GALACTOSEMIE




WAT IS GALACTOSEMIE?

Galactosemie is een erfelijke, levenslange stofwisselingsziekte. De term
betekent letterlijk ‘galactose in het bloed’. Bij galactosemiepatiénten
kan het suiker galactose niet goed worden omgezet in andere stoffen.
Tijdens de stofwisseling worden voedingsstoffen opgenomen in de li-
chaamscellen en omgezet in andere stoffen die het lichaam kan ge-
bruiken. Die omzetting gebeurt door speciale eiwitten: “enzymen”. Bij
klassieke galactosemie werkt één van deze enzymen, galactose-1-fos-
faat uridyltransferase [GALT] niet goed. Daardoor komen stoffen vrij die
organen — zoals lever, nieren, ooglens, hersenen, botten en eierstokken
- kunnen beschadigen en worden belangrijke stoffen minder goed ge-

vormd. Daardoor kunnen klachten ontstaan.

Er bestaan een aantal misverstanden over galactosemie. Zo
is galactosemie niet hetzelfde als een lactose-intolerantie,
waarbij er een probleem is met de vertering van lactose in
de darmen door een tekort aan het enzym lactase. Galacto-
semie is ook geen (koemelk) allergie, waarbij er een allergie

is voor eiwitten uit melk.

Galactosemiepatiénten hebben de ziekte levenslang. Ze kun-
nen er niet overheen groeien (zoals bij koemelkallergie) en
het kan ook niet op latere leeftijd ontstaan: mensen met ga-
lactosemie worden ermee geboren. Er zijn verschillende vor-
men van galactosemie. Dit informatieboekje gaat over klas-

sieke galactosemie.




Galactose is voornamelijk afkomstig uit lactose (=melksuiker). Lactose
zit in dierlijke melk. Galactosemiepatiénten mogen geen voedingsmiddelen
gebruiken waarin lactose voorkomt. Patiénten moeten daarom levenslang
een dieet volgen zonder dierlijke melkproducten, en zonder een aantal an-
dere levensmiddelen die lactose kunnen bevatten. Dit heet een lactosevrij
en sterk galactosebeperkt dieet. Er bestaat geen medicijn of behandeling
om galactosemie te genezen. Dat betekent dat galactosemie een chroni-
sche (blijvende) ziekte is. De leeftijdsverwachting is normaal. Galactosemie
is een zeldzame ziekte. Jaarlijks worden er in Nederland ongeveer vier
kinderen met klassieke galactosemie geboren. Dat komt neer op ongeveer
| op de 45.000 kinderen.

Galactosemie bij je kind wil
niet betekenen dat hij/zij zich
niet meer kan ontwikkelen of niet
meer kan genieten van het leven.

Het is een kwestie van
weten hoe je ermee om moet
gaan en leren aanpassen.

- Anita 34 /| moeder van Maes




VROEGE KLACHTEN EN DIAGNOSE

Tijdens een zwangerschap en di-
rect na de geboorte van een kind
met galactosemie is er geen aan-
wijzing dat er een ziekte is. De
baby wordt ‘gezond’ geboren en
wordt pas ziek in de eerste le-
vensdagen doordat het veel galac-
tose binnenkrijgt met de borst-
of flesvoeding. De symptomen zijn
niet altijd makkelijk te herkennen,

maar meestal is er sprake van:

Lever- en nierproblemen,
waardoor misselijkheid, braken,
diarree, geelzien, sloomheid en
slecht drinken kunnen ontstaan.

- Verhoogde kans op een infectie,
waardoor het kind erg ziek kan
worden (grauw zien, kreunen,
verminderd bewustzijn).

- Vertroebeling van de ooglens,

(cataract, ook wel staar genoemd).

In de eerste 3-7 dagen na de ge-
boorte wordt bij elke baby de

hielprik afgenomen, het bloed

wordt onderzocht op een aantal
ziekten, waaronder galactose-
mie. Na ongeveer 2 dagen komt
daarvan de uitslag, en op dat mo-
ment wordt de diagnose galactose-
mie gesteld. Vaak hebben kinderen
met galactosemie dan al klachten
en soms zijn ze al opgenomen in
het ziekenhuis. Na de diagnose of
zodra de arts vermoedt dat het om
galactosemie gaat, krijgt een kind di-
rect speciale voeding zonder galac-

tose, waarna het kind snel opknapt.

Zodra er met de hielprik verden-
king is van galactosemie wordt het
kind doorgestuurd naar de afdeling
metabole ziekten van een Univer-
sitair Medisch Centrum. Daar wer-
ken artsen die gespecialiseerd zijn
in stofwisselingsziekten. Daar kan
met bloedonderzoek de uitslag ga-
lactosemie definitief worden vast-
gesteld of verworpen. Als er sprake
is van galactosemie wordt er ook

DNA-onderzoek gedaan. Hierbij



wordt gekeken naar de fouten in
het gen die galactosemie veroor-
zaken. Een patiént met galactose-
mie blijft altijd onder controle in
het Universitair Medisch Centrum.
Eerst bij de kinderarts, op volwas-
sen leeftijd bij de internist metabo-
le ziekten. Er is altijd een metabo-
le diétist betrokken. Ook worden
patiénten regelmatig gezien door
andere specialisten als de oogarts,
endocrinoloog, psycholoog en

vrouwen door de gynaecoloog.

Er zijn voor galactosemie twee
expertisecentra in Nederland, het
Amsterdam UMC en het Maas-
tricht UMC+. Deze expertisecentra
zijn landelijk aanspreekpunt voor
alle betrokkenen bij de zorg voor
patiénten met galactosemie en ie-
dereen met galactosemie, en ont-
wikkelen deskundigheid op het ge-
bied van galactosemie met als doel
om optimale zorg te kunnen bie-

den. Daarnaast spelen zij een be-

langrijke rol in het wetenschappe-
lijk onderzoek naar galactosemie.
Patiénten zijn onder behandeling
in hun dichtstbijzijnde Universitair
Medisch Centrum maar worden
daarnaast geadviseerd om één

keer per jaar een galactosemie-ex-

pertisecentrum te bezoeken.




DIEET

Het principe van het dieet bij
klassieke galactosemie is: lacto-
sevrij en sterk galactosebeperkt.
Hierbij worden lactose en galac-
tose uit dierlijke melk en melk-
producten volledig vermeden.
Nederlandse harde fabriekskaas
is het enige melkproduct dat wel
toegestaan is binnen het dieet
omdat deze na rijping vrijwel
geen galactose meer bevat. Ga-
lactose uit andere bronnen, zo-
als uit groenten en fruit, is wel
toegestaan omdat de hoeveel-
heden die erin zitten gering zijn.
Het is van belang altijd goed te
kijken of producten niet de in-
grediénten lactose of galactose
bevatten en dus niet geschikt
zijn binnen dit dieet. Het is ook
belangrijk om de algemene re-
gels voor gezonde voeding te
volgen, waarbij voor galactose-
miepatiénten het binnenkrijgen
van voldoende calcium een ex-

tra aandachtspunt is. Wil je hier

meer specifieke informatie over,

raadpleeg dan ons dieetboekije.

De enige mogelijke behandeling
op dit moment is een levenslang,
lactosevrij en sterk galactosebe-
perkt dieet. Alle voedingsmidde-
len waarin lactose zit, zijn niet toe-
gestaan. Dat klinkt lastig, maar er
zijn veel producten op de markt
zonder lactose waardoor een ge-
varieerd eetpatroon nog steeds

goed mogelijk is.

Lactose zit in melkproducten
en gefabriceerde producten die

melkbestanddelen bevatten:

Alle soorten melk van zoogdieren
(ook moedermelk)

Alle soorten melkproducten,
zoals yoghurt, kwark, room en
(room)boter.

Alle producten waarin melk,
melksuiker, lactose, melkperme-

aat, melkserum, melkderivaat, wei,



wrongel, caseine, kefir, dierlijk vet
en/of botervet als ingrediént is ge-
bruikt.

Let op: ook alle lactosevrije melk
of lactosevrije melkproducten
(zuivel) bevatten veel galactose
en zijn niet geschikt voor mensen

met galactosemie.

Helemaal galactosevrij
eten is niet moge-
lijk en dat hoeft

Nederlandse

markt van alle soorten producten
voldoende lactosevrije varianten te
koop. Ook zijn er goede plantaar-
dige melkvervangers, op basis van
soja, haver, rijst, spelt, boekweit,
kokos of noten. Het groeiende
aanbod van veganistische pro-
ducten (niet te verwarren met
vegetarische pro-
ducten) biedt ga-
lactosemiepatién-

harde

ten steeds meer

ook niet. Bijna mogelijkheden.
alle  natuurlijke fabriekskaas

voedingsmidde- mag gegeten Meestal raken
len, zoals groen- jonge ouders snel
te, fruit en peul- WOI'dCIl vertrouwd  met
vruchten bevatten het dieet en zal blij-

kleine  hoeveel-

heden galactose. Dit is echter zo
weinig, dat ze geen schade kunnen
toebrengen. Daarom wordt aange-
raden om deze producten gewoon

te gebruiken.

Er zijn tegenwoordig in de super-

ken dat het dieet goed
is in te passen is in het dagelijkse
leven van het hele gezin. Het is
voor galactosemiepatiénten te-
genwoordig goed mogelijk om
aan activiteiten deel te nemen,
zoals uit eten gaan, feestjes, eten

bij vrienden of op school, uitstap-




jes, traktaties en vakanties. Wel
is extra aandacht nodig om goed
te plannen, de omgeving te infor-
meren en met hen te overleggen.
Soms zal het nodig zijn om zelf

eten mee te brengen.

Het naleven van het dieet is van
groot belang. Het wordt geadvi-
seerd om minimaal één keer per
jaar contact te hebben met een
ditist van de metabole (kinder-)
afdeling van een Universitair Me-
disch Centrum. Hij of zij houdt
in de gaten dat patiénten gezond
en gebalanceerd eten, waarbij re-
kening wordt gehouden met de
beperkingen van het dieet. Alleen
gespecialiseerde diétisten die zijn
verbonden aan een Universitair
Medisch Centrum hebben actu-
ele kennis van galactosemie en
het bijpehorende dieet. Deze di-
etisten hebben samen met de Ga-
lactosemie Vereniging Nederland

het ‘Dieetboekje Galactosemie’

opgesteld. In dit boekje zijn de di-
eetrichtlijnen en praktische kennis

en ervaringen gebundeld.

Let op: Er zijn steeds meer melk-
producten (zuivel) op de markt
waarop staat vermeld dat deze
lactosevrij zijn, zoals lactose-
vrije melk of lactosevrije yog-
hurt. Deze zijn NIET geschikt, in
deze melkproducten is het en-
zym lactase toegevoegd waar-
door lactose wordt gesplitst in
glucose en galactose. Er zit dus
geen lactose meer in het melk-
product, maar nog steeds HEEL
VEEL GALACTOSE. Deze lacto-
sevrije melkproducten zijn dus
NIET geschikt voor mensen met
galactosemie. Veel fabrikanten
maken ook andere lactosevrije
melkproducten zoals lactose-
vrije (slag)room en lactosevrije
roomkaas. Ook deze producten
zijn NIET geschikt.



A

Het naleven van
het dieet 1s van groot
belang. Het lijkt soms
lastig maar het 1s
gewoon even wennen.
Er zijn nog zoveel
andere opties.

aaaaaaaaa




LANGERTERMIJN GEVOLGEN

Ondanks het dieet krijgen veel
patiénten op den duur toch zo-
geheten ‘late klachten’. De soort
klachten en de ernst ervan ver-
schillen sterk per persoon. Art-
sen weten niet precies waarom
deze klachten ontstaan en waar
de verschillen door veroorzaakt
worden. Klachten die het meest
voorkomen zijn op het gebied
van coghitie, taal en spraak, mo-
toriek, hormonen, botdichtheid,
sociale vaardigheden en mentale

gezondheid.

COGNITIE

Mensen met galactosemie kunnen
problemen ervaren met leren,
concentreren en het geheugen.
De intelligentie varieert van geheel
normaal tot sterk verlaagd, het
gemiddelde ligt lager dan de alge-
mene bevolking. De cognitie van
kinderen met galactosemie wordt
op vaste momenten getest om

goed advies te kunnen geven ten

aanzien van schoolkeuze. Onge-
veer de helft van de kinderen met
galactosemie gaat naar het speci-
aal onderwijs. Een klein deel van
de patiénten heeft ook op latere
leeftijd extra begeleiding nodig,
bijvoorbeeld bij huishoudelijke ta-

ken of op het werk.

TAAL EN SPRAAK

Een deel van de patiénten heeft
op jonge leeftijd last van taal- en
spraakproblemen. Het kan gaan
om problemen met de uitspraak,
woordvinding, taalbegrip en zins-
bouw. Logopedie kan helpen om
taal- en spraakproblemen te ver-

minderen.

MOTORIEK

Een klein deel van de mensen met
galactosemie heeft problemen
met de aansturing van bewegin-
gen. lemand kan zich onhandig of
houterig bewegen en daardoor min-

der goed zijn in sport. Fysiotherapie



Als je kind jong is, moet je even
schakelen op meerdere vlakken.

Uiteindelijk als je ziet dat je kind
gelukkig is, ben jij dat ook.




en/of ergotherapie kan helpen de
bewegingen makkelijker te maken.
Soms doen zich tremoren (trillen-
de ledematen) voor, die echter

meestal niet belemmerend zijn.

HORMONEN

Bij veel meisjes met galactose-
mie blijken de eierstokken niet
goed te werken. Hierdoor kan het
zijn dat ze niet spontaan in de pu-
berteit komen, of dat ze op latere
leeftijld vruchtbaarheidsproblemen
ervaren. De kinderarts houdt de pu-
bertijdsontwikkeling in de gaten, en
zal eventueel doorverwijzen naar
een endocrinoloog (arts die gespe-
cialiseerd is in hormoonproblemen).
Als het lichaam te weinig vrouwelijk
hormoon aanmaakt, zal dat worden
toegediend. De behandelend arts
kan informatie geven over vrucht-
baarheidsproblemen en eventuele
(behandel)mogelijkheden. Het lukt
een deel van de vrouwen om op

een normale manier zwanger te

worden. Bij jongens verloopt de pu-
berteit normaal en is er geen sprake

van verminderde vruchtbaarheid.

BOTDICHTHEID

Bij veel galactosemiepatiénten,
zelfs al bij heel jonge kinderen,
worden de massa en structuur
van de botten minder goed op-
gebouwd. Door middel van extra
calcium in combinatie met vita-
mine D en voldoende beweging
wordt de afname van de botdicht-
heid tegengegaan. Voor vrouwen
is het zeer belangrijk om genoeg
vrouwelijk hormoon te hebben

voor een goede botdichtheid.

SOCIALE
VAARDIGHEDEN

Soms hebben patiénten moei-
te met het aangaan en onder-
houden van contacten en rela-
ties. Het volgen van een cursus of
therapie om sociale vaardigheden

te verbeteren kan helpen hiermee



om te gaan. In het Zorgboek Ga-
lactosemie staan veel tips die hier-

bij verder kunnen helpen.

MENTALE

GEZONDHEID
Sommige patiénten hebben
meer angstklachten dan de ge-
middelde bevolking. Het is niet
helemaal duidelijk of deze klachten
het gevolg zijn van galactosemie. Er
is veel hulp beschikbaar voor zo-
wel kinderen als volwassenen met
psychische problemen (waaron-
der depressies en angsten) en er
zijn verschillende goede behande-

lingen en therapieén mogelijk.

KWALITEIT VAN LEVEN

De kwaliteit van leven van galac-
tosemiepatiénten in Nederland
is in 2004 en 2022 onderzocht.
Kwaliteit van leven is hierbij een
subjectief begrip en zegt iets over
de tevredenheid met verschillende

onderdelen van het leven: mentaal,

fysiek en sociaal. Uit het onderzoek
komt naar voren dat de kwaliteit
van leven lager is bij galactosemie-
patiénten dan bij mensen zonder
galactosemie, met name op het
gebied van cognitie en angst. Pa-
tiénten gaven zelf aan heel tevreden
te zijn met hun sociale contacten
hoewel ouders zich hierover soms

zorgen maakten.

Veel mensen vinden goede manie-
ren om met de lange termijn klach-
ten om te gaan; met behulp van
therapieén en steun van naasten,
specialisten en de patiéntenvereni-
ging. Er is veel hulp beschikbaar. In
het Zorgboek (2014) staan alle tips
beschreven over het omgaan met
de mogelijke gevolgen van galac-
tosemie. Ook wordt er wereldwijd
onderzoek gedaan, zowel naar
de oorzaken als naar mogelijke
behandelingen en trainingen om
patiénten met hun problemen te

helpen in het dagelijkse leven.




ERFELIJKHEID

Een mens is opgebouwd uit li-
chaamscellen. Een menselijke cel
bevat 23 chromosoomparen, en
dus 46 chromosomen in totaal
(alleen de voortplantingscellen
bevatten 23 chromosomen). De
ene helft van het paar bevat het
erfelijk materiaal van de moeder
en de andere helft dat van de va-
der. Een chromosoom bestaat uit
genen, waarbij elk gen een speci-
fieke functie heeft in het lichaam.
In totaal hebben mensen onge-
veer 20.000 genen. Galactosemie
ontstaat door een afwijking in het
GALT gen. Het is een autosomaal
recessief erfelijke ziekte. Auto-
somaal wil zeggen dat het wordt
overgedragen op zowel jongens
als meisjes. Recessief betekent dat
het afwijkende gen ondergeschikt
is aan het normale gen. Hierdoor
kan een kind alleen ziek worden
als het afwijkende gen op beide
chromosomen aanwezig is. Dat

kan alleen gebeuren als beide

ouders drager zijn van een afwij-
kend gen. Bij elke geboorte uit
een dergelijk ouderpaar bestaat
er een risico van | op 4 dat het
kind galactosemie heeft. Dragers
hebben geen klachten. Het afwij-
kende gen is bij hen op één van
de chromosomen aanwezig en is
ondergeschikt (recessief) aan het
normale gen. Daarom is de ziekte
in de familie van vader of moeder
meestal niet eerder tot uiting ge-

komen.

Galactosemie
ontstaat door een
afwijking in de
genen en wordt
zowel overgedragen
op jongens als
meisjes
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MAES VAN 3 JAAR
IN RHEDEN.

DE ONTDEKKING
VAN
GALACTOSEMIE
BI) MAES
ZORGDE VOOR
ONZEKERHEID,
MAAR DOOR
INFORMATIE EN
BEGELEIDING
KUNNEN ZE ER
NU GOED MEE
OMGAAN.






Hoe ontdekten jullie dat Maes
galactosemie had?

In de eerste paar dagen na zijn
geboorte dronk Maes bijna niet
en van wat hij dronk spuugde hij
veel uit. We hebben alles gepro-
beerd om ervoor te zorgen dat hij
wat binnen zou houden, zoals fin-
ger feeding’ (melk geven met een
spuitie en een slangetje), maar dit
zonder succes. Maes is geboren op
maandag. De vrijdag daarna hebben
ze de hielprik bij hem afgenomen.
Ondanks dat die zondag de uitslag
nog niet bekend was, werd Maes op-
genomen in het ziekenhuis. Hij had
ten opzichte van zijn geboorte teveel
gewicht verloren, was futloos en erg
geel geworden. Naast alle onderzoe-
ken kreeg hij direct sondevoeding
om hem aan te laten sterken. Ook

dat hield hij niet binnen.

Maandag belde de huisarts dat er in
de hielprikscreening een stofwisse-
lingsziekte was gevonden. Ze vertel-

de ons dat we naar het ziekenhuis

moesten gaan en direct moesten
stoppen met het geven van melk.
De kinderarts in het ziekenhuis waar
wij al verbleven vertelde ons toen
dat Maes galactosemie heeft en
overgebracht zou worden naar het
Radboud UMC in Nijmegen. Daar
werken specialisten die zowel hem
als ons goed konden helpen. Vanaf
dat moment zijn we goed begeleid

€en zo ervaren wij dat nog steeds.

Wat hebben jullie gedaan om
jezelf gerust te stellen?

De diagnose zelf was geruststel-
lend, omdat we na een week vol
onzekerheid en zorgen eindelijk
wisten wat de oorzaak was. Ook
gaf het behandelplan wat houvast,
helemaal toen we hem zagen op-
knappen.

Een kinderarts vertelde ons dat van
geen enkel pasgeboren kind de ont-
wikkeling nog te voorspellen is en
dat dit bij Maes niet anders zal zijn.
We zijn vrij snel lid geworden van de

Galactosemie Vereniging. Het eerste



contact was direct erg fijn. Het besef
dat er meer ouders doorgemaakt
hebben waar wij midden in zaten
was ook erg geruststellend. We
hebben hier naast leuke contacten
ook veel steun en praktische infor-

matie gekregen.

Gaat Maes naar een
kinderopvang of
iets dergelijks?
Maes is een vro-
lijk en onderne-
mend jongetje
dat zich goed
alleen kan ver-
maken maar het SUPCI'I

ook superleuk

vindt om met

Maes heeft
z1jn eigen
traktatietrom-
mel met lek-
kers, dat werkt

anderen te spe-

len. Sinds dat hij 3 maanden oud
is gaat hij naar de opvang. Het was
spannend om de controle rond-
om zijn dieet wat los te laten. Hij
geniet inmiddels ontzettend van
het spelen met andere kinderen

en daar genieten wij van mee.

Hebben jullie met de opvang
specifieke afspraken gemaakt
rondom eten?
Maes zit altijd naast een leidster
in een eigen kinderstoel waar-
door het voor hem minder mak-
kelijk wordt eten
te pakken van
andere kinde-

ren. Hij eet tij-

dens de lunch
altijd zijn eigen
brood en soja-
drink.

zijn alle leidsters

Verder
goed ingelicht
over zijn ziekte
en ze weten wat

hij wel of niet mag.

Maes heeft op de opvang zijn
eigen bakje met lekkers. De af-
spraak is dat hij rozijnen of fruit
mag. Als er een kindje een andere
traktatie mee heeft, mag Maes iets
uitzoeken uit zijn eigen ‘traktatie-

trommel’. Dat werkt supergoed!
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Hebben jullie thuis ook afspraken
met Maes over zijn eten?

Maes is nog jong maar hij weet
inmiddels dat hij met eten, zeker
als we bij anderen zijn, altijd aan
ons moet vragen of hij het mag.
Vaak zorgen wij dat hij uit een ei-
gen bakje eet en niet zomaar zelf
iets van tafel mag pakken. Wij pro-
beren het hem wel uit te leggen,
maar dat is natuurlijk nog lastig
voor een peuter. Zo weet hij nu
al wel dat hij geen producten mag

waar een koe op afgebeeld staat.

Heeft Maes wel eens iets gegeten
wat niet mocht? Hoe verliep dat?
Hij heeft op de opvang wel eens
een hap aardappelpuree gekre-
gen en een paar slokken melk ge-
dronken. Ondanks dat de leidsters
wisten van zijn dieet letten ze even
niet op en was het gebeurd voordat
ze er erg in hadden. Een baby zit
nog in een stoel, maar een peuter
loopt rond en klimt overal op. Hij

heeft er geen zichtbare last van ge-

had, maar wij merkten dat het wel
iets deed met ons eigen stresslevel
en het opgebouwde vertrouwen.
Je beseft je op dat moment dat hij
zich altijd bewust moet zijn van zijn
ziekte en niet zomaar spontaan iets
kan eten. Het ziekenhuis had ons
op deze situatie voorbereid. Het
was niet de vraag of het zou gebeu-

ren, maar wanneer.

Maes wordt in november 4 jaar.
Hebben jullie nog op specifieke
dingen gelet bij de kiezen van
een basisschool?

Wij hebben voornamelijk ons
gevoel gevolgd bij het kiezen van
een school. Tijdens het kennisma-
kingsgesprek hebben we gelet op
de reactie bij het melden van zijn
ziekte, de grootte van de school,
de omgangsvormen, de communi-
catie met ouders etc.

In de Facebookgroep van de Galac-
tosemie Vereniging heb ik ook wel
eens de vraag gesteld op wat voor

type kinderdagverblijf of school



de kinderen zitten en welke af-

spraken andere ouders hebben
gemaakt met de leidsters en leer-
krachten. Het is fijjn om dat soort

dingen uit te kunnen wisselen.

Wat vind je het meest bijzonder
dat hij mag eten?

Van (harde Nederlandse) kaas
hadden wij nooit gedacht dat
Maes dit mocht eten. Kaas wordt
tenslotte van melk gemaakt. Eerst
durfden wij het hem niet te geven
totdat zijn diétist aangaf dat we
Maes onnodig beperkten. In kaas
zit calcium en andere gezonde

bouwstenen. Nu is hij er dol op!

Hoe zien jullie de toekomst met
Maes?

Maes gaat iedere 6 maanden op
controle bij de kinderarts in het
Radboud Ziekenhuis en 1 keer
per jaar bij een gespecialiseerde
arts, dokter Rubio. Zijn ontwik-
keling wordt goed bekeken waar-
door eventuele lange termijnge-
volgen vroegtijdig worden ontdekt
en wij hierop kunnen anticiperen.
Wij hebben veel vertrouwen in
zijn toekomst. Natuurlijk weten
we niet hoe hij zich verder ont-
wikkelt maar wij genieten van elke

fase met hem.
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Maes is een vrolijk,
ondernemend

en enthousiast
jongetje. Natuurlijk
weten we niet hoe
hij zich verder
ontwikkelt maar
voorlopig zit hij in
een goede flow en
genieten wij van
elke fase met hem.




Wat zouden jullie andere
ouders adviseren?

Ons beste advies: sluit je aan bij de
Galactosemie Vereniging. Op die
manier blijf je altijd op de hoogte
van de laatste en juiste informatie
en is er lotgenotencontact. Er zijn
veel ouders van kinderen met ga-
lactosemie in verschillende levens-

fasen, dat is fijn.

Ook weten wij inmiddels uit de
praktijk dat ingrediénten van een
product zomaar kunnen verande-
ren. Wij checken altijd de ingredi-
enten, ook al kopen we het pro-

duct iedere week.

Probeer te denken in mogelijkhe-
den. Bekijk elke fase stap voor stap
en kijk niet teveel vooruit. Vanuit
het geven van (aangepaste) melk
mogen kinderen na 4/6 maanden

hun groente- en fruithapjes, daar

zit geen melk in. Van daaruit ga je
langzaam aan naar vaste voeding.
Elke keer groeit het aanbod een
beetje, en daarmee ook vanzelf
het vertrouwen dat er toch veel
mogelijk is. Wij blijven ons verba-
zen over het aantal (plantaardige)
vervangers waardoor vrijwel ieder

gerecht nog steeds te bereiden is.
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GALACTOSEMIEVERENIGING NEDERLAND

De Galactosemie Vereniging Nederland (GVN) is al meer dan 25 jaar dé

plek waar patiénten en hun gezinnen zich thuis en geholpen voelen en

waar zij zich samen met professionals inzetten voor een betere kwa-

liteit van leven en het bevorderen van wetenschappelijk onderzoek.

Direct na de diagnose staat de
wereld van ouders even op z’'n
kop; ze zitten met veel vragen
en onduidelijkheden. Bij de Ga-
lactosemie Vereniging Nederland
staat er dan altijd een ervaren ou-
der klaar om een luisterend oor
te bieden, informatie te geven en
ervaringen te delen. En dat blijft
daarna ook zo, bijvoorbeeld tij-
dens de vele gezellige, inspireren-
de en informatieve activiteiten die
we organiseren. Er is voor ieder
wat wils: van heldere informatie op
onze website en Facebookpagina,
tot dagtripjes en een weekendje
weg waarin we met elkaar genie-
ten van lactosevrije maaltilden en
waar vriendschappen voor het le-
ven ontstaan. We hebben nauwe

banden met de artsen en onder-

zoekers, die regelmatig op onze
bijeenkomsten langskomen om de
laatste stand van zaken te geven en
vragen te beantwoorden. Ook be-
steden we veel aandacht aan the-
ma’s uit het dagelijks leven, zoals
het dieet, sociaal-maatschappelijke
uitdagingen en ‘wat betekent een
stofwisselingsziekte voor jou en je
gezin'’. Zo zorgen we er met elkaar
voor dat we het leven met galac-
tosemie met opgeheven hoofd en

vol kennis en inspiratie omarmen.

Jaarlijks bieden we onder andere:
Een gezellig familieweekend
Een informatiebijeenkomst met
presentaties en workshops
Een uitje voor en door onze
jongvolwassen leden

Een actief uitje voor jeugdleden



Eeninternationaal galactosemie-
congres met artsen, onderzoe-
kers en Europese patiénten-
verenigingen
Een GVN-magazine vol updates,
informatie en tips
Daarnaast verstrekken we informa-
tie via de website, onze Facebook-
pagina, Instagram, een uitgebreid di-

eetboekje en digitale nieuwsbrieven.

SAMENWERKING

De GVN werkt nauw samen met
artsen en diétisten uit de Univer-
sitair Medische Centra, metname
in de expertisecentra voor galac-
tosemie (Amsterdam UMC en
Maastricht UMC+), en het GalNet
(internationaal netwerk voor ga-
lactosemie professionals). Ook

zijn we aangesloten bij verschil-

WORD LID

Heb je (een kind met) galactosemie? Word dan lid van de GVN,

net als het merendeel van de patiénten al heeft gedaan! Waarom?

- Je kunt er terecht met al je vragen.

- Je krijgt er tips en een luisterend oor van mensen die jouw

uitdagingen begrijpen.

Voor € 2750 per jaar krijg je veel: leuke bijeenkomsten,

weekenden en uitjes, fijne vriendschappen en alle informatie

die je nodig hebt.

- Je kiest zelf wat je eruit haalt, niets hoeft!

- Je helpt de vereniging en het onderzoek naar galactosemie.

Meld je aan via het contactformulier op onze website of via

secretaris@galactosemievereniging.nl
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lende koepelorganisaties zoals de
European Galactosaemia Society
(Europese patiéntenverenigingen),
de VSOP (patiéntenkoepel voor
zeldzame en genetische aandoe-
ningen), Metapact (samenwerking
tussen Nederlandse metabole
patiéntenverenigingen, stichtingen
en medische centra) en Metakids
(fondsenwerver). Hierdoor heb-
ben wij korte lijnen met de artsen
en onderzoekers, zijn wij op de
hoogte van de laatste ontwikke-
lingen en kunnen wij de belangen

van onze leden goed behartigen.

FONDSENWERVING

VOOR ONDERZOEK

Medisch onderzoek is cruciaal
om galactosemie beter te be-
grijpen en oplossingen te vinden
die het leven van patiénten kun-
nen verbeteren. Met als uiteinde-
lijk doel natuurlijk om de negatieve
effecten van galactosemie volledig
te doen verdwijnen. In Nederland

zijn we gezegend met twee pro-

fessoren (in het Maastricht UMC+
en het Amsterdam UMC) die met
hun onderzoeksgroepen veel on-
derzoek doen naar galactosemie.

Voor dat onderzoek is veel geld
nodig. Aangezien galactosemie een
zeldzame aandoening is, zijn er
vanuit de overheid, ziekenhuizen
en de farmaceutische industrie re-
latief weinig middelen beschikbaar.
Daarom spant de GVN zich in om
zoveel mogelijk fondsen te wer-
ven. Sinds 2000 bestaat daartoe
het Galactosemie Onderzoeks-
fonds (GOF) en sinds 2018 werken
we nauw samen met Metakids, een
Nederlandse professionele fond-

senwerver voor metabole ziekten.

We halen op verschillende manie-

ren geld op voor onderzoek:
Onze donateurs geven jaarlijks gul
Onze leden en hun families orga-
niseren acties, zoals het ophalen
van kleding, het organiseren van
kerstmarkten op scholen, etc.

We nemen deel aan verschil-



lende fondsenwervende activi-
teiten, zoals de Stofwisseltour.
We ontvangen nalatenschappen
van betrokken familieleden.
Deelnemers aan de Vrienden-
loterij bestemmen de opbrengst
van hun loten voor de GVN.

Op de site www.actievoormetakids.

ni/projecten staat altijd het actuele

onderzoek dat we steunen, waar

ook direct gedoneerd kan worden.

WORD DONATEUR

Ken je iemand met galactosemie en wil je graag bijdragen?

- Je helpt ons enorm door donateur te worden. Download het formu-
lier op onze website of mail naar secretaris@galactosemievereniging.nl
Eenmalig een bedrag overmaken kan uiteraard ook. Dat doe je
naar bankrekening NL42 ABNA 0587 4790 43 ten name van
Galactosemie Vereniging Nederland.

Als je met je bijdrage geen onderzoek wilt steunen maar wel de
vereniging, dan dien je dat expliciet aan te geven.

De GVN is ANBI gecertifieerd, wat betekent dat we een officieel

goed doel zijn en giften (boven je drempelbedrag) aftrekbaar zijn

van de belasting. Voor een periodieke gift geldt geen drempelbe-

drag. Neem contact met ons op voor de mogelijkheden.

VERENIGING

De GVN bestaat uit een bestuur
en verschillende commissies,
zoals de evenementencommis-
sie, de medische commissie en
de sponsorcommissie. Alle func-
ties worden vervuld door (familie)
leden die zich vrijwillig inzetten.
Meer informatie over de GVN vind
je op onze website en onze socials.

www.galactosemievereniging.nl
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