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Erfelijke ziekte van de kleine bloedvaten in de hersenen

NOTCH3 eiwit



Veelvoorkomende klachten bij CADASIL

1. Achteruitgang van denkvermogen

2. Beroertes

3. Migraine aanvallen

4. Psychische problemen, zoals een depressie
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Disease Variability in NOTCH3 Associated Small Vessel Disease

Verschillen in ziekte-ernst in NOTCH3-ziekte van de kleine
hersenvaten



Klachten variéren sterk

Fout in NOTCH3 gen

o2 NOTCH3 associated :
CADASIL m

small vessel disease




Hoe vaak komt CADASIL voor?

CADASIL

NOTCH3 mutaties
Mild
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Vraag 1: Waarom zien we zulke grote verschillen in ziekte-ernst?

Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?
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Vraag 1: Waarom zien we zulke grote verschillen in

ziekte-ernst?

Ziekte-ernst = St



Invloed van mutatiepositie

CADASIL
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Echter nog steeds veel overlap...

A nWMH volume

Standardized score

MR-EGFr HR-EGFr



Andere risicofactoren /

- Hoge bloeddruk

- Suikerziekte

- Roken

- Mannelijk geslacht



Vraag 1: Waarom zien we zulke grote verschillen in
ziekte-ernst?

Ziekte-ernst = mutatiepositie + + roken +
+ mannelijk geslacht + ??? e}
<



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?




Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie? /
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Momenteel bezig met analyse...
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Momenteel bezig met analyse...



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?




Netvlies (retina)

Vaatviies

Straalachtig lichaam —
Hoomvlies

— Oogzenuw
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,-—f‘— Blinde viek

Iris

Lens

Harde cogrok (sclera) —

Glasachtig lichaam —————
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- Grote verschillen in klachten en ziektebeloop tussen patiénten met een fout
in het NOTCH3 gen

- Verschillen worden verklaard door allerlei factoren, zoals mutatiepositie en
een hoge bloeddruk, echter nog veel onbekend

- Momenteel vindt analyse plaats om te kijken welke uitleesmaten geschikt

Zijn
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Hartelijk dank aan alle patiénten en families die hebben
meegedaan aan onze studies

Hebben jullie nog vragen?




