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Pl Methoden der Biotinidase-Bestimmung

im Neugeborenen-Screening

1. Klassische Methode 2. Fluorimetrische Methode

Biotinyl-p-Aminobenzoesiure Biotinyl-6-Aminoquinolin
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1968 - 2009 Klassische Methode (visuell)
2009 - 2013 Flourimetrische Methode (Victor)
Seit 2013 Immunologische (GSP)

UNIVERSITATS-
KI-NDERSPITAL I Das Spital der DGNS-2015 — Niirnberg
ZU RICH Eleonorenstiftung




kompl.

part. /' 2009 (n=0)

2009 (n=2)




kompl.

part. /.2009 (n=0) /.2010(n=4)

2009 (n=2) 2010 (n=1)




kompl. 2009 (n=2)

/‘ /‘ 2010 (n=1) /‘ 2011 (n=5)
part. /. 2009 (n=0) /. 2010 (n=4) /' 2011 (n=8)




kompl. 2009 (n=2)

/‘ /‘ 2010 (n=1) /‘ 2011 (n=5) /A 2012 (n=2)
part. /.2009 (n=0) /. 2010 (n=4) /' 2011 (n=8) /O 2012 (n=7)

¥

SCHAFFHAUSEN *

SCHWYZ
(82




kompl. 2009 (n=2) 2010 (n=1) 2011 (n=5) 2012 (n=2) 2013 (n=5)
2012 (n=7) 2013 (n=9)

2010 (n=4) 2011 (n=8)

part. 2009 (n=0)

S 2
Az o
5 .. 1

# BASEL.
 LANDSCHAFT
> BL

-, RHODEN, |
R apeepzELL |
£ INMERAHODEN |
L o

St 7

LUZERN e
/ b (LU} T Y ~
.~ NEUENBURG & = { y .
== (NE) s (% b ]
_ J S |
<

& FREIBURG
(FR) [ 3
r GRAUBUNDEN
y B o g {GR) .
~ ( | 1 “u '
\ a4 i
y > i — ;. i 4
{ — ‘ ; o 3 !
- i ; f e .
o 5 y
T \ ! {
e ‘ “‘-, (/'/ e r . iy, ol . A
I_.I' L e /_‘ A
{ 1 ~
I.'- 1 _.-/
-‘I‘\ y \l;/"' -, ;



kompl. 2009 (n=2) 2010 (n=1) 2011 (n=5) 2012 (n=2) 2013 (n=5) 2014 (n=0)
part. 2009 (n=0) 2010 (n=4) 2011 (n=8) 2012 (n=7) 2013 (n=9) 2014 (n=9)

: W e

I =

=+ BCHAFFHAUSEN
Lol {SH} -

/ BASEL-
- ! s v/ U LANDSCHAFT
A i 2 - BL s
# . i :

LUZERN i gt
P (LU) i - BA /0 .

-~ NEUENBURG

-, -
I‘.\ { 1%
(NE) P  — .
= S # > i .
. - i
'\..
- 4
'r. :.‘ —
- '.-'\ %
7 o 4 i
o = L .
ant ':I
F A
‘ 4
i = o W,
’ {
o N 3
L | i "
% ¥ 4
3 S o
' 1
4 3,
i L
;

LA



kompl.

/‘ = = nN= =l
part. /. 2009 (n=0) = 2014 (n=9)

'Ravensburg

Ch_arnpagnole

[EEE]
L

_Bergamo

Aiv_lae_Haine i F RArmamanarn



Jahr n Median 30% dMW
1987-2004 | 1'548'151 = =

2005 76'129

2006 76'209
2007 77'259
2008 79'736
2009 75'497
2010 85'454

2011 85'118

r{0) ¥ 86'630

2013 85'527

fluor. 27 '431

immun. 60019

2014 86'339
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Jahr

n

Inz.
(p-kum)

Inz.
(k.-kum)

Inz
(kum.)

n (kum)

1987-2004

1'548'151

774'076

81'482

73'721

1'548'151

2005

76'129

812'140

81'214

73'831

1'624'280

2006

76'209

850'245

85'024

77'295

1'700'489

2007

77'259

592'583

84'655

74'073

1'777'748

2008

79'736

619'161

84'431

74'299

1'857'484

2009

75'497

644'327

80'541

71'592

1'932'981

2010

85'454

288'348

80'737

63'076

2'018'435

2011

85'118

140'237

70'118

46'746

2'103'553

2012

86'630

99'554

68'443

40'559

2'190'183

2013

85'627

73'410

61'506

33466

2'275'710

fluor.

27'431

immun.

60'019

2014

86'339

59'051

63'839

30'676

2'362'049

Gesamt

2'362'049

59'051

63'839

30'676

2'362'049

2011-2014

VACEL)

343'614
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A BA™\ Universitat

228l Michigan Newborn Screening Programm

Gesamt-Inzidenz des Biotinidase-Mangels

2012 — 1: 6'000

2011-2014 — 1:7'600

2004-2013 — 1:9'000
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Wer hat Interesse an einer Studie teilzunehmen ?

Nachverfolgen bereits diagnostizierter Fdlle ?

Mutationsanalytik maglichst aller Fdlle

Zusammenstellung aller Daten

Ergebnisse:  Verbesserung / Vereinheitlichung

Missen/Sollen wir den partiellen
Biotinidase-Mangel im NGS finden ?
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