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ALLEGATO
Tabeita 1. Malattie metaboliche ereditarie oggetto di screening neonatale con metodica di massa tandem
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Si segnala la possibilita’, per alcune condizioni e per cause fisiologiche, di normali concentrazioni del biomarcatore in epoca
neonatale pur in presenza di patologia (falso negativo).

Note:
* La Fenilchetonuria € gia oggetio di screening neonatale obbligatorio.

** Acronimi gruppi di malattie: AA, aminoacidopatie; OA, organico acidemie; UCD, disturbi del ciclo delfurea; FAQ, disturbi dell'ossidazione degli acidi grassi.

** | egenda della nomenclatura dei marcatori primari:

Aminoacidi
Arg = Arginina
Asa = Acido argininosuccinico
Cit = Citrullina

Met = Metionina

Orn = Ornitina

Phe = Fenilalanina

SUAC = Succinilacetone

Tyr = Tirosina

Val = Valina

Xleu = Leucina /isoleucina/alioisoleucina

Aciicanitine

CO0 = Carnitina libera

C3 = Acilcarnitina (3 atomi di carbonio) satura

C3-DC = Acilcarnitina (3 atomi di carbonio) dicarbossifica

C4 = Aclicarnitina {4 atomi di carbonio) satura

C4-OH = Acilcarnitina (4 atomi di carbonio) satura idrossilata
C5 = Acilcarnitina (5 atomi di carbonio) satura

C5:1 = Acilcarnitina (5 atomi di carbonio) monoinsatura
C5-DC = Acilcarnitina (5 atomi di carbonio) dicarbossilica
C5-OH = Acilcarnitina (5 atomi di carbonio) satura idrossilata
C6 = Acilcarnitina (6 atomi di carbonio) satura

C6-DC = Acilcarnitina (6 atomi di carbonio) dicarbossilica

C8 = Acilcarnitina (8 atomi di carbonio} satura

C10 = Acilcarnitina {10 atomi di carbonio) satura

€10:1 = Acilcarnitina {10 atomi di carbonio) monoinsatura
C14 = Acilcamitina (14 atomi di carbonio) satura

C14:1 = Acilcarnitina (14 atomi di carbonio) monoinsatura
C14:2 = Acilcarnitina (14 atomi di carbonio} di-insatura

C16 = Acilcamnitina (16 atomi di carbonio) satura

C16-0CH = Acilcarnitina {16 atomi di carbonio) satura idrossilata
C16:1 = Acilcarnitina (16 atomi di carbonio) monoinsatura
C16:1-OH = Acilcarnitina (16 atomi di carbonio) monoinsatura
idrossilata

C18 = Acilcarnitina (18 atomi di carbonio) satura

C18-OH = Acilcarnitina (18 atomi di carbonio) satura idrossilata
(18:1 = Acilcarnitina (18 atomi di carbonio) monoinsatura
C18:1-OH = Acilcarnitina (18 atomi di carbonio) monoinsatura
idrossilata

C18:2 = Acilcarnitina (18 atomi di carbonio) di-insatura
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Tabella 2. Malattie metaboliche ereditarie oggetto di screening neonatale con metodiche

diverse dalla spettrometria di massa tandem

Denominazione del Gruppo

Malattia Acronimo Numero Patologia Cod. di esenzione
MIM (D.M 279/2001 All. N.1) (D.M 279/2001 All. N.1)
DISTURB! DEL METABOLISMO E
Galattosemia GALT 230400 DEL TRASPORTO DEI RCG060
CARBOIDRATI
DISTURBI DEL METABOLISMO E
Difetto di biotinidasi BTD 253260 DEL TRASPORTO DEGLI RCG040

AMINOACIDI
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Tabella 3. Malattie metaboliche ereditarie che entrano in diagnosi differenziale
con le malattie oggetto di screening neonatale con metodica di massa tandem
elencate in tabelia 1 in quanto condividono i biomarcatori primari
Marker
. . umero | condivis
Malattia Acronimo N M!Mr ?ve;i °
legenda*)
Tirosinemia tipo Hi TYR i 276710 Tyr
Deficit di glicina N-metiltransferasi | GNMT 606664 Met
Deficit di metionina adenosiltransferasi - MAT 250850 » Met
Deficit di S-adenosilomocisteina idrolasi SAHH 613752 Met
Acidurie 3-metil glutaconiche 3MGCA ) C5-OH
Deficit di 3-metilcrotonil-CoA carbossilasi 3MCC 210200 C5-OH
Defict di 2-mefil 3-drossibutii-CoA deidrogenasi IM3HBA | 300438 &5 gH
Defict di Isobutirril-CoA deidrogenasi IBG 271980 C4
Deficit di acil-CoA deidrogenasi a catena corta SCAD 606885 C4

* Legenda della nomenclatura dei marcatori primari:
Acilcanitine

C4 = Acilcarnitina (4 atomi di carbonio) satura
C5:1 = Acilcarnitina (5 atomi di carbonio)} monoinsatura
C5-0H = Aclicarnitina (5 atomi di carbonio) satura idrossilata

Aminoacidi
Met = Metionina
Tyr = Tirosina




