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Betreft: groeihormoonstudie bij kinderen met Kabuki Syndroom (KS).

.. Beste ouders/verzorgers,

Op de landelijke Netwerkdag vorig jaar september in de Kindervallei in Houthem (Limburg)
kwam de vraag van ouders naar voren over de mogelijkheden en effecten van groeihormoon
(GH) behandeling bij de kinderen. Niet alleen vanwege de vaak wat kleinere gestalte, maar
vooral ook vanwege de hypotonie (spierslapte) en de matige spierontwikkeling.

Deze vraag is verder uitgewerkt met dr. Nina Schott, kinderarts-endocrinologe in het
academisch ziekenhuis Maastricht (azM) en via haar met de firma Pfizer. Pfizer versterkt
wereldwijd groeihormoon. Er is wereldwijd reeds een aantal kinderen met het Kabuki Syndroom
dat groeihormoon gebruikt vanwege een bewezen groeihormoon tekort.

De firma Pfizer is ge'interesseerd in een studie naar de effecten van groeihormoon bij kinderen
met het Kabuki Syndroom in het algemeen.

In deze verkennende fase willen de firma Pfizer en wij eerst weten om hoeveel kinderen het
zou gaan. Jongens onder de 10jaar en meisjes onder de 8 jaar komen voor deze studie in
aanmerking. Oudere kinderen kunnen niet meedoen LV.m.hormonale veranderingen in de
puberteit.

Wat de studie praktisch allemaal betekent als uw kind mee gaat doen, wordt in grote lijnen
hieronder vermeld; details volgen later als we inderdaad met Pfizer verder kunnen.

- het bepalen van groeihormoonspiegels (deze testen kunnen in overleg in het eigen
ziekenhuis gebeuren)

- andere bloedwaarden en urine onderzoek

- stofwisselingsonderzoek naar de energiehuishouding (slokje gelabeld water en urine
onderzoek)

- goede en gestandaardiseerde metingen aan het lichaam, zoals lengte en gewicht.

- de groeihormoonbehandeling betekent een dagelijks prikje subcutaan, d.w.z. een prikje onder
de huid. (net als bij suikerziekte een dagelijkse insulineprik).

GH behandeling is zeer kostbaar ( ca € 20.000- per jaar) en daarom kan het alleen gegeven
worden indien de zorgverzekeraar er toestemming voor geeft. Aangezien er nu geen algemene
indicatie is voor GH behandeling bij Kabuki kinderen willen wij middels dit onderzoek aantonen
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