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Dictary Biotin
Il deficit di biotinidasi (BTD) & un difetto congenito dell’enzima S
biotinidasi, la cui carenza comporta segni clinici variabili: ipotonia, y _ Biotin
alopeciaq, atassia, perdita di udito e ritardo dello sviluppo. Nei casi IyeyLpeptides
piU gravi, se non trattato, pud portare al coma e alla morte. G )
Questo deficit, a trasmissione autosomica recessiva, & dovuto alle P Apocarboxylases
mutazioni del gene BTD (3p25) che, attraverso la produzione della - i
biotinidasi, rende disponibile la biotina. y el
Si riportano i risultati di 35 anni di screening neonatale per il deficit
di biotinidasi eseguito in Piemonte e Valle d’Aosta.
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Quando?

1.227.862 - 572 positivi

Quanti campioni? / . . ' \

461 positivi - 1. 097.894 129.968 - 111 positivi

Test colorimetrico Test
e
Metodo? semiquantitativo immunofluorimetrico

Numero anni

Deficit di biotinidasi completo
Deficit di biotinidasi parziale
Incidenza cumulativa
Incidenza deficit parziale
Recall rate

% Invio al Centro Clinico

Tutti | pazienti sono stati trattati con biotina (10-20 mg/ die) con completa prevenzione della sintomatologia.

Il passaggio dal metodo colorimetrico a quello fluorimetrico ha permesso di evidenziare un numero maggiore sia di
difetti totali che di difetti parziali, dimostrando che lo screening neonatale per il difetto di biotinidasi rappresenta un
programma di prevenzione secondaria molto efficace.




