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Hielprik screening VLCADD

Voorkomen: 1:300.000
4 overleden

Symptomen > diagnose

Acute ernstige crisis—=2 IC

Voorkomen 1:60.000
4 overleden

Diagnose vaak voor symptomen

Vaker opname ter voorkoming van
crise

Vaak geen dieet



Effect van vroege behandeling of...?

Klachten

Milde symptomen?

Geen klachten




Verschillende fouten (mutaties) in het DNA
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What is het effect van 11 jaar
hielprikscreening (NBS)?

* Op de testuitslagen ?
e VLCAD activiteit gemetenin bloed
* Vetzuurverbranding (LC-FAO flux) gemeten in huidcellen

* Op symptomen?
* Hypoglycemie (lage bloedsuiker)
* Hartproblemen
* Spierklachten



Bevestiging diaghose

Enzymactiviteit (bloed)

Mutatie (DNA)

Acylcamitine

e Totale vetzuurverbranding
SOl (vetzuuroxidatieflux) in huidcellen




Patienten

* 64 patiénten geregistreerd in Nederland
e 27 geboren voor 2007 (pre-NBS)
* 37 geboren na 2007 (NBS)

* 60 patiénten medische informatie beschikbaar

e 23 geboren voor 2007 (pre-NBS)
» 37 geboren na 2007 (NBS)

Voor 2007 (pre-NBS) Na 2007 (NBS)
4 overleden 4* overleden
9 gemist, levend



Na 2007 meer patienten met resterende
werking VLCAD en vetzuurverbranding

VLCAD activity in lymphocytes LC-FAO flux in fibroblasts
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Hypoglycemie/
lage bloedsuiker

| 21 hypoglycemic event(s)

~ no hypoglycemic events
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Milde versus ernstige VLCADD
(vetzuurverbranding in huidcellen)

LC-FAO flux in fibroblasts
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Hypoglycemie/
lage bloedsuiker

| 21 hypoglycemic event(s)

~ no hypoglycemic events
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Cardiomyopathie/
Verminderde hartpompfunctie
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Myopathie/
Spierklachten

B CK 2250 U/L + 2 related symptoms
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Conclusies hielprikscreening

Patiénten gevonden met de hielprikscreening:
* Hebben vaker resterende werking van VLCADD
e Kunnen zelfs normale vetzuurverbranding hebben

* Krijgen geen lage bloedsuikers meer als er resterende werking

van VLCADD is

 Maar ondanks vroege diagnose nog steeds klachten als er

geen werking van VLCADD is

* Mogelijk minder spierklachten in patiénten met

resterende werking van VLCADD
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