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Wetenschappelijk onderzoek 

• Begrijpen waarom sommige mensen ziek 
worden 
 
 

• Als je dit begrijpt kun je gericht een therapie 
ontwikkelen 
 



NBIA 

• Neurodegeneration with Brain Iron 
Accumulation 

 
• Hersenziekte met ijzerstapeling  



Wat leert de wetenschap ons en wat 
hebben we daaraan? 

• Ziekte veroorzaakt door een fout in het DNA 
• Ouders kunnen drager zijn en gezond 
• Kinderen hebben kans op het krijgen van NBIA 
• Het foutje kan opgespoord worden, uitzoeken 

of gezonde broers/zussen ook drager zijn of 
niet 

• We zouden iets kunnen doen aan de 
ijzerstapeling 



Ijzerstapeling 

normaal PKAN/NBIA PKAN 

ijzer 

ijzer 



Ijzer chelatoren 

• Medicijn 
• Moet de hersenen kunnen bereiken 
• Het ijzer moet minder worden 
• Dit moet samengaan met verlichting van de 

klachten 
• Geen bijwerkingen 
• Het moet “echt” werken 



Hoe bepaal je dat allemaal? 

• Klinische trial 
• Genoeg patiënten 
• Ultra-rare disease/zeer zeldzame aandoening 

 



www.tircon.eu 





Klinische trial met deferiprone 

90 PKAN patiënten uit 5 verschillende landen 

Random gegeven, placebo 

18 maanden lang 

Vragenlijsten, video’s  

Blind gescoord 

Helpt deferiprone of niet? 



Ijzerstapeling is een gevolg  
en  

geen oorzaak van de ziekte 



Wat we weten van PKAN 

Vitamine B5 

voedsel lichaam 

Coenzyme A 

Ziekte waaraan wij werken 
 



Wat we weten van PKAN 

voedsel lichaam 

VB5 

Ziekte waaraan wij werken 
 

CoA VB5 

Genoeg CoA 
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PKAN 



Wat ons onderzoek heeft aangetoond? 

Behandeling die wij ontwikkelen 
 

Vitamine B5 Coenzyme A X X 

CoA 
precursor 

PKAN modellen 



Wat ons onderzoek heeft aangetoond? 

Behandeling die wij ontwikkelen 
 

Vitamine B5 Coenzyme A X 

CoA 
precorsor 

PKAN modellen: beter 



Aan patiënten geven  

CoA 
precursor 

Behandeling die wij ontwikkelen 

Wat is de volgende stap? 

PKAN 
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Wat ons onderzoek heeft aangetoond? 

Behandeling die wij ontwikkelen 
 

Vitamine B5 Coenzyme A X X 

CoA 
precursor 

PKAN modellen 

Meer dan 10 jaar onderzoek 



Stapje voor stapje vooruit 

Ontwikkelen van een behandeling tegen PKAN 



Internationale NBIA community 
International NBIA conference, April USA 



 Ondersteuning 
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