Wereldwijd Wetenschappelijk Onderzoek:
Mijlpalen in het onderzoek naar de neurofibromatosen
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Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200

1e beeld
van NF
(Heinricus)




Heinricus Ca. 1200
Frankrijk

Eerste afbeelding
Van plexiforme
neurofibromen
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Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk
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Aldrovandi 1642
Bologna, Italié
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Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200 1768

1e beeld Dokters-
beschrijving
van NF (Mark
(Heinricus) .
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“Hij (de patiént) was gewend
geraakt aan het regelmatig
uitgroeien van bulten op
verschillende plaatsen... hij heeft dit
geerfd van zijn vader.

Als de bulten voor problemen
zorgden, sneed hij ze weg met een
scheermes. Hij kwam bij mij omdat
er, door een grote bult, uitval optrad

van zijn arm en hand.”

=8 Akenside 1768
[ eiden & Londen,
Dokters-

K beschrijving /




Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200 1768

1e beeld Dokters-
beschrijving
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(Heinricus) .
Akenside)
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Een NF- ||1e brughoek
patient als | [tumor (NF2)

mens (Sandifort,
(Aldrovandi) Leiden)
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Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200 1768
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Een NF- ||1e brughoek| | Onderzoek
patient als | [tumor (NF2) naar
mens (Sandifort, zwellingen
(Aldrovandi) Leiden) (velen)




Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200 1768 1882

Dokters- Von Reck-

1e beeld o ,
van NF beschrijving | | linghausen
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Friedriech Daniel
von Recklinghausen
1882: neurofibromen

als zodanig beschreven

Straatsburg, Duitsland
(Straatsburg, Duisiand)




Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200 1768 1882

Dokters- Von Reck-

1e beeld o ,
van NF beschrijving | | linghausen
(Heinricus) (Mark benoemt
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Een NF- 1e brughoek| | Onderzoek NF is
patient als | [tumor (NF2) naar erfelijk
mens (Sandifort, zwellingen “Het zit in

(Aldrovandi) Leiden) (velen) de familie”




1920’s - Harvey Cushing
Grondlegger van de
moderne hersenchirurgie

Preiser & Davenport
- 1918

Neurofibromatose is
erfelijk: een beschrijving
van 7 families

\ (New York, USA) j




Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

+/- 1200 1768 1882 1930

Dokters- Von Reck- Centrale
1e beeld . .
beschrijving | | linghausen NF &
van NF .
(Heinricus) (Mark benoemt perifere
Akenside) | neurofibroom| NF
é é & N
1846-1882
Een NF- 1e brughoek| | Onderzoek NF is
patient als | [tumor (NF2) naar erfelijk
mens (Sandifort, zwellingen “Het zit in
(Aldrovandi) Leiden) (velen) de familie”
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Gardner & Frazier 1930
Onderscheid tussen

“Centrale NF” en “perifere NF”

(Philadelphia, USA)
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Onderzoek aan de neurofibromatosen — voor het DNA-tijdperk

“Er is grote behoefte
aan méer onderzoek
naar alle aspecten van
. Recklinghausen; zodat
: de slachtoffers van deze
. ziekte krijgen waar ze
recht op hebben.”
Cushing, 1938

Van rariteiten-boeken Naar zorg en begrip
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Structuur van onze reis




Onderzoek aan de neurofibromatosen — in het DNA-tijdperk
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Francis Collins
Michigan, USA

NF1-gen ontdekt
In 1990
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Gen voor NF1 ontdekt




Francis Collins en
vele anderen



Onderzoek aan de neurofibromatosen — in het DNA-tijdperk
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Waar en wanneer is het NF2-gen ontdekt?

James Gusella Gilles Thomas

Boston, USA Lyon, Frankrijk
NF2-gen NF2-gen
ontdekt ontdekt

\in 1993

@ 1993




Onderzoek aan de neurofibromatosen — in het DNA-tijdperk
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NF1 muizen zijn heel belangrijk voor onderzoek

Onderzoek naar
=*Neurofibromen
=leer- en gedragsproblemen

»Botafwijkingen




Onderzoek aan de neurofibromatosen — in het DNA-tijdperk
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Waar wordt onderzoek gedaan naar leerproblemen bij NF1?

UZ Leuven
Leuven, Belgié
Prof. Legius

=

ENCORE
Rotterdam, NL ~jerecssmaggn Kathryn North
Medicijn- o g, e Sidney, Australié |-
onderzoeken — Eerste grote
' onderzoeken
en meer
\- /' En meer. \met kinderen Y




Onderzoek aan de neurofibromatosen — in het DNA-tijdperk
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Expertisecentrum

Erfelijke Neuro-Cognitieve
Ontwikkelingsstoornissen
Rotterdam, Erasmus MC

NFVN

MNeurofibromatose Werenlging Mederland
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1987 | 1991} 1995-nu J 2008
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“Avastin”
helpt soms
bij NF2
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Kan bij sommige mensen met NF2 de zwellingen laten krimpen



Onderzoek aan de neurofibromatosen — in het DNA-tijdperk

- Leerproblemen
- Tumoren

- Botafwijkingen

- En vele andere
kenmerken

Van ontdekking genen Naar onderzoek naar
medicijnen
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Structuur van onze reis
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Erfelijke Neuro-Cognitieve
Ontwikkelingsstoornissen
Rotterdam, Erasmus MC
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Het effect van SIMvastatine op COgnitie en
DAgelijks leven bij kinderen met NF1:

de NF1-SIMCODA trial

1 jaar behandeling met simvastatine of placebo =

2
84 Kinderen van 8 tot 16 jaar met NF1 HLAGE
Uitslag bekend op 7 september in Blijdorp / L
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SPOU =L

Sociale en Psychologische Ondersteuning voor
Tieners Twintigers met NF-1

= 2 jaar durend onderzoek
= Doelgroep: jongvolwassenen van 16- 30 jaar met NF1
= Streven naar 100 deelnemers
= DOEL:
» Tegen welke problemen lopen jongvolwassenen met NF-1 aan?
= Welke hulp is/wordt er al geboden?
= Aan welke zorg is behoefte?
= \Wat werkt er?



Waten Wi SFOT=LUFd

Na aanmelding: Kennismakingsgesprek en vragenlijsten
Loting: behandelgroep of controlegroep
Behandelgroep:

a) 5 middagen of avonden: groepsconsulten (over NF1, vermoeidheid,
relaties, werk, vrije tijd, geld, zelfstandigheid, ouders e.d.)

b) individuele ondersteuning door psycholoog of maatschappelijk werker

4. Na een half jaar: Nagesprek en vragenlijsten

= André Rietman: Gezondheidszorg- en neuropsycholoog
= Charlotte Bouman: Psycholoog

= Francis van Veelen: Maatschappelijk Werker
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Doelen en opbrengsten van het SPOT-NF1 project

» |nventariseren van zorg- en adviesbehoeften van jongvolwassenen met
NF1

* |n kaart brengen van de zelf-effectiviteit, kwaliteit van leven, psychische
gesteldheid, participatie en sociaal-maatschappelijke positie van
jongvolwassenen met NF1

= Gericht bieden van psychologisch en sociaal maatschappelijk advies en
ondersteuning/ in groepen en individueel

= De effectiviteit van de (groeps)consulten meten

= Aanvullen zorgstandaard NF1

SFOT=MFL

= BEZOEK DE STAND IN DE HAL!



NFVN GEFELICITEERD!

Thijs van der Vaart

2 NF1 Expertisecentrum
1 nf1centrum@erasmusmc.nl s

l www.erasmusmc.nl/encore




