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Erfelijke ziekte van de kleine bloedvaten in de hersenen

NOTCH3 eiwit

CADASIL



Veelvoorkomende klachten bij CADASIL

1. Achteruitgang van denkvermogen

2. Beroertes

3. Migraine aanvallen

4. Psychische problemen, zoals een depressie



MRI scan



DiViNAS-studies

Disease Variability in NOTCH3 Associated Small Vessel Disease

Verschillen in ziekte-ernst in NOTCH3-ziekte van de kleine 

hersenvaten



Klachten variëren sterk 

MildCADASIL

Fout in NOTCH3 gen

NOTCH3 associated

small vessel disease



Hoe vaak komt CADASIL voor?

NOTCH3 mutaties

2-5/100.000CADASIL

1/300

CADASIL

Mild



Aantal CADASIL families in Nederland



DiViNAS-studies

Vraag 1: Waarom zien we zulke grote verschillen in ziekte-ernst?

Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?

DiViNAS-1 DiViNAS-2



tijd

DiViNAS-1: 2019-2020  DiViNAS-2: 2021-2022186 CADASIL 
patiënten

Medische voorgeschiedenis
en MRI scans

Neuropsychologisch
onderzoek

Bloedafname

Huidbiopsie

Hersenvocht

Netvliesscans

DiViNAS
131 CADASIL 
patiënten

+ 29 nieuwe
CADASIL 
patiënten



Onderzoek met patiënten: van idee tot start

10 maanden



Van idee tot start



Reeds gepubliceerd DiViNAS-1



Vraag 1: Waarom zien we zulke grote verschillen in 
ziekte-ernst?

Ziekte-ernst = risicoa + risicob + risicoc+ risicod + …



Invloed van mutatiepositie 

MildCADASIL



Echter nog steeds veel overlap…



Andere risicofactoren

- Hoge bloeddruk

- Suikerziekte

- Roken 

- Mannelijk geslacht



Vraag 1: Waarom zien we zulke grote verschillen in 
ziekte-ernst?

Ziekte-ernst = mutatiepositie + hoge bloeddruk + roken + 

suikerziekte + mannelijk geslacht + ???



2 jaar

Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?



2 jaar

Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?

DiViNAS-2



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?

PSMD

Momenteel bezig met analyse…



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?

NOTCH3 aggregatie in bloedvaten van de huid

Momenteel bezig met analyse…



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?



Vraag 2: Zijn er uitleesmaten voor therapie?



Samenvattend

- Grote verschillen in klachten en ziektebeloop tussen patiënten met een fout

in het NOTCH3 gen 

- Verschillen worden verklaard door allerlei factoren, zoals mutatiepositie en 

een hoge bloeddruk, echter nog veel onbekend

- Momenteel vindt analyse plaats om te kijken welke uitleesmaten geschikt 

zijn



Hartelijk dank aan alle patiënten en families die hebben

meegedaan aan onze studies 

Hebben jullie nog vragen? 


