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Onderzoekers de afgelopen 10 jaar

• Maarten Arends-klassiek/niet-klassiek, mannen/vrouwen
• Simon Korver-functie van de hersenen/depressie
• Sanne van der Veen-voorspellen ziektebeloop/effect vroege 

behandeling/antistoffen
• Mohamed El Sayed-beloop hartziekte
• Maud Janssens-antistoffen en infusiereacties/hartziekte bij 

vrouwen
• Bram Veldman-problemen met inspanning/lange termijn effect 

behandeling



Ziekte van Fabry













Ziekte van Fabry-oorzaak

• Kleine verandering GLA gen: geen ziekte

• Middelmatige verandering in GLA gen: verminderde activiteit alfa-
gal maar nog wel restfunctie

• Grote verandering in GLA geen: geen functionerend enzym



Groei in aantal 
patienten

• Vooral toename in 
aantal patiënten met 
een ‘middelmatige 
verandering in het GLA 
gen’



Ziekte van Fabry-gevolg

• Hoe weten we wat voor gevolgen een kleine/middelmatige/grote 
verandering in het GLA gen heeft?







Behandeling ziekte van Fabry: opties



Behandeling ziekte 
van Fabry: nieren

• Mannen met klassieke ziekte van Fabry
ontwikkelen vaak in de puberteit 
eiwitlekkage in de urine en over de 20 
jaar daarna nierfalen

• Wanneer er in vroeg stadium begonnen 
wordt met behandeling met 
enzymtherapie wordt de eiwitlekkage 
tegengegaan en blijft de nierfunctie in 
veel gevallen behouden



Behandeling ziekte 
van Fabry: hart

• Wanneer behandeling met 
enzymtherapie wordt gestart 
wanneer er reeds aanzienlijke 
verdikking van het hart is met 
verlittekening (fibrose) en/of 
verminderde pompfunctie dan 
stopt enzymtherapie de ziekte 
niet

• Het effect van enzymtherapie 
bij vroeg starten met 
behandeling op het hart moet 
nog verder worden uitgezocht



Behandeling ziekte van Fabry: niet specifiek, 
wel effectief
• Nierbeschermend: Perindopril, Lisinopril, Losartan, etc
• Hartbeschermend: Perindopril, Lisinopril, Losartan, etc
• Ritmestabilisatie: Metoprolol, Verapamil
• Cholesterolverlagend: Simvastatine, Rosuvastatine
• Gewichtsverlagend: bewegen, dieet, Liraglutide, Semaglutide, 

bariatrische chirurgie
• Stoppen met roken
• Alcohol gebruik verminderen



Behandeling van de ziekte van Fabry-de 
toekomst
• Op maat! De juiste behandeling voor de juiste patiënt op het juiste 

moment

• Nieuw geregistreerde Pegunigalsidase-alfa (enzymtherapie) gaat 
zeer waarschijnlijk ook 1 keer/4 weken beschikbaar komen

• Nieuwe behandelingen: substraat reductie therapie? (Venglustat
studie), gen therapie? (fase I en fase II studies), subcutane 
enzymtherapie? (fase I studie)







Vragen? 
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