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BARTIMÉUS EXPERTISECENTRUM NCL

Voor artsen
Beknopte informatie betreffende ziekteproces en medicatie bij de juveniele vorm van NCL (ziekte van Batten-Spielmeyer-Vogt ).

Informatie over de ziekte

JNCL behoort tot de Neuronaal Ceroid Lipofuscinoses, een groep van lysosomale stofwisselingsziekten. De juveniele vorm (JNCL) is de meest voorkomende vorm. 

De symptomen van JNCL beginnen rond het zesde jaar na een verder normale ontwikkeling. Het eerste symptoom is progressieve vermindering van de visus. Binnen een paar jaar treden ook cognitieve en motorische achteruitgang, epilepsie, en spraakstoornissen op. Ook gedragsproblemen, waaronder psychotische stoornissen worden geregeld gezien.

De achteruitgang zet zich voort en uiteindelijk zijn de jongeren rond het 20ste jaar rolstoelgebonden en kunnen zich verbaal moeizaam uiten. Door slikproblemen wordt het eten steeds moeilijker en in veel gevallen is voeding via een PEG-sonde nodig.

Later in het ziekteproces zijn er geleidingsstoornissen aan het hart ( meestal zonder klinische gevolgen) en kunnen recidiverende pneumoniëen voorkomen. Door algemene verzwakking, luchtwegproblematiek en epilepsie overlijden de patiënten meestal voor het 30ste levensjaar. 

Specifieke medische problemen:    

Motorische stoornissen zijn vooral van extrapiramidale aard en vertonen gelijkenis met de ziekte van Parkinson, wat betreft rigiditeit, startproblemen, onwillekeurige bewegingen. Voorts zijn er ook cerebellaire symptomen zoals ataxie. De spierkracht neemt progressief af gedurende het ziekteproces.
Anti-Parkinsonmiddelen zoals methyldopa en biperideen hebben een beperkt en kortdurend effect. Ze hebben een beperkte toepassing.
Bij bewegingsonrust en onwillekeurige bewegingen hebben benzodiazepinen, zoals oxazepam , diazepam, lorazepam  vaak een gunstig effect. Meestal zijn wat hogere doseringen nodig.

Epilepsie kan zowel van gegeneraliseerde aard als van partieel (complexe) aard zijn. Er is een grote variëteit in het klinische beeld.  Na-valproaat, lamotrigine en keppra zijn middelen van eerste keus. Ook benzodiazepinen hebben een plaats in de behandeling. Phenitoine en carbamazepine worden afgeraden in verband met grotere kans op myoclonieën. Bij zich snel herhalende toevallen of bij een status epilepticus wordt stesolid (diazepam) 5-10 mg rectiole gegeven, eventueel te herhalen na 10 min. Ook clonazepamdruppels in de wangzak 5-10 dr. = 0,5-1 mg  of dormicumneusspray (5-10 mg) zijn effectief en in een vreemde omgeving beter toe te dienen. 

Myoclonieën  zijn onwillekeurige spierschokken die niet van epileptische aard zijn. Zij komen voor in handen, armen, benen en in een later stadium soms over het hele lichaam. Er is geen bewustzijnsdaling. Zij zijn niet altijd makkelijk van epileptische verschijnselen te onderscheiden. De gangbare anti-epileptica hebben in het algemeen weinig of geen effect. Alleen levetiracetam (keppra) blijkt een gunstige invloed te hebben. Ook benzodiazepinen kunnen soms effectief zijn, zoals, clobazam, oxazepam, midazolam, clonazepam. Dit laatste heeft niet de voorkeur, omdat het meer slijmproductie kan geven. Dit kan in een later stadium, wanneer effectief hoesten door spierzwakte belemmerd wordt en er slikstoornissen zijn, het ontstaan van pneumoniëen bevorderen.
Bij psychische/psychiatrische problematiek worden neuroleptica met sterke antdopaminerge werking  zoals haloperidol  afgeraden wegens acute verergering van al bestaande extrapiramidale verschijnselen (meer kans op oculogyre crisis b.v.) en de kans op een (ook fataal verlopend) maligne neurolepticasyndroom. Een atypisch  neurolepticum met weinig antidopaminerge verdient de voorkeur zoals pipamperone, sulpiride, quetiapine,  olanzapine en eventeel lage dosering risperidon.
Indien depressieve verschijnselen aanwezig zijn kunnen ook SSRI’s zoals citalopram de stemming en het gedrag verbeteren. 

In periodes van extreme onrust, hallucinaties en/of wanen kan effect hebben: 
- tijdelijke verhoging van de reeds gebruikte neuroleptica 
- toediening van atypisch antipsychoticum gedurende korte tijd

- toediening gedurende korte tijd of tijdelijke verhoging van benzodiazepines: stesolid rectiole van 10 mg, diazepamtabletten of oxazepamtabletten (50-100mg) oraal. 
- indien deze geen effect hebben kan eventueel promethazine  25-50 mg tablet naast de bestaande medicatie gegeven worden.

NB bij tijdelijk verhogen of tijdelijke toediening van medicatie moet de dosering weer langzaam verlaagd, cq uitgeslopen worden.

Urineretentie kan in een later stadium optreden door spierzwakte. Onrust, pijn en slaapstoornissen kunnen het gevolg zijn. Als er geen symptomen zijn, kan er afgewacht worden. Meestal treedt er binnen 24 uur wel een spontane mictie op. Na 24 uur kan geprobeerd worden met 5 mg distigmine (Ubretid) de blaasfunctie weer op gang te krijgen. Bij geen effect: catheteriseren. 

Luchtweginfecties: komen vooral in latere stadia frequent voor. Er zijn geen contra-indicaties voor bepaalde antibiotica, behalve individueel gebleken overgevoeligheid.
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