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In Nederland is bij meer dan 1 miljoen 
patiënten een zeldzame ziekte gedi-
agnosticeerd.1 Slechts voor 5 procent 
van deze patiënten is een behandeling 
beschikbaar.2 Jeroen van Deursen,  
Carla Hartman en Ilse van Hensbeek 
vertellen wat AstraZeneca doet om 
goede behandeling beschikbaar te 
maken voor mensen met een ziekte die 
weinig voorkomt.

Zeldzame ziekten zijn niet zeldzaam
Zeldzame ziekten tre!en slechts een 
handvol mensen: van 1 op 20003 tot soms 
zelfs slechts 1 op de miljoen4 mensen. Veel 
zeldzame ziekten zijn ernstig, chronisch 
en progressief, hebben een grote impact op 
de kwaliteit van leven en gaan gepaard met 
hoge ster$ecijfers. 75 procent tre$ kinderen 
en 30 procent van hen ster$ voor hun vijfde 
verjaardag.5 Hoewel de ziekte zelf zeldzaam 
is, is het niet zeldzaam om zo’n ziekte te 
hebben. Er zijn zo’n 7.000 erkende zeldza-
me ziekten en het Nederlands Huisartsen 
Genoot schap schat dat elke huisartsen-
praktijk in Nederland ongeveer 150 patiën-
ten met zo’n ziekte hee$.6

De impact van zeldzame aandoeningen op 

patiënten, hun families en de samenleving 
is groot. Naast vaak een hoge ziektelast, is 
er veel onzekerheid. Omdat artsen weinig 
patiënten zien met speci'eke klachten, duurt 
het gemiddeld bijna vijf jaar om de juiste 
diagnose te stellen.7 En omdat er nauwelijks 
behandelopties zijn8, is er weinig uitzicht 
op verbetering. Niets doen is geen optie, 
zo zeggen Hartman, Van Deursen en Van 
Hensbeek.

Hoe zeldzamer de aandoening, hoe 
moeilijker onderzoek is
“Hoe beter we de mechanismen snappen 
waarom een patiënt ziek wordt, hoe be-
ter we medicijnen kunnen ontwikkelen 
die hierop ingrijpen. In de laboratoria bij 
Acerta Pharma in Oss werken scheikundi-
gen en biologisch onderzoekers samen om 
moleculen te vinden die een ziekte kunnen 
ver tragen, stoppen of zelfs genezen. Wan-
neer een potentieel medicijn zich in het lab 
bewezen hee$, wordt het getest in zogeheten 
klinisch onderzoek. In zeer gespecialiseerde 
klinieken en onder strikte wet- en regel-
geving wordt het medicijn dan aan men-
sen toegediend. Voor zeldzame ziekten is 
klinisch onderzoek extreem ingewikkeld: 
hoe zeld zamer de aandoening, hoe moeilij-

ker het is om patiënten te identi'ceren die 
mee kunnen doen aan klinisch onderzoek. 
Het duurt dus langer om een nieuw genees-
middel te vinden én te testen”, zo vertelt 
Carla Hartman, hoofd klinisch onderzoek 
Hematology bij Acerta Pharma, de tak voor 
onderzoek naar bloedkanker bij Astra-
Zeneca.

Kleine patiëntgroepen vaak te weinig 
zichtbaar 
“Als na lang onderzoek een geneesmiddel is 
gevonden dat wérkt, is het niet gezegd dat de 
patiënt er ook direct gebruik van kan ma-
ken”, zo vertelt Jeroen van Deursen, medisch 
eindverantwoordelijke in Nederland voor 
Alexion, de zeldzame ziekten-tak van Astra-
Zeneca. “Ten eerste kan het geleverde bewijs 
uit klinisch onderzoek toch onvoldoende 
zijn voor goedkeuring, juíst omdat de groep 
mensen met de aandoening zo klein is. 
Daarnaast zijn kleine patiëntgroepen vaak 
onzichtbaar voor beleidsmakers, waardoor 
de urgentie voor vergoeding ontbreekt. Als 
je heel ziek bent, kun je vaak niet vech-
ten, maar patiënten worden daar door het 
systeem wel toe gedwongen. Wij denken dat 
daar een belangrijke taak ligt voor artsen, 
patiëntbelangenverenigingen en medicijn-
makers om meer aandacht te genereren voor 
kleine groepen mensen met een zeldzame 
aandoening.”  

AstraZeneca maakt zich hard voor inno-
vatie: van het sneller diagnosticeren van 
patiënten, via de ontwikkeling van genees-
middelen naar slimmere en snellere toe-
lating en vergoeding, zodat medicijnen de 
patiënt kunnen helpen.

Als een ziekte nauwelijks voorkomt is het 
niet alleen erg moeilijk om onderzoek te 
doen, maar ook erg risicovol. “Medicijnon-
derzoek wordt ge'nancierd door investeer-
ders en de kosten van zowel het geslaagde als 
het mislukte onderzoek moet terugverdiend 
worden door de medicijnen die uiteindelijk 
een kleine groep patiënten bereiken. Er is 
dus een heel gezond bedrijf, liefst met een 
brede waaier aan medicijnen, nodig om 
deze risico’s te nemen. AstraZeneca is zo’n 
bedrijf. Wij pakken de handschoen op. Zelfs 
als er maar één patiënt mee geholpen is”, zo 
zegt medisch directeur Ilse van Hensbeek.  
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Meer lezen over onze aanpak van 
Zeldzame ziekten? 

AstraZeneca in Nederland
Méér kwaliteit van leven en een lan-

gere levensverwachting, ondanks  
een ernstige (chronische) ziekte. 

Dat is waar de 90.000 werknemers 
van AstraZeneca wereldwijd voor 

werken. We verleggen grenzen 
in wetenschap om sneller, betere 

behandelingen te ontwikkelen voor 
patiënten voor enkele van de ern-

stigste, zeldzame ziekten.

In Nederland doen we dat zowel 
onder de vlag van Acerta Pharma als 
van Alexion. Acerta Pharma is sinds 
2015 onderdeel van AstraZeneca, 

als research & development centre 
of excellence voor bloedziekten. 

Meer dan 100 onderzoekers hou-
den zich bezig met het ontwikkelen 
van medicijnen voor verschillende 
hemato(onco)logische aandoenin-

gen. Alexion is de zeldzame ziek-
ten-unit van AstraZeneca. Alexion 

werkt vooral aan enzymvervan-
gende therapie: het aanvullen van 
cruciale eiwitten, die mensen met 
een zeldzame ziekte soms missen, 

en remming van het zogeheten 
complement systeem, dat in overac-
tieve toestand tot ziekte kan leiden.  

Alexion richt zich vooral op zeld-
zame bloedziekten (hematologie), 

nierziekten (nefrologie), neurologie, 
metabole ziekten, oncologie en 

cardiologie.

Er werken in totaal ruim 450 mensen 
voor AstraZeneca in Nederland. 
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