NCL

Welkom op de kennissite van het NCL-Expertisecentrum van Bartiméus. Het NCL-expertisecentrum is gespecialiseerd in de stofwisselingsziekten uit de groep van Neuronale Ceroid Lipofuscinoses (NCL). Bij Bartiméus in Doorn is een kleine, aparte afdeling waar kinderen en jongvolwassenen met BSV (een NCL-ziekte) wonen. 
Het NCL-expertisecentrum geeft advies en consultatie. Dit kan in een gesprek, telefonisch of per e-mail. In elke situatie zoeken wij het beste antwoord op uw vraag. Dit kan ook in samenwerking zijn met deskundigen in uw omgeving. Bovendien organiseert het NCL-expertisecentrum themadagen voor ouders en familie en cursussen voor professionals. Ook kunt u bij ons terecht voor informatie in de vorm van folders, boeken, adressen en websites.
Het NCL expertisecentrum heeft een landelijke functie. Er wordt samengewerkt, ook internationaal, met patiëntenverenigingen, organisaties voor mensen met een visuele beperking en met universitaire centra.
Bartiméus geeft de publicatie 'Op winst blijven spelen; over kinderen en jongeren met JNCL' uit. De auteurs beschrijven de verschillende fasen van het ziekteproces.
Op deze site willen wij u graag inzicht geven in de NCL-ziekten, wat de internationale ontwikkelingen zijn en wat Bartiméus u op dit gebied kan bieden. 
Wilt u meer weten over NCL of wilt u contact opnemen met een van onze medewerkers? Bel dan met de Bartiméus Infolijn.

NCL-ziekten
NCL is de afkorting van Neuronale Ceroid Lipofuscinoses. Het is de naam voor een groep van zeldzame, erfelijke stofwisselingsziekten die een aantal gemeenschappelijke kenmerken heeft. 
Deze kenmerken zijn: 
- De indeling van de verschillende vormen wordt sinds kort gedaan op basis van het aangedane gen; voorheen was de indeling naar beginleeftijd.   
- Vrijwel alle vormen leiden op den duur tot blindheid.  
- Er is een progressieve aantasting van het zenuwstelsel: achteruitgang van motorische functies, van het geheugen en het denken. 
- Meestal treden er in de loop van het ziekteproces  epileptische aanvallen op en ook psychiatrische verschijnselen zijn geen uitzondering. 
- Al deze ziekteverschijnselen zijn het gevolg van verschillende kleine stoornissen in één bepaald stofwisselingsproces.  
De groep NCL-ziektes wordt gerekend tot een grotere verzameling van stofwisselingsziekten: de lysosomale stofwisselingsziekten. Dit zijn stofwisselingsziekten, waarbij er een probleem is in bepaalde, kleine onderdeeltjes van de lichaamscellen: de lysosomen. 
De ziekte heeft vroegtijdig overlijden tot gevolg.
Wat is een stofwisselingsziekte?
Stofwisseling is het geheel aan biochemische processen die in het lichaam plaatsvinden om het lichaam in stand te houden en te laten functioneren. Bij een stofwisselingsproces worden stoffen stapsgewijs afgebroken of opgebouwd. Zo worden vetten, suikers en eiwitten vanuit ons voedsel in het lichaam omgezet tot noodzakelijke stoffen voor de opbouw en werking van ons lichaam. Deze omzetting vindt plaats met behulp van enzymen. Dit zijn eiwitten, die in de lichaamscellen worden gemaakt. Als de enzymen niet goed worden aangemaakt, treedt er een verstoring in dit stofwisselingsproces op en spreken we van een stofwisselingsziekte.
Hoe vaak komt NCL voor?
Hoewel de ziekte weinig voorkomt, is NCL als groep de meest voorkomende stofwisselingsziekte op kinderleeftijd. 
NCL komt over de hele wereld voor, voornamelijk in de noordelijke landen: Scandinavië, Newfoundland en Canada. Het aantal nieuwe gevallen in Nederland wordt geschat op iets meer dan 2 per 100.000 levendgeborene kinderen. Er worden per jaar momenteel ongeveer 175.000 kinderen levend geboren in Nederland; hiervan hebben dus ongeveer 4 kinderen NCL.
Verschillende vormen van NCL
Tot voor kort werden NCL-ziektes ingedeeld naar de leeftijd waarop de eerste verschijnselen zich voordoen en naar het ziekteverloop. Momenteel worden de NCL-vormen ingedeeld naar het aangedane gen. Het is namelijk gebleken, dat verschillende mutaties (foutjes) in eenzelfde gen NCL-ziektes kunnen veroorzaken die op verschillende leeftijden beginnen en ook een verschillend beloop hebben. Een mutatie in CLN1 kan dus zowel een infantiele vorm als een volwassen vorm tot gevolg hebben. 
Er zijn 4 meest voorkomende types. Hier zijn varianten op die door mutaties in andere genen worden veroorzaakt:
- De infantiele vorm van NCL (INCL), meest voorkomend zijn mutaties in CLN1 (ook genoemd: ziekte van Haltia-Santavuori). 
- De laat-infantiele vorm van NCL (LINCL), meest voorkomend zijn mutaties in CLN2 (ook genoemd: ziekte van Jansky-Bielschowsky). 
- De juveniele vorm van NCL (JNCL), meest voorkomend zijn mutaties in CLN3 (ook genoemd: ziekte van Batten-Spielmeyer-Vogt). 
- De adulte vorm van NCL (ANCL), hiervoor zijn mutaties in verschillende genen gevonden (de ziekte van Kufs is een vorm van adulte NCL).
De infantiele vorm van NCL ( INCL)
Bij mutatie in CLN1 ook ziekte van Haltia-Santavuori (HS) genoemd. 
- De ziekte begint tussen de leeftijd van een half en 2 jaar. 
- Het kind ontwikkelt zich aanvankelijk goed, maar tussen een half tot twee jaar stagneert de ontwikkeling. Het hoofdje blijft achter in groei. 
- Eerste ziekteverschijnselen zijn: prikkelbaarheid, rusteloosheid en slaapstoornissen. 
- Al snel krijgt het kind moeite met het bewaren van het evenwicht; andere symptomen zoals epilepsie en slechtziendheid komen erbij. 
- De aanvankelijk te lage spierspanning wordt hoger, de spieren worden stijver en er treden ook spierkrampen en veel spierschokjes (myoclonieën) op. 
- Er ontstaan voedingsproblemen door slikstoornissen en longproblemen met veel slijmvorming. 
- De reeds verworven motorische en cognitieve vaardigheden gaan snel (in 1-2 jaar) verloren. 
- De levensverwachting ligt ongeveer tussen de 5 en 13 jaar. 
- Het afwijkende enzym is PPT. 

Deze ziekte komt het meest in Finland voor. Het aantal kinderen dat met INCL geboren wordt, is daar ongeveer 5 per 100.000 levendgeborenen. Dat is ongeveer 3 per jaar. Van alle mensen met een NCL-ziekte in Nederland behoort circa 5% tot deze vorm van NCL. De diagnose wordt gemiddeld eenmaal per 3 jaar gesteld.
De laat-infantiele vorm van NCL (LINCL)
Bij een mutatie in CLN2 ook de ziekte van Jansky-Bielschowsky (JB) genoemd. 
- Deze vorm begint tussen de 2 en 4 jaar. 
- De ontwikkeling verloopt aanvankelijk normaal. 
- De typisch vroege verschijnselen zijn: slechter gaan lopen, achteruitgaan van het spreken en epilepsie. 
- Slechtziendheid treedt meestal wat later op. 
- Verhoogde spierspanning en spierschokjes (‘myoclonieën’) komen vaak voor. 
- In een paar jaar tijd verliest het kind de verworven vaardigheden op motorisch en cognitief gebied. 
- Er ontstaan dan voedingsproblemen door slikstoornissen en longproblemen met veel slijmvorming.
- Door de verhoogde spierspanning kunnen ook veranderingen in de gewrichten optreden, waardoor bijvoorbeeld spitsvoeten en heupluxatie kunnen ontstaan. 
- De levensverwachting ligt ongeveer tussen de 8 en 15 jaar. Bij sommige mutaties kan de patiënt ook ouder worden.
- Het afwijkende enzym is TPP1. 
De ziekte van Jansky-Bielschowsky (ook wel de 'klassieke' vorm van LINCL genoemd) komt over de hele wereld voor. Wel vaker onder de Noord-Europese bevolking dan elders. Het voorkomen van LINCL in Nederland wordt geschat op ongeveer 1 per jaar. Van alle mensen met een NCL-ziekte in Nederland behoort circa 17% tot deze vorm.
De juveniele vorm van NCL (JNCL)
Bij een mutatie in CLN3 ook ziekte van Batten-Spielmeyer-Vogt (BSV) genoemd.
- JNCL begint tussen de leeftijd van 4 en 8 jaar. 
- Eén van de eerste symptomen is achteruitgang van het gezichtsvermogen. Daarna valt op dat de kinderen het tempo op school niet meer bij kunnen houden en moeilijkheden met het korte geheugen krijgen. 
- Geleidelijk gaat de motorische ontwikkeling achteruit, waarbij spierstijfheid, onwillekeurige bewegingen en spierschokjes (myoclonieën) het meest opvallend zijn. De spierstijfheid en de startproblemen bij het maken van een beweging lijken op verschijnselen zoals bij de ziekte van Parkinson. 
- Gemiddeld rond het elfde jaar zijn de eerste epileptische verschijnselen merkbaar. Dit kan echter ook veel later optreden. 
- Gemiddeld is rond het achttiende jaar gebruik van een rolstoel noodzakelijk. 
- Toenemende spraak- en taalstoornissen bemoeilijken in de tienerjaren de communicatie steeds meer. 
- De achteruitgang van het denkvermogen en van allerlei lichaamsfuncties gaat door en tenslotte treedt er een algehele verzwakking op. Vaak zijn er slikstoornissen met voedingsproblemen als gevolg. 
- In latere stadia kan de epilepsie toenemen en zijn er vaak longontstekingen. 
- De levensverwachting ligt gemiddeld tussen de 20 en 30 jaar, maar wat jonger of ouder komt ook voor. 
- Het afwijkende gen van JNCL is in 1995 ontdekt en heet CLN3. Het afwijkende enzym maakt onderdeel uit van het membraan van het lysosoom, een structuurtje in de cel. 
Deze vorm komt over de hele wereld voor. Het vóórkomen van JNCL in Nederland wordt geschat op 1.50 per 100.000 levendgeborene kinderen. Bij ongeveer 175.000 levendgeborenen per jaar in Nederland komt het dus voor bij ongeveer 3 kinderen. Van alle mensen met een NCL-ziekte in Nederland behoort circa 71% tot deze vorm van NCL. 
De adulte vorm van NCL ( ANCL)
Het is gebleken dat onder deze naam verschillende vormen van NCL schuilgaan die op latere leeftijd beginnen. Er zijn vormen die al in de tienertijd beginnen, maar ook op wat oudere leeftijd, soms pas tussen de 50 en 60 jaar. Bij de adulte vormen verloopt het ziekteproces meestal wat langzamer dan bij de vormen die op jongere leeftijd beginnen. 
1. De ziekte van Kufs 
- De ziekte begint rond 30 jaar. 
- Er komen géén oogafwijkingen voor. 
- Er is sprake van progressieve cognitieve achteruitgang, motorische stoornissen en epilepsie. Voorts zijn er vormen waarbij psychiatrische stoornissen op de voorgrond staan.
2. Andere vormen 30-60 jaar 
- Er is een grote variatie in op latere leeftijd beginnende NCL. 
- Lijkt in het begin op de ziekte van Alzheimer. 
- Hierbij kunnen progressieve stoornissen van het gezichtsvermogen voorkomen. Verder ook motorische stoornissen en evenwichtsproblemen. 
- Er zijn mutaties gevonden in verschillende genen. 

In het register van NCL-patiënten in New York, waar meer dan 500 patiënten met NCL uit de hele wereld zijn geregistreerd, wordt het aantal patiënten met ANCL opgegeven als circa 2% van het totaal. Gezien de moeilijke diagnostiek van deze vorm zal dit cijfer niet betrouwbaar zijn, maar het is aannemelijk, dat deze ANCL een minderheid vormt vergeleken met de andere vormen van NCL. In Nederland behoort circa 7% tot deze vorm van NCL.
Overige vormen van NCL
Momenteel zijn er nog vier vormen van LINCL redelijk goed omschreven. Bij drie hiervan lijkt het verloop op LINCL. Men noemt ze dan ook wel variante vormen van LINCL. In de internationale literatuur worden ze doorgenummerd van 5 tot en met 7. Een vorm die zich manifesteert met epilepsie op jonge leeftijd en een wat afwijkend verloop heeft, wordt veroorzaakt door een mutatie in CLN8. 
1. De Finse variant van LINCL, de ziekte van Jansky-Bielschowsky 
- De ziekte komt overwegend voor in Finland, maar is recent ook in andere landen beschreven.   
- De ziekteverschijnselen beginnen tussen de 4 en 6 jaar, dus iets later dan bij de (klassieke) vorm van LINCL. 
- Het verloop is minder progressief. In Finland overleden de patiënten tussen het veertiende en tweeëndertigste levensjaar. 
- Het wordt veroorzaakt door het CLN5-gen. Naar het afwijkende enzym wordt nog onderzoek gedaan. 2. De Indiase variant van LINCL, de ziekte van Jansky-Bielschowsky 
- Deze variant komt voornamelijk voor in Pakistan, Costa Rica en in Midden- en Zuidoost-Europa. 
- De ziekte begint tussen de 18 maanden en 8 jaar. 
- In de helft van de gevallen is het ziekteproces ongeveer gelijk aan de klassieke vorm van LINCL. 
- In de andere helft van de gevallen verloopt het ziekteproces vertraagd. Deze patiënten kunnen ook ouder worden dan bij de klassieke vorm: in een aantal gevallen boven de 20 jaar. 
- Het gen van de Indiase variant is CLN6. Het afwijkende enzym van deze variant is nog niet geïdentificeerd. 
3. De Turkse variant van LINCL, de ziekte van Jansky-Bielschowsky 
- De Turkse variant is de laatste jaren behalve bij Turkse kinderen o.a. ook bij Italiaanse kinderen gevonden. Het gen blijkt meer verspreid over de wereld voor te komen dan aanvankelijk verondersteld werd. 
- De ziekte begint tussen het eerste en zesde levensjaar. 
- Epileptische verschijnselen en slechte mobiliteit zijn vaak vroege symptomen. 
- De leeftijd waarop de gezichtsstoornis begint, varieert. 
- Het afwijkende gen van de Turkse variant is het CLN7-gen. 
4. Northern Epilepsy of EPMR (epilepsy with mental retardation) 
- In Noord-Finland is voor het eerst een groep van 23 mensen beschreven met Northern Epilepsy. 
- De voornaamste symptomen zijn progressieve epilepsie en cognitieve achteruitgang. 
- De ziekte begint tussen het vijfde en tiende jaar met epileptische aanvallen. Deze nemen eerst toe, maar in de volwassenheid neemt de frequentie spontaan weer af. 
- Tussen het tweede en vijfde jaar na het begin van de epilepsie gaat het denkvermogen achteruit. Dit gaat gepaard met concentratiestoornissen, prikkelbaarheid en rusteloosheid. 
- Op jongvolwassen leeftijd wordt de fijne motoriek langzamer en moeizamer. 
- Vanaf het dertigste jaar komen evenwichtsproblemen voor en later vaak ook spraakstoornissen. 
- Bij slechts een aantal patiënten is er een verminderd gezichtsvermogen. 
- Diverse patiënten uit deze Noord-Finse groep zijn nu al ruim boven de 40 jaar. Het gen van de EPMR is gevonden op chromosoom 8. Het aangedane enzym is nog niet gevonden. 

Andere genen
De laatste jaren zijn nog 2 genen voor een vorm van NCL ontdekt: CLN9 en CLN10. Hier moet nog verder onderzoek naar gedaan worden.
De erfelijkheid van NCL-ziekten
U kunt vanaf deze pagina doorklikken naar algemene informatie over erfelijkheid, de erfelijke oorzaak van NCL en hoe NCL overerft.
Algemene informatie over erfelijkheid
DNA:
Het erfelijk materiaal is bij ieder mens in de kernen van alle lichaamscellen aanwezig en bestaat uit DNA. (desoxyribonucleïnezuur). Dit DNA ligt in strengen gewonden in de celkernen. Deze DNA-strengen worden kernlissen of chromosomen genoemd. Er bevinden zich steeds 23 paar chromosomen in een celkern, dus in totaal 46 stuks. 
Genen:
Op de chromosomen bevinden zich de dragers van de erfelijke factoren: de genen. Dit zijn stukjes DNA met een bepaalde code. Omdat alle chromosomen in tweevoud voorkomen in een cel, zijn ook alle genen in tweevoud aanwezig. Momenteel gaat men ervan uit, dat de mens ongeveer 25.000 genenparen heeft. Ieder genenpaar bevat een code voor een enzym dat de cel moet maken om zijn specifieke taak in het lichaam te verrichten. Een levercel maakt bijvoorbeeld leverenzymen. Een cel moet echter ook zelf in leven blijven en ook daar maakt een cel enzymen voor. Als er een stoornis in zo’n “huishoudenzym” optreedt, zijn de gevolgen dus weer anders dan bij een stoornis in een specifiek enzym.
Genen geven door middel van deze (DNA)code aan, hoe een enzym in de cel gemaakt moet worden. Enzymen zijn eiwitten die de omzetting van allerlei stoffen in de cel reguleren. Door allerlei factoren kunnen er kleine afwijkingen in een gen ontstaan. Ieder mens heeft meerdere van die kleine ‘foutjes’ in de genen. Dit kan nadelige gevolgen hebben voor het functioneren van het gen, maar dat hoeft op zich niet. Als een foutje wel nadelige gevolgen heeft, spreken we van een mutatie in een gen. Door zo’n mutatie is de code voor het enzym onjuist en zit er dus ook een fout in het enzym. Bij NCL heeft dit tot gevolg, dat bepaalde stoffen niet goed afgebroken kunnen worden en zich in de cel ophopen.
De erfelijke oorzaak van NCL
We weten nu, dat de verschillende vormen van NCL veroorzaakt worden door verschillende mutaties in genen die weer op verschillende chromosomen liggen. Deze verschillende genen coderen ieder voor een ander enzym. 
Deze enzymen spelen ieder op zich een rol in het stukje stofwisseling dat verstoord is bij NCL. Als er dus een onderdeel fout gaat door een mutatie in een gen, heeft dat invloed op het hele proces. Het type NCL wordt voornamelijk bepaald door het aangedane gen. Er zijn echter nog andere factoren die het type NCL bepalen. Dat wordt steeds duidelijker, maar op dit moment weten we nog niet goed hoe dit werkt.
Hoe erft NCL over?
De Neuronale Ceroid Lipofuscinoses (NCL) behoren tot de zogenaamde autosomaal recessief erfelijke ziekten. Er zijn 23 paar chromosomen in iedere lichaamscel. Eén paar zijn de geslachtschromosomen XY en de overige 22 paar worden de lichaamschromosomen of autosomen genoemd. De genen voor NCL liggen op de autosomen, vandaar de term autosomale ziekte. Dus zowel jongens als meisjes kunnen NCL krijgen. 
Er is steeds sprake van 2 dezelfde genen die voor één eiwit (enzym) de informatie doorgeven. Wanneer een van beide genen een mutatie bevat, is er altijd nog een gezond gen. Bij een recessieve erfelijkheid betekent dit, dat het normale gen de werking van het gen met de afwijking opheft. Mensen die ‘drager’ zijn van één abnormaal recessief gen, zijn daarom meestal gezond. Ieder mens is drager van een aantal abnormale genen. Een ‘autosomaal recessief’ erfelijke ziekte kan pas ontstaan wanneer het kind van beide ouders het gen erft met dezelfde afwijking. Het kind heeft dan 2 afwijkende genen op een chromosomenpaar.
In een schema kan het bovenstaande als volgt worden toegelicht: 
Als beide gezonde ouders drager zijn van een normale erfelijke eigenschap (A) en een afwijkende erfelijke eigenschap (a), dan hebben ze bij elke zwangerschap de volgende kansen: 
- er is 1 op 4 (25%) kans dat een zoon of dochter de aandoening of ziekte krijgt (aa). 
- er is 3 op 4 (75%) kans dat een zoon of dochter gezond is. Van de gezonde kinderen zal een deel (kans van 2 op 4) drager (Aa) zijn. 
Doordat een kind het gen van beide ouders moet erven, komen recessieve ziektes zelden ‘in de familie’ voor. Men weet dus meestal niet dat men drager is van de ziekte, tenzij ouders al een kind hebben met de ziekte. 
Er is een grotere kans dat beide ouders drager zijn van hetzelfde recessieve gen, als ze bloedverwant van elkaar zijn, bijvoorbeeld neef en nicht. Vaak zal men dan voordat men kinderen krijgt, willen weten of er verhoogde risico’s zijn. Dit kan echter alleen worden onderzocht, als bekend is om welke ziekte het gaat en als het enzym of het gen van de ziekte bekend zijn. Voor recessief erfelijke aandoeningen is meestal pas na het stellen van de diagnose bij een eerste kind duidelijk, dat beide ouders drager zijn en dat de kans op herhaling bij een volgend kind 1 op 4 is. De kans dat de (gezonde) broer of zus van het zieke kind drager is, is dan 2 op 4. Indien blijkt dat broer of zus drager is, is de kans dat de eventuele partner óók drager is van dezélfde genafwijking heel klein. 
In de genen die een rol spelen bij de verschillende NCL-ziektes zijn de laatste jaren tientallen mutaties gevonden. In het CLN3 gen al meer dan 50. Er zijn zeldzame mutaties, maar ook mutaties die wereldwijd voorkomen. Bij JNCL bijvoorbeeld wordt ongeveer 80% veroorzaakt door één bepaalde mutatie in het CLN3 gen. Ook bij de infantiele en laat-infantiele vorm blijken vele mutaties ten grondslag te liggen aan de ziekte. 
Wereldwijd worden de mutaties opgeslagen in de NCL mutatie database in Engeland: Batten disease resource (www.ucl.ac.uk/ncl)
In de meeste gevallen kunnen de klinische diagnose, de prenatale diagnose en eventueel dragerschap worden bevestigd door vaststelling van de bekende mutatie. 

Het stellen van de diagnose
Tot de diagnose NCL dragen een aantal onderzoeken bij. 
- Lichamelijk onderzoek: als eerste wordt aan NCL gedacht naar aanleiding van de ziekteverschijnselen. 
- Oogheelkundig onderzoek. Het netvlies heeft meestal kenmerkende veranderingen: er treedt een degeneratie van de netvliescellen op, tapetoretinale degeneratie (TRD)  
- Neurofysiologisch onderzoek, zoals ERG, VEP, EEG  
- Beeldvormend onderzoek, zoals MRI- en CT-scan. Er kunnen kenmerkende veranderingen zijn, o.a. in kleine hersenen  
- Bloedonderzoek: bij BSV worden er vacuolen (blaasvormige holtes in de cel, met de lichtmicroscoop zichtbaar) in witte bloedlichaampjes (lymfocyten) gevonden. Samen met de klinische verschijnselen van de ziekte van Batten-Spielmeyer-Vogt (JNCL) is dit een sterke aanwijzing 
- Elektronenmicroscopisch (100.000 x vergrotend) onderzoek: hierbij kan de gestapelde stof in aangedane cellen (huid, darm, bindvlies) zichtbaar gemaakt worden. De vorm van deze stapeling is kenmerkend voor verschillende vormen van NCL. Hiervoor is een klein stukje weefsel nodig. Dat kan verkregen worden door een biopsie  

- Enzymonderzoek: bij de ziekte van Haltia-Santavuori (INCL) en de ziekte van Jansky- Bielschowsky (LINCL) is het ontbrekende enzym gevonden. Dit kan bepaald worden. Bij de ziekte van Batten- Spielmeyer-Vogt (JNCL) kan dit nog niet. De enzymbepaling kan in bloed bepaald worden, maar het best in een stukje weefsel door middel van een biopsie  
- Genetisch onderzoek: met dit onderzoek kan het afwijkende gen aangetoond worden. Ook dit onderzoek kan in bloed en in een stukje weefsel gedaan worden. Voordat genetisch onderzoek gericht kan plaatsvinden, moeten er eerst uit bovengenoemde onderzoeken aanwijzingen zijn gekomen voor NCL 
Voor alle genoemde onderzoeken waar weefsel voor nodig is, is meestal een eenmalige biopsie voldoende.
De behandeling van NCL
Curatieve therapie
De mogelijkheden voor curatieve (ofwel genezende therapie) worden nog steeds wereldwijd onderzocht maar tot op heden is er nog niets gevonden dat de ziekte kan genezen of stoppen. Er worden verschillende mogelijkheden onderzocht: 
Stamceltherapie: het inbrengen van gezonde donorstamcellen opdat ze een goed functionerend enzym maken. Aanvankelijk heeft men bij kinderen met de infantiele, laat-infantiele (en ook bij de juveniele vorm) geprobeerd gezonde stamcellen van een donor toe te dienen via bloedtransfusies (beenmergtransplantatie). Dit had echter geen effect. 
Momenteel (2010) wordt bij 6 kinderen met LINCL en INCL een onderzoek afgerond, waarbij de stamcellen via boorgaatjes in de schedel direct in de hersenen worden gebracht. Deze techniek blijkt veilig en er blijkt ook enig positief effect op het ziekteverloop te zijn. Effect en risico’s op de lange termijn zijn nog onbekend. Voor therapeutische toepassing zullen nog veel hindernissen genomen moeten worden. 
Gentherapie: het inbrengen van het goede gen in de hersencellen door middel van een virus. Er is in de VS een onderzoek naar gentherapie afgerond in 2009 bij kinderen met de laat-infantiele vorm. In dit onderzoek wordt het gen ook via boorgaatjes in de schedel direct in het hersenweefsel gebracht. Ook deze techniek bleek veilig en enig effect op het verloop van de ziekte te hebben. Er wordt een vervolgonderzoek voorbereid.  
Enzymvervangingstherapie. Van 3 NCL-vormen is momenteel het afwijkende enzym geanalyseerd: van INCL, LINCL en van de tiende vorm. Bij INCL en LINCL is geprobeerd het enzym via een infuus in het bloed toe te dienen. Het enzym komt echter niet via het bloed in de hersencellen. Men probeert hiervoor oplossingen te vinden. Als hiervoor een techniek gevonden wordt, zou dit een mogelijkheid zijn bij de infantiele en laat-infantiele vorm. Bij de juveniele vorm is dit niet mogelijk, omdat het enzym in het membraan van het lysosoom zit.   
Medicinale therapie: 
Cystagon is een geneesmiddel dat het stapelingsproduct kan afbreken. Het middel werkt alleen bij de infantiele vorm van NCL. Het effect is echter alleen in de reageerbuis, dus niet in een levend organisme, aangetoond. Cystagon heeft veel en soms ernstige bijwerkingen, vandaar dat geadviseerd wordt het alleen onder strenge bewaking in een gestandaardiseerd klinisch onderzoek te geven. Er loopt nu al een aantal jaren een onderzoek in de VS. Het effect blijkt echter beperkt te zijn. Er is nog geen publicatie van dit onderzoek. 
Mogelijk is er door een Finse onderzoeker een medicijn gevonden dat de stapeling kan doen afnemen/doen verdwijnen in JNCL. Dit onderzoek loopt nog en lijkt veelbelovend. 
NB Uit onderzoek is gebleken, dat het stapelingsproduct niet de enige oorzaak is van het te gronde gaan van zenuwcellen. Therapieën die de stapeling verminderen, kunnen het ziektebeeld dus waarschijnlijk alleen vertragen en niet stoppen. 
Flupirtine is een middel dat de celdood zou verhinderen en heeft weinig bijwerkingen. Misschien werkt het positief bij INCL, LINCL en JNCL. Uit ervaring blijkt het misschien enig effect te hebben op de epilepsie en gedragsproblemen, maar waarschijnlijk maar kortdurend en beperkt. Er is (nog) geen gestandaardiseerd klinisch onderzoek gedaan. 
Mycofenolaatmofetil (CellCept). Bij JNCL zijn antistoffen tegen belangrijke componenten in de hersenen gevonden. Hoewel het lichaam deze stoffen zelf aanmaakt, kunnen ze hersencellen beschadigen. In onderzoeken met muizen is aangetoond dat deze beter gaan functioneren als met een medicijn 'CellCept' deze antistofvorming wordt verhinderd. Een onderzoek bij kinderen met JNCL wordt nu opgezet in de VS. 

Symptomatische therapie
Medicijnen om de symptomen te bestrijden zijn en worden nog steeds onderzocht. Belangrijke middelen zijn: 
- Medicijnen tegen epilepsie. De modernere anti-epilepsiemiddelen lijken een goed effect te hebben bij NCL. Er zijn over het algemeen genomen weinig ernstige bijwerkingen. 
- Medicijnen tegen afwijkende motoriek, vooral de Parkinson-achtige verschijnselen bij JNCL. Deze hebben meestal maar een kortdurend effect. 
- Medicijnen tegen spierspanning. Vooral bij de infantiele vorm hebben deze een gunstig effect. 
- Medicijnen tegen psychische stoornissen. Hiervoor moeten middelen worden gebruikt die weinig of geen Parkinson-achtige bijwerkingen geven. Deze middelen (zoals haldol, risperdal) kunnen een maligne neurolepticumsyndroom geven, soms met fatale afloop. 
- Voorts kunnen fysiotherapie, logopedie, ergotherapeutische aanpassingen, orthopedische aanpassingen en psychologische begeleiding bijdragen aan de kwaliteit van leven. 
Wetenschappelijk onderzoek
Er is om de twee jaar een wereldcongres over NCL. In 2009 is het 12e congres gehouden. U kunt het verslag van het 12e congres downloaden op de website. 
Ruim honderd mensen, meestal wetenschappers van diverse disciplines, zoals genetici, biochemici, moleculair biologen, pathologen en artsen, doen daar verslag van de laatste ontwikkelingen. Ook ouders, vaak van ouderorganisaties, en betrokkenen afkomstig uit de hele wereld wonen het congres bij. Op deze congressen worden de vorderingen gepresenteerd van het onderzoek dat op allerlei gebieden plaatsvindt: biochemisch, genetisch, pathologisch, therapeutisch enz. 
Kleine congressen
Voorts zijn er in verschillende landen kleinere congressen voor ouders en professionals die verschillende onderwerpen met betrekking tot NCL behandelen. Onderwerpen als onderwijs en psychologische begeleiding komen daar aan bod.
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