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Il futuro

Malattie non ancora inserite che hanno il test e 
beneficiano dello screening (test, terapia, 
beneficio)

Malattie metaboliche che beneficiano di diagnosi 
precoce a cui manca il test

Malattie metaboliche e NON in cui non è chiaro 
se c’è beneficio nella diagnosi precoce
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Iniziare precocemente 
terapia antibiotica, 
immunoglobuline, 
terapia enzimatica

Trapianto prima dei 3,5 mesi sopravvivenza del 95%Trapianto prima dei 3,5 mesi sopravvivenza del 95%



ADA-SCID:  adenosina deaminasi (adenosina e deossinosina)

PNP-SCID: purina nucleoside fosforilasi  (guanosina, 
deossiguanosina, deossinosina)

Meno costoso dei T-rec

SCID
Studio pilota in Toscana 2011

SCID
Studio pilota in Toscana 2011

Ricerca metaboliti tossici





Elevata mortalità infantile

Idrossiurea: terapia efficace a inibire la polimerizzazione della HbS e produzione HbF

Trapianto



Trapianto di cellule staminali efficace solo se non si è 
ancora instaurato il danno cerebrale

VLCFA
C:26
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GAMT
GUANIDINOACETOACETATO METILTRASFERASI

Rarissima, sintesi della creatina

Ritardo psicomotorio per mancanza creatina cerebrale

Diagnosi precoce, supplementazione di creatina, e dieta ristretta per ornitina e arginino cambiano la prognosi

Creatine Deficiency Syndromes
Synonym: Cerebral Creatine Deficiency Syndromes

Mercimek-Mahmutoglu S, Salomons GS.



Il futuro

Malattie non ancora inserite che hanno il test e 
beneficiano dello screening

Malattie metaboliche che beneficiano di diagnosi 
precoce a cui manca il test

Malattie metaboliche e NON in cui non è chiaro 
se c’è beneficio nella diagnosi precoce



Neonatal screening for Menkes disease using urine HVA/VMA ratio





Terapia chelanti del rame per favorire l’escrezione e sali di 
zinco per diminuire l’assorbimento del rame

Terapia chelanti del rame per favorire l’escrezione e sali di 
zinco per diminuire l’assorbimento del rame

Si può dosare la ceruloplasmina MS/MS ma servono 8 h di predigestione per separare specifici peptidi. 
Il test non viene applicato



Tanti falsi positivi con i sulfiti e pseudodeficienzaTanti falsi positivi con i sulfiti e pseudodeficienza



Leucodistrofia metacromatica

Trapianto precoce

Dosagio sulfiti in DBS, ma tanti falsi negativi e pseudodeficienza UHPLC/MS/MS
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Malattie non ancora inserite che hanno il test e 
beneficiano dello screening 

Malattie metaboliche che beneficiano di diagnosi 
precoce a cui manca il test

Malattie metaboliche e NON in cui non è chiaro 
se c’è beneficio nella diagnosi precoce

Le malattie da includere nello screening vanno revisionate costantemente



Il futuro

Non è solo l’applicazione del test

Presa in carico in un percorso assistenziale che 
coinvolge diverse figure professionali 

Percorso
in cui la comunicazione è fondamentale


