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Dieet



Tot 2003:

Streng dieet

Geen melk – producten

Groente  1 x per dag

Fruit        1 x per dag

Geen tomaat, watermeloen, peulvruchten



Streng dieet

beperkt groente fruit:      30 mg galactose p dag

Mild dieet

onbeperkt groente fruit   60 mg galactose p dag



Streng dieet

beperkt groente fruit:      30 mg galactose p dag

Mild dieet

onbeperkt groente fruit   60 mg galactose p dag

Volwassene maakt zelf > 600 mg galactose p dag



Onderzoek 2001

3 dappere patiënten

600 mg galactose per dag

Wekelijkse controles AMC



25 g 7,5 kg 2,5 kg

600 mg galactose 



Resultaat:

Geen klachten

Geen oogafwijkingen

Geen effect bloedwaarden



Resultaat:

Geen klachten

Geen oogafwijkingen

Geen effect bloedwaarden

Aanpassing dieet 2003:

Geen beperkingen groente en fruit



Resultaat:

Dieet internationaal aangepast

Patiënten met mild dieet betere ontwikkeling



Kwaliteit 

van leven



Kwaliteit van leven 

• Patiënten geven aan wat voor hen grootste moeilijkheden zijn

• Ondersteuning en beleid worden daar op gericht

• 2023: cognitie, angst, sociale vaardigheden



Richtlijnen



Richtlijnen



Richtlijnen

Internationale samenwerking: richtlijn met experts uit 10 landen 



Hielprik



Hielprik

Sinds 1974   elke pasgeborene tussen 3e-7e levensdag

Uitbreiding in 2007: galactosemie



Hielprik

Sinds 2007

vroege diagnose 

om ernstige ziekte in eerste levensweek te voorkomen



Hielprik

Methode geoptimaliseerd om onterechte verwijzingen te voorkomen



Hielprik

Maar: hielprik voorkomt niet de latere complicaties



30 jaar



Bedankt !



GVN 30 jaar
Prof. Dr. Estela Rubio Gozalbo

estela.rubio@mumc.nl



Galactosemie: van steeds beter begrijpen naar betere zorg





• Ziekte begrijpen

• Bundelen van krachten: samen vooruit

• Op weg naar nieuwe behandelingen



Ziekte begrijpen



eerste pasgeborene met 

beeld van galactosemie



pasgeborene met beeld galactosemie en 

galactose in urine



pasgeborene met beeld galactosemie en 

galactose in urine en bloed

dieet met galactosebeperking (geen 

borstvoeding/diermelk) helpt



Gal-1-P verhoogd, 

GALT-enzym werkt niet goed



identificatie 

GALT-gen





Bundelen van krachten: samen

vooruit
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Onderzoeksreis



• Op weg naar nieuwe behandelingen



.

• Bij galactosemie werkt een belangrijk enzym (GALT) 

niet

• Daardoor stapelen stoffen zich op in het lichaam, 

ontstaan er tekorten en is er sprake van stress in de 

cellen

• Er ontstaat schade



Op weg naar 

nieuwe 

behandelingen



• Behandelingen om schade te

voorkomen

• Behandelingen om klachten te

verminderen



Verbeteren wat ontbreekt: 

herstel enzym



Middelen die helpen bij het afbreken van galactose of 

cel stress verminderen



Behandelingen die de symptomen gunstig beinvloeden



Hoop groeit-- ook al is het pad lang

.
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