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1.	 Een episignature kan een VUS helpen classificeren als pathogeen, maar kan 

een al geclassificeerde pathogene variant niet downgraden naar onschadelijk. 
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2.	 De kans op het identificeren van een duidelijke episignature neemt af naarmate 

de klinische of moleculaire heterogeniteit binnen een patiëntengroep toeneemt. 
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3.	 Een uitgebreide klinische beschrijving kan worden ingezet om sub-signaturen 

binnen episignatures te identificeren en te verfijnen, wat diepere inzichten 

kan geven in de onderliggende moleculaire en epigenetische mechanismen. 
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4.	 De huidige klinische diagnostiek van FASD kent beperkingen door het ontbreken 

van consistente scoring. Hierdoor vormen episignatures een waardevolle 

objectiverende aanvulling.
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5.	 Het verminderen van diagnostische onzekerheid is niet alleen een 

wetenschappelijke, maar ook een maatschappelijke verantwoordelijkheid.

Dit proefschrift

6.	 Je hoeft niet zoals iedereen te zijn.
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7.	 “We are not students of some subject matter, but students of problems. 

And problems may cut right across the boundaries of any subject matter or 

discipline.”

Karl Popper 1963  


