalnaad synostose (Bootschedel); 

 Voorhoofdsnaad c.q. metopicanaad synostose (Wigschedel); 

 Eenzijdige coronanaad synostose zonder geassocieerde afwijkingen (frontale  

plagiocephalie); 

 Lambdoidnaad synostose (Occipitale plagiocephalie); 

 Frontosphenoidaalnaad synostose. 

 Encephalocèles in combinatie met aangezichtsproblematiek (met name nasofrontale, 

nasoethmoidale en naso-orbitale encephalocèle). 

Mandibulo- en maxillofaciaal 

 Midline en oblique aangezichtsspleten; 

 Binder syndroom; 

 Hemifaciale microsomie (craniofaciale microsomie) / Goldenhar syndroom; 

 Treacher Collins, Nager Syndroom en Burn-McKeown syndroom (faciale dysostoses); 

 Progressieve hemifaciale atrofie; 

 Beckwith-Wiedemann syndroom. 

Craniofaciale aandoeningen zijn gekenmerkt door een grote variatie in presentatie en laten zich 

daarom niet strikt in bovengenoemde categorieën indelen, maar kennen veel overlap. 

 

2.1 Cranio-orbitaal 
 

Craniosynostose 

 

Craniosynostose is een aangeboren schedelafwijking waarbij één of meerdere schedelnaden 

(meestal) al voor de geboorte gesloten zijn. Craniosynostose heeft een prevalentie van 1 op 2.100 à 

2.500 levend geborenen, d.w.z. per jaar worden in Nederland 70-80 kinderen met craniosynostose 

geboren. Hiermee behoort craniosynostose tot de categorie zeldzame aandoeningen (≤ 5 per 10.000 

inwoners). 

 

Premature verbening (veelal voor de geboorte) van schedelnaden verhindert een normale groei van 

de schedel. Hierdoor worden kinderen geboren met karakteristieke vormafwijkingen van de schedel, 

maar de afwijkende schedelvorm kan ook later (na de geboorte) optreden. De vorm is afhankelijk van 

de naad of naden die is/zijn verbeend en het groeitempo van de hersenen. Er wordt onderscheid 

gemaakt tussen syndromale craniosynostose en niet-syndromale craniosynostose5. 
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Er zijn verschillende schedelnaden: de kroonnaden (coronanaden), de voorhoofdsnaad 

(metopicanaad), de pijlnaad (sagittaalnaad) en de lambdanaad (lambdoidnaad) (zie afbeelding). 

Schedelnaden bevinden zich tussen de botplaten van de schedel.  

 

 

 
 

 

Ongeveer 25% van alle craniosynostose betreft de syndromale vormen en 75% de niet-syndromale 

(geïsoleerde) vormen. Het onderscheid tussen syndromaal en niet-syndromaal wordt gemaakt met 

behulp van klinisch genetisch en moleculair-genetisch onderzoek (zie 4.3 Diagnose (Fase 2)). Elk type 

craniosynostose kan wisselen in ernst van presentatie6. 

 

Syndromale craniosynostose 

Wanneer naast de craniosynostose andere bijkomende kenmerken aanwezig zijn, spreken we van 

syndromale craniosynostose. Kenmerkend voor de syndromale craniosynostose is dat er meestal 

meerdere schedelnaden gesloten zijn, waarbij vaak beide coronanaden betrokken zijn.  Er is een 

aantal erfelijke oorzaken bekend van syndromale craniosynostose, met name monogenetische 

oorzaken7 (zie ook tabel 1).  

Bij alle syndromale craniosynostosen kunnen gehoorverlies en al dan niet aan het gehoorverlies 

secundaire spraak- en taalproblemen voorkomen.. 

 

De volgende vormen van syndromale craniosynostose komen voor: 
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Tabel 1: Syndromale craniosynostose 
 

Syndromale craniosynostose Betrokken chromosoom of gen Prevalentie/10.000 

geboorten 

 Apert syndroom 

 

● verbening kroonnaden; 

● wijd uit elkaar staan van de ogen,brede 

neusrug (hypertelorisme); 

● gehemeltespleet (palatoschisis) 40%; 

● midfaciale onderontwikkeling van het 

gezicht, waardoor exorbitisme; 

● smalle ondiepe bovenkaak met ernstig  

ruimtegebrek; 

● verticaal groeipatroon gezicht (open beet); 

● zeer vertraagde gebitsontwikkeling; 

● niet aangelegde tanden in de onderkaak 

(agenesie); 

● hand: aan elkaar groeien over volledige 

lengte van de 2e,3e,4e vinger(s) en soms ook 

de pink en/of   duim (complexe 

syndactylie); 

● voet: aan elkaar groeien over volledige 

lengte van alle tenen (complexe    

syndactylie); 

● aangeboren hartafwijking (10%); 

● urogenitale afwijking (10%); 

● gehoorverlies (40%); vaak ten gevolge van 

otitis media met effusie ten gevolge van 

schisis, maar ook geregeld congenitale 

middenoorafwijkingen; 

● obstructief slaap apneu (OSA) (70%, mild 

tot ernstig); 

● gemiddelde IQ 76.7 (zie ook Cognitief 

functioneren in 2.3 Psychosociale 

gevolgen). 

 

 

 

FGFR2 mutatie Ser252Trp en 

Pro253Arg, deletie exon IIIc, 

Alu 

insertie exon IIIc 

 

 

 

Overerving: autosomaal 

dominant (bijna altijd 

sporadisch) 

 

 

0,1 

Muenke syndroom 

 

● verbening van kroonnaad of kroonnaden; 

● brede schedel temporaal; 

● iets wijd uit elkaar staan van de ogen, brede 

neusrug (mild hypertelorisme); 

 

 

Pro250Arg FGFR3 mutatie 

 

 

Overerving: autosomaal 

 

 

0,1  
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● smalle asymmetrische bovenkaak; 

● gehoorverlies 60%; mild tot matig 

perceptief gehoorverlies, soms ook 

conductief; 

● obstructief slaap apneu (OSA) (70%, mild);  

● problemen met attentie en gedrag;  

● gemiddelde IQ 95.2 (zie ook Cognitief 

functioneren in 2.3 Psychosociale 

gevolgen). 

 

dominant (sporadisch of 

familiair) 

Crouzon of Pfeiffer syndroomI 

 

● verbening van kroonnaad of kroonnaden, 

kan uitbreiden tot voortijdig sluiten van alle 

naden; 

● ondiepe oogkassen en exorbitisme; 

● midface hypoplasie; 

● wijd uit elkaar staan van de ogen, brede 

neusrug (hypertelorisme); 

● smalle bovenkaak met ernstig 

ruimtegebrek; 

● niet aangelegde tanden in de onderkaak 

(agenesie); 

● (eventueel) brede duimen; 

● (eventueel) brede grote tenen; 

● gehoorverlies ten gevolge van congenitale 

middenoorafwijkingen (55%) en/of 

gehoorgangatresieën of –stenose (13%); 

● afhankelijk van genetische achtergrond 

bestaat er een risico op verhoogde 

hersendruk en Chiari I malformatie; 

Obstructief Slaap Apneu (OSA) (70%, mild 

tot ernstig); 

● gemiddelde IQ 103.0 (zie ook Cognitief 

functioneren 2.3 Psychosociale gevolgen). 

 

 

 

FGFR2 mutaties m.u.v. Apert 

mutaties 

Zeldzaam FGFR3 (in 

combinatie met 

huidaandoening acanthosis 

nigricans) of FGFR1 mutatie 

 

 

 

Overerving: autosomaal 

dominant (sporadisch of 

familiair) 

 

 

0,1 

                                                           
I Sinds de ontdekking van FGFR2 mutaties bij zowel Crouzon en Pfeiffer syndroom, die zelfs volledig identiek kunnen zijn, is het 

onderscheid tussen deze twee syndromen als niet relevant te beschouwen.  
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Saethre Chotzen syndroom  

 

● verbening van kroonnaad of kroonnaden; 

● hangend (1zijdig of beiderzijds) bovenooglid 

(ptosis); 

● wijd uit elkaar staan van de ogen, brede 

neusrug (hypertelorisme); 

● afwijkingen aan traanwegen; 

● korte lichaamslengte; 

● smalle asymmetrische bovenkaak (zelden); 

● hand: de huid tussen 2e en 3e vinger is deels 

samen gegroeid (simpele syndactylie); 

● voet: brede, iets kortere ‘grote tenen’ (1e 

teen) in valgusstand. De huid tussen 3e en 

4e teen is deels samen gegroeid (simpele 

syndactylie); 

● obstructief slaap apneu (OSA) (70%, mild); 

● gehoorverlies (15%) ten gevolge van 

middenoorafwijkingen; 

● gemiddelde IQ 100.0 (zie ook Cognitief 

functioneren in 2.3 Psychosociale 

gevolgen).  

 

 

 

TWIST1 mutaties of deleties 

 

 

 

Overerving: autosomaal 

dominant (sporadisch of 

familiair) 

 

 

0,1  

Carpenter syndroom 

 

● verbening van metopica- en sagittaalnaad; 

● smalle bovenkaak; 

● ontbrekende gebitselementen; 

● hand: korte vingers, clinodactylie, 

polydactylie, gedeeltelijke syndactylie, 

camptodactylie; 

● voet: dubbele grote teen; 

● aangeboren hartafwijking (50%); 

● urogenitale afwijking: klein geslachtsdeel 

(hypogenitalisme); 

● neiging tot obesitas. 

 

 

 

RAB23 mutatie 

MEGF8 mutatie  

 

 

 

Overerving: autosomaal 

recessief 

 

 

<0,01  
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Craniofrontonasaal syndroom 

 

● verbening van kroonnaad of kroonnaden; 

● wijd uit elkaar staan van de ogen, brede 

neusrug (hypertelorisme); 

● bifide neuspunt; 

● eventueel met lipspleet; 

● smalle bovenkaak met ernstig 

ruimtegebrek; 

● splijting in de lengte van de nagels van hand 

en voet, brede grote teen. 

 

 

 

EFNB1 mutaties 

 

Overerving: X-gebonden 

dominant (echter vrouwen zijn 

vaak ernstiger aangedaan dan 

mannen) 

 

 

0,04 

Overige syndromale craniosynostose 

 

● synostose van meerdere schedelnaden, 

met name coronanaden; 

● afhankelijk van genetische achtergrond 

bestaat er een risico op verhoogde 

hersendruk en Chiari I malformatie; 

● dentale afwijkingen; 

● IQ verschillend per genetische oorzaak. 

 

IL11RA mutaties  

ERF mutaties  

TCF12 mutaties  

ZIC1 

 

En vele andere genen (Wilkie 

et al., 2017) 

 

 

In onderzoek 

 

Niet-syndromale craniosynostose 

Bij niet-syndromale craniosynostose is er sprake van aangeboren afwijkingen van (meestal maar) één 

schedelnaad. Dit komt bij ongeveer 1 op de 1.600 geboorten voor8. 

Bij uitzondering is er sprake van een andere ziekte die aanleiding geeft tot te vroege 

schedelnaadsluiting. In zulke gevallen spreken we van een secundaire craniosynostose. Deze kan 

veroorzaakt worden door: een stofwisselingsstoornis, zoals een verhoogde schildklierfunctie, 

vitamine-D-deficiëntie (Engelse ziekte) en mucopolysaccharidose, of door een bloedziekte, zoals 

sikkelcelanaemie, polycythaemia vera of thalassaemie. Ook kunnen de naden te vroeg sluiten als 

gevolg van het zich niet ontwikkelen van de hersenen (microcephalie). De impuls voor de uitgroei van 

de schedel ontbreekt dan. Dit geldt ook voor de hersendrukdaling die kan optreden bij de 

behandeling van een waterhoofd met behulp van een drain. Medicatiegebruik tijdens de 

zwangerschap kan ook craniosynostose veroozaken, waarbij valproaat (anti-epileptica) het meest 

bekend is. 

Kinderen van twee jaar en ouder met een sagittaalnaad synostose hebben een verhoogde kans op 

specifieke spraak- en taalproblemen (37% versus 6% in de algemene bevolking); vooral de 

combinatie van spraakproblemen en expressieve taalproblemen komt relatief veel voor (36%)9. Met 

name metopicanaad synostose is gerelateerd aan gedragsproblemen. Deze gedragsproblemen zijn 

sterk geassocieerd met een verlaagde intelligentie10. 
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De volgende vormen van niet-syndromale craniosynostose komen voor: 

 
Tabel 2: Niet-syndromale craniosynostose 
 

Niet-syndromale craniosynostose 
Mogelijk betrokken 
chromosoom of gen 

 

Prevalentie/10,000 
geboortes  

Verbening pijlnaad c.q. sagittaalnaad synostose 
(Scaphocephalie/Bootschedel) 
 

SMAD6 en BMP2  
3,2 

Verbening voorhoofdsnaad c.q. metopicanaad 
synostose (Trigonocephalie/Wigschedel) 
 

 
FREM1II 

SMAD6 en BMP2  

2,3 

Eenzijdige verbening kroonnaad (Frontale 
plagiocephalie) 
 

- 
0,7 

Verbening lambdoidnaad (Occipitale plagiocephalie) - 0,1 

Verbening frontosphenoidaalnaad  - 0,04 

 

Encephalocèles  

Een encephalocèle ontstaat doordat er tijdens de embryonale ontwikkeling een verbinding tussen 

huid en hersenen blijft bestaan, waardoor er geen schedelbot kan ontstaan tussen de huid en 

hersenen11. Dit komt in de oosterse wereld voor bij 1 op de 5.000 à 6.000 geboortes, maar in 

westerse wereld bij 1 op de 40.000 geboortes12. Na de geboorte is er een ontbrekend deel van de 

schedel waardoor hersenweefsel kan uitstulpen. Dit defect kan op het achterhoofd, boven op de 

schedel, op het voorhoofd, bij de oogkassen, neus of bij de schedelbasis bevinden. Met name die 

encephalocèles die zich in het aangezicht bevinden, behoeven een multdisciplinaire aanpak binnen 

een craniofaciaal team aangezien dit veelal samengaat met een afwijkende vorm of positie van 

oogkassen en of neus. Een encephalocèle kan gepaard gaan met additionele hersenafwijkingen zoals 

een waterhoofd. Encephalocèles worden over het algemeen binnen het eerste levensjaar hersteld 

met het gebruik van een schedelbotgraft. Het kan nodig zijn om een ventriculoperitoneale drain te 

plaatsen. 

2.2 Mandibulo- en maxillofaciaal 
 

Midline en oblique aangezichtsspleten 

Aangezichtsspleten, anders dan gehemelte- en lipspleten (schisis), zijn zeer zeldzame aandoeningen. 

Het betreft een breed scala aan afwijkingen. Bij aangezichtsspleten kunnen zowel de ogen, neus, 

mond als oren betrokken zijn. De ogen, neus, mond en/of oren ontwikkelen zich dan niet normaal. 

De groei van de aangedane weefsels (bot en weke delen) is beperkt, waardoor de afwijking (in de 

loop der jaren) in ernst toeneemt. Spleten van de weke delen kunnen enigszins een andere locatie in 

het gezicht hebben dan de spleten van het bot.   

                                                           
II Vissers, LELM. 2011 
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Aangezichtsspleten komen in een range van 1,43 – 4,85 op de 100.000 geboorten voor. Frontorhiny 

(een midline aangezichtsspleet) erft autosomaal recessief over (ALX3). Een bilaterale oblique cleft 

wordt veroorzaakt door een mutatie van ALX1. 

In onderstaande tabel worden de mogelijke kenmerken van Aangezichtsspleten weergegeven. 

Combinaties van deze kenmerken kunnen variëren. 

 

Tabel 3: Aangezichtsspleten 

 

Mogelijke kenmerken bij Aangezichtsspleten 

Gezicht Oog   oog onderontwikkeld: klein of afwezig; 

 spleet/defect in het boven- of onder ooglid (coloboom). De 

aanleg van het traankanaal kan gestoord zijn; 

 coloboom van iris. 

 Oor  bijoor, afstaand oor, afwijkende oorschelp; 

 microtie of anotie; 

 mogelijke afwijking gehoorgang, middenoor en binnenoor. 

 Neus  geheel of gedeeltelijk afwezig; 

 dubbele aanleg (o.a. twee neuzen, dubbel neusseptum); 

 deel van neusaanleg (proboscis) bevindt zich in de binnenste 

ooghoek; 

 spleet in neusvleugel; 

 platte neus. 

 Lip  spleet in bovenlip (in mediaanlijn of lateraal); 

 macrostomie (spleet van mondhoek). 

 Mond  abnormaal aantal tanden (te veel of te weinig); 

 spleet bovenkaak met mogelijk een gehemeltespleet en spleet 

in tandenrij. 

Hoofd Bot  oogkas onderontwikkeld; 

 ontbreken van delen van de oogkas en/of bovenkaak; 

 afstand tussen oogkassen te groot. 

 

Binder syndroom  

Het Binder syndroom (ook wel maxillonasale dysplasie genoemd) is een aangeboren 

misvorming/onderontwikkeling (van het midden) van het gezicht, in het bijzonder van de neus. 
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Hemifaciale of craniofaciale microsomie 

Bij hemifaciale of craniofaciale microsomie (HFM, CFM) is er sprake van een combinatie van 

onderontwikkeling van één gezichtshelft waarbij het gelaat, het oor (microtie), ogen, hersenen en de 

wervelkolom zijn betrokken. Meestal komt de afwijking enkelzijdig voor. In 10 tot 15% van de 

gevallen komt de onderontwikkeling van het gelaat beiderzijds voor. De presentatie van HFM is zeer 

uiteenlopend, doordat de ernst en de combinatie van de verschillende afwijkingen en de groei per 

individu sterk varieert13. De afwijkingen van het oor en de onderkaak vormen de kern. Verder komen 

afwijkingen in alle delen van het gezicht voor, zoals de huid, spieren, zenuwen en ook de ogen. Bij 

55% van de patiënten met CFM komen er tevens extracraniële aandoeningen voor welke worden 

geassocieerd met CFM. Hart-, nier-, long- en gastro-intestinale afwijkingen worden genoemd in de 

literatuur; naast skeletale afwijkingen van met name de wervelkolom en afwijkingen van het centraal 

zenuwstelsel. 

 

De afwijking komt naar schatting 1 op de 3.000-26.550 geboorten voor. De oorzaak is niet bekend, in 

1-2% van de patiënten lijkt er sprake te zijn van een autosomaal dominante overerving. Een solitair 

gen is nog niet bekend als oorzaak.  

 

Ten gevolge van de onderontwikkeling van de onderkaak en de bijbehorende spieren kunnen 

problemen optreden in de vorm van Obstructief Slaap Apneu (OSA) en bij de voeding. Nadere 

evaluatie van deze problemen is dan ook geïndiceerd. 

Bij kinderen met hemifaciale microsomie (zonder en met palatumspleet) worden specifieke 

spraakproblemen beschreven14. Bij de helft van de patiënten wordt enkelzijdig een hypodynamisch 

gehemelte/palatum gevonden15 en bij 14,6%16 tot 55%17 was er sprake van velopharyngeale 

insufficiëntie (VPI) met als gevolg open neusspraak. Er is geen duidelijk verband tussen de ernst van 

de VPI en de ernst van de hemifaciale microsomie en weke delen hypoplasie, macrostomie en 

mentale retardatie18. Hoewel hemifaciale microsomie geassocieerd is met schisis, moet de oorzaak 

van de VPI met hypernasale spraak bij deze kinderen niet automatisch aan de schisis worden 

toegeschreven19. Een unilateraal hypodynamisch palatum bij patiënten met een hemifaciale 

microsomie én een lip-, kaak- en verhemeltespleet verergert de spraakproblemen mogelijk20. 

Voor HFM worden in de literatuur ook wel de volgende termen gebruikt: 

 

 Craniofaciale microsomie; 

 Oculo-auriculo-vertebral spectrum (OAVS)/Oculo-auriculo-vertebrale anomalies; 

 Faciale microsomie;  

 1e en 2e kieuwboogsyndroom; 

 Facio auriculo vertebrale (FAV) sequentie; 

 Oto-mandibulaire dysostosis. 

 

Het Goldenhar syndroom is vergelijkbaar met hemifaciale microsomie. Bij het Goldenhar syndroom is 

er echter ook sprake van een epibulbair dermoid (vetbult op het hoornvlies, dit vergt soms 

behandeling), en/of wervel-, rib- en nierafwijkingen. Een verstandelijke beperking kan (zeer 

zeldzaam) voorkomen. De bijkomende afwijkingen buiten het gezicht komen bij het Goldenhar 

syndroom vaker en uitgebreider voor dan bij hemifaciale microsomie.  
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Wanneer additioneel een microtie voorkomt, is er sprake van een aangeboren afwijking van de 

oorschelp variërend in ernst van een milde structurele malformatie tot volledige afwezigheid van de 

oorschelp (anotie). Meestal is ook de uitwendige gehoorgang in meer of mindere mate niet 

aangelegd (atresie) en is er een afwijkend middenoor. Hierdoor is er meestal een conductief 

gehoorverlies van ongeveer 60dB. In het algemeen is het slakkenhuis wel normaal aangelegd.  

In 77-93% van de gevallen komt de afwijking unilateraal voor21, maar soms is het gehoor aan beide 

oren afwijkend. Met name deze gehoorstoornissen kunnen tot spraakontwikkelingsachterstanden en 

psycho-sociale problemen bij het kind leiden. 

In onderstaande tabel worden de kenmerken weergegeven die bij HFM kunnen voorkomen. 

 

Tabel 4: Hemifaciale microsomie 

 

Mogelijke kenmerken bij HFM  

Hoofd Bot   Onderkaak: één kaakhelft, in 10-15% beiderzijds, 

onderontwikkeld. Bij de ernstigste vorm is er geen 

kaakgewricht en geen opstijgende tak van de mandibula en 

ook geen functioneel gewricht. Er is een kinpunt deviatie 

naar aangedane zijde. Er kunnen t.g.v. de afwijking 

ademhalingsstoornissen optreden in de vorm van Obstructief 

Slaap Apneu (OSA). 

 Bovenkaak: onderontwikkeld en scheve stand. 

 Slaapbeen: onderontwikkeld bot met uitwendige gehoorgang 

is meestal afwezig (atresie). 

 Middenoor: afwijkende gehoorbeentjes. 

 Jukbeen: onderontwikkeld of afwezig. 

 Oogkassen: één oogkas kan lager of hoger staan en 

onderontwikkeld zijn bij meer ernstige vorm. 

 Huid  Wisselende kleur. 

 Wisselende kwaliteit. 

 Mondhoek  Vergroot (macrostomie): De kringspier van de lippen is 

onderbroken en zuigen wordt bemoeilijkt.  

 Kauwspieren  Hypo-/aplasie van de kauwmusculatuur. 

 Gehemelte  Gehemeltespleet; 7-15%. 

 Speekselklier  Parotis klier afwezig of onderontwikkeld. 

 Aangezichtszenuw  (partiële) Uitval van takken van nervus facialis (facialis 

parese). 
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 Gebit  Vertraagde gebitsontwikkeling. 

 Gebitselementen zijn vaker niet aangelegd (agenesie). 

 Asymmetrische slijtage van het gebit. 

 Zeer variabele groei. 

Gezicht Oog   Klein oog (microphthalmie / anophthalmie). 

 Laagstand bovenooglid (blepharoptosis). 

 Lokale vetophoping onder hoornvlies of conjunctiva 

(epibulbair dermoid). 

 Scheelzien (strabismus). 

 Spleet in het ooglid (coloboom). 

 Lip  Lipspleet. 

 Oor  Vaak één oorschelp onderontwikkeld (microtie) of afwezig 

(anotie). Dit oor bevindt zich lager en naar voren ten opzicht 

van het andere, normale oor. Tussen het oor en de 

mondhoek kunnen zogenaamde bijoortjes voorkomen. De 

haargrens is vaak veel lager aan de aangedane zijde. 

 Ten gevolge van een afwijkende gehoorgang en middenoor 

komt vaak een conductief gehoorverlies voor. 

Overig   Onderstaande kenmerken komen zelden voor: 

 hartafwijkingen; 

 nierafwijkingen; 

 verbening van halswervels (blokwervel); 

 halve wervels (hemivertebrae); 

 ribafwijkingen; 

 been- of handafwijkingen (klompvoet). 

 

Treacher Collins en Nager syndroom (Faciale dysostoses) 

Het Treacher Collins syndroom (TCS) en het Nager syndroom presenteren zich nagenoeg hetzelfde. 

Echter ontbreken bij TCS de afwijkingen aan de handen, zoals die bij het Nager syndroom wel 

aanwezig zijn. Een vergelijkbaar klinisch beeld is het Burn-McKeown syndroom22. 

Treacher Collins syndroom 

De aangeboren afwijkingen beperken zich grotendeels tot het gezicht en presenteren zich nagenoeg 

altijd bilateraal, met een min of meer symmetrische afwijking. De presentatie van de aandoening kan 

zeer mild zijn tot zeer ernstig en deze wisselende expressie kan binnen 1 gezin gezien worden. 

Patiënten met Treacher Collins syndroom hebben een fors risico op matig tot ernstige obstructief 

slaap apneus in combinatie met voedingsproblemen. 

Het Treacher Collins syndroom (TCS) is zeldzaam. Naar schatting worden per jaar ongeveer vier tot 

vijf kinderen met dit syndroom geboren in Nederland (geschatte prevalentie tussen 1:10.000 en 
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1:50.00023). Er is sprake van een erfelijk syndroom, met meestal een dominante overerving (50% 

herhalingskans). Soms is er sprake van recessieve overerving. De ernst van de afwijking varieert sterk, 

ook tussen ouder en kind. 

TCS wordt veroorzaakt door een mutatie van het TCOF1-, POLR1C- of POLR1D-gen. 

 

Voor het Treacher Collins syndroom wordt in de literatuur ook wel de volgende namen gebruikt:  
 

 Franceschetti-Zwahlen-Klein syndroom; 

 Mandibulofaciale dysostose (Dit is een groep aandoeningen waar TCS onder valt).   

 
In onderstaande tabel worden de kenmerken weergegeven die bij Treacher Collins syndroom kunnen 
voorkomen. 

 
Tabel 5: Treacher Collins Syndroom 

 

Kenmerken bij Treacher Collins syndroom 

Gezicht Oog   buitenste ooghoeken staan te laag (downslanting); 

 coloboom onderoogleden; 

 afwijkende stand van ogen en oogleden (ptosis 

bovenoogleden): jukbeenderen kunnen (gedeeltelijk) 

ontbreken, waardoor de oogkasbodem 

onderontwikkeld is. 

 Mond  macrostomie (zelden); 

 gehemeltespleet (niet altijd); 

 afwijkingen in aantal tanden (te weinig), oligodontie. 

 Neus  nauwe of geblokkeerde luchtweg met 

onderontwikkelde neusvleugelkraakbeentjes 

(hypoplasie alae), deels bijdragend aan Obstructieve 

Slaap Apneu (OSA). 

 Oren  onderontwikkelde oorschelpen (microtie): afwijkende 

vorm en grootte en lage inplant. Voorts is vaak een 

afwijking in de aanleg van het middenoor aanwezig, 

met een conductief gehoorverlies tot gevolg. 

 Haar  wimpers ontbreken gedeeltelijk aan de kant van de 

binnenste ooghoek van het onderooglid; is onderdeel 

van coloboom; 

 zeer lage haargrens; 

 ver naar voren gepositioneerde bakkebaarden. 

Hoofd Bot  afwijkende vorm kaakgewricht, hypoplasie c.q. aplasie; 
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 onderkaak: variërend van hypoplasie van de condylus 

tot aplasie van de ramus en condylus, waardoor de kin 

ver naar achteren staat en problemen kunnen 

ontstaan met: 

- gestoorde lipsluiting t.g.v. front open beet 

(negatieve overbeet); 

- hypoplasie/aplasie van de zygomata. 

OSA en 

voedingsproblemen 

Luchtweg  matig tot ernstige ademhalingsproblemen door 

retrognathie, gecombineerd met voedingsproblemen. 

 

Nager syndroom 

Het Nager syndroom is een aangeboren aandoening van het gezicht en hoofd, de armen (handen) en 

benen (voeten). De afwijkingen komen symmetrisch voor. Of de afwijkingen aanwezig zijn en in 

welke mate is per persoon heel verschillend.  

Het Nager syndroom is een ultra zeldzaam syndroom en komt nog minder vaak voor dan het TCS. Er 

zijn meer dan 100 mensen met het Nager syndroom beschreven in Engelse, wetenschappelijke 

artikelen24. Over de prevalentie en incidentie van het Nager syndroom zijn geen exacte cijfers 

bekend. Meestal komt het Nager syndroom voor het eerst in een familie voor (de ouders hebben de 

DNA-afwijking niet). In een gedeelte van de patiënten met de klinische diagnose Nager syndroom 

wordt een mutatie in het SF34B-gen aangetoond. Deze mutaties erven autosomaal dominant over. 

Bij een gedeelte van de patiënten wordt geen mutatie gevonden; dit maakt het aannemelijk dat er 

genetische heterogeniteit bestaat. In de literatuur zijn er beschrijvingen van  kinderen met een 

fenotype passend bij Nager syndroom en een autosomaal recessieve overerving. De oorzakelijke 

genen zijn in deze families echter nog niet bekend25.  

  

Voor het Nager syndroom wordt in de literatuur ook wel de volgende namen gebruikt:  

 Nager acrofacial dysostosis (AFD); 

 Acrofacial dysostosis 1, Nager type. 

 

In onderstaande tabel worden de extremiteitsafwijkingen weergegeven, die bij het Nager syndroom 

kunnen voorkomen. Voor de afwijkingen van het gezicht en hoofd wordt verwezen naar het 

bovenstaande overzicht met de kenmerken van TCS. 
 

Tabel 6: Nager syndroom 

 

Kenmerken bij Nager syndroom 

Hand / arm  kortere armen door onderontwikkeling radius en ulna; 

 radio-ulnaire synostose; 

 hypo- en/of aplasie van de duim; 

 verdubbelingen van de duim, incl triphalangiale duim; 

 hypo/aplasie van de radius, radiale klomphand; 
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 gebogen vinger: radiale of ulnaire deviatie (Clinodactylie), Camptodactylie; 

 syndactylie. 

Voet / been  ontbrekende teen/tenen; 

 hypoplastische tenen; 

 vergroeiing van tenen; 

 overlappende tenen; 

 standsafwijking grote teen; 

 brede grote teen; 

 klompvoet. 

Gebit  glazuur hypoplasie 

 te weinig  aanleg van veel  blijvende gebitselementen (oligodontie) 

Overig  afwijkingen aan het hart, de nieren en de urinewegen. 

 

Burn-McKeown syndroom 

Dit syndroom lijkt op Treacher Collins, maar de afwijkingen van het gelaat zijn asymmetrisch.  

Burn-McKeown syndroom wordt veroorzaakt door een mutatie van het TXNL4A-gen. De genetische 

overerving verloopt autosomaal recessief. De presentatie kan beperkt zijn tot choanen atresie. 

Progressieve hemifaciale atrofie 

Progressieve hemifaciale atrofie (PHA) is een progressieve vermindering van het onderhuidse vet in 

één helft van het gezicht. Deze progressieve vermindering kan ook de huid, spieren, het kraakbeen 

en bot treffen. De presentatie van de afwijking begint meestal voor of tijdens de puberteit en stopt 

na een aantal jaar.  

 

De prevalentie en de oorzaak van progressieve hemifaciale atrofie zijn onbekend.  

 

Voor Progressieve hemifaciale atrofie wordt in de literatuur ook wel gebruikt:  

 Hemifaciale atrofie; 

 Parry-Romberg syndroom; 

 Scleroderma circumscripta; 

 Als onderdeel van Sclerodermie; 

 Coupe de sabre. 

 

In onderstaande tabel worden de kenmerken weergegeven die bij Progressieve hemifaciale atrofie 
kunnen voorkomen. 
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Tabel 7: Progressieve hemifaciale atrofie 

 

Kenmerken bij Progressieve hemifaciale atrofie 

Gezicht Onderhuids vet  loopt van de behaarde hoofdhuid, over 1 zijde van het 

voorhoofd, via de wenkbrauw, de binnenste ooghoek, de 

neusvleugel en de wang naar de kin; 

 plaatselijk vermindering van vet in gezicht. 

 Huid   dunner; sterke tekening van bloedvaten zichtbaar; 

 bruine verkleuring. 

 Oog   iris kleiner en pupil daardoor groter; 

 vetatrofie intra-orbitaal vet waardoor zeer diepe sulcus van 

bovenooglid en enophthalmos/hypoglobus; 

 keratopathie, chorioideaplooien, verminderde visus. 

 Haar  aangedane hoofdhuid, wenkbrauwen en wimpers verliezen 

haren. 

 Bot  vermindering oogkas; 

 inkeping onderliggend bot in gehele aangedane helft 

voorhoofd. 

 Gebit  vertraagde doorbraak van het gebit aan de aangedane zijde;  

 tandvlees atrofie of teruggetrokken. 

 

Beckwith-Wiedemann syndroom 

Het Beckwith-Wiedemann Syndroom (BWS) is een aangeboren aandoening. Ongeveer 1:15.000 

kinderen wordt geboren met BWS. In Nederland worden ongeveer 15 kinderen per jaar met het 

Beckwith-Wiedemann syndroom geboren. Meestal komt het Beckwith-Wiedemann syndroom bij één 

persoon in het gezin voor. Maar soms zijn er meerdere personen met dit syndroom in een familie. Als 

één persoon in de familie Beckwith-Wiedemann syndroom heeft, kan soms met de oorzaak van het 

syndroom een herhalingkans bepaald worden. Als dit syndroom bij meerdere personen voorkomt, is 

er waarschijnlijk sprake van autosomaal dominante overerving waarbij de aandoening niet altijd tot 

uiting komt26. 

Bij BWS is sprake van overgroei en kinderen hebben dan ook een hoog geboortegewicht. Verder is er 

een combinatie van afwijkingen aanwezig waarbij macroglossie (grote tong) het meest opvalt. Er 

zitten typische gleuven in het oorlelletje (creases) en gaatjes achter op de oorrand (pits), op het 

voorhoofd is een naevus flammeus (soort ‘wijnvlek’) te zien, op de romp kan de navel uitpuilen maar 

er kan ook een navelstrengbreuk zijn (omphalocele). Soms wordt een hartafwijking gezien (VSD en 

ASD waarbij schotten tussen hartkamers of boezems defect zijn). Bij jongens kan de plasbuis op een 

http://erfelijkheid.nl/node/459
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abnormale plaats uitmonden (hypospadie) en kunnen de testikels niet ingedaald zijn. Bij meisjes 

kunnen de clitoris en schaamlippen vergroot zijn. 

Ook de inwendige organen kunnen vergroot zijn (lever, nieren, alvleesklier - te hoge 

insulineproductie). Daarnaast bestaat er een verhoogde kans op goedaardige maar ook 

kwaadaardige tumoren vooral in de nieren (Wilms tumor) en de lever (hepatoblastoom) maar dat 

hangt af van de genetische afwijking die het kind heeft. Hiervoor wordt gescreend middels echo-

onderzoek elke 3 maanden tot de leeftijd van 7 jaar behalve als er sprake is van hypomethylatie van 

LIT1, dan is screening niet nodig27.  

De tong kan door de grootte voedingsproblemen en ademhalingsproblemen veroorzaken( snurken). 

De grote tong hangt vaak een groot deel van de dag buiten de mond. Door de druk van de tong tegen 

de onderkaak kan dit leiden tot een relatief grote onderkaak t.o.v. de bovenkaak. Ook kan de grote 

tong leiden tot spraakproblemen. Soms is er een operatie nodig om de tong kleiner te maken. Hierbij 

kunnen ook weer spraakproblemen ontstaan. 

Met DNA-onderzoek wordt gekeken naar twee genen (LIT1-gen en H19-gen) op chromosoom 11. De 

manier waarop deze stukjes DNA verpakt zijn (methylering) kan afwijkend zijn. De mate van 

methylering heeft effect op de werking van deze genen. Indien de methylering afwijkend is, 

verandert ook de werking van deze genen waardoor de kenmerken van BWS ontstaan. In 55% van de 

casus is er hypomethylatie van LIT1, in 9% hypermethylatie van H19. Verder kan er sprake zijn van 

een paternale uniparentale disomie 11 (bij 20%), een genmutatie op de maternale kopie van het 

CDKN1C gen (bij 5%) of een microdeletie/-duplicatie op chromosoom 1128.  

Voor Beckwith-Wiedemann Syndroom wordt in de literatuur ook wel gebruikt:  

 Syndroom van Beckwith-Wiedemann; 

 Exomphalus macroglossia gigantisme; 

 EMG syndroom. 

 

In onderstaande tabel worden de kenmerken weergegeven die bij Beckwith-Wiedemann Syndroom 
kunnen voorkomen. 
 
Tabel 8: Beckwith Wiedemann syndroom 

 

Kenmerken bij Beckwith- Wiedemann syndroom (BWS) 

Hoofd Grote tong 

 

 Tong kan lang , breed maar ook hoog zijn. Dit kan leiden 

tot voedings-en ademhalingsproblemen. 

 Afwijkingen aan de 

oorlelletjes 

 

 Dwarse groeven lopen over de oorlel, aan de achterzijde 

van het oor kan een uitgeponst gaatje zitten (pit). 

 

 Grote onderkaak 

 

 Onderkaak kan groter zijn dan bovenkaak. Tanden 

kunnen uit elkaar staan. 
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 Grote fontanellen,  

Klein middengezicht 

 

 Middengezicht is klein in verhouding tot hoog voorhoofd 

en grote onderkaak. Uitpuilende ogen en groot 

achterhoofd. 

 

 Rode vlek op voorhoofd en 

oogleden 

 Hierbij gaat het om een capillaire malformatie 

(aandoening haarvaatjes ‘wijnvlek’) die minder zichtbaar 

wordt in de loop van de tijd. 

 Gehoorproblemen  Een klein deel van de kinderen heeft problemen met het 

gehoor door het aan elkaar vast groeien van 

gehoorbeentjes. 

Romp Hartafwijkingen  Ventrikelseptumdefect (VSD); 

 Atriumseptumdefect (ASD). 

  

 Navelbreuk 

 

 Soms groot dan omphalocele (defect in de buikwand 

waarvoor operatie noodzakelijk). 

 

 Inwendige organen  Lever/nieren kunnen vergroot zijn. Alvleesklier kan teveel 

insuline produceren waardoor lage bloedsuikers (vooral 

na geboorte); 

 Verhoogd risico op tumoren waarvoor echografische 

screening. 

 Geslachtsorganen  Meisjes: grote schaamlippen en clitoris. Liesbreuken; 

 Jongens: hypospadie ( abnormale uitmonding plasbuis) 

en niet ingedaalde zaadballen. 

Skelet Groot en lang voor de 

leeftijd 

 Met behulp van röntgenfoto’s kan botleeftijd worden 

bepaald en vergeleken met “ kalenderleeftijd”. 

 Hemihypertrofie/ 

Lateralized overgrowth 

 

 Ontwikkeling van een lichaamshelft is groter dan de 

andere zijde. Een gezichtshelft kan dikker zijn of een been 

langer. 

 

2.3 Psychosociale gevolgen 

 

Algemeen 

 

Chronisch ziek zijn heeft grote impact op het psychosociaal functioneren van kinderen/jongeren en 

hun oudersIII, ook wel systeem genoemd. De psychosociale gevolgen van het hebben van een 

craniofaciale aandoening voor een kind of een jongere kunnen uiteenlopen van geen of nauwelijks 

gevolgen tot grote psychosociale problemen. Deze gevolgen kunnen psychisch (zelfbeeld, 

                                                           
III Emma Kinderziekenhuis and AMC, ‘Omvang en gevolgen van chronische aandoeningen bij kinderen’, Sept 2006. 



 

 

30 

 

onzekerheid etc.), sociaal maatschappelijk (werk, studie), sociaal (aangaan van vriendschappen en/of 

relaties, weerbaarheid) en cognitief (niveau, zelfstandigheid) zijn.  

 

De ouders 

 

Het krijgen van een kind met een craniofaciale aandoening is meestal een gebeurtenis waar de 

ouders niet op hadden gerekend. Ouders zullen de gebeurtenis moeten verwerken en de aandoening 

van hun kind een plaats moeten geven. Zij kunnen hierin begeleid worden door het multidisciplinaire 

team van de Afdeling Medische Psychologie. 

Als het kind in het ziekenhuis komt, zullen ouders de zorg voor hun kind moeten delen met mensen 

die zij primair niet zelf uitgekozen hebben. De ouders moeten vaak nog groeien in hun rol als ouder, 

maar moeten tegelijkertijd ook een deel van de zorg uit handen geven. Dit is een niet 

vanzelfsprekende opdracht, waarin een balans gevonden moet worden. De afhankelijkheid van 

ziekenhuisstructuren, de aan- of afwezigheid van vaste artsen, het omgaan met meekijkende mensen 

en het (wetenschappelijk)onderzoek, zijn allemaal aspecten waarin met name de ouders, en later de 

patiënt zelf, een weg moeten vinden.  

 

Niet alle kinderen ontwikkelen zich conform hun kalenderleeftijd. Soms zijn er cognitieve, 

motorische, of logopedische problemen of een combinatie hiervan. Ouders kunnen hierdoor 

geconfronteerd worden met andere dan gebruikelijke zorg. Zo kan een kind speciale kinderopvang of 

voorzieningen nodig hebben, naar het speciaal onderwijs moeten en/of van specifieke hulpverlening 

gebruik moeten maken. Hierin moeten ouders hun weg leren vinden: zij moeten weten wat er qua 

aanbod is, maar ook elke keer de confrontatie aangaan met het ‘anders zijn’.  

Kinderen gaan in de loop van de tijd steeds meer beseffen wat er aan de hand is. De aandoening 

krijgt voor hen meer betekenis. Daar waar ouders aanvankelijk meer met hun eigen gevoelens 

moesten omgaan, vraagt dit nu ook andere vaardigheden. Hoe help je als ouder je kind, zonder dat je 

het kind te afhankelijk van je maakt en dat het kind zich wel krachtiger kan ontwikkelen. Voor zowel 

ouders als kinderen is het ontwikkelen van ‘weerbaarheid’ belangrijk.  

 

Bij veel ouders bestaat de zorg over pesten. Deze zorg kán het effect hebben dat er bovengemiddeld 

op plagen wordt gereageerd. Ouders kunnen soms pedagogische onmacht ervaren, bijvoorbeeld 

door (te) beschermend te zijn en het kind hierdoor belemmeren zich zelfstandig te ontwikkelen. Het 

komt regelmatig voor dat ouders ervaren dat zij qua opvoeding soms meer ‘door de vingers zien’ dan 

bij de andere kinderen (zonder aangeboren aandoening) binnen het gezin.  

Naarmate de kinderen ouder worden zullen de jongeren meer verantwoordelijkheid moeten leren 

nemen in het leren omgaan met de aandoening, de communicatie hierover (met medici maar ook 

met leeftijdsgenoten) en betekent dit voor ouders een andere rol. Vanuit de hulpverlening is bekend 

dat fase overgangen betekenisvolle momenten zijn.  

 

Het kind 

 

Een kind met een craniofaciale afwijking moet vanaf het eerste moment in het leven hier mee leren 

omgaan. Een belangrijke basis wordt gelegd door ouders, gezin, school en andere nabij betrokkenen. 
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Daarnaast speelt de persoonlijkheid van het kind hierbij een belangrijke rol. De ernst van de 

aandoening hoeft niet te betekenen dat het kind grote problemen gaat ondervinden. Soms zijn het 

juist de kinderen met een medisch milde aandoening die grote psychosociale problemen 

ontwikkelen.  

 

Het is van belang dat er voldoende beschermende factoren zijn zoals positieve leerervaringen, 

sociaal netwerk, adequate copingstijl en voldoende weerbaarheid.  

Naarmate kinderen ouder worden gaan zij steeds meer beseffen wat er aan de hand is en gaat de 

aandoening voor hen meer betekenis krijgen. Kinderen met een craniofaciale aandoening kunnen 

zich op alle gebieden goed ontwikkelen. Er zijn echter ook kinderen en jongeren die 

uiterlijkgerelateerde klachten ontwikkelen. Het kan dan gaan om het leren accepteren, problemen 

met zelfbeeld en identiteit, onzekerheid, somberheid, depressiviteit, angstklachten en/of 

gedragsproblemen. Kinderen kunnen door de zichtbare aandoening onderwerp van pestgedrag zijn. 

De psychosociale gevolgen van een craniofaciale aandoening kunnen een kind kwetsbaar maken, 

waardoor het kind bijvoorbeeld moeilijk los kan komen van thuis. Ouders, betrokken zorgverleners 

en leerkrachten hebben een signalerende functie bij deze klachten/psychosociale gevolgen, zodat 

psychosociale begeleiding vroegtijdig kan worden ingezet. Aandacht voor ‘weerbaarheid’ voor 

kinderen/jongeren is hierbij erg belangrijk. 

Het hebben van een chronische aandoening kan voor kinderen betekenen dat zij regelmatig te 

maken hebben met schoolverzuim. Dit heeft niet alleen invloed op de ontwikkeling van het kind, 

maar kan ook van invloed zijn op de sociale ontwikkeling en omgeving. 

 

Het gezin en de omgeving 

 

Als een kind met een ander uiterlijk wordt geboren dan verwacht, geeft dit een extra betekenis in het 

leven van ouders, grootouders, broertjes, zusjes en andere nabije betrokkenen (systeem). Het kan 

gevoelens van rouw, verdriet, boosheid, ongeloof geven. Per definitie geeft het vragen over het 

toekomstperspectief. De ouders, maar ook de andere gezinsleden staan voor de ingewikkelde taak 

balans te vinden in het hier en nu en de onzekerheden die er zijn ontstaan. Bij het verwerken van de 

gebeurtenis en het geven van een plaats van de aandoening van hun kind, is het belangrijk dat 

ouders ook aandacht houden voor eventuele andere kinderen in het gezin. Als een kind er zichtbaar 

anders uitziet betekent dit voor de directe gezinsleden vaak ook ‘het leren omgaan met de 

omgeving’. De omgeving weet vaak niet goed hoe te reageren op kinderen met een ander uiterlijk.  

De gevolgen van een craniofaciale aandoening heeft vanzelfsprekend invloed op de ouders, maar ook 

op eventuele broers/zussen en ook andere familieleden. Grootouders kunnen bijvoorbeeld verdrietig 

zijn vanwege het verdriet of de zorg die zij zien bij hun eigen kinderen. Ook komt het regelmatig voor 

dat de andere kinderen hun ouders ‘niet willen belasten omdat zij al zoveel meemaken’. Binnen de 

GGZ bestaan zogenaamde “brusjesgroepen” (groepen van broertjes en zusjes). Idee hierachter is dat 

er soms zoveel zorg uit gaat naar het ene kind in het gezin met de aandoening dat broertjes/zusjes 

zich aanpassen of andere klachten ontwikkelen.  

Een systeemgeoriënteerde blik kan bijdragen aan een zorgvuldige beeldvorming met betrekking tot 

de invloed van de aandoening op het gezin en zijn omgeving.  
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Een kind met een craniofaciale aandoening kán, zeker in het eerste levensjaar (bij bijvoorbeeld 

syndromale craniosynostose), te maken krijgen met veel ziekenhuisopnames. Dit kan tot veel 

verblijfkosten, reistijd en andere kosten leiden, maar daarnaast ook afwezigheid op het ‘thuisfront’. 

Dit heeft een impact op het hele gezin, maar kan ook tot praktische en materiële problemen leiden. 

 

De volwassene 

 

Het psychosociaal functioneren van volwassenen met een aangezichtsspleet is over het algemeen 

genomen positief, maar psychosociale aandachtspunten blijven belangrijk29.  

 

Ziekenhuiszorg 

 

Regelmatig een ziekenhuis bezoeken, behandelingen of operaties moeten ondergaan kan voor 

kinderen een heel ingrijpende ervaring zijn. Er zijn kinderen die hierdoor angstig worden. Een 

ziekenhuis is voor hen een wereld waar ‘zomaar, van alles, kan gebeuren’. De ouders en het 

multidisciplinaire team hebben de taak om het kind hier zo goed mogelijk in te begeleiden en op voor 

te bereiden. Als kinderen/jongeren langdurig in een kinderziekenhuis worden begeleid kan de 

overgang naar een volwassenen ziekenhuis groot zijn. Het multidisciplinaire team zal het kind in deze 

transitiefase begeleiden (zie ook 3.5 Transitiezorg bij Craniofaciale aandoeningen).  

 

Cognitief functioneren 

 

Onderzoek toont aan dat de gemiddelde intelligentie van kinderen met een niet-syndromale 

craniosynostose (IQ=96,6) niet significant verschilt van die van kinderen in de algemene bevolking 

(IQ=100). Kinderen met een syndromale craniosynostose hebben wel een twee keer zo grote kans op 

een benedengemiddeld IQ (IQ < 85) dan kinderen in de algemene bevolking, namelijk 30% tegen 

15,9%. Kinderen met het syndroom van Apert hebben een sterk verhoogde kans op een 

benedengemiddeld IQ. Een overzicht van het IQ per syndroom staat weergegeven in onderstaande 

tabel30. Voor de overige craniofaciale aandoeningen die in deze zorgstandaard worden behandeld is 

geen wetenschappelijk bewijs voor een verminderd cognitief functioneren.  

 

Tabel 9: Full-Scale IQ uit Maliepaard e.a. 2014 

 

Groep* Samenvattende puntenscore (Full-Scale IQ) 

Mean (SD) Range 

Normatieve groep 100.0 (15.0) 47-188 

Apert 76.7 (13.3)** 59-94 

Crouzon/Pfeiffer 103.0 (20.1) 54-133 

Muenke 95.2 (16.4) 73-124 

Saethre-Chotzen 100.0 (26.6) 52-141 

 

Ad *) Leeftijd: tussen 6 en 13 jaar. 

Ad**) Statistisch verschil (p<.001) met de normatieve groep.  
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3 Organisatiestructuur van het zorgproces 
 

Voor algemene informatie over expertisenetwerk, erkende expertisecentra, behandelcentra, rollen 

binnen de zorg voor zeldzame aandoeningen, individueel zorgplan, zelfmanagement, transitie, 

patiëntenregistratie en communicatie wordt verwezen naar www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl. 

 

3.1 Expertisenetwerk voor Craniofaciale aandoeningen 
 

3.1.1 Expertisecentra 

 

Laposa wil zich, samen met de BOSK, sterk maken voor behandeling van -alle typen- craniofaciale 

aandoeningen in nationaal erkende expertisecentra. De ontwikkeling van nationaal erkende 

expertisecentra voor craniofaciale aandoeningen wordt door Laposa ondersteund. Voor een 

overzicht van de door het ministerie van VWS nationaal erkende expertisecentra voor craniofaciale 

aandoeningen wordt verwezen naar www.zichtopzeldzaam.nl, www.erfelijkheid.nl of 

www.orpha.net. Hier staat welk centrum voor welke specifieke craniofaciale aandoening(en) een 

expertisecentrum is. Een expertisecentrum voor CFA is niet per definitie een expertisecentrum voor 

alle craniofaciale aandoeningen. Er kunnen dus meerdere expertisecentra bestaan met ieder zijn 

eigen aandachtsgebied ofwel specifieke aandoening(en). 

 

De expertisecentra voldoen aan de landelijke toetsingscriteria waarbij de EUCERD-criteria het 

uitgangspunt zijn. Een expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen heeft een craniofaciaal 

team, verleent de zorg volgens de onderhavige zorgstandaard, werkt samen op het gebied van 

patiëntenzorg en kwaliteitsverbetering, onderzoek en onderwijs, en maakt (direct of indirect) deel uit 

van een Europees Referentie Netwerk (Eén nationaal erkend expertisecentrum zal mogelijk andere 

nationaal erkende expertisecentra in een ERN vertegenwoordigen). Op www.ern-cranio.eu staat 

informatie over de expertisecentra binnen Europa per diagnose. 

 

Voor een toelichting op expertise- en behandelcentra in het algemeen en concentratie en organisatie 

van zorg wordt verwezen naar het Visiedocument Concentratie en organisatie van zorg bij zeldzame 

aandoeningen (www.vsop.nl). 

 

3.1.2 Shared care bij Craniofaciale aandoeningen 

 

Een patiënt met een craniofaciale aandoening krijgt integrale zorg op de juiste plaats en op de juiste 

tijd door een netwerk van samenwerkende zorgverleners31. Bij zeldzame aandoeningen is ‘zorg 

dichtbij huis als het kan en ver weg als het moet’ het uitgangspunt om kwalitatief hoogwaardige zorg 

te garanderen, maar zal ‘ver weg’ vaker aan de orde zijn dan bij veelvoorkomende aandoeningen32. 

 

De zorg voor craniofaciale aandoeningen vindt plaats in een expertisecentrum, waarbij de RA de 

regie heeft over de totale (levenslange) multidisciplinaire zorg. Ook voor craniofaciale aandoeningen 

http://www.zichtopzeldzaam.nl/
http://www.erfelijkheid.nl/
http://www.orpha.net/
http://www.ern-cranio.eu/
https://vsop.nl/wat-doen-wij/werkterreinen/#item-10
http://www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl/
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geldt dat niet alle zorg in een expertisecentrum moet plaatsvinden. Relatief eenvoudig medisch-

specialistische zorg kan in samenwerking met en onder coördinatie van het nationaal erkend 

expertisecentrum ook in een (regionaal) behandelcentrum (BC) plaatsvinden. Enkele voorbeelden 

van shared care, waarbij (een deel van) de behandeling in een BC plaatsvindt: 

 Standaard controle / observatie papiloedeem door de oogarts. 

 Het plaatsen van buisjes en het behandelen van een oorontsteking door de KNO-arts bij 

normale luchtwegen. 

 Sommige tussentijdse controles op indicatie van de orthodontist van het expertisecentrum, 

bijvoorbeeld in een Centrum voor Bijzondere Tandheelkunde (CBT, een team dat 

gespecialiseerd is in de zorg aan o.a. aangeboren gebitsafwijkingen) ofwel lokaal 

‘Schisisteam’. 

 Zorg voor PRS: Een nationaal erkend expertisecentrum (zie www.orpha.net, 

www.erfelijkheid.nl of www.zichtopzeldzaam.nl) kan de zorg voor PRS onderbrengen bij een 

craniofaciaal team of een schisis-team (dat deel uitmaakt van het expertisenetwerk) dat 

mogelijk dichterbij huis gesitueerd is. De regie over de zorg blijft de verantwoordelijkheid van 

het nationaal erkend expertisecentrum. 

Bij shared care geldt dat de RA van het EC de regie houdt en de ZC het 1e aanspreekpunt t.a.v. 

medisch inhoudelijke vragen voor de ouders en patiënt blijft.  

Goede communicatie tussen het EC en het BC is erg belangrijk. De ouders hebben de 

verantwoordelijkheid om aan de betreffende arts in het BC (hoofdbehandelaar voor de specifieke 

behandeling/interventie) de contactgegevens van de RA in het EC te verstrekken, met het verzoek 

alle onderzoeks- en behandelgegevens rechtstreeks aan de RA in het EC door te geven. De 

behandelend arts in het BC stuurt de RA in het EC een brief, waarvan de huisarts en de ouders een 

afschrift ontvangen.  

Met de verwijzing voor (deel)behandeling naar het BC informeert de RA van het EC het BC. Het BC 

koppelt de resultaten en bevindingen door middel van een brief terug aan de RA van het EC. De ZC is 

het eerste aanspreekpunt voor in – en externe medebehandelaars van buiten het team en 

onderhoudt met hen contact (zie ook 3.1 Expertisenetwerk voor Craniofaciale aandoeningen).  

 

3.2 Multidisciplinaire zorg voor Craniofaciale aandoeningen 
 

In iedere fase kunnen (veel) verschillende zorgverleners bij de zorg voor een craniofaciale 

aandoening betrokken zijn, maar zodra er sprake is van (verdenking op) een craniofaciale aandoening 

is een, door VWS, nationaal erkend expertisecentrum het kernteam (zie ook Multidisciplinair 

craniofaciaal (kern)team in 3.2 Multidisciplinaire zorg voor Craniofaciale aandoeningen). In Bijlage 6 

Betrokken zorgverleners wordt per fase de zorgverleners (in willekeurige volgorde) weergegeven die 

betrokken kunnen zijn.  

 

 

http://www.orpha.net/
http://www.erfelijkheid.nl/
http://www.zichtopzeldzaam.nl/
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Multidisciplinair craniofaciaal (kern)team 

 

Binnen een multidisciplinair craniofaciaal (kern)team werken specialisten nauw samen en verlenen 

gezamenlijk de zorg aan patiënten met een craniofaciale aandoening. Deze specialisten kunnen 

verschillende rollen vervullen. Voor een overzicht van de rollen regievoerend arts, 

hoofdbehandelaar, medebehandelaar en zorgcoördinator binnen de zorg voor zeldzame 

aandoeningen wordt verwezen naar www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl. Voor het profiel van CFA-

Regievoerend arts wordt verwezen naar Bijlage 2 Profiel CFA-Regievoerend arts. 

 

Binnen het (kern)craniofaciaal team is voor iedere patiënt met een craniofaciale aandoening een 

regievoerend arts en een zorgcoördinator (ZC) aangesteld. Deze rollen kunnen door dezelfde 

zorgverlener of verschillende zorgverleners worden ingevuld. Het craniofaciaal (kern)team beslist 

met de regievoerend arts mee t.a.v. het behandelbeleid. De teamleden overleggen gezamenlijk over 

de planning en uitvoering van gecombineerde orthodontische – chirurgische behandelingen vanuit 

hun kennis en kunde over groei van het dentofaciale complex. 

Vanaf het begin van het zorgproces is bij alle betrokkenen (ouders, patiënt en zorgverleners) bekend 

wie de hoofdbehandelaar (voor een bepaald behandeltraject) is en wie de rol van regievoerend arts 

en de zorgcoördinator vervult. De regievoerend arts informeert de ouders en de huisarts over wie 

deze drie rollen invullen en stelt hen ook op de hoogte bij wijziging / overdracht. 

 

Elke zorgverlener draagt verantwoordelijkheid voor de inhoud van het deel (behandelplan) dat 

betrekking heeft op eigen vakgebied c.q. deskundigheid binnen het kader van het zorgtraject voor de 

individuele patiënt. Iedere zorgverlener (h)erkent de rol van de regievoerend arts en de 

zorgcoördinator. Het ondersteunen van het zelfmanagement is een taak van het hele team.  

 

De rol RA is binnen het craniofaciaal team niet gekoppeld aan één specifiek specialisme. Er wordt per 

patiënt gekeken welke arts van het craniofaciaal team het beste de rol van RA op zich kan nemen.  

Bij deze benoeming speelt de indicatie / het zwaartepunt van de behandeling een rol.  

De verantwoordelijkheden van de RA worden wel vastgelegd, maar dit heeft geen juridische status 

(i.t.t. het hoofdbehandelaarschap).  

 

De RA arts stelt de betrokken zorgverleners van het multidisciplinaire team vast. Hij informeert bij 

aanvang van de totale (levenslange) multidisciplinaire zorg en bij wijziging bij iedere zorgfase de 

ouders en de huisarts over wie voor welke specifieke rol binnen het multidisciplinaire team 

verantwoordelijk is en in het bijzonder over: de RA, de ZC en de HB(s) voor het betreffende 

behandeltraject. 

 

De ZC neemt deel aan het multidisciplinaire overleg of krijgt in ieder geval het verslag van elk overleg 

m.b.t. de patiënt.  

 

In de situatie waarin er (nog) geen mogelijkheden bestaan voor een elektronisch, gezamenlijk 

individueel zorgplan zal de ZC de ouders ondersteunen bij het completeren van het individueel 

https://kwaliteitvoorzeldzaam.nl/begrippen/
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zorgplan (zie ook 3.3 Individueel zorgplan bij Craniofaciale aandoeningen). De ZC ondersteunt de RA 

en kan screenen op zowel medische als psychosociale vragen en zo nodig verwijzen naar 

gespecialiseerde hulpverlening.  

De ZC coördineert in overleg met de RA de transitiefase en ondersteunt de RA hierin: de (start van 

de) voorbereiding, de afronding in het kinderziekenhuis en de overgang naar het volwassen 

ziekenhuis. 

 

De rol van ZC wordt veelal ingevuld door een Nurse Practitioner, verpleegkundig specialist of 

Physician Assistant. 

Het hoofdbehandelaarschap, het medebehandelaarschap en bij uitzondering de rol van RA en ZC 

kunnen onder de volgende voorwaarden worden overgedragen: 

1. beide betrokken zorgverleners moeten hiermee instemmen; 

2. de overdracht is in het medisch dossier verwerkt;  

3. de ouders/wettelijke vertegenwoordigers en patiënt zijn geïnformeerd en stemmen in. 

 

3.3 Individueel zorgplan bij Craniofaciale aandoeningen 
 

Idealiter hebben de ouders en de patiënt en alle betrokken zorgverleners (van het EC, de huisarts en 

eventueel een behandelend arts in een BC) te allen tijde de mogelijkheid om een elektronisch, 

gezamenlijk IZP in te zien. Voor het elektronisch, gezamenlijk IZP is het Elektronisch Patiëntendossier 

(EPD) het uitgangspunt. Dit IZP beheert de RA en wordt hierbij ondersteund door de ZC.  

 

Zolang er geen mogelijkheden bestaan voor een elektronisch, gezamenlijk IZP zullen de ouders de 

mogelijkheid hebben om zelf een IZP te documenteren. De RA informeert standaard de ouders over 

welke artsen de specifieke rollen (hoofdbehandelaar, regievoerend arts en zorgcoördinator) invullen 

(ook bij wijzing/overdracht). Op verzoek van ouders en/of patiënt wordt, door de regievoerend arts 

en/of de zorgcoördinator, in alle fasen alle relevante info (schriftelijk) ter beschikking gesteld. De 

ouders en/of de patiënt kunnen vragen om bijvoorbeeld 1. het verslag van het MDO, 2. in kopie de 

correspondentie van de regievoerend arts aan de huisarts en 3. in geval van shared care, in kopie de 

correspondentie van de behandelend arts (hoofdbehandelaar in BC) aan de regievoerend arts (en de 

huisarts). De ouders en de patiënt nemen het zorgplan mee naar iedere afspraak met iedere 

zorgverlener in de vorm van een hardcopy of digitaal. Een digitaal zorgplan kan bijvoorbeeld op USB-

stick staan. Zorgafspraken worden geëvalueerd en zo nodig worden deze bijgesteld of worden 

nieuwe afspraken gemaakt. Bij vragen en/of onduidelijkheden kunnen de ouders en de patiënt ook 

voor het IZP laagdrempelig terecht bij de ZC. Voor een overzicht van het IZP dat door de ouders en de 

patiënt kan worden gedocumenteerd wordt verwezen naar Bijlage 3 Individueel zorgplan voor 

ouders en patiënt met een CFA.  

De verantwoordelijkheden en rollen van de verschillende zorgverleners (regievoerend arts, 

zorgcoördinator, hoofdbehandelaar per behandeltraject en overige zorgverleners uit het 

craniofaciale team) en de afspraken over de wijze van communiceren zijn in het elektronisch, 
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gezamenlijk IZP vastgelegd. Indien er geen elektronisch, gezamenlijk IZP is zal de zorgcoördinator 

deze informatie aan de ouders beschikbaar stellen, zodat de ouders dit kunnen documenteren in het 

IZP voor ouders en patiënt. 

De regievoerend arts zal samen met de ouders en de patiënt de behandeling (periodiek) evalueren of 

de streefdoelen zijn gehaald en of bijstellen van het zorgplan noodzakelijk of wenselijk is. Wanneer 

het IZP geëvalueerd wordt, zal door de regievoerend arts in overleg met de ouders en de patiënt 

worden bepaald.  

Ouders en wettelijke vertegenwoordigers mogen het dossier van hun kinderen onder de 12 jaar 

inzien. Voor hun kinderen van 12 tot 16 jaar hebben ze toestemming van hun kinderen nodig voor 

inzage33. Bij patiënten met een craniofaciale aandoening kan er sprake zijn van een cognitief 

verminderd functioneren. Hierdoor is het mogelijk dat de patiënt niet of onvoldoende zou kunnen 

omgaan met de verantwoordelijkheid en aansprakelijkheid voor de eigen rechtshandelingen. In deze 

situatie zou de patiënt een belangenbehartiger nodig kunnen hebben (curatele, bewind en 

mentorschap34) en zouden aanvullende afspraken voor kinderen ouder dan 12 jaar niet nodig zijn ten 

behoeve van de inzage van het IZP door de ouders. Deze belangenbehartiger kan ook één van de 

ouders zijn. 

 

Bij de overgang naar iedere volgende fase in het zorgcontinuüm wordt voor de organisatie van de 

zorg steeds opnieuw bepaald en door de ouders in het IZP gedocumenteerd: 

1. wie de regievoerend arts is;  

2. wie de zorgcoördinator is; 

3. wie de hoofdbehandelaar voor het betreffende behandeltraject is; 

4. wie voor welke specifieke rol binnen het multidisciplinaire team verantwoordelijk is. 

 

Omdat een IZP maatwerk is, kan de gegeven inhoud van het IZP in hoofdstuk 4 (per fase) niet voor 

alle individuen volledig zijn. Zowel de betreffende zorgverlener als de patiënt kan de beschreven zorg 

in de vorm van een checklist gebruiken (zie Bijlage 4 Checklist Individueel Zorgplan Craniofaciale 

aandoening). 

 

3.4 Zelfmanagement bij Craniofaciale aandoeningen 
 

Wanneer het kind zelf zelfmanagementtaken op zich kan nemen hangt af van het individu en zijn 

cognitief functioneren. Bij patiënten met een craniofaciale aandoening kan er sprake zijn van een 

cognitief verminderd functioneren. Hierdoor is het mogelijk dat de patiënt niet of onvoldoende zou 

kunnen omgaan met de verantwoordelijkheid en aansprakelijkheid voor de eigen rechtshandelingen. 

Hierdoor kan er geen strikte leeftijdgrens gegeven worden t.a.v. het uitvoeren van zelfmanagement-

taken. Bovendien is het een geleidelijk proces waarbij het kind steeds meer groeit in de 

verantwoordelijkheid voor de zorg voor de craniofaciale aandoening. Indien er geen sprake is van 

een verminderd cognitief functioneren, kunnen kinderen doorgaans vanaf 12 jaar (gedeeltelijk) taken 

overnemen en bijvoorbeeld vanaf 14 jaar het gesprek met de regievoerend arts zelf voeren (in bijzijn 

van de ouder(s)). 
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Voor het slagen van zelfmanagement is het belangrijk dat zelfmanagement door betrokken partijen 

als gezamenlijke verantwoordelijkheid wordt gezien. In de praktijk zullen er verschillende niveaus van 

zelfmanagement bestaan. Deze zelfmanagementniveau‘s zijn afhankelijk van de aandoening (en 

verminderd cognitief functioneren), stadium van de aandoening, situatie en persoonlijke 

zelfstandigheid en draagkracht. Het zelfmanagementniveau wordt dus individueel afgestemd. Van 

belang is dat zowel patiënt als zorgverlener elkaars expertise erkennen en op basis hiervan 

gezamenlijk tot een individueel zorgplan komen waarin ook zelfmanagement een plek heeft. 

 

Voor aanvullende informatie over Zelfmanagement wordt verwezen naar het betreffende generieke 

zorgthema.  

 

3.5 Transitiezorg bij Craniofaciale aandoeningen 
 

Bij een patiënt met een craniofaciale aandoening sprake zijn van een cognitief verminderd 

functioneren. In deze situatie zal gekeken moeten worden of er een belangenbehartiger moet 

worden aangesteld (curatele, bewind en mentorschap35) en kan de verantwoordelijkheid voor het 

maken van keuzes in de zorg (volledig) van de patiënt overgenomen worden. Deze 

belangenbehartiger kan ook één van de ouders zijn. 

 
De ZC coördineert de transitiefase: de (start van de) voorbereiding, de afronding in het 

kinderziekenhuis en de overgang naar het volwassen ziekenhuis. Hierbij wordt niet alleen naar de 

kalenderleeftijd gekeken, maar ook rekening gehouden met het cognitief functioneren van de 

patiënt (zie ook 3.6 Communicatie bij Craniofaciale aandoeningen). 

 

De ZC heeft de taak om met het craniofaciale team, de patiënt en de ouders vroegtijdig (midden-

adolescentie) de mogelijkheden te bespreken (kinder- of volwassen verpleegafdeling) bij een 

eventuele operatie rond of kort na 18 jaar. Het team dient zich bewust te zijn van de vorm van 

communicatie. Juist bij transitie is de veranderende rol die ouders (en jongeren) hebben een rol waar 

aandacht voor moet zijn. 

 

Indien de operatie bij 18 jaar of ouder door het craniofaciale team wordt verricht en de patiënt 

opgenomen is op de volwassen verpleegafdeling, wordt de zorg door verpleegkundigen verricht die 

ervaring hebben met de zorg voor craniofaciale aandoeningen. Hiervoor is nauwe afstemming met 

de kinderafdeling een noodzakelijke voorwaarde. Na overleg met de ouders ten aanzien van de 

wensen, kunnen ouders in de gelegenheid worden gesteld om de hele dag bij hun kind te kunnen zijn 

(dus ook buiten de bezoektijden). De zorgcoördinator ziet hierop toe.  

 

Bij craniofaciale aandoeningen kan ook na 18 jaar behandeling plaatsvinden, omdat de groei van het 

gelaat dan pas voltooid is (zie ook  

4.4.2 Chirurgische behandeling). Indien er bij de overgang van het kinderziekenhuis naar het 

volwassen ziekenhuis sprake is van verandering van zorgverleners (per discipline), dan heeft een 

http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas
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geleidelijke overgang de voorkeur waarbij de patiënt al kennis heeft gemaakt met de zorgverleners 

uit het volwassenenteam terwijl hij nog onder behandeling is bij het kinderteam. 

Voor aanvullende informatie over transitiezorg wordt verwezen naar hier en naar 

www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl  (veelgestelde vragen).  

 

Voor aanvullende informatie met betrekking tot transitiezorg en de WGBO wordt verwezen naar 

www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/patientenrecht-en-clientenrecht. 

 

3.6 Communicatie bij Craniofaciale aandoeningen  
 

Het verstrekken en uitwisselen van informatie is een continu proces en vindt met en tussen alle 

betrokkenen en in alle fasen van het zorgtraject plaats. Alle zorgverleners van het multidisciplinaire 

team houden hierbij rekening met de wijze van communiceren (empathie en bejegening). 

 

De regievoerend arts informeert standaard bij aanvang van de totale (levenslange) multidisciplinaire 

zorg en bij wijziging bij iedere zorgfase de ouders en de huisarts over wie voor welke specifieke rol 

binnen het multidisciplinaire team verantwoordelijk is en in het bijzonder over: de regievoerend arts, 

de zorgcoördinator en de hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende behandeltraject. 

 

De regievoerend arts wordt door de afzonderlijke zorgverleners geïnformeerd en heeft daardoor 

continu inzicht in de totaal geboden zorg. Het multidisciplinaire team heeft hiervoor een vaststaand 

multidisciplinaire overleg (MDO) en indien nodig vindt afstemming plaats buiten dit regulier overleg. 

De RA coördineert dit MDO.  

 

De RA beheert het (medisch)dossier en dit dossier is het uitgangspunt bij een elektronisch, 

gezamenlijk dossier/individueel zorgplan. Hij informeert de ouders mondeling over o.a. de patiënt, 

de behandeling en het MDO. Deze mondelinge informatie is voor de ouders en de patiënt in 

begrijpelijke taal. De RA informeert de huisarts door middel van een brief over de behandeling en 

bijbehorende afspraken. Op verzoek van de ouders en/of patiënt ontvangen de ouders en de patiënt 

de informatie schriftelijk (bijvoorbeeld verslag MDO en/of een kopie van brief van RA aan huisarts). 

In de situatie dat er (nog) geen elektronisch, gezamenlijk dossier/individueel zorgplan is, kunnen de 

ouders deze schriftelijke informatie gebruiken bij het documenteren van het IZP voor ouders en 

patiënt (Zie Bijlage 2 Profiel CFA-Regievoerend arts). De ZC ondersteunt hierbij.  

De ZC is gedurende de totale (levenslange) multidisciplinaire zorg (inclusief follow up en monitoring) 

het eerste aanspreekpunt voor de ouders en de patiënt voor (niet-)medisch inhoudelijke vragen. De 

ZC stemt (indien nodig) de medisch inhoudelijke vragen af met de RA en draagt zorg voor het 

beantwoorden van vragen door eventueel de vragen voor te leggen aan andere leden van het 

multidisciplinaire team. De ouders en de patiënt kunnen te allen tijden bij de ZC terecht met vragen. 

 

De RA start met voorlichting direct na het stellen van de (klinische) diagnose en verstrekt informatie 

aan de ouders en de patiënt. De RA continueert dit gedurende het hele zorgtraject. De RA attendeert 

http://www.opeigenbenen.nu/wp-content/uploads/2018/06/Tien-punten-programma-Betere-Transitie-in-Medische-Zorg-vs-6.pdf
http://www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl/
http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/patientenrecht-en-clientenrecht
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de ouders en de patiënt op de mogelijkheid tot informatieverstrekking en begeleiding / steun door 

een patiëntenvereniging zoals Laposa36.  

Parallel aan de eerste voorlichting na het stellen van de klinische diagnose vindt een inventariserend 

gesprek ten behoeve van (de inhoud van) het individueel zorgplan plaats. Hierbij is gezamenlijke 

besluitvorming het uitgangspunt. In alle fasen wordt, op verzoek van de ouders en/of patiënt, alle 

relevante info aan de ouders ter beschikking gesteld door de regievoerend arts en/of de 

zorgcoördinator. De ouders ontvangen in ieder geval: 

1. het verslag van het MDO en  

2. in kopie de correspondentie van de regievoerend arts aan de huisarts en  

3. in geval van shared care, in kopie de correspondentie van de behandelend arts 

(hoofdbehandelaar in BC) aan de regievoerend arts (en de huisarts).  

Bij vragen en/of onduidelijkheden kunnen de ouders en de patiënt ook voor het documenteren van 

het IZP voor ouders en patiënt laagdrempelig terecht bij de ZC. 

In de behandelfase (follow-up) is soms ook voorlichting aan derden (bijvoorbeeld leerkracht) 

noodzakelijk. De ZC of de maatschappelijk werker, de ouders en de patiënt bepalen samen hoe deze 

voorlichting plaatsvindt. 

 

Bij shared care heeft de RA van het EC de regie over de totale (levenslange) zorg voor de 

craniofaciale aandoening en hebben alle betrokken zorgverleners de taak om onderzoeks- en 

behandelgegevens rechtstreeks aan de RA terug te koppelen. Hiernaast hebben de ouders en de 

patiënt, in het bijzonder m.b.t. de informatieoverdracht tussen het BC en het EC, een belangrijke 

(zelfmanagement)taak in het optimaliseren van de communicatie. De ouders hebben de 

verantwoordelijkheid om aan de betreffende arts in het BC (hoofdbehandelaar voor de specifieke 

behandeling/interventie) de contactgegevens van de RA in het EC te verstrekken, met het verzoek 

alle onderzoeks- en behandelgegevens rechtstreeks aan de RA in het EC door te geven. De 

behandelend arts in het BC stuurt de RA in het EC een brief, waarvan de huisarts en de ouders ten 

behoeve van het IZP een afschrift ontvangen. In de situatie waarin er (nog) geen elektronisch, 

individueel zorgplan is zullen de ouders en de patiënt samen met de ZC het individueel zorgplan 

bewaken op actualiteit (zie ook  

3.3 Individueel zorgplan bij Craniofaciale aandoeningen). Als er wel een elektronisch gezamenlijk 

individueel zorgplan aanwezig is, dan beheert de RA het dossier op actualiteit. 

 

Tijdens een consult van het craniofaciaal team met de ouders (en het kind) is in ieder geval de 

regievoerend arts aanwezig. Indien hij (onverwacht) afwezig is, worden de ouders en de patiënt zo 

spoedig mogelijk hiervan op de hoogte gebracht. Ouders worden ook spoedig geïnformeerd over 

verandering van arts bij een operatieve ingreep. De ouders en de patiënt krijgen in beide situaties de 

keuze voorgelegd 1. eenmalige overname van het consult door bijvoorbeeld een collega of een arts-

assistent of 2. verplaatsen van het consult. De ouders en de patiënt hebben hierin de volledige vrije 

keuze. Alleen als de ouders en de patiënt van te voren hebben ingestemd met een eenmalige 

overname kan het consult doorgang vinden. 

 

In de transitiefase kan er mogelijk een moment komen waarop het kind alleen naar het consult van 

de arts gaat. In deze (uitzonderlijke) situatie maken het kind (12 jaar of ouder), de arts en de ouders 
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afspraken over de terugkoppeling van de arts aan de ouders. Door een verminderd cognitief 

functioneren zou een patiënt zelf geen goede beslissingen kunnen nemen (zie 2.3 Psychosociale 

gevolgen). In deze situatie wordt door de ZC eerst overleg gepleegd met de wettelijk 

vertegenwoordiger over op welke manier de gesprekken moeten plaatsvinden en vervolgens worden 

eventueel specifieke maatregelen (curatele, bewind en mentorschap37) genomen om het kind te 

beschermen. Deze maatregelen hebben invloed op de communicatie en –afspraken. 

Voor aanvullende informatie over Communicatie en voorlichting wordt verwezen naar het 

betreffende generieke zorgthema.  

3.7 Patiëntenregistratie voor Craniofaciale aandoeningen 
 

Voor craniofaciale aandoeningen (inclusief schisis) wordt binnen de Nederlandse Vereniging voor 

Schisis en Craniofaciale Afwijkingen (NVSCA)  naast algemene gegevens van de patiënt, de afwijking 

in detail beschreven en de diagnose - al dan niet onderdeel van een syndroom – geregistreerd38.  

Doel van deze registratie is onder meer het verkrijgen van inzicht in de frequentie en het 

verspreidingspatroon van craniofaciale afwijkingen (en schisis) als groep en per aangeboren afwijking 

afzonderlijk in Nederland en Vlaanderen.  

Conform de Richtlijn Craniosynostose ziet Laposa in de toekomst graag een registratie ontwikkeld 

voor de (in deze zorgstandaard opgenomen) craniofaciale aandoeningen. Laposa ziet voor deze 

ontwikkeling in de nabije toekomst graag een samenwerking tussen nationaal erkende 

expertisecentra, Laposa en de NVSCA. De betrokken partijen zullen gezamenlijk kwaliteitseisen 

formuleren. 

http://www.nvpc.nl/uploads/stand/NVPC110420DOC-MW-Richtlijn_Craniosynostose_def101.pdf
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4 Ziektespecifieke zorg 
 

4.1 Inleiding 
 

Een zorgstandaard is gebaseerd op actuele en zo mogelijk wetenschappelijk onderbouwde inzichtenIV 

(zie voor meer informatie over kwaliteitsstandaarden en zorgstandaarden voor zeldzame 

aandoeningen op www.kwaliteitvoorzeldzaam.nl). De beschreven inhoud van de zorg en organisatie 

van zorg voor kinderen met een craniofaciale aandoening in deze zorgstandaard is gebaseerd op: 

 National Craniofacial Standards, The Department of Health, UK. Document control: Dr Bill 

Gutteridge 2003. 

 Parameters for Evaluation and Treatment of Patients with Cleft Lip/Palate or Other 

Craniofacial Anomalies, American Cleft Palate-Craniofacial Association Revised 2009. 

 Richtlijn ‘Behandeling en zorg voor craniosynostose’, zoals vastgesteld door de Nederlandse 

Vereniging voor Plastische Chirurgie (NPVC), 2018/i.o. 

 Richtlijn ‘Bone Conduction Devices, hulpmiddelen bij gehoorverlies’, zoals vastgesteld door 

de Nederlandse Vereniging voor Keel-Neus-Oorheelkunde van het Hoofd-Halsgebied 

(NVKNO) en de Nederlandse Vereniging voor Klinische Fysica (NvKF), 2018 /i.o. 

 Richtlijn ‘Contactmomenten Basistakenpakket Jeugdgezondheidszorg 0-19 jaar’, zoals 

vastgesteld door de Jeugdgezondheidszorg (JGZ), 2013. 

 Richtlijn ‘Etiologisch onderzoek bij slechthorendheid op de kinderleeftijd’, zoals vastgesteld 

door de Vereniging Klinische Genetica Nederland (NVKG), 2012. 

 Richtlijn ‘Mondzorg voor jeugdigen’, zoals vastgesteld door de Nederlandse Vereniging voor 

Kindertandheelkunde (NVvK), 2013. 

 Richtlijn ‘OSA(S) bij kinderen’, Nederlandse Vereniging voor KNO-heelkunde en Heelkunde 

van het Hoofd-Halsgebied, 2013. 

 Richtlijn ‘Postoperatief traject’, Nederlandse Vereniging voor Anesthesiologie (NVA), 2013. 

 Richtlijn ‘Postoperatieve pijn’, Nederlandse Vereniging voor Anesthesiologie (NVA), 2012. 

 Richtlijn ‘Preoperatieve traject’, Nederlandse Vereniging voor Anesthesiologie (NVA), 2010. 

 Richtlijn ‘Preventie, signalering en aanpak van voorkeurshouding en schedelvervorming, 

Nederlands Centrum Jeugdzorg (NJC), 2012. 

 Richtlijnen ‘Neonatale gehoordiagnostiek en gehoorzorg 0-4 jarigen’, vastgesteld door de 

Federatie van Nederlandse audiologische centra (FENAC), 2014. 

 Standaard ‘Onderzoek van de pasgeborene’, zoals vastgesteld door het Nederlands 

Huisartsen Genootschap (NHG), 2001. 

 UK Care Standards for the Management of Patients with Microtia and Atresia (BAA e.a.), 

2018. 

 Standaard ‘Otitis media met effusie’, zoals vastgesteld door het Nederlands Huisartsen 

Genootschap (NHG), 2005. 

                                                           
IV De vereniging Laposa is eigenaar van de zorgstandaard en verantwoordelijk voor het signaleren van en inspelen op nieuwe 
ontwikkelingen. 

https://kwaliteitvoorzeldzaam.nl/kwaliteitsstandaarden/
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De twee internationale standaarden zijn, voor zover relevant, meegenomen bij de ontwikkeling van 

de Richtlijn ‘Behandeling en zorg voor craniosynostose’ en in deze zorgstandaard additioneel 

verwerkt t.a.v. de orthodontische zorg. Aan de overige beschreven inhoud van de zorg voor kinderen 

met craniofaciale aandoeningen ligt geen evidence-based (multidisciplinaire) Nederlandse richtlijn 

ten grondslag. Echter is de onderhavige zorgstandaard tot stand gekomen op basis van expert-

consensus (eminence-based) en gebaseerd op actuele en wetenschappelijk onderbouwde inzichten. 

Tevens is de gewenste zorg vanuit patiëntenperspectief opgenomen en deze is complementair aan 

de zorg volgens de bovengenoemde richtlijnen.  

Onderstaand worden de 4 fasen van zorg voor patiënten met craniofaciale aandoeningen 

beschreven.  

4.2 Vroegtijdige onderkenning en preventie (Fase 1) 
 

Onder preventie beschreven in Fase 1 wordt secundaire preventie verstaan. Bij secundaire preventie 

worden ziekten of afwijkingen in een vroeg stadium opgespoord bij personen die ziek zijn, een 

verhoogd risico lopen of een bepaalde genetische aanleg hebben39.  

Het model voor de zorgstandaarden beperkt zich tot individuele zorgverlening en dus tot 

individugerichte preventie: geïndiceerde en zorggerelateerde preventie. Binnen deze zorgstandaard 

wordt de collectieve preventie (universele en selectieve preventie) niet besproken. Zorggerelateerde 

preventie richt zich op individuen met een ziekte of een of meerdere gezondheidsproblemen. Deze 

preventie heeft tot doel het individu te ondersteunen bij zelfredzaamheid, ziektelast te reduceren en 

‘erger’ te voorkomen40. Zorggerelateerde preventie maakt onderdeel uit van Fase 4 Psychosociale 

begeleiding en maatschappelijke participatie.  

 

4.2.1 Indicatie 

 

Binnen de fase van de zorg tijdens de vroege onderkenning en preventie zijn de volgende 

subgroepen te onderscheiden: 

1. een ouderpaar met kinderwens met een voorgaand kind met één van de in deze 

zorgstandaard besproken aandoening; 

2. een zwangere of partner met één van de in deze zorgstandaard besproken aandoeningen of 

bij wie een dergelijke (mogelijk) erfelijke craniofaciale aandoening in de familie voorkomt (1e 

of 2e graad); 

3. een pasgeboren baby waar één van de in deze zorgstandaard besproken aandoeningen in de 

familie voorkomt (1e of 2e graad) of met verdenking op een craniofaciale aandoening op basis 

van de volgende symptomen (Indexpatiënt):  

 afwijkende schedelvorm; 

 verminderde groei van een deel van het gezicht, zoals onderontwikkelde boven- 

en/of onderkaak; 

 functiestoornis van:  

- hersenen 

- ogen 
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- oren 

- ademhalingswegen 

- eet- en slikfunctie. 

4.2.2 Behandeling en begeleiding 

 

4.2.2.1 Een ouderpaar met kinderwens met een voorgaand kind met een (mogelijk) erfelijke 

craniofaciale aandoening 

Ieder ouderpaar met een voorgaand kind met een craniofaciale aandoening behoeft 

preconceptioneel  advies en erfelijkheidsvoorlichting van een klinisch geneticus. Preconceptioneel 

advies en erfelijkheidsvoorlichting wordt derhalve aangeboden. Een klinisch geneticus bepaalt op 

basis van de etiologische diagnose (zie ook 4.3.2 Behandeling en begeleiding) van het (voorgaand) 

kind met een craniofaciale aandoening de herhalingskans evenals de keuze-alternatieven bij 

vervulling van kinderwens, zoals de mogelijkheden van prenatale diagnostiek. De klinisch geneticus 

geeft een advies en begeleidt zonodig het ouderpaar. 

Voor uitgebreide informatie over behandeling en begeleiding wordt verwezen naar het generieke 

thema Preconceptie- en prenatale zorg bij zeldzame aandoeningen (https://zichtopzeldzaam.nl/).  

 

4.2.2.2 Een zwangere of partner met een (mogelijk) erfelijke craniofaciale aandoening of bij wie 

een (mogelijk) erfelijke craniofaciale aandoening in de familie voorkomt (graad 1e of 2e) 

De zwangere (waarbij er tijdens echoscopisch onderzoek afwijkingen worden geconstateerd die op 

een (erfelijke) craniofaciale aandoening kunnen duiden) is op medische indicatie onder behandeling 

bij een gynaecoloog (regievoerend arts). De gynaecoloog verwijst het toekomstig ouderpaar naar een 

expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen voor informatie over de mogelijke aandoening. 

Het expertisecentrum voert op indicatie uitgebreidere prenatale echo’s en eventueel andere 

onderzoeken uit. Het ouderpaar wordt tevens verwezen naar een klinisch geneticus voor 

erfelijkheidsadvies. Het expertisecentrum geeft de gynaecoloog advies over de bevalling (2e of 3e lijns 

ziekenhuis waar een expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen aanwezig is). Dit advies is 

afhankelijk van de afwijking. De gynaecoloog bespreekt dit advies met het ouderpaar en zij besluiten 

samen waar de bevalling gaat plaatsvinden.  

 

4.2.2.3 Een pasgeboren baby waar een (mogelijk) erfelijke craniofaciale aandoening in de familie 

voorkomt (graad 1e of 2e) of met verdenking op een craniofaciale aandoening 

 

Signalering bij geboorte 

Direct na de geboorte controleert de verloskundig zorgverlener (verloskundige, huisarts of 

gynaecoloog) de baby volgens ‘Het onderzoek van de pasgeborene’41. De arts of verloskundige stelt 

vast of er een vermoeden is van een afwijkende schedelvorm (neurocranium en aangezichtsschedel). 

Indien dit het geval lijkt  vindt er geen aanvullende diagnostiek plaats en wordt de baby (via de 

(huis)arts) direct voor beoordeling doorverwezen naar doorgaans een kinderarts in een algemeen 

ziekenhuis (zie voor het vervolg van het traject 4.3.2.2 Een pasgeboren baby met verdenking op een 

craniofaciale afwijking). Een (huis)arts kan ook zelf direct contact leggen met een nationaal erkend 

expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen (bijvoorbeeld een neurochirurg of een klinische 

https://zichtopzeldzaam.nl/
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geneticus van een craniofaciaal team) (zie ook 3.1 Expertisenetwerk voor Craniofaciale 

aandoeningen). 

Signalering tussen 8 tot 14 dagen na geboorte 

Bij het eerste zuigelingenhuisbezoek, tussen 8 tot 14 dagen na de geboorte, onderzoekt de 

jeugdverpleegkundige het kind op (algemene) lichamelijke ontwikkeling en groei volgens het 

‘Basistakenpakket van de JGZ’42. Na signalering van een mogelijk craniofaciale aandoening, zal zij het 

kind ofwel naar de huisarts verwijzen of vervroegd op het consultatiebureau door de jeugdarts laten 

onderzoeken.  

Het vragen naar een eventuele sterke voorkeurshouding en/of schedelvervorming en het controleren 

van de baby op schedelvervorming maakt onderdeel uit van het zuigelingenhuisbezoek. Na 

signalering hiervan door de jeugdverpleegkundige, vindt binnen 2 weken een (extra) consult plaats 

door de jeugdarts voor het verrichten van differentiaal diagnostiek: een lichamelijk onderzoek (van 

met name de schedelvorm) in combinatie met een anamnese. Voor het maken van onderscheid 

tussen een craniosynostose en positionele schedelvormafwijkingen kunnen anamnestisch de 

volgende vragen behulpzaam zijn: 

1. Was de schedelvervorming bij de geboorte aanwezig? 

2. Is er een voorkeurshouding aanwezig? 

3. Is er verbetering van de afwijking? 
Blijkt de schedelvorm al sinds de geboorte aanwezig te zijn én er geen verbetering te zijn 

opgetreden, dan verwijst de jeugdarts (met informeren van of in overleg met de huisarts) de baby 

direct voor klinische diagnostiek naar (doorgaans) een kinderarts in een algemeen ziekenhuis (zie 

voor het vervolg van het traject 4.3.2 Behandeling en begeleiding). De jeugdarts kan ook zelf direct 

contact leggen met een nationaal erkend expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen 

(bijvoorbeeld een neurochirurg of een klinische geneticus van een craniofaciaal team) (zie ook 3.1 

Expertisenetwerk voor Craniofaciale aandoeningen). 

Signalering binnen 4 weken tot 3 maanden na de geboorte 

Indien de craniofaciale aandoening niet gesignaleerd is op bovenstaande momenten, dan kan de 

aandoening mogelijk worden vastgesteld tijdens het eerste reguliere bezoek aan de jeugdarts bij ca. 

4 weken, of tijdens één van de twee bezoeken aan de jeugdarts of jeugdverpleegkundige bij 8 weken 

en 3 maanden. De jeugdarts c.q. de jeugdverpleegkundige controleert het kind wederom volgens het 

‘Basistakenpakket van de JGZ’. Zonodig vindt een (extra) consult plaats door de jeugdarts voor het 

verrichten van differentiaal diagnostiek. Zie voor het vervolg van het traject Signalering tussen 8 tot 

14 dagen na geboorte.  

 

4.2.3 Individueel zorgplan fase 1 

 

Vaak is er in fase 1 nog geen concreet individueel zorgplan, omdat het nog niet duidelijk is of er 

sprake is van een (nieuwe) patiënt met een craniofaciale aandoening. In deze fase is het echter wel 

van belang dat de volgende aspecten in ieder geval worden besproken door de regievoerend arts: 
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Organisatie van de zorg 

 Regievoerend arts, zorgcoördinator, hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende 

behandeltraject en overige betrokken zorgverleners, hun taken en verantwoordelijkheden en 

hun deskundigheid van craniofaciale aandoeningen. 

 

Behandeling 

 Schriftelijke informatie aan ouders (bv website(s)) en mondelinge toelichting hierop: 

 Wat houdt de craniofaciale aandoening in? 

 Prognose en toekomstverwachting. 

 Informeren over het bestaan van de patiënten- en oudervereniging Laposa en (eenmalig) 

verstrekken van folder/flyer met algemene informatie en contactgegevens van Laposa. 

 Informatieverstrekking door RA aan de huisarts, jeugdarts en (1e lijns)verloskundige en 

kraamverzorgende. 

 Informatieverstrekking door klinisch geneticus aan het ouderpaar. 

 Aanbieden mogelijkheid tot psychosociale ondersteuning tijdens de zwangerschap. 

 Bij verhoogd risico: verstrekking tijdens de zwangerschap van een stappenplan en 

contactgegevens voor na de bevalling.  

Zelfmanagement  

 Therapietrouw ten aanzien van consulten, medicatie, advies. 

 Observeren van het gedrag van de baby; 

 Vergaren van informatie bv bij patiënten- en oudervereniging Laposa. 

 

4.3 Diagnose (Fase 2) 
 

Zodra er verdenking is van een craniofaciale aandoening wordt de patiënt direct doorverwezen naar 

(doorgaans) een algemeen ziekenhuis en kan de patiënt binnen één tot zes weken, mits de conditie 

van de patiënt dit toelaat, voor diagnostiek terecht. 

 

4.3.1 Indicatie 

 

Binnen de fase van de diagnose zijn de volgende subgroepen te onderscheiden: 

1. een ongeboren baby met verdenking op een craniofaciale afwijking;  

2. een pasgeboren baby met verdenking op een craniofaciale afwijking. 

 

4.3.2 Behandeling en begeleiding 

 

4.3.2.1 Een ongeboren baby met verdenking op een craniofaciale afwijking  

Tijdens de zwangerschap kan, na counseling door een klinisch geneticus, prenatale diagnostiek 

worden aangeboden, om te onderzoeken of het ongeboren kind een verandering heeft in het erfelijk 

materiaal horende bij een craniofaciale aandoening. Het is niet altijd mogelijk tijdens de 

zwangerschap een genetische diagnose te stellen. Soms wordt ervoor gekozen pas na de geboorte 
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genetische diagnostiek in te zetten. In geval van een risico op bijvoorbeeld ernstige OSA postpartum 

is het aan te raden om de bevalling in het centrum te laten plaatsvinden waar adequate opvang kan 

worden geboden (meestal expertise centrum). 

4.3.2.2 Een pasgeboren baby met verdenking op een craniofaciale afwijking 

 

Klinische diagnostiek in algemeen ziekenhuis 

Aanvullende diagnostiek in de 2e lijn moet goed worden afgewogen in verband met de toegevoegde 

waarde, beschikbare expertise en de mogelijke vertraging van de doorverwijzing. Bij een vermoeden 

van craniosynostose wordt zo snel mogelijk doorverwezen naar een expertisecentrum, zonder 

aanvullende diagnostiek.  

De kinderarts (2e lijn) brengt het kind met de craniofaciale aandoening door middel van lichamelijk 

onderzoek verder in kaart43. In deze fase van klinische diagnostiek vormt lichamelijk onderzoek de 

basis. Er vindt in principe geen beeldvormend onderzoek plaats. De kinderarts kan eventueel een 

portretfoto maken (met digitale camera) en voorleggen aan het expertisecentrum.  

Bij vaststelling van, verdenking op of twijfel of er sprake is van een craniofaciale aandoening verwijst 

de kinderarts de patiënt direct door naar een expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen. De 

kinderarts neemt direct contact op met het expertisecentrum over het vervolg van het onderzoek en 

de daarbij horende gewenste route. Het expertisecentrum bepaalt op individuele basis wat de 

gewenste route en bij opname in het expertisecentrum ook wat de gewenste toegangstijd is. De 

toegangstijd tot het expertisecentrum hangt af van de ernst van de aandoening van het individu. 

 

Etiologische diagnostiek in expertisecentrum 

Beeldvormend onderzoek 

Bij (klinische verdenking op) craniosynostose met middelmatig risico wordt als eerste radiologisch 

diagnosticum een echografie van de schedel of X-schedel (VA, dwars, Towne bij achterhoofd, 

Tschebull bij voorhoofd) verricht. Bij een hoge klinische verdenking op craniosynostose wordt direct 

een Low dose 3D-CT als eerste radiologisch diagnosticum gezien. 

Echter, een X-schedel vindt niet plaats vóór de leeftijd van 3 maanden. Als de X-schedel een 

synostose bevestigt of niet uitsluit, wordt een CT-scan met 3D-reconstructie verricht. Als de X-

schedel bij zeer jonge kinderen een onduidelijk beeld oplevert, wordt de X-schedel na 1 à 2 maanden 

herhaald. Het is wel essentieel dat iedere X-schedel door ervaren clinici wordt uitgevoerd en 

beoordeeld. Echografie van de schedelnaden kan als alternatief voor een X-schedel worden 

uitgevoerd. 

 

Genetisch en dysmorfologisch onderzoek 

Een klinisch geneticus (met ervaring op het gebied van erfelijke en aangeboren 

afwijkingen/dysmorfieën) in het expertisecentrum verricht dysmorfologisch onderzoek om het 

onderscheid tussen syndromale en niet-syndromale craniosynostose /craniofaciale aandoeningen te 

maken. Het kind wordt onderzocht op het voorkomen van dysmorfe kenmerken van o.a. het gelaat 

en ledematen (dysmorfe kenmerken zijn zichtbare aangeboren afwijkingen en kunnen een aanwijzing 

zijn voor een afwijking in een gen, meerdere genen of van chromosomen). Naast deze dysmorfe 

kenmerken worden verschillende lichaamsmaten vastgelegd en vergeleken met normaalwaarden. 
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Tevens vraagt de klinisch geneticus de familiegeschiedenis uit, bijvoorbeeld naar andere aangeboren 

afwijkingen. 

De klinisch geneticus kan aan de hand van de bevindingen van het onderzoek een DNA-onderzoek of 

chromosomenonderzoek inzetten.  

 

Als er meerdere dysmorfieën worden vastgesteld dient al in de eerste levensweken aanvullende 

diagnostiek verricht te worden (bijvoorbeeld cardiologisch onderzoek, nierecho, aanvullend 

gehooronderzoek, onderzoek kinderneuroloog). 

Moleculair genetische diagnostiek wordt niet standaard aangeboden bij niet-syndromale 

scaphocephalie en niet-syndromale trigonocephalie. Wanneer deze vormen van craniosynostose 

familiair voorkomen wordt moleculair genetische diagnostiek ingezet afhankelijk van de bevindingen 

binnen de familie en bij voorkeur na overleg met een tertiair craniofaciaal centrum. 

Wanneer sprake is van een syndromale craniosynostose zonder klinische diagnose (een niet-

classificeerbare craniosynostose) of een genetisch niet bevestigde klinische diagnose zal uitgebreider 

onderzoek ingezet moeten worden. 

 

4.3.3 Individueel zorgplan fase 2 

 

In deze fase wordt er veelvuldig gebruik gemaakt van het individueel zorgplan als weergave van de 

organisatie van zorg en wederzijdse afspraken in de diagnostische fase. De volgende aspecten 

worden in ieder geval door de regievoerend arts besproken.  

 

Organisatie van de zorg 

 Regievoerend arts, zorgcoördinator, hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende 

behandeltraject en overige betrokken zorgverleners, hun taken en verantwoordelijkheden en 

hun deskundigheid van craniofaciale aandoeningen. 

 Idealiter kunnen de regievoerend arts, de ouders, de patiënt en de overige leden van het 

multidisciplinaire team te allen tijde inzage hebben in het IZP. Dit is haalbaar indien er een 

elektronisch, gezamenlijk dossier is. De regievoerend arts bespreekt of en hoe dit 

realiseerbaar is.  

 

Behandeling 

 Schriftelijke informatie aan ouders (bijv. website(s)) en mondelinge toelichting hierop: 

 Wat houdt de craniofaciale aandoening in? 

 Geschikte internetsite(s) ten aanzien van craniofaciale aandoeningen. 

 Waar moeten ouders op letten (zelfmanagement)? 

 Prognose en toekomstverwachting. 

 Informeren over het bestaan van de patiënten- en oudervereniging Laposa en (eenmalig) 

verstrekken van folder/flyer met algemene informatie en contactgegevens van Laposa. 

 Terugrapportage naar verwijzer. 

 Informatieverstrekking aan de huisarts. 
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 In geval van Craniosynostose: Informeren over beschikbaarheid van patiëntenversie van de 

Richtlijn Craniosynostose (door RA of ZC). 

 Individueel zorgplan:  

 RA bepaald in overleg met de ouders de inhoud; 

 Ouders beheren het IZP voor ouders en patiënt indien er geen elektronisch, 

gezamenlijk dossier beschikbaar is; 

 RA beheert het IZP indien er wel een elektronisch, gezamenlijk dossier beschikbaar 

is; 

 ZC ondersteunt, indien nodig, de ouders bij het completeren van het individueel 

zorgplan voor ouders en patiënt; 

 Evaluatie vindt periodiek plaats tussen de RA, ouders en patiënt.  

 Werkwijze diagnostisch fase en bijbehorend protocol, hierbij bespreken: 

 De onderzoeken (welke, doel en uitvoering). 

 De (eventuele) alternatieven. 

 De (eventuele) complicaties. 

 Terugkoppeling van resultaat onderzoek, hierbij bespreken: 

 De uitslag. 

 De prognose. 

 De (eventuele) complicaties. 

 Verwijzing naar klinisch geneticus. Klinisch geneticus verzorgt: 

 Schriftelijke informatie over en mondelinge toelichting hierop ten aanzien van 

erfelijkheidsonderzoek. 

 Terugkoppeling van resultaat erfelijkheidsonderzoek. 

 

Zelfmanagement  

 Therapietrouw ten aanzien van consulten, advies en medicatie; 

 Bij afwezigheid van elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan: In samenwerking met ZC 

het beheren van het individueel zorgplan voor ouders en patiënt (behandelbeleid, afspraken, 

uitslagen en resultaten), waarbij ouders aangeven een afschrijft van de brief van de RA aan 

de HA wel/niet te willen ontvangen; 

 Observeren van het gedrag van het kind; 

 Bij twijfel of vragen contact leggen met huisarts of zorgcoördinator van het EC; 

 Vergaren van informatie bij relevante patiëntenorganisaties, waaronder patiënten- en 

oudervereniging Laposa. 

 

Psychosociale begeleiding en ondersteuning 

 Aanmelding psychosociale zorg bij syndromale aandoeningen; 

 Aanbieden mogelijkheid psychosociale ondersteuning bij niet-syndromale aandoeningen; 

 Introductie van relevante patiëntenorganisaties, waaronder patiënten- en oudervereniging 

Laposa. 
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4.4 Behandeling en begeleiding (Fase 3) 
 

De behandeling van craniofaciale aandoeningen valt binnen hoogcomplexe en laagvolume zorg en 

vindt plaats in een expertisecentrum voor craniofaciale aandoeningen (3e lijn). Bij de beschrijving van 

de behandeling in fase 3 worden de verschillende lichamelijke aspecten als uitgangspunt genomen 

en niet de verschillende categorieën van craniofaciale aandoeningen.  

 

4.4.1 Peri-operatieve zorg 

 

Voor de peri-operatieve zorg voor de craniofaciale aandoening die in deze zorgstandaard zijn 

beschreven wordt verwezen naar de richtlijn ‘Behandeling en zorg voor craniosynostose’. 

 

Kinderen met een zeldzame craniofaciale aandoening moeten chirurgisch behandeld worden in een 

ziekenhuis met een kinder-IC en kinderanesthesiologen. Voor de anesthesiologie t.a.v. de 

preoperatieve en postoperatieve zorg wordt verwezen naar de richtlijnen ‘Het Preoperatieve Traject 

en Postoperatief traject’44. Voor de behandeling en eisen t.a.v. (postoperatieve) pijn en 

pijnregistratie wordt verwezen naar de richtlijn ‘Postoperatieve pijn’45 c.q. de ‘Basisset 

Kwaliteitsindicatoren ziekenhuizen 2014’ (IGZ)46. Op basis van deze richtlijn en Basisset heeft een 

ziekenhuis een lokaal protocol opgesteld t.b.v. de (postoperatieve) pijn(bestrijding).  

Bij de postoperatieve controle zal er expliciet aandacht zijn voor ondervoeding, in het bijzonder na 

kaakoperaties47. Ondervoeding dient voorkomen te worden en hiervoor wordt laagdrempelige zorg 

van de diëtist ingezet. Voor de eisen t.a.v. (het voorkomen van) ondervoeding wordt verwezen naar 

de ‘Basisset kwaliteitsindicatoren ziekenhuizen 2014’48. Het ziekenhuis heeft een lokaal protocol 

opgesteld t.a.v. ondervoeding.  

 

4.4.2 Chirurgische behandeling 

 

Het is onmogelijk om per diagnose een algemeen chirurgisch plan te beschrijven, aangezien dit sterk 

afhankelijk is van de ernst van de aandoening, de geassocieerde afwijkingen en de wensen van 

patiënt en ouders. Er zijn wel algemene principes te beschrijven voor de craniofaciale afwijkingen, 

anders dan craniosynostose. De behandeling voor deze laatste categorie wordt uitgebreid 

beschreven in de betreffende richtlijn. 

Bij encephalocèles en aangezichtsspleten is er zowel een aantasting van de weke delen als van het 

bot in verschillende delen van het gezicht en in verschillende ernst. De aangedane gebieden hebben 

meestal een verminderde groeipotentie, waardoor de afwijking kan toenemen in de loop der jaren. 

Zeker bij de aandoeningen die één gelaatshelft betreffen zal dit resulteren in een toenemende 

asymmetrie. Het kan zijn dat er dus meerdere operaties op verschillende leeftijden nodig zijn. De 

reconstructieve chirurgie beoogt een verbetering van de functie en esthetiek.  

De timing van chirurgie wordt bepaald door de groeipotentie van het aangedane gebied, de 

aanwezigheid van functionele problemen zoals ademhalingsstoornissen, incomplete sluiting van de 

ogen en voedingsproblemen. Zo zal een groot coloboom van een ooglid waardoor de cornea 

uitdroogt een spoedindicatie zijn voor ooglidreconstructie om uitdroging van het hoornvlies en het 

daardoor optredende visusverlies te voorkomen.  
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Een relatieve indicatie voor timing is het psychosociaal functioneren van het kind. Frequent wordt de 

vrees voor pesten en het naar schoolgaan door ouders genoemd als reden voor vroege chirurgie. 

Onderzoek heeft aangetoond dat de mate waarin het psychosociaal functioneren wordt beperkt niet 

gerelateerd is aan de objectieve ernst van de aandoening.    

 

Algemene principes zijn49: 

1. Behandel functionele problemen vroeg. 

2. Beperk littekens en positioneer deze op de grenzen van de facial units. 

3. Betrek de te verwachten groei van het aangedane gebied bij het plannen van chirurgie. 

4. Houd rekening met de kiemen van de gebitselementen. 

5. Een goede ossale/benige basis is noodzakelijk voor adequate weke delen ondersteuning. 

6. Afdoende weke delen zijn noodzakelijk voor adequate bedekking van het craniofaciale skelet.  

7. Herstel de continuïteit en richting van de spieren door transpositie. 

8. Herstel de inner lining met mucosa en conjunctiva. 

9. Fixeer de weke delen aan het onderliggend bot om de gezichtscontouren maximaal te 

herstellen. 

10. Gebruik gangbare oculoplastische technieken voor weke delen correctie voor een optimaal 

functioneel en cosmetisch resultaat. 

11. Gebruik gangbare technieken uit de schisis-chirurgie voor het orale gebied. 

12. Gebruik gangbare orthognathische technieken voor het craniofaciale skelet voor een 

optimaal functioneel, stabiel en cosmetisch resultaat. 

13. Psychosociale begeleiding pre- en postoperatief: welke voorbereidingen zijn nodig vanuit de 

pedagogisch medewerker. 

 

Ogen, oogleden en traanwegen 

Als de oogbol niet is aangelegd of hypoplastische is (anophthalmie of microphthalmie), kan het 

plaatsen van een oogprothese in oplopende grootte helpen om de groei van de oogleden te 

stimuleren en het het orbitale volume te vergroten. Bij uitblijvende verbetering kan plaatsing van een 

orbitaal implantaat overwogen worden. 

Als de ooglidsluiting onvolledig is door ondiepe oogkassen of door colobomen kan er  uitdroging van 

het hoornvlies ontstaan. Aangezien dit de visus kan bedreigen biedt een (tijdelijke) sluiting van de 

oogleden (tarsorrhaphie) een oplossing vooral wanneer de oogbol spontaan naar buiten komt. Bij 

grote colobomen met grote kans op uitdroging van het hoornvlies moet op de korte termijn 

overgegaan worden tot een ooglidreconstructie. Tot die tijd kan het hoornvlies worden beschermd 

door het gebruik van oogzalf en een horlogeglas verband. Ook kan er sprake zijn van een hangend 

bovenooglid (ptosis). Afhankelijk van de mate waarin de pupil afgedekt kan er een relatieve 

spoedindicatie zijn tot correctie van de positie van het bovenooglid. Indien er een goede levator 

functie aanwezig is kan een reving van de aponeurose worden uitgevoerd. Bij matige levatorfunctie 

(tussen 4 en 10 mm) kan een levator resectie of reving worden verricht. Bij een slechte levatorfunctie 

(4 mm of minder) is een frontalis plastiek noodzakelijk. Daarnaast kan het traanwegsysteem niet 

goed zijn aangelegd, waardoor er tranenvloed kan ontstaan. Een sondage van de traanwegen kan 

geïndiceerd zijn indien congenitale epiphora persisteert na het eerste levensjaar. Hiervoor wordt 
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meestal een conservatief beleid gevoerd met uitzondering van congenitale dacryocystocele.  

De meest voorkomende reden voor visusdaling in deze groep wordt veroorzaakt door astigmatisme, 

anisometropie en amblyopie. Dit komt door de vorm van de oogkas, de ptosis of verlittekening van 

het hoornvlies. Een bril, speciaal aangepast aan de vorm van het aangezicht en de neus, kan een 

belangrijke rol spelen in de preventie van amblyopie. 

Tot slot heeft ongeveer 90% door afwijkingen aan de oogkas een vorm van scheelzien, met name 

scheelzien naar buiten en oogbeweging in een V-patroon. Indien gewenst kan dit gecorrigeerd 

worden met een oogspieroperatie. 

Neus 

Afwijkingen van de neus komen in alle variaties voor: het ontbreken van de neus of 1 neushelft, een 

bifide neustip tot het volledig gescheiden zijn van de beide neushelften. De correctie wordt volledig 

afgestemd op de anatomische afwijkingen van de neus. Hierbij is een beoordeling van de positie van 

de maxilla essentieel, aangezien deze van invloed is op de projectie van de neus. Correctie van het 

neusskelet en -septum wordt over het algemeen pas uitgevoerd als de groei voltooid is (rond 18e 

levensjaar) en na eventuele ortognathische chirurgie van de maxilla. 

Oorschelpen 

Bij een kind met agenesie van de oorschelp ontstaan vragen van het kind zelf over de mogelijkheden 

van het maken van een oorschelp (‘groot oor’) meestal rond de leeftijd van 8 jaar, bij de ouders leven 

deze vragen vaak al vanaf de geboorte en is het voeren van een oriënterend gesprek al op een eerder 

moment gewenst. Indien een kind met agenesie een oorschelp wenst dan is (afhankelijk van de 

ribomvang) reconstructie met eigen ribkraakbeen te overwegen vanaf acht à tien jaar. Een 

reconstructie met een framework van kunstmateriaal behoort tot de alternatieven. Om tot shared 

decision making te kunnen overgaan dient te patiënt over alle alternatieven geïnformeerd te zijn. 

Aan elke optie zitten voor- en nadelen, mede afhankelijk van de expertise van de chirurg. Een derde 

alternatief is plaatsen van een prothese oor op implantaten, deze techniek wordt over het algemeen 

meer toegepast bij volwassen patiënten dan bij kinderen. Indien de patiënt (ouders / kind) hieraan 

de voorkeur geeft, kan een oorschelpepithese reeds vanaf zes/zeven jaar aangepast worden, bij 

voorkeur gefixeerd op in het bot geïntegreerde implantaten. Gehoorrevalidatie vindt bij de kinderen 

met een conductief gehoorverlies aanvankelijk plaats met een beengeleider (bilateraal in het geval 

van een bilateraal gehoorverlies) op een softband en vanaf de leeftijd van 4 jaar eveneens op in het 

bot geïntegreerde implantaten50. De gehoorgang openmaken is in de meeste gevallen van de 

bijbehorende atresie typen obsoleet, in het licht van de complicaties, risico’s en nazorg, mede in 

vergelijking met de te verwachten audiologische uitkomsten van een dergelijke ingreep, in relatie tot 

de goede output met een BCD op percutane implantaten. 

Wangen 

Een weke delen tekort van de wang wordt overwegend hersteld met een wangrotatielap. In een 

enkel geval kan het nodig zijn om eerst een tissue expander preauriculair te plaatsen. Macrostomie 

wordt binnen het eerst levensjaar hersteld, inclusief de orbicularis oris spier.  
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Neurocranium en aangezichtsskelet 

In het neurocranium (hersenschedel) zal mede op basis van de reossificatie van de schedel (opnieuw 

verbenen) gekozen worden voor behandeling in het eerste levensjaar. Dit geldt ook voor de 

behandeling van encephalocèles. Voor de endoscopische behandeling van 

naadresecties/craniectomieën geldt dat deze niet na zes maanden worden verricht, terwijl vorm 

reconstructies door middel van craniotomieën plaatsvinden na zes maanden. 

 

In het viscerocranium (aangezichtsschedel) geldt een andere groei dynamiek waarin de orbita 

(oogkas) een eigen plaats heeft; de schedel rondom de oogkassen is bij vier jaar al voor een groot 

deel uitgegroeid. Verschillende afwijkingen kunnen voorkomen (orbitale dystopie, hypertelorisme). 

Bijvoorbeeld bij schuine aangezichtsspleten kan een deel van de orbitabodem ontbreken. De 

orbitabodem wordt dan bij voorkeur op jonge leeftijd hersteld om de positie van de oogbol te 

corrigeren. Correctie van de orbitale dystopie door een boxosteotomie wordt pas na 8-12 jaar 

uitgevoerd mede in verband met de gebitsontwikkeling en om schade aan de tandkiemen te 

voorkomen. In geval van hypertelorisme kan, na 7-8 jaar, correctie worden overwogen om de 

oogkassen dichter bijeen te brengen door middel van een orbitale boxosteotomie of door facial 

bipartition, hierbij dient rekening te worden gehouden met de kiem van de cuspidaat. Eventueel kan 

een Inverted U osteotomie worden toegepast om de kiem te ontzien (zie onderstaand schema). 

 

Bij ernstige asymmetrie bij Craniofaciale microsomie en onderontwikkeling van het zygomacomplex 

(Treacher-Collins) kan reconstructie van het zygomacomplex worden overwogen. Veelal wacht met 

liever tot het einde van de groei en doorbraak van de blijvende dentitie, 14-18 jaar bij Craniofaciale 

microsomie. 

 

In de ontwikkeling van de maxilla (bovenkaak) en de mandibula (onderkaak) speelt de ontwikkeling 

van de dentitie (gebit) een cruciale rol. Dit geldt voor zowel het melkgebit als het wissel- en het 

blijvend gebit. De onderkaak maakt in de eerste 6 maanden na de geboorte een groeispurt door. 

Daarna maken beiden, de onder- en bovenkaak net als de rest van het lichaam ook een puberale 

groeispurt door. Van belang is dat de onderkaak/kin bij mannen zelfs op 18 jarige leeftijd vaak nog 

niet volledig is uitgegroeid. 

Bij bijvoorbeeld schuine aangezichtsspleten is sprake van een eenzijdige onderontwikkeling van de 

maxilla, vaak in alle richtingen. 

 

Afhankelijk van de individuele situatie wordt gekozen voor een osteotomie of afhankelijk van de 

mate van gewenste verplaatsing voor distractie osteogenesis. In veel  gevallen wordt gekozen voor 

definitieve osteotomieën als de kaken volledig zijn uitgegroeid. 

Bij ademhalingsproblematiek ten gevolge van terug liggende onderkaak zal  gekozen kunnen worden 

voor operatieve ingreep op jongere leeftijd, meestal vanaf 2 jaar, zeker als er een goede mogelijkheid 

is om tot decanulatie over te gaan. 

 

Bij onderontwikkeling van de mandibula (uni-/bilateraal) kan verlenging door osteotomie of 

distractie osteogenesis of, bij agenesie van de ramus mandibulae en het kaakgewricht, een 

costochondraal transplantaat eventueel met reconstructie van het kaakgewricht worden overwogen. 
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Bij de distractie is er nog weinig consensus met betrekking tot de leeftijd waarop dit bij voorkeur 

moet worden gedaan. De overwegingen betreffen mate van asymmetrie, kauwproblematiek, ernst 

van de ademhalingsproblematiek, ontwikkeling, dentitie, orthodontische mogelijkheden en wensen 

tot correctie. Met een costochondraal transplantaat wordt veelal gewacht tot de leeftijd van 8-10 

jaar. In sommige casus (Goldenhar met een Pruzansky-Kaban type 3 afwijking) kan op jongere leeftijd 

een costochondraal transplantaat worden overwogen. 

 

Onderstaande afbeelding en bijbehorend schema geven enig inzicht in de timing van deze 

craniofaciale chirurgie. Deze kan als leidraad worden gevolgd51.  
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Timing in craniofaciale chirurgie 

leeftijd Indicatie / Chirurgie 

1e jaar  Chirurgie van niveau I: scaphocephalie, occipitale plagiocephalie. 

 Chirurgie van niveau I en II: plagiocephalie, trigonocephalie, Muenke en 

Saethre-Chotzen syndroom. 

 Chirurgie van niveau I, II en III (=monobloc): klaverbladschedel, extreme 

exophthalmus. 

 Chirurgie van niveau V: Bij OSA obv micrognathie kan distractie van de 

mandibula worden overwogen. 

1 – 3 jaar  Chirurgie van niveau I: Bij verhoogde hersendruk in craniosynostose 

(occipitaal, biparietaal of frontaal verruimen); zie ook Richtlijn 

Craniosynostose. 

 Chirurgie van niveau I, II en III(=monobloc): bij matig tot ernstige OSA en/of 

extreme exophthalmus. 

 Chirurgie van niveau V: Bij ernstige OSA obv micrognathie kan distractie van 

de mandibula worden overwogen. 

4 – 10 jaar  Chirurgie in niveau I, II en III:  

- Indien hypertelorisme dan facial bipartition. 

- Zonder hypertelorisme dan monobloc. 

- Bij ernstige asymmetrie en/of onderontwikkeling van het 

zygomacomplex kan een reconstructie van het zygomacomplex 

worden overwogen. 

 Chirurgie niveau V: bij aplasia van het kaakgewricht en ramus mandibulae 

kan een costochondraal transplantaat worden overwogen. 

18 jaar en ouder

  

 Chirurgie van niveau I, II en III:  

- Indien hypertelorisme dan facial bipartition. 

- Zonder hypertelorisme dan monobloc. 

- Bij asymmetrie en/of onderontwikkling van het zygomacomplex kan 

reconstructie worden overwogen. 

 Chirurgie van niveau III en/of IV: (Le Fort I, II, III) 

 Chirurgie van niveau V: mandibular advancement, genioplastiek, mandibular 

set back 
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4.4.3 Obstructief Slaap Apneu (OSA)  

 

Bij een groot aantal craniofaciale afwijkingen kunnen ademhalingsproblemen optreden. OSA wordt 

gekenmerkt door een herhaald optreden van episoden van hogere luchtwegobstructie tijdens de 

slaap, gewoonlijk geassocieerd met zuurstofsaturatiedaling in het bloed. Tijdens de slaap collabeert 

de absoluut of relatief te nauwe en/of te slappe farynx waardoor onderbrekingen van de luchtstroom 

(apneu’s) optredenV. Deze treden met name op als het kind in rugligging ligt te slapen, aangezien de 

spieren van tong en keel dan ontspannen en de tong naar achteren zakt. Hervatting van de 

ademhaling is pas weer mogelijk na een ontwaakreactie (arousal) en daarbij optredend herstel van 

de luchtwegdoorgankelijkheid. Slaapapneu gaat doorgaans gepaard met heftig snurken en forse 

bewegingsonrust. 

 

Onbehandelde OSA bij kinderen kan leiden tot een diversiteit aan medische en 

ontwikkelingsgerelateerde problemen, zoals groeistoornissen ('failure to thrive'), cardiovasculaire 

complicaties (hypertensie en rechter ventrikel hypertrofie) en neurocognitieve problemen (leer- en 

gedragsstoornissen en ontwikkelingsachterstand). De meest betrouwbare methode om de 

aanwezigheid en ernst van OSA vast te stellen is een slaapstudie of polysomnografie (PSG). Als OSA is 

aangetoond kan een scopie van de bovenste luchtweg helpen in het aantonen van het niveau van 

vernauwing. De vernauwing kan namelijk op ieder niveau optreden en op meerdere plaatsen tegelijk: 

de vernauwing kan gelegen zijn in  een scheefstand van het neustussenschot, door choanen atresie, 

nasofaryngeale obstructie, obstructie op tongbasis niveau of door een vernauwing op laryngeaal 

niveau.  

 

Milde OSA kan veelal behandeld worden door het kind in buikligging te laten slapen. Bij afwijkingen 

zoals Treacher Collins syndroom wordt een spontane verbetering van OSA nauwelijks gezien.  

 

In pasgeborenen met ernstige OSA is, in sommige gevallen, een tracheostoma geïndiceerd. Een 

distractie van de mandibula op deze zeer jonge leeftijd is veelal technisch lastig waardoor de kans op 

complicaties verhoogd is, maar kan een goed alternatief zijn voor tracheotomie, CPAP (Continuous 

Positive Airway Pressure), NPA (Nasal Pharyengeal Airway), en ATE (Adenotonsillectomie).  

 

Bij een aantal syndromen kan een palatumspleet voorkomen. Voordat overgegaan wordt tot sluiting 

van de palatumspleet moet aanwezigheid van OSA uitgesloten zijn, aangezien de sluiting kan 

bijdragen tot een verergering van de ademwegobstructie. Tijdelijk uitstel van de palatumsluiting kan 

deze complicatie voorkomen. 

 

Ernstige OSA gaat frequent gepaard met slikstoornissen en voedingsproblemen waarvoor het 

noodzakelijk kan zijn een voedingssonde of PEG sonde aan te brengen. Ook een consult logopedie is 

hierbij gewenst.  

 

                                                           
V Richtlijn OSA(S) bij kinderen 2013 
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4.4.4 Gehoorafwijkingen 

 

Gehoorverliezen kunnen onderscheiden worden naar aard en ernst van het gehoorverlies.  

 

Aard van het gehoorverlies  conductief  (in uitwendig oor en/of middenoor) 

 perceptief (in binnenoor) 

 uni-/bilateraal 

Ernst van het gehoorverlies  licht SH: 20-40dB 

 matig SH: 41-60dB 

 ernstig SH: 61-80dB 

 zeer ernstig/doof: >80dB 

 

Conductieve gehoorverliezen kunnen veroorzaakt worden door afwijkingen in uitwendig en/of 

middenoor. Bij microtie/anotie (verminderde tot volledig afwezige ontwikkeling van de oorschelp) 

worden meestal ook  afwijkingen gezien in de ontwikkeling van de gehoorgang (meatus atresie/-

stenose) en het middenoor (gehoorbeenketen), aangezien deze structuren een gemeenschappelijke 

embryologische origine hebben. Hierdoor kunnen conductieve gehoorverliezen tot maximaal 60dB 

optreden. 

Bij embryonale afwijkingen/syndromen, waarbij schedel en schedelbasis aangedaan kunnen zijn, 

kunnen ook de gehoorbeentjes aangedaan zijn, waardoor conductief verlies optreedt. 

De meeste voorkomende oorzaak van conductief gehoorverlies op kinderleeftijd in het algemeen is 

otitis media met effusie, waarbij vocht in het middenoor de beweeglijkheid van trommelvlies en 

gehoorbeenketen vermindert, waardoor een conductief verlies van gemiddeld 30-35dB plaats heeft. 

Als complicaties kunnen cholesteatoom (chronisch agressieve middenoorontsteking) en atelectase 

(ingeklapt trommelvlies) optreden. 

Perceptieve verliezen zijn gelokaliseerd in het slakkenhuis en kunnen variëren van zeer mild (20dB) 

tot volledige doofheid (>120dB). Ze komen meestal geïsoleerd voor, maar kunnen onderdeel vormen 

van syndromale aandoeningen. 

Alle kinderen die uitvallen bij de neonatale gehoorscreening worden verwezen naar een Audiologisch 

Centrum voor uitgebreid gehooronderzoek. Meestal vindt deze verwijzing plaats tussen de 4e en 8e 

levensweek. Op het Audiologisch Centrum zullen deze kinderen aanvullend onderzocht worden met 

behulp van de BERA (Brainstem Evoked Response Audiometry) in aanvulling op eerdere, 

Otoakoestische emissies (OAE) en tympanometrie. Inmiddels zijn hiervoor door de Federatie 

Nederlandse Audiologische Centra (FENAC) richtlijnen ontwikkeld (FENAC, 2014). 

De eerste aanvullende onderzoeken vinden in het algemeen plaats tussen de 7e en 11e week na de 

geboorte. Indien het kind toch een normaal gehoor blijkt te hebben, zal het kind alleen teruggezien 

worden op de leeftijd van 9 maanden als anamnestisch risicofactoren voor (progressief) 
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gehoorverlies aanwezig zijn. Indien er bij de eerste onderzoeken sprake lijkt te zijn van gehoorverlies, 

zullen regelmatig audiologische onderzoeken plaatsvinden om de aard en ernst verder vast te stellen 

(een- of tweezijdig, perceptief/conductief/gemengd, cochleair/retrocochleair) en therapie en 

begeleiding goed te kunnen doen plaatsvinden. 

Behandeling 

Gehoorgangatresieën kunnen variëren van mild (slechts een partiële vernauwing of afsluiting over 

een klein deel van de gehoorgang) tot een volledig niet ontwikkelde gehoorgang. Vaak gepaard aan 

de ernst van de meatus atresie is ook de gehoorbeenketen in meer of mindere mate aangedaan.  

Met name patiënten met milde afwijkingen aan gehoorgang en/of middenoor lijken baat te hebben 

bij een operatie, welke meestal bij eenzijdig aangedane kinderen pas na het 10e levensjaar 

plaatsvindt. Als hiervan wordt afgezien, het functionele resultaat onvoldoende is of de afwijking niet 

mild is,  kan ter revalidatie een boneconduction device (BCD) aangepast worden. Bij deze aanpassing 

wordt een titanium implantaat (percutaan of transcutaan) geplaatst, waarop vervolgens een 

beengeleidingshoortoestel bevestigd kan worden. Voor besloten wordt tot een definitieve BCD 

aanpassing of patiënt jonger is dan 4 jaar, vindt eerst een periode een aanpassing op proef plaats 

met een softband of uitwendige beugel. Daarbij wordt de beengeleider met een (elastische) 

hoofdband of beugel op het mastoid bevestigd. De meerwaarde van eenzijdige aanpassing is 

individueel zeer verschillend en dient in alle opzichten goed overwogen te worden. Bij de 

dubbelzijdige gehoorgangatresieën is de BCD softband de vereiste methodeom vanaf de eerste 

levensmaanden tot 4 jaar de gehoorrevalidatie succesvol te starten52.  

Bij een dubbelzijdige aandoening wordt het duurzaam bereiken van sociaal gehoor in één van beide 

oren reeds als een succes ervaren; de echte meerwaarde zit echter in bilaterale aanpassing. Bij een 

enkelzijdig gehoorverlies wordt succes pas bereikt indien postoperatief sprake zal zijn van bilateraal 

horen, hetgeen alleen bereikt wordt indien de gehoordrempel ongeveer binnen 15 dB van het 

andere oor komt te liggen. De methode om dit het meest eenvoudig en goed te bereiken bij 

maximaal conductieve gehoorverliezen lijkt momenteel de aanpassing van een BCD te zijn. 

Eénorigheid (problemen met richtinghoren en met horen in rumoerige situaties) kan een negatief 

effect hebben op de sociaal-emotionele ontwikkeling en spraaktaalontwikkeling. Het horen met 

alleen één oor is extra vermoeiend. Het hoorprobleem dat een dergelijk kind heeft, wordt doorgaans 

door de omgeving fors onderschat. 

Geïsoleerde gehoorbeenketenafwijkingen kunnen in een aantal gevallen operatief behandeld 

worden, maar ook hier zal de operatie vaak pas na het 10e levensjaar plaatsvinden. Tot die tijd zullen 

de kinderen gerevalideerd worden met hoorapparatuur. 

Otitis media met effusie is een zeer veel voorkomende aandoening op kinderleeftijd. De 

gehoorverliezen kunnen mild zijn, waardoor ze niet altijd opgemerkt worden. Behandeling vindt 

meestal plaats met behulp van trommelvliesbuisjes, indien er sprake is van een goed aangelegde 

gehoorgang en trommelvlies. 

Perceptieve gehoorverliezen zijn niet voor reconstructieve chirurgie toegankelijk en derhalve altijd 

persisterend. Ze zijn meestal stabiel, maar kunnen in een aantal gevallen ook progressief zijn. 
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Behandeling van perceptieve gehoorverliezen zal dan ook bestaan uit het aanmeten van 

hoorapparatuur en/of cochleaire implantatie.  

Voor de behandeling van kinderen met ernstige bilaterale, meestal perceptieve, gehoorverliezen zijn 

in Nederland sinds een aantal jaren de Stichtingen GezinsBegeleiding (SGB's) opgericht, waar de 

begeleiding van het kind en de ouders op multidisciplinaire wijze plaatsvindt (psycholoog, pedagoog, 

logopedist, gezinsbegeleider, communicatietherapeut, maatschappelijk werk), terwijl het kind 

audiologisch verder begeleid wordt vanuit het AC. Kinderen met mildere gehoorverliezen worden 

begeleid vanuit het multidisciplinaire team van het AC (audioloog, psycholoog, pedagoog, logopedist, 

maatschappelijk werk). Een dergelijke multidisciplinaire behandeling is van groot belang, aangezien 

permanente gehoorverliezen grote consequenties kunnen hebben voor de ontwikkeling van het kind 

op meerdere gebieden: spraak-taal, cognitief, emotioneel. Voorts worden adviezen gegeven met 

betrekking tot schoolplaatsing: regulier onderwijs, regulier onderwijs met ambulante begeleiding 

vanuit het speciaal onderwijs, of speciaal onderwijs (SH dan wel dovenonderwijs) (zie ook 4.5.2 

Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie voor Passend onderwijs). 

Ook kinderen met unilaterale gehoorverliezen zullen langere tijd gevolgd worden door het AC. 

Alhoewel de kans op een niet goed verlopende spraak-taalontwikkeling veel kleiner is, geven 

unilaterale gehoorverliezen problemen met richtinghoren en horen in rumoerige omgevingen (zoals 

bijvoorbeeld crèches, klaslokalen etc.). Literatuur over kinderen met een unilateraal gehoorverlies 

laat zien dat deze kinderen vaker doubleren dan normaal horende kinderen, mindere 

schoolprestaties vertonen en vaker spraak-taalproblemen vertonen. Ook het gedrag kan negatief 

beïnvloed worden. Deze problemen treden op in 10-25% van de gevallen. In dergelijke situaties kan 

hoorapparatuur een positieve bijdrage leveren, evenals draadloze FM systemen (SOLO-apparatuur) 

alsmede goede begeleiding van leerkrachten.  

4.4.5 Tandheelkundige/orthodontische afwijkingen 

 

Behandeling 

Voor de orthodontische begeleiding en behandeling van kinderen met craniofaciale aandoeningen 

wordt verwezen naar de overwegingen en aanbevelingen in de richtlijn “Behandeling en zorg voor 

craniosynostose” (hoofdstuk 14). De beoordeling van de (orthodontische) craniofaciale afwijking 

gebeurt door de orthodontist uit het kernteam53. Deze specifieke orthodontische behandelingen 

moeten door de orthodontist worden uitgevoerd volgens de daarvoor geldende orthodontische 

richtlijnen54. Op vaste tijdstippen (6, 9, 12, 15, 18 jaar) wordt de gebitsontwikkeling en gelaatsgroei 

beoordeeld met behulp van een vaste gegevensset (gebitsmodellen, foto’s, röntgenfoto’s)55. 

Orthodontische behandeling door teams en orthodontisten moet voldoen aan het Europees 

kwaliteitssysteem voor de orthodontie.  

 

Het is onmogelijk om per diagnose een algemeen tandheelkundig/orthodontisch plan te beschrijven, 

aangezien dit sterk afhankelijk is van dentofaciale groei, de gebitsontwikkeling, de ernst van de 

aandoening, de geassocieerde afwijkingen, de psychosociale ontwikkeling en de chirurgische 

behandeling. Delen van het plan worden besproken aanbevelingen in de richtlijn “Behandeling en 

zorg voor craniosynostose” (hoofdstuk 14).  
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Een algemeen principe is het beperken van de totale orthodontische behandelduur door de 

dentofaciale groei te observeren, op het juiste moment in te grijpen (bepaald door de individuele 

gebitsontwikkeling) en de behandeling af te stemmen op de timing en type van de chirurgie. Van 

tevoren moet bij craniofaciale aandoeningen met botafwijkingen bepaald worden of tandbeweging 

verantwoord is én of tandheelkundige implantologie later mogelijk is. De tandheelkundige zorg is van 

dien aard dat elke patiënt gepersonaliseerde zorg nodig heeft door de grote variatie aan 

tandafwijkingen en dentofaciale groei. Het behoud van een goede interdigitatie tussen elementen in 

onder- en bovenkaak (occlusie) is cruciaal voor het bestendigen van een orthognathisch chirurgische 

ingreep, waaronder ook distractie. 

 

Behandelduur en -resultaat 

Onderstaande aspecten hebben invloed op de orthodontische behandelduur en het 

behandelresultaat. 

 Dentofaciaal afwijkende groei 

Bij milde afwijkende groei in de boven- en onderkaak kan door middel van orthodontische 

apparatuur de groei beïnvloed worden, waardoor de gebitsontwikkeling gunstiger verkoopt, 

gebitsschade wordt voorkomen en latere chirurgische behandeling vereenvoudigd of 

overbodig kan worden.  

 Te veel of te weinig gebitselementen 

Het aantal gebitselementen kan afwijkend zijn. Dit varieert sterk per craniofaciale afwijking. 

Orthodontisch sluiten of openen dient bezien te worden. In het geval van asymmetrische 

patiënten zoals in hemifaciale microsomie kan het uiteindelijke resultaat ernstig 

gecompromitteerd raken als de orthodontische en te verwachten chirurgische behandeling 

niet op elkaar zijn afgestemd.   

 Vertraagde gebitsontwikkeling 

Wanneer passende tandbogen noodzakelijk zijn voor de chirurgische behandeling is het juist 

inschatten van de gebitsontwikkeling belangrijk. De behandelduur kan hierdoor aanzienlijk 

afnemen en daarmee ook het aantal bezoeken aan de orthodontist.  

 Afwijkende ligging, impactie en retentie van gebitselementen 

Afhankelijk van het psychosociaal functioneren, de geschatte behandelduur en de wens van 

patiënt en ouders zal orthodontisch ruimte verkrijgen en/of selectieve verwijdering van 

gebitselementen noodzakelijk zijn om een acceptabele situatie te verkrijgen tijdens de 

periode dat chirurgische behandeling niet geïndiceerd is. Bij de impactie van 

gebitselementen is de timing van ingrijpen van groot belang omdat anders een 

onoverzienbare lange behandelduur ontstaat of het gebitselement zelfs verloren gaat. Bij 

retentie van gebitselementen dienen deze te worden verwijderd om de vertikale uitgroei van 

de processus alveolaris niet te verstoren. 

 Glazuur en dentine afwijkingen 

Glazuur en dentine afwijkingen komen regelmatig voor en kunnen leiden tot pijnklachten. Zij 

dienen op tijd behandeld te worden in een Centrum voor Bijzondere Tandheelkunde (CBT). 

Daarom gaat de voorkeur uit naar tijdige verwijzing door bijvoorbeeld huistandarts of 

specialist naar CBT op de leeftijd van 2 jaar. De kindertandarts werkzaam binnen CBT zal dan 
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beoordelen of er aanvullende zorg nodig is en heeft een signalerende en preventieve rol (bv. 

mondhygiëne en voedingsadviezen bij sturen). Dit voorkomt overbodige invasieve ingrepen. 

Daarnaast kan een afwijkende vorm van de gebitselementen leiden tot relatieve 

groeistoornissen van de kaken. 

 
4.4.6 Spraak-, taal- en voedingsproblemen 

 

Behandeling 

Voor de behandeling van kinderen met craniofaciale aandoeningen wordt verwezen naar de 

aanbevelingen in de richtlijn “Behandeling en zorg voor craniosynostose”. In deze richtlijn wordt 

monitoring van de spraak en de taal bij kinderen met sagittaalnaad synostose en syndromale 

craniosynostose op de leeftijd vanaf 2 jaar door standaard logopedisch onderzoek aanbevolen. Het is 

van belang om alle kinderen met een craniofaciale aandoening die risico hebben op het ontwikkelen 

van spraak- en taalproblemen op 2 jarige leeftijd voor standaard logopedisch onderzoek te zien. Een 

logopedist bepaalt op basis van het onderzoek of logopedische behandeling geïndiceerd is. Bij 

kinderen met voedingsproblemen is de logopedist in een eerder stadium betrokken, soms al vanaf de 

geboorte.  

Logopedisch onderzoek 

Bij uitval na een spraak-taalscreening op tweejarige leeftijd, bij zorgen van de ouders over de spraak- 

en taalontwikkeling, bij voedingsproblemen, of bij een niet-pluis gevoel over de spraak- en 

taalontwikkeling van professionals die betrokken zijn bij de zorg voor het kind, zal het kind getest 

worden. Voor en na operaties in het aanzetstuk (mond en keelholte) zal een kind ook onderzocht 

worden.   

Voor de taalonderzoeken komt het kind bij een logopedist. Bij voedingsproblemen wordt het kind 

gezien door een Preverbale logopedist. Het onderzoek naar de klankproductie en de nasaliteit wordt 

verricht door een logopedist verbonden aan een Schisisteam.  

Onderzoeksmateriaal en tests  

 

Taalontwikkeling 

 Communicatieve Intentie Onderzoek (CIO)56 

Doel: om het niveau van ontwikkeling van de communicatieve intentie vast te leggen. Het 

onderzoek is genormeerd voor kinderen van 1;4 tot en met 2;5 jaar. 

 Schlichtingtest voor Taalbegrip57 

Doel: meet het begrip van gesproken zinnen van kinderen van 2;0 tot 7;0 jaar 

 Schlichtingtest voor Taalproductie-II58  

Onderdeel: Test voor Woordontwikkeling (meet de actieve woordenschat van kinderen van 

2;0 tot 7;0 jaar) 

Onderdeel: Test voor Zinsontwikkeling (meet de grammaticale productie door middel van 

uitlokking van zinnen door functionele imitatie van kinderen van 2;0 tot 7 jaar) 

 CELF Preschool-259:  

Doel: individueel identificeren van taalproblemen bij kinderen van 3 tot en met 6 jaar. 
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 CELF-4 NL60:  

Doel: individueel af te nemen instrument om taal- en communicatieproblemen bij kinderen 

en jongeren van 5-18 jaar te diagnosticeren. 

Klankproductie en nasaliteit 

 Computer Articulatie Instrument (CAI)61.  

Doel: articulatieontwikkeling  beschrijven in vergelijking tot leeftijdsnormen, alsmede stellen 

differentiaaldiagnose (linguïstische, spraakmotorische, neurologische componenten).      

 Klankproductie- en nasaliteitsonderzoek gebaseerd op Schisisonderzoek van Meyer62). 

 Acoustische nasometrie. 

Doel: type nasaliteit en ernst. 

 Beoordelen verstaanbaarheid door de omgeving middels Schaal voor verstaanbaarheid in de 

context: Nederlands63. 

Stemonderzoek 

 Clinical Practice: bij heesheid en afwijkende scores bij nasometrie wordt een naso-

endoscopie bij de KNO-arts aangevraagd ter beoordeling van de velumfunctie en de 

stembanden. 

Klinische aanbevelingen 

 Standaard logopedisch onderzoek (receptieve en productieve taalontwikkeling, 

spraakontwikkeling (consonantvorming, nasaliteit, verstaanbaarheid, communicatieve 

redzaamheid) bij kinderen vanaf de leeftijd van 24 maanden. Bij een afwijkende spraak- en 

taalontwikkeling is herhaling van gehooronderzoek en mogelijk ook psychologisch onderzoek 

geïndiceerd. 

 Bij oudere kinderen of volwassenen spraak- en nasaliteitsonderzoek en stemonderzoek 

indien er sprake is van een  operatie in het aanzetstuk. 

Overige adviezen 

 Communicatieve redzaamheid en verstaanbaarheid zijn van primair belang. 

 Uit het oogpunt van preventie vroegtijdig logopedisch onderzoek/behandeling starten, 

vooral bij de kinderen met de hemifaciale microsomie zonder schisis. 

 

4.4.7 Overige afwijkingen  

 

Voor de onderstaande afwijkingen wordt verwezen naar de Richtlijn ‘Behandeling en zorg voor 

craniosynostose’ (NVPC 2010) en de bijbehorende patiëntenversie: 

 

 Verhoogde intracraniële druk/Hydrocephalus 

 Chiari I malformatie 

 Visus-, refractie- en motiliteitsafwijkingen  
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4.4.8 Follow up 

 

De leeftijd 18 jaar is daardoor geen grens voor behandeling. De behandeling van craniofaciale 

aandoeningen heeft een open eind. 

 

4.4.9 Individueel zorgplan fase 3 

 

De volgende aspecten worden in ieder geval door de regievoerend arts besproken.  

 

Organisatie van de zorg 

 Regievoerend arts, zorgcoördinator, hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende 

behandeltraject en overige betrokken zorgverleners, hun taken en verantwoordelijkheden en 

hun deskundigheid van craniofaciale aandoeningen. 

 Idealiter kunnen de regievoerend arts, de ouders, de patiënt en de overige leden van het 

multidisciplinaire team te allen tijde inzage hebben in het IZP. Dit is haalbaar indien er een 

elektronisch, gezamenlijk dossier is. De regievoerend arts bespreekt of en hoe dit 

realiseerbaar is.  

 

Behandeling 

 Multidisciplinaire informatie over de betreffende aandoening, de verwachtingen, het verloop 

van de aandoening en het zorgtraject aan: 

- ouders en patiënt: 

o verslag van MDO (eerste keer inclusief behandelplan); 

o tussentijds: mondelinge terugkoppeling; 

o kopie van brief van RA aan huisarts. 

- huisarts (brief). 

 Individueel zorgplan:  

- RA en ouders bepalen samen de inhoud; 

- ouders beheren het IZP indien er geen elektronisch, gezamenlijk dossier beschikbaar is; 

- RA beheert het IZP indien er wel een elektronisch, gezamenlijk dossier beschikbaar is; 

- ZC ondersteunt de ouders bij het completeren van het individueel zorgplan; 

- evaluatie vindt periodiek plaats volgens afspraak tussen de RA, ouders en patiënt.  

 Gezamenlijke voorbereiding op operatieve behandeling door werkwijze behandelfase en 

bijbehorend protocol te bespreken voorafgaand aan operatie, hierbij bespreken: 

- operatieve behandeling (welke methode, doel en uitvoering); 

- (eventuele) alternatieven; 

- (eventuele) complicaties; 

- peri-operatief: 

o pijnbestrijding 

o comorbiditeit, bv medicatieverstrekking 

- post-operatief: 

o wederzijdse verwachtingen van regievoerend arts/zorgcoördinator, 

verpleegafdeling en ouders t.a.v. de taken van de ouders in de periode direct na 
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de operatie op de IC en op de kamer/verpleegafdeling tot aan ontslag. Hiernaast 

verstrekken van (non-)verbale schriftelijke informatie t.a.v. bijvoorbeeld 

wondverzorging, ondersteuning, douchen, geven van aangepaste voeding en 

medicijnen. 

o wie aan ouders doorgeeft wanneer de patiënt van de IC afgaat. 

o (de mogelijkheden van) kinderthuiszorg. 

- prognose op korte en lange termijn; 

- follow up;  

- geschikte internetsite(s) voor informatie.  

 Terugkoppeling resultaten operatieve behandeling, hierbij bespreken:  

- (niet) gerealiseerde doelen; 

- (mogelijke) complicaties op korte en lange termijn; 

- pijnbestrijding (peri- en postoperatieve periode). 

 Vroegtijdig bespreken van de mogelijkheden van shared care. Hierbij wensen van de ouders 

inventariseren; 

 Shared care: informeren van het BC; 

 Begeleiding in zelfmanagement en het bespreken van:  

- de assertiviteit en proactiviteit van de patiënt en zijn systeem; 

- de draagkracht/draaglast van de patiënt en zijn systeem.  

 

Zelfmanagement 

 Therapietrouw ten aanzien van: consulten, advies, medicatie, kenbaar maken van klachten 

en problemen. 

 Samenstellen IZP: behandelbeleid, afspraken, uitslagen en resultaten. 

 Bij afwezigheid van elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan: in samenwerking met ZC 

het beheren van het individueel zorgplan voor ouders en patiënt ten aanzien van 1. wie de 

regievoerend arts, de zorgcoördinator en de hoofdbehandelaar(s) (voor een specifiek 

behandeltraject) zijn en 2. gemaakte afspraken met zorgverlener(s) en onderzoeks- of 

behandelresultaten. 

 Bij aanwezigheid van elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan: toezien op/bewaken 

van een actueel individueel zorgplan. 

 Regie over consulten: ouders en patiënt kunnen zelf (in overleg met en afhankelijk van de 

discipline en/of mogelijkheden het centrum) operatiedata plannen en overige therapieën 

(eventueel met ondersteuning van de zorgcoördinator).  

 Shared care: contactgegevens verstrekken aan de betreffende arts in het BC 

(hoofdbehandelaar) met het verzoek alle onderzoeks- en behandelresultaten rechtstreeks 

aan RA van EC door te geven. 

 Kennis opbouwen over mogelijkheden van shared care;  

 Initiatief tot: 

- aanvullende zorg, zoals psychosociale begeleiding; 

- second opinion. 
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 Contact leggen met relevante patiëntenorganisaties, waaronder de patiënten- en 

oudervereniging Laposa ten aanzien van onder andere informatieverstrekking, 

advies/begeleiding en eventueel lotgenotencontact. 

 Voorbereiding op transitie door alert te zijn op verantwoordelijkheden die passen bij 

leeftijd/ontwikkeling van het kind; 

 

Psychosociale ondersteuning en begeleiding 

 Bespreken en inschatten van psychologische/psychiatrische problematiek en bijbehorende 

psychosociale en emotionele begeleiding; 

 Een kennismaking met een systeemgeoriënteerde hulpverlener wordt standaard 

aangeboden, met als doel het inschatten welke hulpverlener er al dan niet geboden moet 

worden of welke disciplines zouden moeten worden ingezet; 

 Bespreken of eenmalige ‘systemische taxatie’ voldoende is of dat de taxatie of psychosociale 

begeleiding/behandeling gedurende het zorgtraject herhaald zou moeten worden, welke 

momenten de voorkeur hebben en wie hiertoe initiatief neemt (bijvoorbeeld 

expertisecentrum of huisarts);  

 Introductie van relevante patiëntenorganisaties, waaronder de patiënten- en 

oudervereniging Laposa. 

 

Transitiezorg 

 Introduceren van transitiezorg; dit is afhankelijk van de (cognitieve) ontwikkeling van het 

kind, maar wordt doorgaans in de midden adolescentie (14-15 jaar) ingezet. 

 Ondersteuning en lotgenotencontact patiënten- en oudervereniging Laposa. 

 

4.5 Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie (Fase 4) 
 

Deze fase dient beschouwd te worden als een doorlopende fase die niet specifiek opvolgend is aan 

de voorafgaande fasen, maar door alle fasen van de totale (levenslange) multidisciplinaire zorg heen 

loopt.  

 

4.5.1 Indicatie  

 

Binnen de fase Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie zijn de volgende 

subgroepen te onderscheiden: 

1. Een baby met een craniofaciale aandoening en zijn systeem; 

2. Een kind of adolescent met een craniofaciale aandoening en zijn systeem; 

3. Een volwassene met een craniofaciale aandoening en zijn partner of systeem.  

 

Onder ‘systeem’ wordt in deze zorgstandaard ouders, grootouders, broertjes, zusjes en andere nabije 

betrokkenen verstaan.  
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4.5.2 Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie 

 

Een craniofaciale aandoening kan voor de patiënt en zijn systeem als bijzonder emotionele last 

worden ervaren. Het vroegtijdig inzetten van psychosociale zorg is niet alleen voor de patiënt en de 

ouders erg belangrijk, maar voor het hele gezin. Het monitoren van de individuele psychosociale last 

van de patiënt, de ouders en het gezin (op diverse contactmomenten) en het doorverwijzen voor 

extra ondersteuning kan verdere gezondheidsschade en mogelijke sociale isolatie en/of 

maatschappelijke disparticipatie voorkomen. 

 

De regievoerend arts biedt standaard één maal per fase (Fase 1, 2 en 3) een gesprek aan bij de 

maatschappelijk werker en/of de psycholoog voor psychosociale begeleiding van de patiënt, de 

ouders en/of het gezin. Het gehele multidisciplinaire team, maar de regievoerend arts en 

zorgcoördinator in het bijzonder, signaleert gedurende de totale (levenslange) multidisciplinaire zorg 

een eventuele behoefte aan psychosociale begeleiding en/of maatschappelijke ondersteuning. Zij 

informeren elkaar hierover en, indien gewenst, verwijst de regievoerend arts naar een 

maatschappelijk werker, psycholoog en/of pedagogisch medewerker.  

 

Maatschappelijk werker, psycholoog en/of pedagogisch medewerker 

Binnen de zorg voor craniofaciale aandoeningen kán door de maatschappelijk werker, de psycholoog 

en/of de pedagogisch medewerker de onderstaande psychosociale zorg verleend worden: 

 Voorbereiding op de ingrepen (pedagogische zorg); 

 Praktisch/materiële hulpverlening; 

 Ouderbegeleiding gericht op verwerking; 

 Ouderbegeleiding gericht op gedragsproblematiek; 

 Gezinstherapie gericht op gezinsproblemen t.g.v. de craniofaciale aandoening; 

 Angstreductie d.m.v. voorbereiding pedagogische zorg; 

 Angstreductie d.m.v. EMDR (psycholoog); 

 Cognitieve gedragstherapie bij sociale angst; 

 Psychotherapeutische gesprekken gericht op het creëren van ander zelfbeeld (psycholoog); 

 Groepswerk. 

Ouders 

Per leeftijdsfase zullen verschillende onderwerpen besproken worden, zoals de psychische belasting 

voor de ouders, de sociaal-emotionele ontwikkeling van het kind / de adolescent waarbij de 

bewustwording van de craniofaciale aandoening een aandachtspunt is. De ‘weerbaarheid’ van het 

kind, maar ook van de ouders, is hierbij erg belangrijk. De maatschappelijk werker zal de ouders 

informeren over de mogelijkheden van (externe) hulpverlening hierbij (bijvoorbeeld 

weerbaarheidstraining, cognitieve gedragstherapie of systeemtherapie). Ouders kunnen met vragen 

ten aanzien van de ontwikkeling en/of het gedrag van het kind ook terecht bij Integrale Vroeghulp 

(link: www.integralevroeghulp.nl). 

 

Binnen de behandeling zal er in aanloop naar de schoolfase aandacht zijn voor de schoolkeuze. Niet 

alle kinderen kunnen gebruik maken van het reguliere onderwijs. Ouders kunnen voor informatie 

http://www.integralevroeghulp.nl/
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terecht bij Passend onderwijs (www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/passend-onderwijs) en voor 

ondersteuning bij MEE (www.mee.nl), jeugdzorg, gemeente (transitie wet jeugdzorg), educatieve 

voorziening binnen het ziekenhuis. Ouders kunnen bij het maken van een schoolkeuze voor hun kind 

gebruik maken van een (basis) stroomschema (zie www.steunpuntpassendonderwijs-povo.nl/wp-

content/uploads/2015/12/Stroomschema-Zorg-op-school.pdf). Voor de volgende type leerlingen is 

een stroomschema ontwikkeld: 

 aanmelding van een nieuwe leerling in het primair onderwijs 

 aanmelding van een nieuwe leerling in het voorgezet onderwijs 

 aanmelding van een nieuwe leerling in het (voortgezet) speciaal onderwijs 

 een leerling zit al op een reguliere school als blijkt dat hij extra ondersteuning nodig heeft 

 

In deze zorgstandaard is ter illustratie het stroomschema ‘Aanmelding van een nieuwe leerling in het 

primair onderwijs’64 opgenomen in Bijlage 5 Stroomschema Passend onderwijs. 

Ouders kunnen met vragen over de ontwikkelingen rondom passend onderwijs terecht bij de 

maatschappelijk werker, de psycholoog, het JGZ team en/of MEE. 

Ter voorbereiding op de schoolfase worden ouders bevraagd over de weerbaarheid van hun kind en 

in het bijzonder in relatie tot de schoolgang.  

Indien er sprake is van een cognitief verminderd functioneren, is het mogelijk dat de patiënt niet of 

onvoldoende zou kunnen omgaan met de verantwoordelijkheid en aansprakelijkheid voor de eigen 

rechtshandelingen. Doorgaans is de patiënt met een cognitief verminderd vermogen bekend bij een 

of andere organisaties. Hierdoor zijn de ouders vaak op de hoogte van de mogelijkheden van een 

belangenbehartiger (curatele, bewind en mentorschap65). Het behandelteam, en in het bijzonder de 

maatschappelijk werker, houdt bij of ouders hiervan op de hoogte zijn voordat de vroege 

adolescentie intreedt (ca. 12-14 jaar). 

Kind 

Per leeftijdsfase worden verschillende onderwerpen besproken, zoals de sociaal-emotionele 

ontwikkeling van het kind waarbij de bewustwording van de craniofaciale aandoening een 

aandachtspunt is, maar ook de ontwikkeling van het kind in relatie tot vriendschap / relatie.  

De ‘weerbaarheid’ van het kind is hierbij erg belangrijk. De maatschappelijk werker inventariseert de 

problematiek en zal het kind daarna informeren en adviseren over de mogelijk te volgen 

hulpverleningstrajecten. Deze kunnen systeemgericht, maar ook individueel van aard zijn. Indien 

nodig ondersteunen de hulpverleners uit het team naar specifieke hulpverlening extern.  

Adolescent 

Per leeftijdsfase zullen verschillende onderwerpen besproken worden, zoals de sociaal-emotionele 

ontwikkeling van de adolescent waarbij de bewustwording van de craniofaciale aandoening een 

aandachtspunt is, de ontwikkeling van de adolescent in relatie tot vriendschap en / of relatie, de 

gevolgen van de craniofaciale aandoening voor het relationeel functioneren, zelfvertrouwen, 

versieren en weerbaarheid. De hulpverleners zijn zich bewust van deze fase specifieke periode 

waarbij het belangrijk is aandacht te besteden aan o.a. het proces van loslaten bij ouders en het in 

gaan nemen van eigen verantwoordelijkheden door de jongere. Het psychosociale team kan 

hulpverlening bieden bij stagnerende processen in eerdergenoemde ontwikkelingen. De 

http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/passend-onderwijs
http://www.mee.nl/
http://www.steunpuntpassendonderwijs-povo.nl/wp-
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maatschappelijk werker kan hierover afstemmen met eventuele externe hulpverleners, zoals het JGZ 

team. 

 

Bij verminderd cognitief functioneren van de adolescent, is het mogelijk dat er niet of onvoldoende 

omgegaan kan worden met de verantwoordelijkheid en aansprakelijkheid voor de eigen 

rechtshandelingen. De maatschappelijk werker bespreekt met de adolescent (en de ouders) de 

noodzaak van een belangenbehartiger (curatele, bewind en mentorschap66).  

 
(Jong) Volwassene 

Per leeftijdsfase zullen verschillende onderwerpen besproken worden, zoals de ontwikkeling van de 

(jong) volwassene in relatie tot vriendschap en / of relatie, de gevolgen van de craniofaciale 

aandoening voor het relationeel functioneren, zelfvertrouwen, versieren en weerbaarheid. De 

maatschappelijk werker inventariseert de problematiek en zal de (jong) volwassene daarna 

informeren en adviseren over de mogelijk te volgen hulpverleningstrajecten. Deze kunnen 

systeemgericht, maar ook individueel van aard zijn. Indien nodig ondersteunen de hulpverleners uit 

het team naar specifieke hulpverlening extern.  

Gezin/omgeving  

De craniofaciale aandoening kan een grote invloed hebben op andere gezinsleden. Ouders zullen de 

aandoening van hun kind moeten verwerken en een plaats moeten geven. Hierbij is het belangrijk 

dat ouders ook aandacht houden voor eventuele andere kinderen in het gezin. De maatschappelijk 

werker informeert en adviseert de ouders over de mogelijkheden van begeleiding van het hele gezin. 

Hierbij wordt o.a. (het herhalen van) een systemische taxatie, ouderbegeleiding en systeemtherapie 

besproken. Ook in het geval van een (jong) volwassene met een partner behoort systeemtherapie tot 

de mogelijkheden. De maatschappelijk werker en / of de psycholoog van een craniofaciaal team 

behandelen c.q. begeleiden de patiënt en zijn systeem bij psychosociale problemen ten gevolge van 

de craniofaciale aandoening.  

 

4.5.3 Individueel zorgplan fase 4 

 

Het individueel zorgplan ten aanzien van psychosociale begeleiding en ondersteuning kan als 

integraal onderdeel van de zorg gezien worden. De onderstaande aspecten worden afhankelijk van 

de zorgbehoeften van het kind, adolescent, (jong) volwassene met een craniofaciale aandoening, 

ouders en / of partner besproken met een maatschappelijk werker en/of psycholoog. De betrokken 

zorgverlener is verantwoordelijk voor de terugkoppeling aan de regievoerend arts.  

 

 Psychosociale en emotionele begeleiding en ondersteuning voor ouder, kind, (jong) 

volwassene en/of gezin/relatie wordt standaard aangeboden; systemische hulpverlening en 

ouderbegeleiding bij een systeemgeoriënteerde hulpverlener t.a.v.: 

 de impact van het hebben van aangeboren craniofaciale aandoening; 

 de impact van het hebben van een kind met een aangeboren craniofaciale 

aandoening; 

 verwerking; 
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 de effecten van de craniofaciale aandoening op het gezin c.q. relatie; 

 de sociaal- emotionele ontwikkeling en het gedrag van de patiënt. 

 Psychologische begeleiding door een klinisch/gz psycholoog gericht op:  

 uiterlijk gerelateerde klachten; 

 angstklachten; 

 post traumatische stressklachten; 

 gedragsproblemen t.g.v. de aandoening. 

 Eenmalige of herhaaldelijke ‘systemische taxatie’, welke momenten hebben de voorkeur 

(bijvoorbeeld de multidisciplinaire craniofaciale poli’s) en wie neemt hiertoe initiatief 

(bijvoorbeeld expertisecentrum in overleg met huisarts). 

 Shared care met afstemming tussen expertisecentrum, behandelcentrum en eventueel 1e 

lijns therapeut(en) en school. 

 Lotgenotencontact, in het bijzonder voor jongeren met een craniofaciale aandoening:  

 coördinatie vanuit het expertisecentrum; 

 introductie van/verwijzing naar relevante patiëntenorganisaties, waaronder 

patiënten- en oudervereniging Laposa. 

  (Voorbereiding) schoolperiode:  

 schoolkeuze (Passend onderwijs); 

 samenwerking ouders, zorgverleners (regievoerend arts, zorgcoördinator) leerkracht 

en eventueel schoolmaatschappelijk werker; 

 ondersteuning praktische zaken (MEE; Integrale Vroeghulp); 

 mogelijkheden rol/taak jeugdarts of –verpleegkundige (JGZ). 

 Informatievoorziening: 

- verstrekken van betrouwbare websites; 

- ondersteuning voor ouders bij de zorg voor hun kind met een craniofaciale 

aandoening; 

 Therapietrouw ten aanzien van consulten, advies, medicatie, kenbaar maken van klachten en 

problemen. 
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5 Generieke zorg 
De generieke thema’s voor zeldzame aandoeningen zijn door VSOP ontwikkeld binnen het kader van 

het project ‘Zorgstandaarden voor zeldzame aandoeningen: De patiënt centraal’. Ze zijn dynamisch 

en aan ontwikkeling onderhevig. Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiëntenorganisaties 

(VSOP) streeft er naar om de generieke thema’s actueel te houden. Voor een overzicht en een 

volledige beschrijving per thema kan https://zichtopzeldzaam.nl/ geraadpleegd worden (m.u.v. 

Transitiezorg). Voor deze zorgstandaard is gekozen voor de onderstaande thema’s.  

 

 Concentratie en organisatie van zorg (Visiedocument) 

 Communicatie en voorlichting 

 Erfelijkheid 

 Preconceptie- en prenatale zorg 

 Psychosociale zorg 

 Zelfmanagement 

 Registraties/patiëntenregisters 

 Transitiezorg 

  

https://zichtopzeldzaam.nl/
https://vsop.nl/wat-doen-wij/werkterreinen/#item-10
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
http://www.zorgstandaarden.net/nl/wat-is-een-zeldzame-aandoening/generieke-zorgthemas/
http://www.opeigenbenen.nu/wp-content/uploads/2018/06/Tien-punten-programma-Betere-Transitie-in-Medische-Zorg-vs-6.pdf
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6 Kwaliteitsinformatie  
 

6.1 Algemene kwaliteitscriteria vanuit patiëntenperspectief 
 

De onderstaande kwaliteitscriteria zijn vanuit patiëntenperspectief opgesteld. Er is een opsplitsing 

gemaakt in criteria die voor het gehele zorgtraject gelden en criteria specifiek voor één (of meerdere) 

fase(n).  

 

 De regievoerend arts en zorgcoördinator zijn bekend met de complexe craniofaciale 

aandoeningen en de gevolgen daarvan op de korte en lange termijn.  

 

 In het expertisecentrum zijn er tenminste twee specialisten die als regievoerend arts kunnen 

optreden. 

 

 De regievoerend arts werkt volgens de zorgstandaard. 

 

 De regievoerend arts informeert de huisarts en (in overleg met de ouders) de jeugdarts (bij 

met name kinderen < vier jaar) 1. bij aanvang van de behandeling (na diagnosestelling) over 

de aandoening zelf en het behandelplan van de betreffende patiënt en 2. gedurende de 

behandeling over de voortgang (multidisciplinair overleg).  

 

 De regievoerend arts informeert de ouders en de patiënt bij aanvang van alle fasen wie het 

eerste aanspreekpunt is voor medisch inhoudelijke vragen (regievoerend arts of 

zorgcoördinator) en wie in fase 2 en 3 het eerste aanspreekpunt voor niet-medisch 

inhoudelijke vragen (zorgcoördinator).  

 

 Een individueel zorgplan komt tot stand op basis van gezamenlijke besluitvorming van de 

regievoerend arts, de ouders en de patiënt. Het wederzijds uitwisselen van informatie is 

hiervoor een voorwaarde.  

 

 Indien de technische middelen van het expertisecentrum het toelaten en de privacy is 

gewaarborgd, wordt er bij de zorg voor alle patiënten met een craniofaciale aandoening 

gebruik gemaakt van een elektronisch, gezamenlijk dossier, waarbij de ouders, de patiënt en 

alle betrokken zorgverleners (van het expertisecentrum, de huisarts en eventueel een 

behandelend arts in een behandelcentrum) te allen tijde de mogelijkheid hebben om het 

elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan in te zien. 

 

 Bij een elektronisch dossier is de RA verantwoordelijk voor de inhoud van het individueel 

zorgplan en wordt het individueel zorgplan beheerd door de zorgcoördinator. 

 

 Indien de technische middelen van het expertisecentrum het niet toelaten om met een 

elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan/dossier te werken, worden ouders in de 
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gelegenheid gesteld ook zelf een individueel zorgplan samen te stellen. De regievoerend arts 

en/of zorgcoördinator stelt op verzoek van ouders en/of patiënt in alle fasen van zorg alle 

relevante informatie ter beschikking voor het individueel zorgplan voor ouders en patiënt 

(bijvoorbeeld verslag van MDO, kopie van correspondentie van regievoerend arts aan 

huisarts of in geval van shared care kopie correspondentie van behandelend arts aan 

regievoerend arts). 

 

 Het individueel zorgplan wordt (periodiek) geëvalueerd door de regievoerend arts met de 

ouders en de patiënt. Wanneer deze evaluatie plaatsvindt, bepaalt de regievoerend arts in 

overleg met de ouders en de patiënt. 

 

 De ouders en de patiënt worden door de regievoerend arts/zorgcoördinator standaard één 

maal per fase (1. Vroegtijdige onderkenning en preventie, 2. Diagnose en 3. Behandeling en 

begeleiding ) een gesprek bij de maatschappelijk werker en/of de psycholoog aangeboden 

voor psychosociale begeleiding van het individu en/of gezin. 

 

 Een systemische taxatie en de systeemtherapie wordt standaard door een 

systeemgeoriënteerde therapeut uitgevoerd.  

 

 Alle betrokken zorgverleners zijn zich bewust van de wijze van communiceren met de ouders 

en de patiënt (empathie, bejegening en niveau van cognitief functioneren). 

 

 Tijdens een consult van het craniofaciaal team met de ouders (en het kind) is in ieder geval 

de regievoerend arts aanwezig. Indien hij (onverwacht) afwezig is, worden de ouders en de 

patiënt zo spoedig mogelijk hiervan op de hoogte gebracht. Ouders worden ook spoedig 

geïnformeerd over wijziging van arts bij een operatieve ingreep. De ouders en de patiënt 

krijgen in beide situaties de keuze voorgelegd 1. eenmalige overname (door wie) of 2. 

verplaatsen afspraak. Alleen als de ouders en de patiënt van te voren hebben ingestemd met 

een eenmalige overname, kan het consult doorgang vinden. 

 

6.2 Fase-specifieke kwaliteitscriteria vanuit patiënten perspectief  
 

Fase 1: Vroegtijdige onderkenning en preventie 

 

 Verloskundig zorgverlener(s), huisarts, kinderarts, jeugdarts en –verpleegkundige leggen bij 

herkenning van een craniofaciale aandoening en bij twijfel over een eventuele craniofaciale 

aandoening direct contact met doorgaans een kinderarts in een algemeen ziekenhuis (2e lijn). 

 De ouders en de patiënt worden (in fase 1 of 2) door de regievoerend arts/zorgcoördinator 

gewezen op relevantie ouder- en patiëntenorganisaties, waaronder Laposa. Hierbij wordt 

(eenmalig) de folder/flyer met algemene informatie en contactgegevens van Laposa 

verstrekt.  
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Fase 2: Diagnose 

 

 De toegangstijd voor de klinische diagnostiek in een algemeen ziekenhuis is bij voorkeur één 

tot zes weken, mits de conditie van de patiënt dit toelaat.  

 

 De toegangstijd voor het genetisch en dysmorfologisch onderzoek in een expertisecentrum is 

maximaal twee weken. 

 In geval van craniosynostose informeert de regievoerendarts/zorgcoördinator ouders over 

de beschikbaarheid van de patiëntenversie Richtlijn ‘Behandeling en zorg voor 

craniosynostose’.  

 

Fase 3: Multidisciplinaire behandeling 

 

 De toegangstijd voor de behandeling in een expertisecentrum voor craniofaciale 

aandoeningen wordt op individuele basis, afhankelijk van de ernst van de aandoening, 

bepaald en is maximaal zes weken.  

 

 De zorgcoördinator coördineert de transitiezorg: de (start van de) voorbereiding, de 

afronding in het kinderziekenhuis en de overgang naar het volwassen ziekenhuis.  

  

 Het expertisecentrum heeft aantoonbare afspraken met behandelcentra bij shared care over 

de behandeling en de terugkoppeling aan regievoerend arts. 

 

 De regievoerend arts bespreekt met de ouders en de patiënt de mogelijkheden van shared 

care en hun wensen daarbij: 

1. bij de aanvang van fase 3 (multidisciplinaire behandeling) 

2. indien daar aanleiding toe is tussentijds en  

3. op verzoek van de ouders en de patiënt.  

 

 Na een chirurgische ingreep aan de schedel of uitgebreide orthognathisch-chirurgische 

ingrepen (le Fort III en/of I distractie, mandibulaire distractie) komt de patiënt bij voorkeur 

op een aparte kamer te liggen (indien (de organisatie van) het centrum het toelaat).  

 

 De regievoerend arts/zorgcoördinator informeert ouders over de mogelijkheid om na een 

chirurgische ingreep gedurende de opname op de IC in het Ronald McDonald Huis te 

verblijven. 

 

 De regievoerend arts/zorgcoördinator informeert ouders over de mogelijkheid om één 

ouder, na een chirurgische ingreep gedurende de opname op de verpleegafdeling, dag en de 

nacht bij het kind te laten verblijven.  
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 Indien de patiënt 18 jaar of ouder is en opgenomen op een volwassenen afdeling, dan biedt 

de regievoerend arts (als de bezoekregels van het betreffende ziekenhuis daarvoor de ruimte 

geeft) de ouders/relatie de mogelijkheid aan om na de chirurgische ingreep, buiten de 

bezoektijden om, de hele dag bij hun kind/relatie te kunnen zijn. 

 

 De zorgcoördinator bespreekt met de ouders voorafgaand aan een chirurgische ingreep 

welke taken van de ouders worden verwacht t.a.v.: 

1. de periode direct na de operatie op de IC en  

2. de periode op de kamer/verpleegafdeling tot aan ontslag. 

 

Fase 4: Psychosociale begeleiding en maatschappelijke participatie 

 

 Psychosociale begeleiding voor de patiënt, de ouders en het gezin wordt standaard door de 

regievoerend arts/zorgcoördinator aangeboden, waarbij de regievoerend 

arts/zorgcoördinator met de ouders en de patiënt (indien gewenst herhaaldelijk) de 

mogelijkheden van psychosociale begeleiding in relatie tot het gehele gezin bespreekt 

(systemische taxatie en systeemtherapie).  

 

 De maatschappelijk werker en / of de psycholoog attendeert de ouders met een kind van 3 

jaar op vroegtijdig oriënteren op een geschikte school en begeleidt, in overleg met betrokken 

externe hulpverleners, bijvoorbeeld het JGZ team, de ouders in de schoolkeuze. 

 

 De maatschappelijk werker bespreekt de mogelijkheden en de meerwaarde van 

lotgenotencontact.  
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(Wetenschappelijke) vereniging Procedure 

Nederlandse Vereniging voor Kindergeneeskunde Openbare commentaarronde 

vereniging  

Bestuur 

Nederlandse Vereniging Mondziekten, Kaak- en 

Aangezichtschirurgie 

Adviseur: Dr. M.J. (Maarten) 

Koudstaal (Erasmus MC) 

Algemene ledenvergadering 

Nederlandse Vereniging Plastische chirurgie Openbare commentaarronde 

verenigingen 
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Algemene ledenvergadering 

Nederlandse Vereniging voor Keel-Neus-Oorheelkunde en 

Heelkunde van het Hoofd-Halsgebied 

Adviseur: Dr. L.J. (Hans) Hoeve 

(Erasmus MC) 

Bestuur 

Nederlandse Vereniging voor Kindertandheelkunde Algemene ledenvergadering 

Nederlandse Vereniging voor Neurochirurgie Bestuur 

Nederlandse vereniging voor Orthodontie Algemene ledenvergadering 

Nederlandse Vereniging voor Schisis en Craniofaciale Afwijkingen Commentaarronde 

Algemene ledenvergadering 

Nederlands Oogheelkundig Gezelschap Bestuur 

 

Autorisatiegroep (versie 2.0) 

In versie 2.0 van de zorgstandaard Craniofaciale aandoeningen is alle commentaar van de 

(wetenschappelijke) beroepsverenigingen ten tijde van de autorisatie van versie 1.0 verwerkt.  

In rood zijn de verenigingen aangegeven die autorisatie hebben verleend (versie 2.0). 

 Nederlandse Vereniging voor Kindergeneeskunde (NVK); 
 Nederlandse Vereniging voor Plastische Chirurgie (NVPC); 
 Nederlandse Vereniging voor Mondziekten, Kaak- een Aangezichtschirurgie (NVMKA); 
 Nederlandse Vereniging voor Keel-Neus-Oorheelkunde en Heelkunde van het Hoofd-Halsgebied 

(KNO) 
 Nederlandse Vereniging voor Schisis en Craniofaciale Afwijkingen (NVSCA) 
 Nederlandse Vereniging van Orthodontie (NVVO); 
 Nederlandse Vereniging voor Kindertandheelkunde (NVVK); 
 Nederlandse Vereniging van Neurochirurgie (NVVN); 
 Nederlands Oogheelkundig Gezelschap (NOG); 
 Nederlandse Vereniging voor Psychiatrie (NVvP). 

Onderhoudsgroep (versie 2.0) 

 Laposa 

E. (Edwin) van Dessel, penningmeester 

Drs. B. (Barbara) Lieuwen, voorzitter 

 Nederlandse Vereniging Mondziekten, Kaak- en Aangezichtschirurgie 

Dr. W.A. (Wilfred) Borstlap, MKA-chirurg (Radboudumc) 

Dr. M.J. (Maarten) Koudstaal, MKA-chirurg (Karolinska University Hospital) 

Drs. J.W. (Jitske) Nolte, MKA-chirurg (AMC) 

 Nederlandse Vereniging Plastische chirurgie 

Dr. C.C. (Corstiaan) Breugem, Plastisch chirurg (UMCU) 

Prof. Dr. I.M.J. (Irene) Mathijssen, Plastisch chirurg (Erasmusmc) 

Dr. A.B. (Aebele) Mink van der Molen, Plastisch chirurg (UMCU) 
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 Nederlandse Vereniging voor Keel-Neus-Oorheelkunde en Heelkunde van het Hoofd-

Halsgebied 

Dr. M.K.S. (Myrthe) Hol, KNO-arts, Otoloog (Radboudumc) 

 Nederlandse Vereniging voor Schisis en Craniofaciale Afwijkingen 

Dr. M.S.M. (Marvick) Muradin, MKA-chirurg (UMCU) 

 Nederlandse Vereniging voor Kindergeneeskunde 

Dr. N. (Natalja) Bannink, Kinderarts Erfelijke en Aangeboren Aandoeningen (Franciscus 

Gasthuis & Vlietland) 

 Nederlandse vereniging voor Neurochirurgie  

Dr. H. (Hans) Delye, Neurochirurg (Radboudumc) 

 Nederlandse vereniging voor Orthodontie 

Dr. E.W. (Edwin) Ongkosuwito, Orthodontist (Radboudumc) 

 Nederlandse Vereniging voor Psychiatrie 

Dr. J.R. (Janneke) Zinkstok, psychiater (UMCU) 

 Persoonlijke titel 

Dr. C.W. (Charlotte) Ockeloen, klinische geneticus (Radboudumc)  
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Bijlage 2 Profiel CFA-Regievoerend arts 

 
1. Inleiding en achtergrond 

 

Vanuit de Zorgstandaard Craniofaciale aandoeningen is er behoefte aan een precisering van het 

profiel regievoerend arts bij Craniofaciale aandoeningen (CFA-RA). De regievoerend arts moet 

worden onderscheiden van de specifieke rollen Hoofdbehandelaar en Zorgcoördinator. Door de 

veelheid en variabiliteit van de klachten en symptomen bij patiënten met CFA, is het van belang dat 

de regievoerend arts een arts of tandarts is. 

2. Wat is een rolspecifiek competentieprofiel? 

 

2.1 Verschil met beroepscompetentieprofiel 

Competenties zijn vermogens om bepaalde taken uit te voeren en de daarbij optredende 

vraagstukken of problemen op te lossen. Als het om beroepscompetenties gaat, dan betreft dit 

beroepsspecifieke taken en problemen die verricht en opgelost moeten worden. De beroeps- en 

wetenschappelijke verenigingen zijn verantwoordelijk voor het opstellen en actueel houden van hun 

eigen beroepscompetentieprofiel, dat nauw samenhangt met het opleidingsprofiel voor het 

desbetreffende beroep. 

2.2 Rolspecifiek competentieprofiel 

In tegenstelling tot een beroepscompetentieprofiel, is een rolspecifiek competentieprofiel in principe 

beroepsonafhankelijk. Dit betekent dat diegene die een rol op zich neemt over een aantal 

competenties dient te beschikken, die hem/haar in staat stellen om de taken die de rol met zich 

meebrengt, goed uit te kunnen oefenen. 

3. De regievoerend arts voor CFA 

 

3.1 Waarom is een regievoerend arts nodig en waarom moet het een arts of tandarts zijn? 

De aandoeningen in het CFA spectrum zijn weliswaar vanuit het hoofd-hals gebied beschreven, maar 

beslaan niet zelden meerdere orgaansystemen. CFA kunnen worden gezien als een ernstige 

aandoening die ook gepaard kan gaan met cognitieve en gedragsproblemen. Variabiliteit van 

klachten en symptomen doet zich ook in de tijd voor, waarbij er meestal sprake is van 

ziekteveranderingen. Medisch-inhoudelijke kennis, overzicht en periodiek medisch toezicht is om 

bovengenoemde redenen essentieel bij zowel kinderen als volwassenen met CFA en rechtvaardigt 

dat de CFA-RA arts of tandarts is. 

CFA is een aandoening die gepaard kan gaan met een lager IQ, diverse cognitieve en/of 

gedragsproblemen en psychosociale en/of psychische problematiek, die met het bereiken van de 

volwassen leeftijd niet verdwijnen of juist meer zichtbaar worden. Dit maakt het nodig, dat er een 

coördinator (bijv regievoerend arts of zorgcoördinator) beschikbaar is. Deze coördinator ondersteunt 

ook de volwassene met CFA in zijn/haar beslissingen. Op kinderleeftijd zullen in de meeste gevallen 

de verzorgers van het kind samen met de CFA-RA deze regie voeren.  

 



 

 

89 

 

 

3.2 Welke arts of tandarts is regievoerend arts? 

Welke arts of tandarts de rol van regievoerend arts op zich neemt wordt binnen het craniofaciaal 

team in het betreffende expertisecentrum of behandelcentrum bepaald. Welk specialisme het beste 

de rol van regievoerend arts kan invullen hangt af van de indicatie / zwaartepunt van de aandoening 

en de levensfase van de patiënt met CFA.  

 

3.3 Taken die bij de rol van de CFA-RA horen 

De zorgstandaard CFA beschrijft de taken en verantwoordelijkheden van een CFA-RA. Deze worden 

wel vastgelegd, maar hebben geen juridische status (het blijft een rol) i.t.t. het 

hoofdbehandelaarschap [1]. Kort samengevat, de CFA-RA: 

 heeft het medisch inhoudelijk overzicht, geeft sturing, houdt regie, bewaakt en coördineert 

de totale (levenslange) multidisciplinaire zorg voor de patiënt met CFA (inclusief follow up, 

monitoring en transitie van kinder- naar volwassenenzorg. Bij dit laatste wordt de rol van de 

CFA-RA, indien noodzakelijk, overgedragen zoals beschreven in de zorgstandaard CFA). 

 is het aanspreekpunt voor (verzorgers van) de patiënt met CFA betreffende zorginhoudelijke 

vragen, 

 stelt samen met (de verzorgers van) de patiënt met CFA het individueel zorgplan op (met evt. 

consulteren van het multidisciplinaire team) en ziet toe op de uitvoering en actualiteit ervan, 

 ondersteunt het zelfmanagement van (de verzorgers van) de patiënt met CFA. 

 heeft toegang tot de recente wetenschappelijke ontwikkelingen en behandelmethoden van 

CFA (evt. via het CFA-EC), 

 heeft –indien zij/hij in een CFA-BC werkzaam is - regelmatig contact met het CFA-EC, zoals 

vastgelegd tussen het CFA-EC en het CFA-BC waarin zij/hij werkzaam is. In het geval van 

shared care wordt vastgelegd welke regievoerend arts de eindregie houdt over de totale 

(levenslange) multidisciplinaire zorg. 

 heeft bovenstaande taken in het geval de patiënt in het EC of BC in behandeling is waar de 

RA werkzaam is, maar ook als er sprake is van gedeelde zorg. 

 de RA is verantwoordelijk voor toezicht op een adequate overdracht van zorg in het 18e 

levensjaar naar de volwassenenzorg. De RA draagt bij aan de taken van een toegewezen 

zorgcoördinator die gedurende 2 jaar na transitie nog beschikbaar en bereikbaar is voor 

vragen en problemen van individuele patiënten. 

 

4. Het rolspecifieke competentieprofiel van de CFA-RA 

 

Uitgaande van het gegeven dat de persoon die de rol van de CFA-RA op zich neemt beschikt over de 

algemene competenties van een medisch specialist/arts of tandarts [2], worden in dit hoofdstuk 

alléén die competenties beschreven, die specifiek van belang zijn voor het vervullen van de rol van 

de CFA-RA. Deze competenties vloeien voort uit/horen bij de taken van een CFA-RA (zie 3.3) en 

kunnen –ter overzichtelijkheid onder drietal clusters gebracht worden. Zo kunnen we spreken over: 

 de CFA-RA als regievoerder en coördinator; 

 de CFA-RA als zorgverlener; 

 de CFA-RA als expert van CFA. 
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Naast het beschikken over de algemene competenties van eenarts of tandarts, wordt in dit 

document er ook van uitgegaan dat een CFA-RA, net als alle andere teamleden in het CFA-EC of CFA-

BC conform de richtlijn [3] en de zorgstandaard CFA werkt. In de zorgstandaard wordt beschreven 

wat de taken en verantwoordelijkheden van de CFA-RA zijn en welke aspecten hij in de verschillende 

zorgfasen met (verzorgers van) de patiënt bespreekt [1]. Hieronder volgen competenties die in de 

zorgstandaard staan beschreven en nader gespecificeerd worden én aanvullende competenties. 

4.1 De CFA-RA als regievoerder en coördinator 

Regievoering en coördinatie van het zorgaanbod richten zich zowel op het multidisciplinaire team als 

op de (verzorgers van) de patiënt met CFA. Voor de CFA-RA geldt: 

Richting multidisciplinair team/eigen organisatie 

 is zelf lid van het multidisciplinair team. 

 is direct op de hoogte van evt. veranderingen v/d organisatiestructuur waarin zij/hij werkt. 

 treedt proactief op tijdens multidisciplinaire overleggen namens zijn/haar patiënten. 

 (indien nodig) roept relevante teamleden (met spoed) bijeen buiten reguliere 

multidisciplinaire overleggen. 

 (indien nodig) heeft extra- of spoedoverleg met de hoofdbehandelaar 

 kan voor een periode ook zelf als hoofdbehandelaar optreden 

 

Richting (de verzorgers van) de patiënt met CFA 

 stelt (opeenvolgende) regievoering af op de dynamiek die de aandoening met zich 

meebrengt (wisselende behoefte van de patiënt met CFA n.a.v. wisselende ernst en type 

klachten en symptomen, levensfase etc.). In voorkomende gevallen kan door de 

accentverschuiving van de behandelbehoefte naar leeftijd of levensfase gedurende de 

ontwikkeling van een kind met CFA een wijziging optreden in persoon (door andere 

achtergrond en competenties) van de CFA-RA 

 bereidt zich voor op consulten door indien nodig, vooraf de betrokken teamleden te 

consulteren  t.b.v. actualisering en bespreking van het individueel zorgplan. 

 is bereid zijn/haar rol als CFA-RA voor lange tijd op zich te nemen met de intentie van 

waarborgen van continuïteit voor de patiënt met CFA. 

 

4.2 De CFA-RA als zorgverlenerVI 

 volgt naar het oordeel van het landelijk expertisenetwerk voldoende kinderen en/of 

volwassenen met CFA voordat hij/zij zelf de rol van CFA-RA op zich neemt. Hierbij wordt ook 

rekening gehouden met de kwaliteit van de geleverde zorg / regievoering. 

 werkt, waar mogelijk, uit het oogpunt van preventie/voorkomen van erger en ziet toe dat 

indien nodig, de benodigde expertise tijdig ingeschakeld wordt. 

 is in het bijzonder in staat om helder en in begrijpelijke taal te communiceren, zonder 

onnodig medisch jargon. 

 is in staat via verdieping en analyse de behoefte en mogelijkheden van de patiënt met CFA 

duidelijk te krijgen, zodat de ondersteuning aansluit bij de behoeften en mogelijkheden van 

de patiënt. 

                                                           
VI Mede o.g.v. Verpleegkundig competentieprofiel palliatieve zorg, Federatie Palliatieve Zorg Vlaanderen, nov. 2010. 
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 is in het bijzonder in staat om het gedrag, de gezondheidssituatie en het ontwikkelingsniveau 

van de patiënt met CFA te observeren, veranderingen te signaleren en de 

advisering/begeleiding/behandeling daarop aan te passen en het individueel zorgplan hierop 

aan te passen. 

 is in staat de patiënt met CFA zo te activeren en te stimuleren dat die de mogelijkheden 

heeft om zich te ontwikkelen en waar mogelijk eigen regie te nemen over zijn/haar 

gezondheid en leven. 

 indien de patiënt met CFA bij de huisarts onder controle is, en minimaal 1 keer per 5 jaar 

door de CFA-RA uitgenodigd wordt voor een consult, worden tussen de huisarts en de CFA-

RA concrete afspraken gemaakt m.b.t. signalering, advisering en begeleiding. De CFA-RA legt 

deze afspraken in het patiëntendossier vast en informeert de huisarts hierover.  

 voldoet aan de vanuit patiëntenperspectief geformuleerde kwaliteitscriteria, die betrekking 

hebben op individuele zorgverleners, zoals beschreven in hoofdstuk 6 van de zorgstandaard 

CFA. 

 

4.3 De CFA-RA als expert van CFA 

 kent alle relevante richtlijnen die van toepassing kunnen zijn op symptoomspecifieke 

klachten en problemen en bespreekt deze - indien nodig - met het multidisciplinaire team. 

 heeft kennis van de doelgroep, van o.a. (interactie van) diverse mogelijke klachten en 

symptomen die bij CFA kunnen spelen. 

 heeft kennis en overzicht van de evt. wisselwerking/contra-indicatie van diverse 

behandelingen/medicatie (indien relevant). 

 heeft kennis en overzicht van de evt. wisselwerkingen van de verschillende klachten en 

symptomen (indien relevant). 

 heeft kennis van de relatie tussen de levensfasen en de kans op het ontstaan van eventuele 

complicaties bij CFA. 

 heeft toegang tot overzicht van alle CFA-RA’s (namen, specialismen en contactgegevens), 

binnen het landelijke expertisenetwerk. 

 is bereid – indien werkzaam in het CFA-EC - om arts-assistenten te coachen/bij te dragen aan 

hun opleiding/nascholing, die de nieuwe generatie regievoerende artsen zullen zijn. 

 is bereid gevisiteerd te worden door de patiëntenorganisatie. 

 neemt deel en draagt bij aan de nascholing t.a.v. de zorg voor CFA, die georganiseerd wordt 

door een CFA-EC (of een aantal EC’s in samenwerking) in samenwerking met het landelijke 

expertisenetwerk. 

 

5.Begrippenlijst 

 

Competentie 

Het ontwikkelbare vermogen van een patiënt om in verschillende situaties op een adequate wijze 

procesgericht en productgericht te handelen. Competenties zijn contextgebonden en  

ondeelbaar, d.w.z. clusters van vaardigheden, kennis, attituden, eigenschappen en inzichten.  

Ze zijn verbonden met activiteiten of taken [2]. 
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Professie 

Een professie is een specifieke bundeling van competenties voor het verrichten van arbeidstaken, 

waarvoor bepaalde vakkennis en -kunde vereist is en dat herkenbaar is voor de maatschappij / 

arbeidsmarkt. Professies onderscheiden zich van beroepen door de discretionaire ruimte die 

professionals zich toe-eigenen om tot oordeel te komen en bepalen zelf wie lid wordt (daartoe 

behoort) en hoe het werk wordt verdeeld. 

Rol 

Een samenhangend geheel aan handelen, gedrag en attitude die maatschappelijk aanvaard en 

verwacht wordt van een persoon in een bepaalde levensfase, levenssituatie, functie, beroep of in 

een bepaalde sociaal-maatschappelijke positie. 

Beroepscompetentie 

Ontwikkelbare vermogens van mensen om in voorkomende beroepssituaties op adequate, 

doelbewuste en gemotiveerde wijze proces- en resultaatgericht te handelen, dat wil zeggen 

passende procedures te kiezen en toe te passen om de juiste resultaten te bereiken. 

Beroepscompetenties vinden hun betekenis in de context(en) van de beroepsuitoefening en kunnen 

niet los gezien worden van de kerntaken en kernopgaven waar de beroepsbeoefenaar voor staat. 

Beroepscompetentieprofiel 

Beschrijft over welke competenties succesvolle beroepsbeoefenaren moeten beschikken om de 

kerntaken en kernopgaven succesvol uit te kunnen voeren. 

6. Bronnen 

 

[1] Zorgstandaard Craniofaciale aandoeningen. Kwaliteitstandaard voor zorgverleners over diverse  

craniofaciale aandoeningen 

[2] Regievoerend arts voor mensen met Neurofibromatosis type 1 

[3] Richtlijn ‘Behandeling en zorg voor craniosynostose’, zoals vastgesteld door de Nederlandse  

Vereniging voor Plastische Chirurgie (NPVC), 2010. 

 

7. Afkortingen 

 

CFA Craniofaciale aandoening  

RA Regievoerend arts 

EC Expertisecentrum 

BC Behandelcentrum  

https://nl.wikipedia.org/w/index.php?title=Vakkunde&action=edit&redlink=1
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Bijlage 3 Individueel zorgplan voor ouders en patiënt met 

een CFA 
 

Werkwijze 

 

Het Individueel zorgplan (IZP) voor ouders en patiënt wordt alleen gebruikt, indien er geen 

gezamenlijk, elektronisch (medisch)dossier beschikbaar is.  

De ouders en de patiënt nemen het Individueel zorgplan (IZP) mee naar iedere afspraak met iedere 

zorgverlener in de vorm van een hardcopy of digitaal. Op www.laposa.nl is een digitaal exemplaar te 

downloaden en via patiëntenorganisatie Laposa is een hardcopy verkrijgbaar. Een digitaal zorgplan 

kan bijvoorbeeld op een USB-stick staan. Het IZP wordt door de ouders en de patiënt 

gedocumenteerd en de zorgverleners stellen de ouders hiertoe in de gelegenheid door de relevante 

informatie (schriftelijk) beschikbaar te stellen. Afspraken worden geëvalueerd en zo nodig worden 

deze bijgesteld of worden nieuwe afspraken gemaakt. Ouders kunnen met vragen over het IZP 

terecht bij de zorgcoördinator. Het individueel zorgplan voor ouders en patiënt komt te vervallen als 

het mogelijk is om gezamenlijk één elektronisch (medisch) dossier te hebben. 

 

http://www.laposa.nl/
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Bijlage 4 Checklist Individueel Zorgplan Craniofaciale 

aandoening 

 
Voor fase 1, 2, 3 en 4 kunnen de volgende aspecten worden besproken door de regievoerend arts en 

vastgelegd in het individueel zorgplan (zonder volledigheid na te streven). 

Vroegtijdige onderkenning (Fase 1) 

 

Organisatie van de zorg 

Regievoerend arts, zorgcoördinator, hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende behandeltraject en 

overige betrokken zorgverleners, hun taken en verantwoordelijkheden en hun deskundigheid van 

craniofaciale aandoeningen. 

 

Behandeling 

Schriftelijke informatie aan ouders (bv website(s)) en mondelinge toelichting hierop: 

 Wat houdt de craniofaciale aandoening in? 

 Prognose en toekomstverwachting. 

 

Informeren over het bestaan van de patiënten- en oudervereniging Laposa en (eenmalig) 

verstrekken van folder/flyer met algemene informatie en contactgegevens van Lapos 

 

Informatieverstrekking door RA aan de huisarts, jeugdarts en (1e lijns)verloskundige en 

kraamverzorgende. 

 

Informatieverstrekking door klinisch geneticus aan het ouderpaar.  

Aanbieden mogelijkheid tot psychosociale ondersteuning tijdens de zwangerschap. 

 

 

Bij verhoogd risico: verstrekking tijdens de zwangerschap van een stappenplan en contactgegevens 

voor na de bevalling. 

 

Zelfmanagement  

Therapietrouw ten aanzien van consulten, medicatie, advies.  

Observeren van het gedrag van de baby.  

Vergaren van informatie bij relevante patiëntenorganisaties, waaronder patiënten- en 

oudervereniging Laposa. 

 

 

Diagnose (Fase 2) 

 
Organisatie van de zorg 

Regievoerend arts, zorgcoördinator, hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende behandeltraject en 

overige betrokken zorgverleners, hun taken en verantwoordelijkheden en hun deskundigheid van 

craniofaciale aandoeningen. 

 



 

 

104 

 

Idealiter kunnen de regievoerend arts, de ouders, de patiënt en de overige leden van het 

multidisciplinaire team te allen tijde inzage hebben in het IZP. Dit is haalbaar indien er een 

elektronisch, gezamenlijk dossier is. De regievoerend arts bespreekt of en hoe dit realiseerbaar is. 

 

Behandeling 

Schriftelijke informatie aan ouders (bv website(s)) en mondelinge toelichting hierop: 

 Wat houdt de craniofaciale aandoening in?; 

 Geschikte internetsite(s) ten aanzien van craniofaciale aandoeningen; 

 Waar moeten ouders opletten (zelfmanagement)?; 

 Prognose en toekomstverwachting. 

 

Informeren over het bestaan van de patiënten- en oudervereniging Laposa en (eenmalig) 
verstrekken van folder/flyer met algemene informatie en contactgegevens van Laposa. 

 

Terugrapportage naar verwijzer.  

Informatieverstrekking aan de huisarts.  

In geval van Craniosynostose: Informeren over beschikbaarheid van patiëntenversie van de 

Richtlijn Craniosynostose (door RA of ZC). 

 

Individueel zorgplan:  

 RA bepaald in overleg met de ouders de inhoud; 

 Ouders beheren het IZP voor ouders en patiënt indien er geen elektronisch, gezamenlijk 

dossier beschikbaar is; 

 RA beheert het IZP indien er wel een elektronisch, gezamenlijk dossier beschikbaar is; 

 ZC ondersteunt, indien nodig, de ouders bij het completeren van het individueel zorgplan 

voor ouders en patiënt; 

 Evaluatie vindt periodiek plaats tussen de RA, ouders en patiënt. 

 

Werkwijze diagnostisch fase en bijbehorend protocol, hierbij bespreken: 

 De onderzoeken (welke, doel en uitvoering); 

 De (eventuele) alternatieven; 

 De (eventuele) complicaties. 

 

Terugkoppeling van resultaat onderzoek, hierbij bespreken: 

 De uitslag; 

 De prognose; 

 De (eventuele) complicaties. 

 

Verwijzing naar klinisch geneticus. Klinisch geneticus verzorgt: 

 Schriftelijke informatie over en mondelinge toelichting hierop ten aanzien van 

erfelijkheidsonderzoek; 

 Terugkoppeling van resultaat erfelijkheidsonderzoek. 

 

Zelfmanagement 

Therapietrouw ten aanzien van consulten, advies en medicatie.  

Bij afwezigheid van elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan: In samenwerking met ZC het 

beheren van het individueel zorgplan voor ouders en patiënt (behandelbeleid, afspraken, uitslagen 

en resultaten), waarbij ouders aangeven een afschrijft van de brief van de RA aan de HA wel/niet 

te willen ontvangen. 

 

Observeren van het gedrag van het kind.  
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Bij twijfel of vragen contact leggen met huisarts of zorgcoördinator van het EC.  

Vergaren van informatie bij relevante patiëntenorganisaties, waaronder patiënten- en 

oudervereniging Laposa. 

 

Psychosociale begeleiding en ondersteuning  

Aanmelding psychosociale zorg bij syndromale aandoeningen.  

Aanbieden mogelijkheid psychosociale ondersteuning bij niet-syndromale aandoeningen.  

Introductie van relevante patiëntenorganisaties, waaronder patiënten- en oudervereniging Laposa.  

 
Behandeling (Fase 3) 

 
Organisatie van de zorg 

Regievoerend arts, zorgcoördinator, hoofdbehandelaar(s) voor het betreffende behandeltraject en 

overige betrokken zorgverleners, hun taken en verantwoordelijkheden en hun deskundigheid van 

craniofaciale aandoeningen. 

 

Idealiter kunnen de regievoerend arts, de ouders, de patiënt en de overige leden van het 

multidisciplinaire team te allen tijde inzage hebben in het IZP. Dit is haalbaar indien er een 

elektronisch, gezamenlijk dossier is. De regievoerend arts bespreekt of en hoe dit realiseerbaar is.  

 

Behandeling 

Multidisciplinaire informatie over de betreffende aandoening, de verwachtingen, het verloop van 

de aandoening en het zorgtraject aan: 

 ouders en patiënt: 

- verslag van MDO (eerste keer inclusief behandelplan); 

- tussentijds: mondelinge terugkoppeling; 

- kopie van brief van RA aan huisarts. 

 huisarts (brief). 

 

Individueel zorgplan:  

 RA en ouders bepalen samen de inhoud; 

 ouders beheren het IZP indien er geen elektronisch, gezamenlijk dossier beschikbaar is; 

 RA beheert het IZP indien er wel een elektronisch, gezamenlijk dossier beschikbaar is; 

 ZC ondersteunt de ouders bij het completeren van het individueel zorgplan; 

 evaluatie vindt periodiek plaats volgens afspraak tussen de RA, ouders en patiënt. 

 

Gezamenlijke voorbereiding op operatieve behandeling door werkwijze behandelfase en 

bijbehorend protocol te bespreken voorafgaand aan operatie, hierbij bespreken: 

 operatieve behandeling (welke methode, doel en uitvoering); 

 (eventuele) alternatieven; 

 (eventuele) complicaties; 

 peri-operatief: 

- Pijnbestrijding 

- comorbiditeit, bv medicatieverstrekking 

 post-operatief: 
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- wederzijdse verwachtingen van regievoerend arts/zorgcoördinator, verpleegafdeling 

en ouders t.a.v. de taken van de ouders in de periode direct na de operatie op de IC en 

2. op de kamer/verpleegafdeling tot aan ontslag. Hiernaast verstrekken van (verbale 

en nonverbale) schriftelijke informatie t.a.v. bijvoorbeeld wondverzorging, 

ondersteuning, douchen, geven van aangepaste voeding en medicijnen. 

- wie aan ouders doorgeeft wanneer de patiënt van de IC afgaat. 

- (de mogelijkheden van) kinderthuiszorg. 

 prognose op korte en lange termijn; 

 follow up;  

 geschikte internetsite(s) voor informatie. 

Terugkoppeling resultaten operatieve behandeling, hierbij bespreken:  

 (niet) gerealiseerde doelen; 

 (mogelijke) complicaties op korte en lange termijn; 

 pijnbestrijding (peri- en postoperatieve periode). 

 

Vroegtijdig bespreken van de mogelijkheden van shared care. Hierbij wensen van de ouders 

inventariseren. 

 

Shared care: informeren van het BC.  

Begeleiding in zelfmanagement en het bespreken van:  

 de assertiviteit en proactiviteit van de patiënt en zijn systeem; 

 de draagkracht/draaglast van de patiënt en zijn systeem. 

 

Het sociale systeem van de (ouder(s) van de) patiënt.  

Zelfmanagement 

Therapietrouw ten aanzien van: consulten, advies, medicatie, kenbaar maken van klachten en 

problemen. 

 

Samenstellen IZP: behandelbeleid, afspraken, uitslagen en resultaten.  

Bij afwezigheid van elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan: in samenwerking met ZC het 

beheren van het individueel zorgplan voor ouders en patiënt ten aanzien van 1. wie de 

regievoerend arts, de zorgcoördinator en de hoofdbehandelaar(s) (voor een specifiek 

behandeltraject) zijn en 2. gemaakte afspraken met zorgverlener(s) en onderzoeks- of 

behandelresultaten. 

 

Bij aanwezigheid van elektronisch, gezamenlijk individueel zorgplan: toezien op/bewaken van een 

actueel individueel zorgplan. 

 

Regie over consulten: ouders en patiënt kunnen zelf (in overleg met en afhankelijk van de 

discipline en/of mogelijkheden van het centrum) operatiedata plannen en overige therapieën 

(eventueel met ondersteuning van de zorgcoördinator).  

 

Shared care: contactgegevens verstrekken aan de betreffende arts in het BC (hoofdbehandelaar) 

met het verzoek alle onderzoeks- en behandelresultaten rechtstreeks aan RA van EC door te 

geven. 

 

Kennis opbouwen over mogelijkheden van shared care.  

Initiatief tot: 

 aanvullende zorg, zoals psychosociale begeleiding; 
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 second opinion. 

Contact leggen met de patiënten- en oudervereniging Laposa ten aanzien van onder andere 

informatieverstrekking, advies/begeleiding en eventueel lotgenotencontact. 

 

Voorbereiding op transitie door alert te zijn op verantwoordelijkheden die passen bij 

leeftijd/ontwikkeling van het kind. 

 

Psychosociale ondersteuning en begeleiding  

 

Bespreken en inschatten van psychologische/psychiatrische problematiek en bijbehorende 

psychosociale en emotionele begeleiding. 

 

Een kennismaking met een systeemgeoriënteerde hulpverlener wordt standaard aangeboden, met 

als doel het inschatten welke hulpverlener er al dan niet geboden moet worden of welke 

disciplines zouden moeten worden ingezet. 

 

Bespreken of eenmalige ‘systemische taxatie’ voldoende is of dat de taxatie of psychosociale 
begeleiding/behandeling gedurende het zorgtraject herhaald zou moeten worden, welke 
momenten de voorkeur hebben en wie hiertoe initiatief neemt (bijvoorbeeld expertisecentrum of 
huisarts). 

 

Introductie van relevante patiëntenorganisaties, waaronder de patiënten- en oudervereniging 

Laposa. 

 

Transitie 

Introduceren van transitiezorg; Dit is afhankelijk van de (cognitieve) ontwikkeling van het kind, 

maar wordt doorgaans in de midden adolescentie (14-15 jaar) ingezet. 

 

Ondersteuning en lotgenotencontact patiënten- en oudervereniging Laposa.  

 
Psychosociaal maatschappelijke participatie (Fase 4) 

 
Behandeling 

Psychosociale en emotionele begeleiding en ondersteuning voor ouder, kind, (jong) volwassene 

en/of gezin/relatie wordt standaard aangeboden; systemische taxatie en systeemtherapie bij een 

systeem georiënteerde hulpverlener t.a.v.: 

 de impact van het hebben van aangeboren craniofaciale aandoening; 

 de impact van het hebben van een kind met een aangeboren craniofaciale aandoening; 

 de impact van de craniofaciale aandoening op het gezin c.q. relatie; 

 de sociaal- emotionele ontwikkeling en het gedrag van de patiënt. 

 

Eenmalige of herhaaldelijke ‘systemische taxatie’, welke momenten hebben de voorkeur 

(bijvoorbeeld de multidisciplinaire craniofaciale poli’s) en wie neemt hiertoe initiatief (bijvoorbeeld 

expertisecentrum in overleg met huisarts). 

 

Shared care met afstemming tussen expertisecentrum, behandelcentrum en eventueel 1e lijns 
therapeuten) en school. 

 

Lotgenotencontact, in het bijzonder voor jongeren met een craniofaciale aandoening:  

 Coördinatie vanuit het expertisecentrum; 

 Introductie van/verwijzing naar relevante patiëntenorganisaties, waaronder patiënten- en 

oudervereniging Laposa. 
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(Voorbereiding) schoolperiode:  

 schoolkeuze (Passend onderwijs); 

 samenwerking ouders, zorgverleners (regievoerend arts, zorgcoördinator) leerkracht en 

eventueel schoolmaatschappelijk werker; 

 ondersteuning praktische zaken (MEE; Integrale Vroeghulp); 

 mogelijkheden rol/taak jeugdarts of –verpleegkundige (JGZ). 

 

Informatievoorziening: 

 verstrekken van betrouwbare websites; 

 ondersteuning voor ouders bij de zorg voor hun kind met een craniofaciale aandoening. 

 

Therapietrouw ten aanzien van consulten, advies, medicatie, kenbaar maken van klachten en 

problemen. 
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Bijlage 5 Stroomschema Passend onderwijs 
Aanmelding nieuwe leerling primair onderwijs  
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Bijlage 6 Betrokken zorgverleners 
 

In onderstaand overzicht worden de zorgverleners (in willekeurige volgorde) weergegeven die 

betrokken kunnen zijn per fase.  

 

Vroegtijdige onderkenning en preventie (Fase 1) 

 

Fase 1 kenmerkt zich door verschillende subgroepen (4.2.1 Indicatie), verschillen in behoefte en 

variatie in zorg en de verschillende routes waarop deze subgroepen het zorgtraject kunnen 

instromen. In deze fase is het niet vanzelfsprekend dat er in alle gevallen een regievoerend arts 

wordt benoemd. Daarentegen wordt er voor ieder behandeltraject altijd een hoofdbehandelaar 

aangesteld. Indien in deze fase wel een regievoerend arts wordt aangesteld, zal (afhankelijk van de 

indicatie / zwaartepunt van de aandoening) bepaald worden wie de rol van regievoerend arts heeft. 

Het is mogelijk dat de RA in het EC ook de hoofdbehandelaar is voor een bepaald behandeltraject. 

Een aantal van de onderstaande zorgverleners kan betrokken zijn in fase 1: 

1. Huisarts; 

2. Verloskundige (thuis of (poli-)kliniek UMC of AZ); 

3. Gynaecoloog (UMC of AZ); 

4. Kraamverpleegkundige (thuis of in de kraamkliniek: UMC of AZ); 

5. Jeugdverpleegkundige (huisbezoek of spreekuur (CJG)); 

6. Jeugdarts (spreekuur (CJG)); 

7. (Kinder)Fysiotherapeut; 

8. Kinderarts (UMC of AZ); 

9. (Kinder)Neuroloog; 

10. (Kinder)Neurochirurg; 

11. Mond-, Kaak-, Aangezichtschirurg (MKA-chirurg);  

12. Orthodontist; 

13. Tandarts; 

14. KNO-arts; 

15. Klinisch geneticus (UMC of KG-spreekuur AZ, of als onderdeel van multidisciplinair team); 

16. Plastisch chirurg (UMC); 

17. Helmmaker;  

18. Maxillofaciaal prothetist; 

19. Nurse Practitioner/verpleegkundig specialist (polikliniek UMC); 

20. Maatschappelijk werkende (thuis, perifeer of polikliniek UMC); 

21. Psycholoog. 

 

Diagnose (Fase 2) 

 

In de 2e lijn heeft doorgaans de kinderarts de regie. Zodra de patiënt in behandeling is van het 

craniofaciale team in het expertisecentrum (3e lijn) wordt, afhankelijk van de indicatie / zwaartepunt 
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van de aandoening, bepaald wie de rol van regievoerend arts heeft. Het is mogelijk dat de RA in het 

EC ook de hoofdbehandelaar is voor een bepaald behandeltraject.  

 

De onderstaande zorgverleners kunnen betrokken zijn in fase 2: 

 

1. Kinderarts (AZ of UMC); 

2. MKA-chirurg; 

3. Plastisch chirurg; 

4. Neurochirurg; 

5. Orthodontist; 

6. Tandarts; 

7. Huisarts / Jeugdverpleegkundige (huisbezoek of spreekuur (CJG))/Jeugdarts (spreekuur (CJG)); 

8. Klinisch geneticus (UMC/expertisecentrum, of als onderdeel van multidisciplinair team); 

9. Nurse Practitioner/verpleegkundig specialist (polikliniek UMC); 

10. Maatschappelijk werkende (thuis, polikliniek UMC of AZ); 

11. Psycholoog; 

12. KNO-arts; 

13. Neuroloog; 

14. Oogarts/Orthoptist; 

15. Fysiotherapeut; 

16. Logopedist; 

17. Audiologisch Centrum 

18. Radioloog/nucleair geneeskundige. 

 

Behandeling en begeleiding (Fase 3) 

 

Afhankelijk van de indicatie / zwaartepunt van de aandoening wordt bepaald wie binnen het 

craniofaciale team van het EC de rol van regievoerend arts heeft. Het is mogelijk dat de RA in het EC 

ook de hoofdbehandelaar is voor een bepaald behandeltraject. 

De onderstaande zorgverleners kunnen betrokken zijn in fase 3: 

1. MKA-chirurg; 

2. Plastisch chirurg; 

3. KNO-arts; 

4. Neurochirurg; 

5. Huisarts; 

6. Jeugdverpleegkundige (huisbezoek of spreekuur (CJG))/Jeugdarts (spreekuur (CJG)); 

7. Kinderarts; 

8. Klinisch geneticus (UMC, of als onderdeel van multidisciplinair team); 

9. Nurse Practitioner/verpleegkundig specialist (polikliniek UMC); 

10. Orthodontist; 

11. Kindertandarts; 

12. Oogarts/Orthoptist; 
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13. Neuroloog; 

14. Orthopedisch chirurg; 

15. Kinderanesthesioloog; 

16. OK-verpleegkundige; 

17. Kinderintensivist; 

18. IC-verpleegkundige; 

19. Revalidatiecentrum/-arts; 

20. Fysiotherapeut; 

21. Huistandarts en/of kindertandarts en/of CBT tandarts; 

22. Logopedist; 

23. Ergotherapeut; 

24. Instrumentenmaker;  

25. Maxillofaciaal prothetist 

26. Maatschappelijk werkende (thuis, polikliniek UMC of AZ); 

27. (Kinder)Psycholoog; 

28. Audiologisch centrum; 

29. Pedagogisch medewerker 

30. Radioloog/nucleair geneeskundige 

31. 3D technicus/tandtechnisch lab. 

 

Psychosociale zorg in fase 1, 2 en 3 (Fase 4) 

 

Psychosociale zorg maakt integraal onderdeel uit van het gehele zorgtraject (Fase 1, 2 en 3) en valt 

daarmee onder de verantwoordelijkheid van de betreffende regievoerend arts. Afhankelijk van de 

indicatie / zwaartepunt van de aandoening wordt bepaald wie binnen het craniofaciale team van het 

EC de rol van regievoerend arts heeft.  

 

De onderstaande zorgverleners kunnen met name in fase 4 betrokken zijn: 

1. (Systeemgeoriënteerde) Maatschappelijk werkende; 

2. (Kinder)Psycholoog (beschikt over verschillende hulpverleningsmethodieken); 

3. Nurse Practitioner; 

4. Pedagogisch medewerker;  

5. Huisarts; 

6. Neurochirurg; 

7. MKA-chirurg; 

8. Plastisch chirurg; 

9. KNO-arts; 

10. Kinderarts; 

11. Jeugdarts; 

12. Orthodontist; 

13. Kindertandarts; 

14. Mondhygiënist; 

15. Revalidatiecentrum/-arts; 



 

 

114 

 

16. Audiologisch centrum; 

17. Onderwijsinstelling (S)BO); 

18. Kinderdagverblijf. 

  



 

 

115 

 

Eindnoten 

1 www.laposa.nl. 
2 Voor het samenstellen van de klankbordgroep heeft Laposa een uitnodiging uitgedaan onder al 

haar leden. Alle respondenten hebben geparticipeerd in de klankbordgroep. 
3 Voor het samenstellen van de focusgroep heeft Laposa een uitnodiging gedaan onder al haar laden. 

Alle respondenten hebben geparticipeerd in de focusgroep. 
4 OMIM: Online Mendeliaanse Overerving bij de Mens; Een online catalogus van menselijke genen en 

genetische aandoeningen. 
5 Cf. Richtlijn NVPC. 
6 Cf. Richtlijn NVPC. 
7 Vaandrager, JM. et al. 2005. 
8 Vaandrager, JM. et al. 2005. 
9 Shipster, C. et al. 2003. 
10 Vlugt, van der JJB. et al. 2012. 
11 Hoving, EW. et al. 2007. 
12 Tirumandas M., Sharma A., Gbenimacho I., Shoja MM., Tubbs R.S., Oakes W.J., Loukas M. Nasal 

encephaloceles: a review of etiology, pathophysiology, clinical presentations, diagnosis, treatment, 

and complications. Child Nerv Syst 29:739-744. 2013. 
13 Ongkosuwito, EM. et al. 2013; Ongkosuwito, EM, et al. 2013. 
14 D’Antonio, LL. 1998. Funayama, E. et al. 2007. 
15 Funayama, E. et al. 2007. 
16 Funayama, E. et al. 2007. 
17 Shprintzen, RJ. et al. 1980. 
18 Shprintzen, RJ. et al. 1980. 
19 Shprintzen, RJ. et al. 1980. 
20 Funayama, E. et al. 2007. 
21 Breugem, CC. et al. 2013. 
22 Burn, J. et al. 1992. 
23 Fazen et al 1967, Argenta & Iacobucci 1989, Gorlin et al 2001, Trainor et al 2009. 
24 www.erfelijkheid.nl. 
25 Czeschik, JC et al. 2013. 
26 www.erfelijkheid.nl. 
27 Brioude et al. 2018. 
28 Brioude et al. 2018. 
29 Versnel, SL. 2011. 
30 Maliepaard, M. et al. 2014. 
31 RVZ Raad in gezondheidszorg. 2011. 
32Van Breukelen, S. 2013. 
33 www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/patientenrecht-en-clientenrecht/vraag-en-antwoord/mag-ik-

mijn-medisch-dossier-inzien-laten-aanpassen-of-vernietigen.html. 

                                                           

http://www.laposa.nl/
http://www.erfelijkheid.nl/
http://www.erfelijkheid.nl/
http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/patientenrecht-en-clientenrecht/vraag-en-antwoord/mag-ik-


 

 

116 

 

                                                                                                                                                                                     
34 www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-

het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html. 
35 www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-

het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html. 
36 www.laposa.nl. 
37 www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-

het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html. 
38 Kweldam et al. 2010; Luijsterburg et al 2014; Rozendaal et al. 2010, 2012. 
39 Zie http://www.nationaalkompas.nl/preventie/wat-is-preventie/ 
40 CvZ in: Zorgstandaarden in Model. 2010. 
41 www.nhg.org/standaarden/volledig/nhg-standaard-onderzoek-van-de-pasgeborene en 

www.knov.nl/uploads/knov.nl/knov_downloads/826/file/LESA-

V_Onderzoek_van_de_pasgeborene.pdf. 
42 www.ncj.nl/programmalijn-kennis/overzicht-landelijke-documenten/richtlijn/?item=17 
43 Richtlijn Craniosynostose. 2010. 
44 www.anesthesiologie.nl/kwaliteit/richtlijnen 
45 www.anesthesiologie.nl/kwaliteit/richtlijnen 
46http://webcache.googleusercontent.com/search?q=cache:Y1k1QKshzOcJ:www.igz.nl/zoeken/docu

ment.aspx%3Fdoc%3DBasisset%2BKwaliteitsindicatoren%2BZiekenhuizen%2B2014%26docid%3D607

6+basisset+ziekenhuizen+2014&cd=2&hl=nl&ct=clnk&gl=nl 
47 aangetoond bij Le Fort III met extern frame door H. Bredero. 
48http://webcache.googleusercontent.com/search?q=cache:Y1k1QKshzOcJ:www.igz.nl/zoeken/docu

ment.aspx%3Fdoc%3DBasisset%2BKwaliteitsindicatoren%2BZiekenhuizen%2B2014%26docid%3D607

6+basisset+ziekenhuizen+2014&cd=2&hl=nl&ct=clnk&gl=nl 
49 Cf. Van den Elzen, MEP et al. 2011; Cf. Versnel, SJ et al. 2011 
50 Richtlijn BCD van NvKNO en NvKF (gereed najaar 2018). 
51 Sailer 1990, Tessier 1986, Zöller e.a. 2002. 
52 Richtlijn BCD van NvKNO en NvKF (gereed najaar 2018). 
53 Akram, A et al. 2015; American Cleft Palate-Craniofacial Association 2009 
54  Njio, B.J. et al. 1999. 
55 The Department of Health, UK 2003; Vargervik, K et al. 2012; McCarthy, JG. et al. 2012; American 

Cleft Palate-Craniofacial Association 2009. 
56 Van de Meulen Sj, Slofstra-Bremer CF, Lutje Spelberg HC, Bohn Stafleu van Loghum (onderdeel van 

Springer Media). 2013. 
57 Schlichting JEPT, Lutje Spelberg HC, Bohn Stafleu van Loghum (onderdeel van Springer media). 

2012. 
58 Schlichting JEPT, Lutje Spelberg HC, Bohn Stafleu van Loghum (onderdeel van Springer media). 

2010. 
59 Wiig EH, Secord WA, Semel E, Nederlandstalige bewerking: J. de Jong in samenwerking met 

Pearson Assessment and Information B.V. 2012. 
60 Semel E, Wiig EH, Secord WA, Nederlandse versie, Pearson. 2010. 
61 Ben Maassen, Leenke van Haaften, Sanne Diepeveen, Bert de Swart, Lian Nijland & Sjoeke vd 

Meulen; test in productie bij Uitgeverij Boom. 

http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-
http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-
http://www.laposa.nl/
http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-
http://www.nationaalkompas.nl/preventie/wat-is-preventie/
http://www.nhg.org/standaarden/volledig/nhg-standaard-onderzoek-van-de-pasgeborene
http://www.knov.nl/uploads/knov.nl/knov_downloads/826/file/LESA-
http://www.ncj.nl/programmalijn-kennis/overzicht-landelijke-documenten/richtlijn/?item=17
http://www.anesthesiologie.nl/kwaliteit/richtlijnen
http://www.anesthesiologie.nl/kwaliteit/richtlijnen
http://webcache.googleusercontent.com/search?q=cache
qkshzocj:www.igz.nl/zoeken/docu
http://webcache.googleusercontent.com/search?q=cache
qkshzocj:www.igz.nl/zoeken/docu


 

 

117 

 

                                                                                                                                                                                     
62 Meijer M, 2003. 
63 McLeod S, Harrison LJ, & McCormack J. The Intelligibility in Context Scale: Validity and reliability of 

a subjective rating measure. Journal of Speech, Language, and Hearing Research, 55(2), 648‐656. 

2012. 
64 Passend onderwijs: Aanmelding van een nieuwe leerling in het primair onderwijs. 2013. 
65 www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-

het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html 
66 www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-

het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html 

 

 

 

 

 

 

 
 
 
 

http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html
http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-het-verschil-tussen-curatele-bewind-en-mentorschap.html
http://www.rijksoverheid.nl/onderwerpen/curatele-bewind-en-mentorschap/vraag-en-antwoord/wat-is-

