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• Welke ziekten?
• Wat is ook al weer het lysosoom?
• De klachten….
• De levensverwachting
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• Welke ziekten?
• Wat is ook al weer het lysosoom?
• De klachten….
• De levensverwachting

• Sanfilippo syndroom type C
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• Welke ziekten?
• Wat is ook al weer het lysosoom?
• De klachten….
• De levensverwachting

• Sanfilippo syndroom type C

• Huidige behandelingen
• Toekomstige behandelingen
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• Welke ziekten?
• Wat is ook al weer het lysosoom?
• De klachten….
• De levensverwachting

• Sanfilippo syndroom type C

• Huidige behandelingen
• Toekomstige behandelingen

• Vragen, discussieren, etc etc
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Lysosomen

• Zitten in alle cellen
• Zorgen voor de vertering van allerlei

stoffen van binnen de cel en van 
buiten de cel (lichaamseigen stoffen)
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Lysosomale Stapelingsziekten
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Lysosomale Stapelingsziekten

• Erfelijke deficiëntie van één van de 
enzymen van de lysosomale 
metabole machine

Lysosomale Stapelingsziekten

• Voortdurende opstapeling van 
stapelingsmateriaal

• Progressieve schade aan cellen en 
organen

• Geleidelijk steeds zieker worden

Lysosomale Stapelingsziekten
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LSDs

mucopolysacchariden

oligosacchariden

mucolipidoses

sphingolipidoses
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Lysosomale stapelingsziekten
(meer dan 50 verschillenden bekend!)

Lysosomale Stapelingsziekten

• Lever en milt vergroot (meestal mild)
• Gewrichten en pezen vaak ziek
• Hartkleppen vaak ziek
• Soms spieren (Pompe)
• Soms hersenen (afhankelijk van 

‘ernst’)
• Gehoor vaak aangedaan
• etc

Lysosomale Stapelingsziekten

• Lever en milt vergroot (meestal mild)
• Gewrichten en pezen vaak ziek
• Hartkleppen vaak ziek
• Soms spieren (Pompe)
• Soms hersenen (afhankelijk van 

‘ernst’)
• Gehoor vaak aangedaan
• Meestal verkorte levensverwachting
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Untreated Infants in 
Natural History Study*
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie

• Stamcellen kruipen door de bloed-hersen
barriere heen

• Ze vinden een plekje in de hersenen

• Gaan daar werken als ‘enzym fabriekjes’
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie

• Nadelen:
• Zware behandeling met vaak erg ziek

worden van de kinderen
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie

• Nadelen:
• Zware behandeling met vaak erg ziek

worden van de kinderen

• Werkt niet bij alle lysosomale 
stapelingsziekten
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie

• MPS I (Hurler)
• Alpha-mannosidose

• Metachromatische leukodystrofie (MLD)?
• Krabbe (heel vroeg)
• Sanfilippo (heel vroeg?)
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie

• Enzym vervangings therapie
– gemaakt in diercellen (chinese hamster 

ovarium cellen)
– gemaakt in menselijke cellen (gekweekte

huidcellen)
– gemaakt in planten (wortels)
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ERT voor LSDs
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• Stamcel transplantatie:
– Beenmerg transplantatie
– Navelsteng stamcel transplantatie

• Enzym vervangings therapie
– Intraveneus (dus met een infuus, maar komt

niet in de hersenen)
– Intra-ventriculair (inspuiten in de 

hersenkamers –ventrikels- of via een
ruggeprik)
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• Substraat deprivatie therapie
– Remming van de vorming van het

stapelingsmateriaal

LSDs

mucopolysacchariden

oligosacchariden

mucolipidoses

sphingolipidoses
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Lysosomale stapelingsziekten
(meer dan 50 verschillenden bekend!)
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• Substraat deprivatie therapie
– Remming van de vorming van het

stapelingsmateriaal

• Bewezen effectief (Zavesca) bij de ziekte van 
Gaucher

• Onderzoek bij Niemann Pick type C loopt
• Mogelijk ook effectief bij ziekte van Sandhoff en 

Tay-Sachs
• Heel misschien (genistein) ook bij Sanfilippo 

(onderzoek noodzakelijk)
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• Gentherapie
– Repareren van de erfelijke fout in het DNA 

door het invoegen van een stukje normale
erfelijke code (gen)
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• Alle patienten met lysosomale stapelingsziekten
‘kennen’

• Heel goed onderzoeken wat het soort van 
klachten er zijn en wat het beloop van de ziekte
is

• Daarna ontwikkelen van echt goede zorg- en 
behandelingsprotocollen
– wat is er nodig aan zorg?
– wat is de beste zorg?
– wie kan waar het best die zorg geven?
– welke voorlichtingsmaterialen zijn er nodig?
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