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Newborn Screening Laboratory

• 81,030 babies screened in 2008

• Average of 400 specimens tested per working 
day

• Staff of 15 scientists and 4 office support

• 67 disorders screened  all newborns

• 150 confirmed disorders detected in 2008

• Saved a baby every other working day!



Accuracy and Efficiency!



We Understand the Importance of  Our Job



Technology Has Greatly Improved!







19 Hemoglobin Disorders Can Be Detected



The Missouri NBS List



The NBS Lab is Measuring Analytes

C5OH 
– 3MCC

– HMG

– BKT

– MCD

– 3MGA

– 2M3HBA

– BIO

FS
– S / S Disease

– S / Beta‐Thal

– S / HPFH

– S / ? Variant

TSH
‐ Hypothyroidism

C4
‐SCAD
‐IBG

C3
‐PROP
‐MUT
‐Cbl A,B,C,D

C5
‐IVA
‐2MBG
‐Pivalic Acid Interference 



One Disorder Can Have Several Analyte Markers

• MSUD elevates Leucine and Valine

• ASA elevates ASA and Citrulline

• MCAD elevates C8, C6, C10:1, C8/C10, C8/C2

• LCHAD elevated C16‐OH, C18‐OH, C18:1‐OH

• VLCAD elevates C14:1, C14:2, C14, C14:1/C12:1

• GA‐II elevates C4, C5, C5DC, C6, C8, C10, C12,  & C14

‐The primary markers elevate first and highest in true disorders

‐The secondary markers elevate next and add to the risk 



The NBS Lab Makes Risk Assessments

• Low Risk / Borderline Risk
– A primary marker analyte is slightly out of range
– Usually just requires a repeat screen
– PCP can pursue diagnostics if they wish

• Moderate Risk
– One or more marker analytes are moderately out of range
– Physician of record is phoned and faxed by the NBS laboratory
– Referred to genetic referral center for evaluation and further testing to 

rule out a disorder
• High Risk

– One or more marker analytes are highly out of range 
– Physician of record is phoned and faxed by the NBS laboratory
– Referred urgently to the referral centers for advice and confirmatory 

testing
– Possible prophylactic treatment until diagnostic testing is finished



NBS Laboratory Report



NBS Laboratory Report



NBS Referral Centers

• Children’s Mercy Hospital in Kansas City

• University Hospitals and Clinics in Columbia

• Cardinal Glennon Children’s Hospital in St. Louis

• St. Louis Children’s Hospital



Recent Changes in the NBS Process

• Collect the newborn screen between 24 and 48 
hours of life… (see regulation 19 CSR 25‐36.010)

(A) A specimen shall be taken from all infants before being 
discharged from the hospital or birthing facility regardless of age.  A 
specimen collected between 24 and 48 hours of life is considered 
optimum for newborn screening.  A second, or repeat, specimen 
shall be required within 14 days of life if the initial specimen was 
collected before 24 hours of life.

• Sick or premature infants require two screens
(B) Initial specimens from ill or premature infants shall be collected 
before a blood transfusion or between 24 to 48 hours of life.  All ill or 
premature infants shall have a repeat screen collected between 7 to 
14 days of life.



Recent Changes in the NBS Process

Early Collections will get “NO RESULT” for:
– Congenital Hypothyroidism
– Congenital Adrenal Hyperplasia
– Organic Acid Disorders
– Amino Acid Disorders
– Cystic Fibrosis

If a “High Risk” result is found then the No Result will 
be overridden.

Biotinidase, Hemoglobin, Galactosemia, and Fatty 
Acid Disorder results will be reported in early collects.



Newborn Screens Collected Early



More Changes in the NBS Process

• Biotinidase Deficiency screening went live in 
December of 2008.
– Found 8 Partial Deficiencies already, with 4 pending.
– The Wolf home‐brew method is working nicely.

• The T4 analyte measurement has been 
dropped from the Hypothyroidism screen.
– We have been relying only on the TSH for referring CH 
cases to follow‐up for quite some time.

– T4 screening has not produced any additional CH cases 
that TSH missed.



Future Possibilities in NBS

• Lysosomal Storage Disorders (LSD) 
‐ Krabbe, Pompe, Gaucher, Fabry, Niemann‐Pick, MPS, MLD 

and others.

‐ Over 40 LSDs

‐ Must be treated in the first few weeks of life before 
symptoms present.

• Severe Combined Immunodeficiency (SCID)
‐ SCID is often called “bubble boy disease”.  David Vetter 
lived for 12 years in a plastic, germ‐free bubble.

‐ Wisconsin has been screening for SCIDs for a year.

‐ SCID can be cured if diagnosed early enough.



Important Things to Remember

• Don’t wait too long to collect the newborn 
screen.

• Get it to your courier pickup site as soon as it 
is completely dried.

• Remember to fill in the collection date and 
time on the form.

• This is a Screening Test.

• We have an email notification list for 
important announcements from the NBS Lab.



Missouri NBS Laboratory Team



We See The Babies Behind the Specimens



Because We Are Parents Too!



How to Contact Us

• Telephone: 573-751-2662

• Agency Web Site: www.dhss.mo.gov (click 
State Laboratory, then Newborn Screening)

• Laboratory Web Site: 
www.dhss.mo.gov/Lab/index.html

• Mailing Address: Missouri State Public Health 
Laboratory, PO Box 570, Attn: Newborn 
Screening, Jefferson City, MO 65102

http://www.dhss.mo.gov/
http://www.dhss.mo.gov/Lab/index.html
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