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Intermittent claudication in 13-year old girl

Tromp, Ned Tijdschr Geneeskd 2016



• Prevalence 1/25,000-50,000

• Autosomal recessive

• Male:female = 1:2

• ABCC6

• Clinical presentation:

– Cutaneous (pseudoxanthomas neck, 

armpit, elbow pit, groin)

– Ophtalmic (angioid streaks, peau

d’orange, neovascularisations)

– Vascular (medial calcification)

Pseudoxanthoma elasticum





Vascular calcification in 69-year old male

Vos, submitted





Pyrophosphate in ABCC6 -/- mice

Jansen, PNAS 2013



Pyrophosphate vs. bisphosphonate



Effects of bisphosphonates in ABCC6 -/- mice

Li, Cell Cycle 2015



TEMP-studie

• Dubbelblinde, placebo-gecontroleerde trial

• Financiering moeizaam via co-funding:

– Innovatiefonds Zorgverzekeraars

– Oogvereniging

– Stichting PXE Fonds

– Particuliere giften



Kranenburg, J Am Coll Cardiol 2018
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Het vervolg

• Patienten nemen initiatief door eigen import

• CBG: Met betrekking tot het registreren van een 

geneesmiddel dient u een volledig dossier in te dienen

• VWS: 

– Import uit buitenland middels Artsenverklaring

– Registratiedossier voor PXE wenselijk

• 11 reacties van partijen die ‘mee willen denken’



Conclusies

• PXE is zeldzame ziekte met unieke pathologie

• Drug rediscovery van etidronaat: remt de vasculaire 

verkalking bij PXE

• Financiering van trials bij zeldzame ziekte moeilijk

• Begeleiding bij registratie na rediscovery is wenselijk




