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Ogen en slikken: oculopharyngeaal

       OPMD

Limb-girdle: zwakte dichtbij 

(proximaal)

Duchenne

Becker

Emery-Dreifuss

LGMD

Distale myopathie: zwakte veraf 

(distaal)

Miyoshi (LGMD2B)

Nonaka (GNE)

Laing (MYH7)

Verschillende soorten spierziekten
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Wat gebeurt er in de spier

Verandering in de vorm van de vezels

Ontsteking

Vervetting

Littekenweefsel - fibroseImage result for normal muscle biopsy

http://www.google.nl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjbmISPwoLPAhVDPBQKHTqnBn0QjRwIBw&url=http://neuromuscular.wustl.edu/pathol/mitochondrial.htm&bvm=bv.131783435,d.ZGg&psig=AFQjCNGIjfj4e3vLm4rCI09vb-4Zmejoqw&ust=1473518443569888


Gezond gen overgebracht in 

een virus of knippen

Eenmalig gebruik

Voor één ziekte

Hoe bereik je alle celkernen 

Hoe lang blijft het effect

Veiligheid

Verschillende soorten behandeling
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Spier

Ontsteking remmen

Herstel verbeteren

Chronisch gebruik

Geschikt voor meerdere 

spierziekten

Verandert oorzaak niet

DNARNA

Reparatie van de kopie van het DNA

Chronisch gebruik

Voor één ziekte

Voor één bepaalde DNA fout

Hoe bereik je alle celkernen?



DUCHENNE SPIERDYSTROFIE
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Behandeling van de spier

Vamorolone (Agamree) als alternatief voor prednison

• Mogelijk even effectief met minder bijwerkingen

• Lange termijn onbekend

• Goedgekeurd door EMA en FDA

• Vergoeding in NL moet nog worden aangevraagd

Givinostat (Duvyzat) als toevoeging naast prednison

• Zou herstel van spiervezels bevorderen

• Positieve trial bij lopende jongens

• Voorlopige goedkeuring EMA, EAP programma in voorbereiding (>6 jaar, lopend)

Deflazacort als alternatief voor prednison

• Vergoeding per 1 mei 2025

• Onacceptabele bijwerkingen prednison en onder behandeling in expertisecentrum
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Behandeling van het RNA

Exonskippen al vanaf 2006 getest

• Geschikt voor een klein deel van de patienten

• Het geeft mogelijk iets meer dystrofine in de spier

• Het effect op de spierkracht en spierfunctie is niet bewezen

• Vier middelen goedgekeurd door FDA, NIET door EMA

• Aanpassingen aan het medicijn geven meer opname in de spier

• Maar soms ook meer bijwerkingen

Ataluren voor patienten met een stopmutatie

• Klinisch effect niet bewezen

• Voorlopige goedkeuring door EMA, NIET door FDA in 2014

• Negatief advies van EMA in 2024, overgenomen door EC in 3-2025

• Voorlopig toelatingstraject (VT traject) in NL gestopt in 5-2025
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Behandeling van het DNA

Elevidys (Sarepta)

• Opname in de spier en daarom goedgekeurd door FDA, NIET door EMA

• Effect op spierkracht en spierfunctie nog niet bewezen

• Overlijden door leverfalen bij oudere patiënten

• On hold voor niet-ambulante fase

Aandachtpunten

• Microdystrofine ~ 1/3 van de grootte van het normale eiwit

• Onbekend hoe goed dit werkt

• Onbekend hoe lang dit werkt

• Heel veel virusdeeltjes nodig om het in de spier te krijgen -> bijwerkingen

• Heel hoge kosten
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Duchenne draagsters

Geen onderzoek naar prednison. Veel nadelen bij langdurig gebruik.

Onderzoek bij draagsters:

• Subsidie van DPP

• Registratie van zoveel mogelijk draagsters

• Vragenlijsten voor klachten en symptomen

• Bij 80 draagsters extra onderzoek:

• Spierkracht en functie

• ECHO van spieren en hart

• Bloedonderzoek

 

11-okt-259 www.duchenne.nl



LIMB-GIRDLE SPIERDYSTROFIE



Behandeling van de spier: ribitol bij R9 (FKRP) 

Klinische trial in 22 centra (VS, Europa en Australie)

Patienten van 18 jaar en ouder

Duur 36 maanden

Laatste deelnemer gestart in september 2024 - verwachte einddatum 2027

Eindpunt: North Star Assessment for LGMD (NSAD)
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Behandeling van het DNA

Sarepta: 

 3 producten in eerste klinische trials  (alfa en betasarcoglycaan en dysferline) - 

 SRP9004 - SRP9003 - SRP6004 -> USA

 3 producten in voorbereiding (gammasarcoglycaan, anoctamine5 en calpaine)

Atamyo - Genethon: 

 1 product in klinische trial (FKRP) - GNT0006 - Kopenhagen, Newcastle en Parijs

 1 product in voorbereiding (gammasarcoglycaan) - ATA 200

AskBio: 

 1 product in klinische trial (FKRP) - LION-101 - USA

CRISPR-Cas9 (nog) niet geschikt

 Knipt het DNA op 1 plek

 Voor iedere DNA verandering een ander medicijn

 Onbekende risico's
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BECKER SPIERDYSTROFIE



Behandeling van de spier - vamorolone

Onderzoek bij muizen 

Vergelijking met prednison

Betere spierfunctie

Klinische trial bij patienten in VS en Italië

Leeftijd 18-64

Effect op het lopen na 24 weken

In VS ook spierbiopten: meer dystrofine?

11-okt-2514 McCormack et al. iScience 2023 en https://clinicaltrials.gov/study/NCT05166109



Behandeling van de spier - sevasemten

11-okt-2515 https://parallelcoaching.co.uk/



Snelle spiervezels zijn gevoeliger voor spierschade

Stilleggen van snelle spiervezels verlaagt CK en andere spiereiwitten in het bloed 

11-okt-2516

Behandeling van de spier - sevasemten

https://edgewisetx.com/



Klinische trial bij patienten tussen 18 en 50 jaar

Vergelijking met placebo

Lopend met NSAA score tussen 5 en 32

Effect op NSAA bij 18 maanden

Open label extensie na afloop

Laatste deelnemer begonnen in februari 2025

Mogelijk toepasbaar bij andere vormen van spierdystrofie

11-okt-2517

Behandeling van de spier - sevasemten

https://clinicaltrials.gov/study/NCT05291091



Natuurlijk beloop onderzoek in LUMC

15 deelnemers met bezoek bij 0, 6 en 12 maanden

Spierkracht en spierfunctie

Spierbiopt eenmalig

MRI spieren twee keer

Fast troponin en andere eiwitten in bloed

11-okt-2518

Makeda Moore

https://lgmdexpertisecentrum.nl/



Landelijke registraties

Registratie van iedereen met Duchenne, Becker en vrouwelijke draagsters (876 in augustus 2025)

Registratie van iedereen met LGMD (135 in augustus 2025)

Toestemming mogelijk online!

11-okt-2519

Esther Schrama

Yvonne Meijer

Rianne Hoek

https://lgmdexpertisecentrum.nl/                 https://duchenneexpertisecentrum.nl/



DISTALE MYOPATHIEEN

11-okt-25Insert > Header & footer20



Ontwikkelingen GNE myopathie (Nonaka)

- Onderzoek naar behandeling met N-acetylmannosamine 

- Effect op spierkracht en bijwerkingen 

- Behandeling gedurende 2 jaar

- 10 studielocaties (VS) 

-     Verwachte einddatum eind 2025 (nu 54 deelnemers gestart)

11-okt-2521 https://clinicaltrials.gov/study/NCT04231266

Nonaka



Ontwikkelingen Laing myopathie en desminopathie

Natuurlijk beloop onderzoek

 -> Herkenning

 -> Prognose

Stamcellen gemaakt

 -> Ziektemechanisme

 -> Testen van medicijnen

 

11-okt-2522



VRAGEN NA DE SESSIES...

11-okt-2523



Hoe staat het met de Crispr-Cas voor LGMD?

11-okt-2524

Onderzoek in spier stamcellen (preklinisch) van LGMD2B 

patiënten

Met CRISPR gentherapie DNA geknipt in spierstamcellen                                                                                      

van mensen en muizen waarbij verbetering van het 

spierweefsel

Nog lange weg voordat eventueel behandeling in praktijk                                                                      

mogelijk  



Welke voedingssupplementen zijn aan te raden?

Gezonde voeding belangrijk

Het ontbrekende eiwit in de spier kun je niet via de voeding aanvullen

Geen bewijs voor supplementen

• Vaak overbodig

• Hoge kosten -> influencers

• Kan invloed hebben op reguliere medicijnen

11-okt-2525 https://www.spierziekten.nl/wp-content/uploads/2023/02/C22-4_Rubriek_Voeding_Fitter_door_voeding.pdf



Hoe zorg je ervoor om op gewicht te blijven

11-okt-2526 Voeding bij spierziekten en vermoeidheid - Radboudumc



Spierziekten en relaties

11-okt-2527 https://www.spierziekten.nl/themas/seksualiteit-en-spierziekten/#wat-is-seksualiteit
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