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Diagnosis Registration

Biotinidase deficiéntie
. Galactosemie

DDRMD Glutaaracidurie |

HMG-COoA lyase deficiéntie
Homocystinurie
Holocarboxylase deficiéntie
sovaleriaanacidemie

MTP/ LCHAD

MCAD deficiéntie
3-Methyl crotonyl-CoA-carboxylase deficiéntie

Maple syrup urine disease (MSUD)
Phenylketonurie (PKU)
Tyrosinemie

VLCAD deficiéntie

(Carnitine deficiéntie)
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LECTURE 1.
Delivered on June 18th, 1908.
GENERAL AND INTRODUCTORY.
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Sinds 1908

Toegenomen diagnostische mogelijkheden
(Tandem massa spectrometrie)

Toegenomen behandelingsmogelijkheden
(dieet, medicatie, SCT)
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Behandeling metabole ziekten

o Voor elke ziekte anders

o http/ rivm.nl/pns/hielprik/aandoeningen/
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Hielprik
Voor professionals

Dit gedeelte van de website bevat belangrijke informatie voor
zorgprofessionals die betrokken zijn bij de uitvoering van de
hielprik.

Alle documenten in de bibliotheek

Maast het draaiboek vinden zorgprofessionals hier ook andere documenten
die zij voor hun werk nodig hebben, zoals checklists en folders. Alle
documenten zijn opgenomen in de bibliotheek aan de rechterkant van het
scherm.

Doel van de hielprik

In de eerste week na de geboorte krijgt ellce baby in Nederland een
hielprik. De screening van het hielprikbloed levert belangrijke informatie op
over een aantal ernstige ziektes. Vroegtijdige opsporing hiervan is
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Brochures (25)

» Hielprik bij pasgeborenen
(wvertalingen)

¥ Uw kind 1= drager van sikkelcel
¥ Uw kind is drager van CF

»Het laborateriumenderzoek naar
CF

» Adrenogenitaal syndroom [AGS)

> Meer resultaten

Draaiboeken (4)
» Draaiboek Neonatale
Hielprikscreening va.1

> Toelichting op het draaiboek
Meonatale Hielprikscreening
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Overerving van alle metabole ziekten
IN NBS Is autosomaal recessief
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Overerving van alle metabole ziekten
IN NBS Is autosomaal recessief

o Sibs kunnen ook die MZ hebben en worden
daarom bij pos verwijzing altijd ook getest

o Sibs met oa MCAD, biotinidase deficiéntie zijn
z0 gevonden en behandeld



Biotinidase deficiéntie ﬁ‘
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Behandeling metabole ziekten

o Voor elke ziekte anders

o Sommige ziekten zijn beter /makkelijker
behandelbaar dan andere

o Soms is klinische presentatie anders dan
verwacht

“grens van de kennis”




MTP/ LCHAD en metabole ziekten

In 2007 2 verwijzingen, beide positief
Beiden overleden rond de tijd van de diagnose

Atypische klinische presentaties

- Beide prematuur 35 weken

- Ernstige pulmonaire disfunctie

- Necrotiserende enterocolitis (NEC)



Metabole ziekten grens van de kennis

VLCAD LCHAD Control sense

o Pediatr Res. 2005; 57(6):755-9.

o Oey et al. Long-chain fatty acid
oxidation during early human
development.




“Grens van de kennis”

VLCAD LCHAD Control sense

Gezamenlijke counseling s

acid
oxidationduring early human
development.
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Metabole hielprikscreening

O aminozuren
o acylcarnitine profiel
o enzym en/of metaboliet




Laag carnitine (CO)

OCTNZ2 (Organic Cation Transporter)

= primaire carnitine deficiéntie




Onverwachte “bijvangst”

o Afwijkend screeningsresultaat
veroorzaakt door afwijkingen bij moeder

o OCTN2/ 3MCC/ MCAD



Genetica en metabole ziekten

o Metabole ziekten zijn erfelijke ziekten

o Symptomen en behandeling zijn heel
divers

o Aanpak kan niet uniform zijn



Metabolic Diseases

DDRMD

Klinische genetica en neonatale
screening op metabole ziekten

congres als startpunt voor verandering?



