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STELLINGEN BEHOREND BIJ HET PROEFSCHRIFT 

Galactosemias: Lessons from the GalNet registry, state of the art 
fertility insights, and exploring new treatments 

1) Het verrichten van additionele genetische testen als whole exome 
sequencing is noodzakelijk om het ware fenotype van patiënten met 
galactokinase en galactose epimerase deficiëntie te karakteriseren – 
Dit proefschrift  

2) Het ophelderen van de pathofysiologische mechanismes onderliggend 
aan primaire ovariële insufficiëntie in klassieke galactosemie opent 
deuren voor het ontwikkelen van nieuwe behandelingsopties – Dit 
proefschrift  

3) Een transcriptome pilot studie in galt knockout zebravissen toont 
aangedane pathways betrokken in de folliculogenese en eicelrijping – 
Dit proefschrift  

4) Arginine, een chaperonne, heeft geen therapeutisch effect op de GALT 
activiteit in patiënten met klassieke galactosemie homozygoot voor 
c.536A>G (p.Gln188Arg) – Dit proefschrift  

5) Transcraniële wisselstroomstimulatie heeft in theta-frequentie een 
potentieel gunstig effect op de taalprestaties van patiënten met 
klassieke galactosemie – Dit proefschrift  

6) Primaire ovariële insufficiëntie en cognitieve en neurologische 
symptomen kennen een hoge ziektelast bij patiënten met klassieke 
galactosemie en behoeven de ontwikkeling van nieuwe 
behandelingsopties – Valorisatie van dit proefschrift  

7) Internationale samenwerking met verschillende zorgverleners en 
onderzoekers is cruciaal in onderzoek naar zeldzame metabole ziekten  

8) Het beschrijven van de kennislacunes en de gebreken in de klinische 
follow-up dragen bij aan het verbeteren van gestandaardiseerde zorg 
voor patiënten met metabole ziekten 

9) Het verkrijgen van (inter)nationale Medisch Ethische Toestemming 
vraagt geduld en doorzettingsvermogen  

10) The greatest glory in living lies not in never falling, but in rising every 
time we fall – Nelson Mandela 

11) Alles is mogelijk, als je maar durft – J.K Rowling  

                  Britt Derks, 19 januari 2024  


