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Rapport
Spiegelge sprek van ouders van een kind met het Sturge-Weber syndroom en
specialisten van het Expertisecentrum Sturge-Weber syndroom

Erasmus MC/ Sophia Kinderziekenhuis, oktober 2014

‘Ons kind heeft het beste in ons naar boven gehaald’

In opdracht van de Medarliandse Vereniging voor mensen met een wijnviek of hat Sturge-Weber syndroom
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Familiedag NvVWSWS

Amersfoort 12 april 2014

Coriene Catsman-Berrevo
kinderneuroloog SWS symptomen: toekomst

“ Multidisciplinaire evaluatie in expertise centrum concentreert niet alleen
patiénten maar met name ook de kennis tav een zeldzaam syndroom

“ Patronen worden dan gemakkelijker herkend
% Specifiek onderzoek naar de verschillende aspecten wordt mogelijk

V(Evaluatie van interventies worden betrouwbaar

\/Start najaar 2014 ErasmusMC / Sopia
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Sturge-Weber syndrome

Disease definition
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Summary

Epidemiology.
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Diagnostic methods
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Toekomst anno 2021

= European Reference Networks: EU initiatief

= faciliteert samenwerkingsverbanden tussen clinici,
wetenschappers en patienten verenigingen
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= December 2019: eerste stappen naar internationale samenwerking

= - Zoom meeting geinitieerd door prof Rima Nabbout , Hopital Neckar
Parijs,

Early magnetic resonance imaging to detect presymptomatic
leptomeningeal angioma in children with suspected
Sturge-Weber syndrome

CLAIRE BAR"™* | JEAN-MICHEL PEDESPAN® | OLIVIA BOCCARA* | NICOLAS GARCELON™* | RAPHAEL LEVY’
DAVID GREVENT” | MATHALIE BODDAERT' | RIMA NABBOUT™=*

1 Daparimant of Pasdisthic Neurokgy, Hopital MadossEnfants Malades, Asfasncos Cante for Aare Bpilapsss, APHP, Bordasue: 2 Imaging Institte UMA 1163, Pas

3 Deparimant of Pasdistnic Meurokgy, Hipital des Enants, CHU Bordasux, Bodeauw 4 Depatment of Pesdiatec Dermatology, Hopial NeckersEnfants Maladas, Paris
§ Paris Decartes Unnersty, Sorborma Pass Cite, Paris; 6 Cantra da Aathachs des Comabam, INSEAM, UMA 1138 Buips 22, Paris; 7 Departmeant of Paadiatic
Aadiology, Hipital MeckerEnfants Malades, Paris, Fans
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= Sturge-Weber International Consortium video conference

* meeting, 3 December 2019

= Consensus over gezamenlijke doelen:
= Beter begrijpen van het natuurlijk beloop
= Beter begrijpen van mechanismes die leiden tot het begin van de
symptomen

= Therapie

Erasmus MC



Toekomst anno 2021

= Sturge-Weber International Consortium video conference

* meeting, 3 December 2019

= Consensus over gezamenlijke doelen:
= Beter begrijpen van het natuurlijk beloop
» Patienten registers en bestuderen beloop in grote groepen

= Verbetering van een vroege/ presymptomatische diagnose van SWS
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= Sturge-Weber International Consortium video conference

* meeting, 3 December 2019

= Consensus over gezamenlijke doelen:
= Beter begrijpen van het natuurlijk beloop

= Beter begrijpen van mechanismes die leiden tot het begin van de
symptomen

Presymptomatische diagnose: wie loopt risico

Ontdekken van biomarkers voor prognose

Opslaan materiaal van epilepsie chirurgie in Int. Biobank (bv de
European Epilepsy Brain Bank: prof Blumcke, Universiteit van Erlangen)
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The NEW ENGLAND JOURNAL of MEDICINE

ORIGINAL ARTICLE

Histopathological Findings in Brain Tissue
Obtained during Epilepsy Surgery

I. Blumcke, R. Spreafico, G. Haaker, R. Coras, K. Kobow, C.G. Bien, M. Pfafflin,
C. Elger, G. Widman, J. Schramm, A. Becker, K.P. Braun, F. Leijten, J.C. Baayen,
E. Aronica, F. Chassoux, H. Hamer, H. Stefan, K. Réssler, M. Thom, M.C. Walker,
S.M. Sisodiya, J.S. Duncan, AW. McEvoy, T. Pieper, H. Holthausen,

M. Kudernatsch, H.J. Meencke, P. Kahane, A. Schulze-Bonhage, J. Zentner,
D.H. Heiland, H. Urbach, B.J. Steinhoff, T. Bast, L. Tassi, G. Lo Russo, C. Ozkara,
B. Oz, P. Krsek, S. Vogelgesang, U. Runge, H. Lerche, Y. Weber, M. Honavar,
J. Pimentel, A. Arzimanoglou, A. Ulate-Campos, S. Noachtar, E. Hartl, O. Schijns,
R. Guerrini, C. Barba, T.S. Jacques, J.H. Cross, M. Feucht, A. Mihlebner,

T. Grunwald, E. Trinka, P.A. Winkler, A. Gil-Nagel, R. Toledano Delgado,

T. Mayer, M. Lutz, B. Zountsas, K. Garganis, F. Rosenow, A. Hermsen,
TJ.von Qertzen, T.L. Diepgen, and G. Avanzini, for the EEBB Consortium®*




Toekomst anno 2021

= Sturge-Weber International Consortium video conference

* meeting, 3 December 2019

= Consensus over gezamenlijke doelen:
= Beter begrijpen van het natuurlijk beloop
= Beter begrijpen van mechanismes die leiden tot het begin van de
symptomen

* Therapie?
= Aspirine? Het beste antiepilepticum?
= Geen enkele studie is evidence based, alleen kleine series
= Behoefte aan internationale grote studies

= Behoefte aan duidelijke uitkomstmaten
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Topical Review

A Multidisciplinary Consensus for Clinical Care and Research Needs
for Sturge-Weber Syndrome

Alejandro J. De la Torre ?, Aimee F. Luat °, Csaba Juhasz ®, Mai Lan Ho ¢,

Davis P. Argersinger ¢, Kara M. Cavuoto ¢, Mabel Enriquez-Algeciras ¢,
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Original Article

Neurological Complications of Sturge-Weber Syndrome: Current
Status and Unmet Needs

Aimee F. Luat, MD * °, Csaba Juhdsz, MD, PhD * P, Jeffrey A. Loeb, MD, PhD ¢,

Harry T. Chugani, MD ¢, Stephen J. Falchek, MD ', Badal Jain, MD ©,
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£ Department of Neurology, Seattle's Children's Hospital, Seattle, Washington
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1 Department of Neurology, Harvard Medical School, Children’s Hospital Boston, Boston, Massachusetts
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Symposium Proceedings

Consensus Statement for the Management and Treatment of Sturge-
Weber Syndrome: Neurology, Neuroimaging, and Ophthalmology
Recommendations
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Conclusies
= Consensus tav klinische follow up vooral in de groepen die in de USA samenwerken

= Hun consensus verklaringen kunnen grotendeels worden overgenomen in EU, maar
sommige punten moeten nog ‘vertaald’ worden naar de situatie in Europa( denk bv aan
verzekeringskwesties, privacy etc)

= De consensus over research doelen is trans-Atlantisch grotendeels hetzelfde en kan op
elkaar afgestemd worde. De contacten om een wereldwijde research effort te doen zijn
er.

= |n 2021 wordt een internationale bijeenkomst gepland in Parijs om het eens te worden
over de volgorde van onderzoeken; de meest kansrijke projecten eerst!

= ErasmusMC/ SKZ is betrokken bij het ontwerpen/ plannen van deze research projecten.
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= Beperkende factor: geld



