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Liektebeloop kan erg verschillend zijn




Meting vetzuurafbraak ‘Flux’
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Hoe goed kan de hele cel lang-keten vetten afbreken?
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Op zoek naar ‘ vingerafdruk’ van stofjes in het
bloed
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Opzet van het onderzoek onderzoek

Hielprikkaarten van 15 kinderen

met VLCADD
‘Mild’ ‘Intermediate’ 'Severe’
9 kinderen 2 kinderen 4 kinderen

Flux range 30,5-100% Flux range 13,5-19 % Flux range 4-10 %



Opzet van de meting
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hmdb

The Human Metabolome Database

~2200 stoffen in het bloed
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Onderscheid patientgroepen obv stoffen in het
bloed
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Welke stoffen zijn dat dan?
B

Top 10 VIP

PS1 PS2 PS3 PS4 PS4b PM7Y PME& PM9 PM10 PM11 PM12 PM13 PM14 PM15

Deoxycytidine monophosphate (dCMP)
C18:2-carnitine

C20:0-carnitine
13,14-Dihydroretinol
C14:1-OH-carnitine
C18:1-carnitine

C14:1-carnitine
beta-Aspartylglycine
C14:0-carnitine
15(S)-Hydroxyeicosatrienoic acid

- Y

Lage Flux Hoge Flux
Relatief ernstige klachten Mildere tot geen klachten



Conclusie

Metabolomics lijkt veelbelovend om ernst ziekte in te schatten bij
nieuwe kinderen uit de hielprikscreening

We moeten deze methode nog goed ‘checken’ voor we hier op kunnen
vertrouwen

Onze bevindingen blijven ‘checken’ als er nieuwe patiénten bijkomen

Verder onderzoek met de stoffen die we hebben gevonden



