Hinweise / Informations

Jahresbericht 2004:

Neugeborenen-Screening in der Schweiz

1. Zahl der in der Schweiz und im Fiirstentum Liechtenstein routinemassig

untersuchten Neugeborenen:

2. Zahl der gefundenen und identifizierten Falle:

Art der Untersuchung 2004 Total 1965-2004
Phenylalanin (enzymatisch, Astoria) 75842 2985826
Gal-1-P Uridyltransferase (enzymatisch, Astoria) 75842 2892058
Galaktose (enzymatisch, Astoria) 75842 2753016
Thyreoideastimulierendes Hormon (DELFIA) 75842 2207 386
Biotinidase (Wolf) 75842 1472022
AGS (DELFIA) 75842 1048359

* behandlungsbediirftig oder nicht

Art der Untersuchung 2004 Total 1965-2004
Phenylketonurie 10 169
Andere Hyperphenylalaningmien* 6 198
Galaktosamie (Gal-1-P-Uridyltransferasemangel) 2 51
Galaktokinasemangel - 2
UDP-Gal-4-Epimerasemangel* = 20
Primare Hypothyreose 17 608
Biotinidasemangel 1 21
Adrenogenitales Syndrom 8 119

Rapport annuel 2004:

Dépistage des maladies héréditaires
chez les nouveau-nés en Suisse

1. Nombre de nouveau-nés examinés en routine en Suisse

et dans la principauté de Liechtenstein:

Genre d’analyses 2004 Total 1965-2004
Phénylalanine (enzymatique, Astoria) 75842 2985826
Gal-1-P Uridyltransférase (enzymatique, Astoria) 75842 2892058
Galactose (enzymatique, Astoria) 75842 2753016
Thyreoidea-stimulating hormone (DELFIA) 75842 2207386
Biotinidase (Wolf) 75842 1472022
170H-Progestérone (DELFIA) 75842 1048359

2. Cas décelés et identifiés:

* traités ou non traités

Genre d’analyses 2004 Total 1965-2004
Phénylcétonurie 10 169
Hyperphénylalaninémies légéres* 6 198
Déficience du gal-1-P-uridyltransférase 2 51
Déficience du galactokinase - 2
Déficience de 'UDP-gal-4-épimérase * = 20
Hypothyréose primaire 17 608
Déficience du biotinidase 1 21
Hyperplasie surrénale congénitale 8 119
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Rapporto annuale 2004
Depistaggio delle malattie ereditarie
nei neonati in Svizzera

1. Numero di neonati esaminati di routine in Svizzera e nel principato del Liechtenstein:

Genere d’analisi 2004 Totale 1965-2004
Fenilalanina (enzimatico, Astoria) 75842 2985826
Gal-1-P Uridiltransferasi (enzimatico, Astoria) 75842 2892058
Galattosio (enzimatico, Astoria) 75842 2753016
Thyreoidea-stimulating hormone (DELFIA) 75842 2207386
Biotinidasi (Wolf) 75842 1472022
170H-Progesterone (DELFIA) 75842 1048359
2. Casi trovati ed identificati:

Genere d’analisi 2004 Totale 1965-2004
Fenilchetonuria 10 169
altre iperfenilalaninemie* 6 198
Deficienza del gal-1P-urididiltransferasi 2 51
Deficienza della galattochinasi - 2
Deficienza del’UDP-gal-4-epimerasi* - 20
Ipotireosi primaria 17 608
Deficienza della biotinidasi 1 21
Iperplasia surrenale congenita 8 119
* trattati o non trattati

Korrespondenz/Correspondance:
- Dr. phil. Ch. Niederhauser
Blutspendedienst SRK
Murtenstrasse 133
3001 Bern
Tel. Zentrale: 031 384 23 23
Tel. direkt: 03133002 22
- Prof. Dr. med. B. Steinmann
Abteilung fiir Stoffwechsel
und Molekulare Padiatrie
Universitats-Kinderklinik
Steinwiesstr. 75
8032 Ziirich
Tel. 044 266 71 11
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Anleitung zur Blutentnahme

fiir den Guthrie-Test

Beat Steinemann, Ziirich

Neugeborene mit Geburtsgewicht

liber 2000 Gramm

Guthrie-Test am 4. Lebenstag (das heisst: al-
ter als 72 Stunden, jiinger als 96 Stunden)

Neugeborene mit Geburtsgewicht

unter 2000 Gramm

1. Guthrie-Test am 4. Lebenstag

2. Guthrie-Test am Ende der 2. Lebenswo-
che oder bei friiherer Entlassung am Ent-
lassungstag

Neugeborene mit Transfusion
oder Austausch-Transfusion
1. Guthrie-Test vor Transfusion unerlasslich,
sofern diese vor dem 4. Lebenstag erfolgt!
2. Guthrie-Test
- bei Neugeborenen mit Geburts-
gewicht liber 2000 g
3-5 Tage nach Transfusion
- bei Neugeborenen mit Geburts-
gewicht unter 2000 g am Ende der
2. Lebenswoche, mindestens 3-5
Tage nach der letzten Transfusion

Zeit der Blutentnahme

1-2 Stunden nach 2., 3. oder weiterer lak-
tosehaltiger Mahlzeit des Tages (Ausnahme:
vor Transfusion oder Austausch).

Technik

Einstich in die Ferse geniigend tief machen,
damit Bluttropfen gross werden (vielfach wird
aus Mitleid zu zaghaft gestochen). Ersten Trop-
fen mit einem trockenen Tupfer (ohne Des-
infektionsmittel) wegwischen. Sofort je einen
grossen Tropfen auf einen auf dem Filterpapier
vorgezeichneten Kreis bringen, sodass Vor-
derseite und Riickseite durchtrankt werden
(Blut darf liber den Kreisrand hinausgehen).
Cave: Keine Kapillaren verwenden!

Alle 6 Kreise betropfen! Karte nach Blutent-
nahme 2-3 Stunden an der Luft trocknen las-
sen.

Niemals Karte auf die Heizung oder an die
Sonne legen, mit Heissluft trocknen oder
feucht verpacken!

Erst nach dem Trocknen die Karte in Ver-
sandcouvert stecken.

Kontamination

Achten Sie darauf, dass die Testkarte nicht
mit Milch, Laktosepuder zur Nabelpflege
oder Desinfektionsmittel in Beriihrung
kommt.

Beschriftung

Bitte vollstandig und leserlich in Blockschrift!
Absender: Strichcode oder Spitaladresse
bzw. Hebamme, mit Telefonnummer; Prin-
terkleber der Mutter auf die Riickseite der
Testkarte kleben.

Bemerkung: «vor Austauschy, «vor Transfu-
siony, «2. Test nach Austauschy, «2. Test nach
Transfusion», Geschlecht, Geburtsgewicht
und Gestationsalter sind wichtige Angaben
fiir unsere Beurteilung.

Versand

Wichtig: Trockene Karten sofort (nachster
Postgang) im adressierten Couvert an das
PKU-Labor schicken. Geburtsabteilungen
mit mehr als einer Geburt pro Tag sollen die
Karten zweimal pro Tag absenden. Die Kar-
te sollte am nachsten Tag im Labor sein!

Information
Nur abnorme Resultate werden bekanntge-
geben.

Korrespondenzadresse:

Prof. Dr. med. Beat Steinemann
Abteilung fiir Stoffwechsel

und Molekulare Padiatrie
Universitats-Kinderklinik
Steinwiesstrasse 75

8032 Ziirich

Tel. 044 266 73 87

Fax 044 266 71 67
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Directives pour le prélevement

du test de Guthrie

Beat Steinmann, Zurich

Date du prélevement

Nouveau-nés de poids de naissance
(PN) supérieur a 2000 g

prélevement au 4° jour de vie (c’est a dire
entre 72 et 96 heures de vie)

Nouveau-nés de poids de naissance
(PN) inférieur a 2000 g

17 prélevement au 4° jour de vie (72 a 96
heures de vie);

2° prélévement a la fin de la 2° semaine de
vie, ou le jour de la sortie, si elle a lieu plus
tot

Nouveau-nés transfusés

ou exsanguinotransfusés

1 prélevement indispensable avant la trans-

fusion;

2° prélevement:

- nouveau-nés de PN supérieur a 2000 g:
3-5 jours post transfusion;

- nouveau-nés de PN inférieur a 2000 g: a
la fin de la 2° semaine de vie, ou le jour
de la sortie, si elle a lieu plus tot, au mi-
nimum 3 a 5 jours apres la derniere
transfusion.

Moment du prélevement

1a 2 heures apres le 2°, 3°, ou repas ultéri-
eur de la journée, pour autant qu’il contien-
ne du lactose (exceptions: avant transfu-
sion).

Technique

Piquer le talon assez profondément pour que
les gouttes soient volumineuses (trop sou-
vent la compression entraine une piqdre trop
superficielle). Essuyer les premieres gouttes
sur un tampon sec (sans produit désinfec-
tant). Déposer immédiatement au centre de
chaque cercle dessiné sur le buvard une
goutte assez volumineuse pour que le sang
soit visible recto et verso (le sang peut tou-
tefois dépasser les cercles). Ne pas utiliser
des capillaires.

Imbiber les 6 cercles (!) puis /aisser sécher la
carte a I'air pendant 2 a 3 heures. Ne jamais

déposer la carte sur un radiateur ni au soleil,
ne pas la sécher a I'air chaud, ni I'emballer
a I'état humide!

Introduire la carte séchée dans I'enveloppe
préadressée.

Contamination

Evitez que la carte n’entre en contact avec
du lait, poudre de lactose pour les soins du
cordon ombilical ou désinfectant.

Inscriptions

SVP de fagon lisible et compléte, en majus-
cules!

Expéditeur: code-barre de I'adresse de I’h6-
pital ou de la sage-femme, avec n° de télé-
phone.

Remarques: «avant transfusiony, «avant ex-
sanguinotransfusiony, «2° test aprés trans-
fusiony, «2° test aprés exsanguino-transfu-
siony, sexe, poids de naissance et age ges-
tationnel sont des données importantes pour
notre interprétation.

Envoi

Important: envoyer les cartes séchées im-
médiatement (=par le prochain courrier) avec
I’enveloppe préadressée au laboratoire. Les
unités de néonatologie avec plus d’une nais-
sance par jour doivent expédier les cartes
2 fois par jour (tampon d’expéditeur sur
I’enveloppe). La carte devrait étre au labo-
ratoire le jour prochain.

Retour de l'information
Seuls les résultats anormaux sont commu-
niqués.

Correspondance:

Prof. Dr. med. Beat Steinmann
Abteilung flir Stoffwechsel
und Molekulare Padiatrie
Universitats-Kinderklinik
Steinwiesstrasse 75

8032 Zurich

Tél.: 01 266 73 87

Fax: 01 266 71 67
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La prise en charge de I'enfant obése
par un(e) diététicien(ne) suisse
diplomé(e) n’est pas reconnue

Michel Roulet, Président de la CN de la SSP

Depuis 2002, I’Association suisse des dié-
téticiens dipldmés et la Société suisse de pé-
diatrie ont tenté sans succés de faire re-
connaitre I'obésité de I'enfant dans la loi sur
I’assurance maladie (LaMal) afin que les pre-
stations des diététiciens diplomés soient pris
en charge par I'assurance de base de chaque
enfant. Les différents dossiers déposés de-
puis 2002 ont été refusés par I'Office fédé-
ral des assurances sociales (OFAS) sous
prétexte de l'insuffisance que les preuve de
I'efficacité du suivi diététique des enfants
obeses sont insuffisantes. Le dernier refus
date de novembre 2004.

Depuis 1998, I'obésité de I'adulte est recon-
nue dans la loi; il y a donc une discrimination
envers I'enfant. Dans notre pays le nombre
d’enfants obeses a augmenté de plus de
300% depuis 1960. L'Organisation mondiale
de la santé (OMS) a identifié, depuis 1997
déja, 'obésité comme étant un probleme ma-
jeur de santé publique et une véritable épi-
démie mondiale. LOffice fédéral de la santé
publique (OFSP) a publié récemment les
colts engendrés par I'obésité en Suisse qui
dépassent 2500 millions/an alors que les
colits estimés pour la prise en charge diété-
tique des enfants obéses seraient de I'ordre
de 2 millions/an.

Le refus par 'OFAS implique que les enfants
doivent attendre I'dge de 18 ans et des com-
plications liées a leur excés de poids comme
I’hypertension, des anomalies des lipides du
sang ou un diabéte de type 2, pour que les
consultations diététiques soient prises en
charge par I'assurance de base!

Au vu de cette décision, I’Association suis-
se des diététiciens diplomés (ASDD) regrette
que la problématique de I'obésité ne puisse
pas étre prise en charge plus tét afin
d’améliorer la qualité de vie de ces enfants,
d’augmenter les chances de succes théra-
peutique et de diminuer les colts de la san-
té a long terme.

Sylvie Borloz, Vice-présidente ASDD
Association suisse des diététiciens diplomeés,
Stadthof, Bahnhofstrasse 7b, 6210 Sursee,
www.asdd.ch, 041 926 07 97

Commentaires

En tant que président de la Commission de
nutrition de la SSP, j’ai accompagné 'ASDD
tout au long de ses démarches aupres de
I'OFAS. Apres 3 ans de travail et le dépdt de
plusieurs dossiers, nous nous sommes re-
trouvés le 23 septembre 2004 devant la
«Kommission fiir allgemeine Leistungen
(ELK)» a ’OFSP. Nous avons eu trois (!) mi-
nutes pour présenter notre dossier. Par bon-
heur la discussion fut plus longue, mais cen-
trée presque exclusivement sur les co(ts et
les risques d’abus, ainsi que le manque d’in-
terdisciplinarité de notre démarche. A ce
propos, nous avons alors tenté de démon-
trer que le pédiatre et le médecin généraliste
avec une formation en pédiatrie étaient les
personnes les plus aptes pour prendre en
charge un enfant obése dans sa globalité et
I’orienter, au besoin, vers un diététicien, un
psychologue, un psychiatre, un endocrino-
logue... Nous avons d{ aussi rappeler et
prouver que les diététiciens suisses diplo-
més ont bien regu au cours de leurs études
une formation spécifique pour la prise en
charge des patients avec troubles du com-
portement alimentaire (TCA). A la suite de
cette discussion, il nous a alors été dem-
andé de fournir un complément d’informa-
tions dans les 15 (!) jours, ce qui fut fait.
Nous tenons juste a rappelerici que I'OFAS
avait le dossier sur son bureau depuis prés
de 3 ans. Le 30 novembre 2004 le refus
d’entrée en matiére nous fut communiqué
par I'OFSP.

A la suite de cet échec, le communiqué de
presse ci-dessus fut publié par I’ASDD et
une motion fut déposée au Conseil national
par le conseiller Zisyadis Joseph et cosignée
par les conseillers nationaux Berberat Di-
dier, Cuche Fernand, Dormond Béguelin
Marlyse, Garbani Valérie, Huguenin Mari-
anne, Leuenberger Ueli, Maury Pasquier Li-
liane, Nordmann Roger, Rennwald Jean-
Claude, Rossini Stéphane, Roth-Bernasco-
ni Maria, Salvi Pierre, Savary Géraldine et
Vanek Pierre.
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Die Behandlung von Ubergewicht
bei Kindern (Kinderadipositas)
wird in der Schweiz nicht anerkannt

Michel Roulet, Prasident der Ernahrungskommission der SGP

Ubersetzung: Rudolf Schlaepfer, La Chaux-de-Fonds

Seit 2002 bemiihen sich der Schweizerische
Verband diplomierter Ernahrungsberaterin-
nen und die Schweizerische Gesellschaft fiir
Padiatrie erfolglos um die offizielle Aner-
kennung der Leistungen der Ernghrungsbe-
ratung in der Behandlung iibergewichtiger
Kinder als Pflichtleistung aus der Grundver-
sicherung des Krankenversicherungsgeset-
zes KVG. Im November 2004 hat das
Bundesamt fiir Gesundheit einen Antrag er-
neut abgelehnt mit der Begriindung, dass es
keine Nachweise gabe, dass die Behandlung
von ibergewichtigen Kindern erfolgreich sei.

Die Zahl von tbergewichtigen Kindern hat in
den letzten Jahren stetig zugenommen, die
Erhohung betragt im Vergleich zu 1960 iiber
300%. Angesichts dieser Tatsache und der of-
fiziellen Anerkennung von Ubergewicht bei
Erwachsenen im Jahr 1998 als abrechenba-
re Leistung bedeutet die Nichtanerkennung
der Kinderadipositas eine Diskriminierung
gegeniiber Kindern und Jugendlichen.

Die Weltgesundheitsorganisation (WHO)
hatte bereits 1997 die Fettleibigkeit als ein
grosses Problem der offentlichen Gesundheit
bezeichnet und spricht mittlerweile von einer
weltweiten Epidemie. Das Bundesamt fiir Ge-
sundheit bezifferte kiirzlich die Folgekosten
von Kinderadipositas in der Schweiz auf weit
iber 2500 Millionen Franken/Jahr, wahrend
die Behandlung von Kinderadipositas auf le-
diglich 2 Millionen/Jahr geschatzt wird.

Die Ablehnung von Kinderadipositas als an-
erkannte Leistung durch das Bundesamt fiir
Sozialversicherung wird paradoxerweise
dazu fihren, dass Ubergewichtige Kinder
nicht rechtzeitig in eine Behandlung eintre-
ten, sondern das 18. Altersjahr und Folge-
erkrankungen wie Diabetes, Bluthochdruck
und Blutfettstoffwechselstdrungen abwarten
miissen, bis eine Behandlung ihres Uberge-
wichts als Pflichtleistung gilt.

Der Schweizerische Verband diplomierter Er-
nahrungsberaterlnnen bedauert, dass, be-

dingt durch diesen Entscheid, Ubergewicht
bei Kindern nicht rechtzeitig behandelt wird.
Er ist Uiberzeugt, dass gerade mit der recht-
zeitigen Behandlung von Kinderadipositas
eine wesentliche Verbesserung der Lebens-
qualitat der Betroffenen erreicht werden
kann und gerade damit langfristig die stan-
dig wachsenden Gesundheitskosten ge-
senkt werden konnen.

Sylvie Borloz, Vizeprésidentin SVDE,
Schweizerischer Verband diplomierter
Ernédhrungsberaterinnen SVDE, Stadthof,
Bahnhofstrasse 7b, 6210 Sursee
www.asdd.ch, Tel. 041 926 07 97

Kommentar

Als Prasident der Ernahrungskommission der
SGP habe ich den SVDE bei allen Schritten
beim BSV begleitet. Nach dreijahriger Arbeit
und Unterbreitung mehrerer Akte trafen wir
uns am 23. September 2004 vor der Kom-
mission fir allgemeine Leistungen (ELK) im
BAG. Wir hatten 3 Minuten (!) um unser Dos-
sier vorzulegen. Glicklicherweise dauerte
die Diskussion langer, drehte sich jedoch fast
ausschliesslich um die Kosten und die Risi-
ken eines Missbrauchs sowie die fehlende
Interdisziplinaritat unseres Vorgehens. Dazu
haben wir versucht, zu beweisen, dass der
Kinderarzt und der Allgemeinarzt mit padia-
trischer Ausbildung die am besten geeigne-
ten Personen sind, ein lbergewichtiges
Kind gesamthaft zu betreuen und es bei Be-
darf an einen Ernahrungsberater, Psycholo-
gen, Psychiater, Endokrinologen usw. zu
Uberweisen. Wir mussten auch daran erin-
nern, und beweisen, dass die diplomierten
Schweizer Ernahrungsberater im Verlaufe ih-
res Studiums sehr wohl eine spezifische Aus-
bildung zur Betreuung von Patienten mit ei-
ner Storung des Essverhaltens erhalten ha-
ben. In der Folge dieser Diskussion wurden
wir gebeten, innert 14 Tagen (!) ergdanzende
Informationen vorzulegen, was wir auch ta-
ten. Wir mochten hier nur kurz daran erin-
nern, dass unser Dossier seit 3 Jahren auf
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dem Biiro des BASV lag. Am 30. November
wurde uns der ablehnende Entscheid des
BAG mitgeteilt.

In der Folge wurde vom SVDE vorstehende
Pressemitteilung herausgegeben durch Na-
tionalrat Joseph Zysiadis, sowe die Natio-
nalrate Berberat Didier, Cuche Fernand, Dor-
mond Béguelin Marlyse, Garbani Valérie, Hu-
guenin Marianne, Leuenberger Ueli, Maury
Pasquier Liliane, Nordmann Roger, Rennwald
Jean-Claude, Rossini Stéphane, Roth-Ber-
nasconi Maria, Salvi Pierre, Savary Géraldi-
ne und Vanek Pierre mit unterzeichnet.

Korrespondenzadresse:
Prof. Michel Roulet
Département médico-chirurgal
de pédiatrie

CHUV

1011 Lausanne



