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O V E R Z I C H T 
-  I n t r o d u c t i e :  e p i l e p s i e 

-  S t u k j e  h i s t o r i e  ( G u i l l a u m e  D u c h e n n e ) 

-  D y s t r o fi n e  i n  h e t  b r e i n 

-  R e l e v a n t i e 

-  H o e  v a a k  k o m t  e p i l e p s i e  v o o r  b i j  D u c h e n n e  ( u p d a t e ) 

-  M o g e l i j k e  b i o l o g i s c h e  v e r k l a r i n g 

-  E i g e n  b e v i n d i n g e n  l a b o r a t o r i u m  o n d e r z o e k  D M D  –  e p i l e p s i e 

-  P r a k t i s c h e  p u n t e n 

-  C o n c l u s i e 

-  D i s c u s s i e :  v r a g e n 
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E P I L E P S I E 

-  D e fi n i t i e           (Fisher et al., 2005; Berg et al., 2010)

E p i l e p t i s c h e  a a n v a l  =  t i j d e l i j k  o p t r e d e n  v a n  t e k e n e n  e n / o f  
s y m p t o m e n  t e n  g e v o l g e  v a n  a b n o r m a a l  e x c e s s i e v e  o f  s y n - 
c h r o n e  n e u r o n a l e  a c t i v a t i e  i n  h e t  b r e i n 


E p i l e p s i e  =  d e  t o t a l e  g r o e p  g e k a r a k t e r i s e e r d  d o o r  a a n v a l l e n ,  
w a a r b i j  e r  e e n  p r e d i s p o s i t i e  b e s t a a t  o m  a a n v a l l e n  t e  k r i j g e n 
 

-  D i a g n o s e                 (Fisher et al., 2014) 
Tw e e  o f  m e e r  o n g e p r o v o c e e r d e  a a n v a l l e n ,  m e e r  d a n  2 4  u u r 
v a n  e l k a a r 


-  E p i d e m i o l o g i e                 (Cowan, 2002)

0 . 5  –  1 %  i n  d e  a l g e h e l e  b e v o l k i n g 

-  P r e s e n t a t i e / c l a s s i fi c a t i e            (Berg et al., 2010)

F o c a a l  v s .  G e g e n e r a l i s e e r d  

-  C o m o r b i d i t e i t  ( n e u r o p s y c h o l o g i s c h )       (Besag et al., 2016)

A D H D  ( 3 0 % ) ,  A S D  ( 2 0 % ) ,  o n t w i k k e l i n g s v e r t r a g i n g  ( 5 1 % ) 
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D U C H E N N E  ( D E  B O U L O G N E ,  1 8 6 8 ) 

13 patiënten:

•  6 lage intelligentie

•  2 taal problemen

•  2 epilepsie
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S T U K J E  K U N S T G E S C H I E D E N I S 

Londen,	Na=onal	Hospital	For	Nervous	Diseases	
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D Y S T R O F I N E  E I W I T 

dystrofine

cytoskelet
 (actine) 

intracellulair

extracellulair

eiwit
complex celmembraan



brein-gerelateerde 
comorbiditeit

Duchenne (≈%) algehele populatie (≈%)

mentale retardatie  34   2

ADHD  31 7

autisme  21 < 0,1 

dyslexie > 20 3-10

obsessief compulsieve stoornis 5 2,3
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D U C H E N N E  E N  H E T  B R E I N 

epilepsie          6.3        0.5-1
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B E L A N G  VA N  D E Z E  K E N N I S 
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Hendriksen et al., J Neuromus Dis., 2017
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D u c h e n n e  e n  e p i l e p s i e :  w a t  w a s  e r  a l  b e k e n d ? 
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U P D AT E :  v r a g e n l i j s t s t u d i e  n a a r  E P I L E P S I E  ( 2 0 1 4 - 2 0 1 5 ) 
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U P D AT E :  v r a g e n l i j s t s t u d i e  n a a r  E P I L E P S I E  ( 2 0 1 4 - 2 0 1 5 ) 
 

Country	 N	
	Germany	 3	
	Canada	 2	
	New-Zealand	 2	
	Romania	 2	
	Unknown	Origin	 2	
	Bulgaria	 1	
	Pakistan	 1	
	Russia	 1	
	South-Africa	 1	



12

a l g e h e l e  p o p u l a t i e 
N  =  2 2 8 
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U P D AT E  v r a g e n l i j s t s t u d i e  n a a r  E P I L E P S I E  ( 2 0 1 4 - 2 0 1 5 ) 

Hendriksen et al., Eur J Ped Neur, 2017
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U P D AT E :  v r a g e n l i j s t s t u d i e  n a a r  E P I L E P S I E  ( 2 0 1 4 - 2 0 1 5 ) 
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D u c h e n n e  
s p i e r d y s t r o fi e 	

I N T E R M E Z Z O :  D Y S T R O F I N E  I N  H E T  B R E I N 

d y s t r o fi n e  g e n 	

b e g i n 	 e i n d 	
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M O D E L  I 

15

GABA receptor


SYNAPS

ASTROCYTPRE-SYNAPSE

GABA

NMDA	rec	
NR2B	 EXTRASITE	

POST-SYNAPSE

excitatieinhibitie

GABA receptor


SYNAPS

Dp427

Hendriksen et al., Neurosci & Biobehav Rev, 2015

D u c h e n n e  s p i e r d y s t r o fi e a l g e h e l e  p o p u l a t i e 
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M O D E L  I I 

16

H2O

Dp71

D u c h e n n e  s p i e r d y s t r o fi e a l g e h e l e  p o p u l a t i e 
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T R A N S L AT I O N E E L  

17
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P R A K T I J K :  H E R K E N N I N G / WA A R  O P  L E T T E N 

A b s e n c e  ( s u b t i e l e  a a n v a l l e n ) :  g e g e n e r a l i s e e r d 
•  A b r u p t  b e w u s t z i j n s v e r l i e s ,  s t o p  a l l e  m o t o r i s c h e  a c t i v i t e i t 
•  S t a r e n d e  e p i s o d e n  =  ” a f w e z i g ”  o g e n d  =  o n t o e g a n k e l i j k 
•  G e e n  v a l n e i g i n g 
•  S t o p t  e v e n  a b r u p t  a l s  a a n v a n g 
•  D a a r n a  v e r d e r  m e t  b e z i g h e i d  “ a l s o f ”  e r  n i k s  g e b e u r d  i s 
•  Va a k  e n k e l e  s e c o n d e n  ( < 1 5 ) ,  f r e q u e n t  o p t r e d e n d  ( 1 0 0 x / d a g ) 

To n i s c h - c l o n i s c h  a a n v a l l e n  ( g r a n d  m a l ) :  g e g e n e r a l i s e e r d 
•  K l a s s i e k e  e p i l e p s i e  -  v e e l  i m p a c t ,  g o e d  h e r k e n b a a r 
•  Va l l e n ;  v e r s t i j v e n  ( 1 0 - 3 0 s e c )  +  s c h o k k e n  l e d e m a t e n  ( 3 0 - 6 0 ) 
•  D u u r t  d u s  v a a k  l a n g e r  d a n  a b s e n c e s ,  v e e l  m i n d e r  f r e q u e n t 
•  B l a u w v e r k l e u r i n g ,  u r i n e - i n c o n t i n e n t i e ,  s l i j m ,  e v t .  t o n g b e e t 

F o c a l e  a a n v a l l e n :  
•  H e t e r o g e n e ,  m i n d e r  e e n d u i d i g e  p r e s e n t a t i e 
•  W i s s e l e n d e  d u u r,  v a a k  k o r t d u r e n d 
•  S o m s  b e w u s t z i j n  a a n g e d a a n :  b e w e g i n g l o o s  +  o n t o e g a n k e l i j k 
•  Tr e k k i n g e n ,  t a a l ,  d r a a i e n  o g e n / h o o f d ,  s e n s o r i s c h 
•  “ A u r a ” ,  a a n  v o e l e n  k o m e n  ( v a a k  e n k e l e  s e c o n d e n ) 
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WAT  T E  D O E N ?  

•  A f w a c h t e n :  a a n v a l l e n  s t o p p e n  v r i j w e l  a l t i j d  v a n  z e l f ,  
w a a r d o o r  e e r s t e  h u l p  n i e t  n o d i g  i s .  E n k e l e  t i p s .  

•  V i a  h u i s a r t s  d o o r v e r w i j z i n g  n a a r  k i n d e r n e u r o l o o g 

•  A l h i e r  d i a g n o s e  e p i l e p s i e  a l  d a n  n i e t  b e v e s t i g e n / v e r w e r p e n 

•  E v t .  o p n a m e  m e t  E E G  r e g i s t r a t i e ,  z e e r  e v t .  b e e l d v o r m i n g 


B e h a n d e l i n g  v i a  k i n d e r n e u r o l o o g : 

•  A l  d a n  n i e t  s t a r t  a n t i - e p i l e p t i c a  o f  a n d e r e  t h e r a p i e 

•  Eff e c t e n  A E D  b i j  D u c h e n n e  n o g  n i e t  s p e c i fi e k  o n d e r z o c h t 

•  M e r e n d e e l  v a n  j o n g e n s  m e t  e p i l e p s i e  g a f  a a n  A E D ’s  t e  
g e b r u i k e n ,  m e t  r e d e l i j k  eff e c t . 



20

“ D I A G N O S T I S C H E  O V E R S C H A D U W I N G ” 
•  S o m s  i s  h e t  n i e t  z o  m a k k e l i j k  o m  d e  d i a g n o s e  t e  s t e l l e n 

•  O v e r s h a d o w i n g  =  z i e k t e b e e l d e n  o v e r l a p p e n  q u a  p r e s e n t a t i e  
w a a r d o o r  b e e l d e n  n i e t  a f z o n d e r l i j k  h e r k e n t  k u n n e n  w o r d e n 

•  B i j v.  a b s e n c e s  e n  A D ( H ) D 


•  Vo o r b e e l d e n  i n  w e t e n s c h a p p e l i j k  l i t e r a t u u r  b e s c h r e v e n 

•  D e  k l i n i e k  v a n  b e e l d e n  k a n  d u s  o v e r l a p p e n  w a a r d o o r  r i s i c o  
b e s t a a t  d a t  a n d e r e  c o m o r b i d i t e i t e n  o v e r  h o o f d  w o r d e n  
g e z i e n 

•  G e z i e n  d e  i m p a c t  h i e r v a n  i s  e r k e n n i n g  e n  e v t .  b e h a n d e l i n g  
b e l a n g r i j k 



2121

•  D u c h e n n e  s p i e r d y s t r o fi e :  m e e r  d a n  e e n  s p i e r z i e k t e 

•  I n  s o m m i g e  g e v a l l e n  s p r a k e  v a n  b r e i n  p r o b l e m e n :  
•  n e u r o - o n t w i k k e l i n g s s t o o r n i s s e n 
•  e p i l e p s i e 


•  N e u r o b i o l o g i s c h e  v e r k l a r i n g  ( m u l t i f a c t o r i e e l ) 

•  D p 4 2 7  g e a s s o c i e e r d  m e t  e p i l e p s i e ,  D p 1 4 0  m e t  
g e h e u g e n f u n c t i e 


•  N i e t  a l l e  j o n g e n s / m a n n e n  b r e i n  g e r e l a t e e r d e  p r o b l e m e n  o f  
e p i l e p s i e 

•  I n d i e n  v e r d e n k i n g  e p i l e p s i e  à  v e r w i j z i n g  k i n d e r n e u r o l o o g 

T O E K O M S T 

•  D i a g n o s t i e k / s c r e e n i n g 
•  M e e r  o n d e r z o e k :  o n d e r l i g g e n d e  o o r z a a k ,  b e h a n d e l i n g e n ? 



C O N C L U S I E 
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•  Jullie, als deelnemers aan de vragenlijststudie(s)!

•  Prof. Dr. J.S.H. Vles

•  Dr. G. Hoogland

•  Dr. M.W. Aalbers

•  Duchenne Parent Project – Nederland  (E. Vroom & J.Kuijer) 

•  Dr. J.G.M. Hendriksen (Kempenhaeghe)

M E T  D A N K  A A N 
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V R A G E N  E N  D I S C U S S I E ? ! 

 hendriksen.ruben@gmail.com
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D I S C U S S I E 


