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Table A: CK level and symptoms
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Dit proefschrift was niet tot stand gekomen zonder de bereidheid van patiënten om mee 

te werken aan de studies. Ik wil hierbij de jongens met Duchenne spierdystrofie en hun 

ouders bedanken voor hun deelname aan de MRI brein studie, hun geduld en hun altijd 

goede humeur.

Voor de retrospectieve studies naar Becker spierdystrofie waren patiënten bereid, soms 

jaren nadat zij voor het eerst een neuroloog bezocht hadden, opnieuw hun verhaal te 

vertellen en zich te laten onderzoeken. Mijn waardering hiervoor is groot. 

Veel respect verdient de patiëntenvereniging Duchenne Parent Project en haar voorzitter 

Elizabeth Vroom om de niet aflatende inzet voor de patiënten met Duchenne spierdystro-

fie en de ondersteuning van wetenschappelijke studies naar dystrofinopathie. 

Een van de leukste kanten van het doen van onderzoek is voor mij het contact en de 

samenwerking met collega’s van andere afdelingen. Ik was vanaf het begin betrokken 

bij het MRI breinonderzoek bij Duchenne spierdystrofie. Het is fantastisch om te zien 

hoe dit project zich ontwikkeld heeft met fulltime inzet van Nathalie Doorenweerd en 

onder constructieve leiding van met name dr. Hermien Kan. Inmiddels is er een grote MRI 

onderzoeksgroep die zich bezighoudt met onderzoek van brein en spieren bij dystrofi-

nopathie. Van die groep wil ik met name bedanken voor de samenwerking Janneke van 

den Bergen, Nathalie Doorenweerd, dr. Eve Dumas, dr. Jos Hendriksen, dr. Hermien Kan, 

dr. Erik Niks en Beatrijs Wokke.

Het idee voor de studie uit hoofdstuk 6 ontstond toen ik samen met dr. Truus Plandsoen 

tijdens de startfase van ons multidisciplinair spreekuur voor kinderen met chronische spier-

ziekten meeliep met het Duchenne spreekuur van dr. Imelda de Groot destijds in revalidatie-

centrum De Trappenberg. Ik kijk terug op een fijne samenwerking met beiden. 

Daarnaast hebben ook vele anderen geholpen om bij de retrospectieve studies patiënten te 

traceren en oude, papieren, statussen na te slaan; zonder hun inzet waren de studies uit de 

hoofdstukken 2 en 3 niet mogelijk geweest. In het bijzonder wil ik de collega’s werkzaam in 

andere centra noemen: dr. Esther Brusse, prof. dr. Pieter van Doorn, Elly Ippel, dr. Anneke van 

der Kooi, Jan Post, dr. Aad Verrips, prof. dr. Marianne de Visser en dr. Nicol Voermans. 

De ideeën voor de studies van de hoofdstukken 2 en 3 zijn gegroeid bij de gezamenlijke 

besprekingen met de afdeling klinische genetica. Dr. Ieke Ginjaar heeft mij wegwijs ge-
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maakt in de genetische onderwerpen en geholpen met het interpreteren van data die 

zeer lang geleden zijn ingestuurd. Ik denk ook met plezier terug aan de samenwerking 

met dr. Paula Helderman bij ons gezamenlijke artikel uit hoofdstuk 3. 

Mijn belangstelling voor de neuromusculaire ziekten werd gewekt in Leiden, mede door 

het enthousiasme van prof. dr. Jan Verschuuren, die nu mijn promotor is. Het fellowship 

neuromusculaire ziekten was de kers op de taart, waarbij ik de gelegenheid kreeg om in 

drie centra klinische ervaring op te doen. Het was inspirerend en leerzaam de verschillen 

in stijl van werken te zien. 

De status aparte als staflid met promotieopdracht was niet altijd gemakkelijk. “It always 

seems impossible until it’s done” (Nelson Mandela) kan ik beamen. Ik heb het gewaardeerd 

dat mijn collega’s niet steeds vroegen hoe mijn proefschrift vorderde.

Hierbij wil ik gebruik maken van de gelegenheid om twee clinici waarvan ik veel geleerd 

heb postuum te noemen: dr. Peter Kreek, in leven internist in Amersfoort, en mijn eer-

ste supervisor. Zijn stijl van opleiden had iets onconventioneels, en hij nam het altijd op 

voor de (jonge) assistenten. Hij kwam, ook als hij geen dienst had, op zaterdag visite lo-

pen bij zijn eigen patiënten. Van zijn klinische blik heb ik veel geleerd en zijn lijfspreuk  

“Il faut cultiver notre jardin” (Voltaire) in herinnering gehouden.

Prof. dr. Herman Busch, in leven neuroloog in Rotterdam. Hij had een schat aan klinische 

kennis en ervaring en als assistent kon je altijd bij hem terecht met een vraag. Hij liet je 

overigens vooral zelf het antwoord te bedenken. 

Zonder een stabiel thuisfront was de eindfase niet bereikt. Lisette Visser is al ruim 10 jaar 

het rustpunt thuis na schooltijd voor de kinderen en zij zorgt dat wij als gezin in elk geval 

de helft van de week ’s-avonds op tijd warm eten. Ronald, rots in de branding, is er altijd 

wanneer nodig en ook bereid de flexibiliteit op te brengen die nodig is in een gezin met 

twee werkende ouders en schoolgaande kinderen. Tot slot, Laurine en Reinier, jullie zijn 

een bron van heel veel vreugde, en dankzij jullie is het gemakkelijker een hoop zaken 

relatief te zien.
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List of abbreviations

List of abbreviations 
AD			  Autosomal dominant

ADHD 	 Attention-deficit and hyperactivity disorder 

AON	 	 Antisense oligonucleotide

AR			  Autosomal recessive

AxD		  Axial diffusivity

BMD		  Becker muscular dystrophy

CK	 		  Creatine kinase

CPT2	 	 Carnitine palmitoyltransferase II

DM1		  Myotonic dystrophy type 1

DM2		  Myotonic dystrophy type 2

DMD		  Duchenne muscular dystrophy

DTI	 	 Diffusion tensor imaging

ECG		  Electrocardiography

EFNS		  European federation of neurological societies

EMG		  Electromyography

FA	 		  Fractional anisotropy

FSIQ	 	 Full scale intelligence quotient

HR- MCA	 High resolution melting curve analysis

ICV		  Intracranial volume

LDGA	 	 Laboratory for Diagnostic Genome Analysis 

LGMD		 Limb girdle muscular dystrophy

MD		  Mean diffusivity

MH	 	 Malignant hyperthermia

MLPA 		 Multiplex ligation-dependant probe amplification 

MMD 	 	 Miyoshi-type muscular dystrophy

MND 		  Motor neuron disease 

M-PCR 	 Multiplex-Polymerase chain reaction 

MRI 		  Magnetic resonance imaging 

NPE 		  Neuropsychological examination 

OCD 		  Obsessive-compulsive disorder 

PROMM 	 Proximal myotonic myopathy 

RD 		  Radial diffusivity 

SD 			  Standard deviation 

SDS 	 	 Standard deviation score

SDQ 		  Strengths and Difficulties Questionnaire

SEM 	 	 Standard error of the mean

SMA 	 	 Spinal muscular atrophy 

SMN1 		 Survival motor neuron 1 

TBV	 	 Total brain volume

U/l 	 	 Units/liter 

VBM 		  Voxel based morphometry 

WB 		  Western Blot analysis 

WCB 		  Wheelchair bound
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