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LHON (kenmerken):

- Visusdaling: bilateraal, asymmetrisch (ca. 2 a 3 maanden tussen OD & OS)
- Subacute pijnloze visusdaling
- (Coeco) centraal scotoom
- Verdikking RNFL in acute fase met peripapillaire teleangiectatisch bloedvaten
- Laat stadium opticus atrofie met verdunning RNFL en verlies ganglioncellaag
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Mitochondriale overerving:

Primaire mutaties in NL:

- m.11778 53%
- m.3460 36%
- m.14484 4%

Epigenetische factoren:
- Roken!



Incidentie LHON Nederland: 10 – 15 nieuwe patienten per jaar

Australische studie



Behandeling LHON sinds 2015 op 3 locaties in NL

- OZR

- UMCG

- MUMC 

Idebenone (Raxone)
- antioxidant
- energie productie ondersteuner
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Behandeling LHON sinds 2015 op 3 locaties in NL

- OZR
- UMCG
- MUMC 

Idebenone (Raxone)
- antioxidant
- energie productie ondersteuner

Behandel criteria:
- start binnen 1 jaar na na visusdaling

(3 dd 300 mg)
- behandelen gedurende tenminste 2 jaar
- of langer als er nog visustijging is



72 patienten: 53% CRR

(CRR = clinical relevant response)



Man 11778 mutatie 19 jaar, EDTRS visus op 2 meter
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Voorheen geschatte kans op expressie LHON
- 50% bij mannen
- 15% bij vrouwen

Kans op expressie na deze studie (n=5500):
- 17% bij mannen
- 5,4% bij vrouwen

Echter: indien moeder aangedaan:
- 37% bij mannen
- 29,55 bij vrouwen



Nieuwe ontwikkelingen

- Target studies Idebenone

- Verdere studies gentherapie

- Mitochondrial editing

- Mitochondrial replacement



Podcast serie OZR
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