AMMINOACIDI NELLA POPOLAZIONE ITALIANA DETERMINATE

VALORI DI NORMALITA’ DELLE ACILCARNITINE E DEGLI
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Introduzione

Lo screening neonatale esteso (SNE) si basa sul dosaggio in spettrometria di massa tandem (TMS) delle acilcarnitine (AC) e degli amminoacidi (AA)

presenti in una goccia di sangue essiccato su carta (DBS). Per la conferma diagnostica e il follow-up dei pazienti possono essere utilizzate come matrici
biologiche sia il DBS e sia il plasma.

Metodi & Pazienti

Sono state quantificate le AC e gli AA nel DBS e plasma di 270 soggetti sani italiani di differenti eta (1-6 mesi, 6-12 mesi, 1-6 anni, 6-18 anni e >18 anni) al
fine di ottenere i valori di riferimento e valutare le differenze quantitative tra DBS e plasma. Le acilcarnitine e gli amminoacidi sono estratti da DBS e plasma
in accordo con il metodo Chromsystems? e butilati prima di essere analizzati in TMS. Le modalita di acquisizione TMS usate sono: il precursor ion per le
acilcarnitine; Neutral Loss e MRM per gli amminoacidi. Le funzioni statistiche utilizzate per ogni analita nei i differenti gruppi di eta sono state: percentili,

min, max, media, mediana, DS, T-test.
Risultati

Le Tabelle 1A, 1B, 1C, 1D mostrano i valori della media, minimo e massimo delle AC e delle AA in DBS e plasma nei 5 gruppi di eta.
Nella Figura 1 sono rappresentati schematicamente gli andamenti all'aumentare dell’eta delle AC e degli AA.
Nella Figura 2 sono rappresentate schematicamente le differenze quantitative delle AC e degli AA nelle matrici DBS e plasma.

Tabella 1A Tabella 1B Tabella 1C Tabella 1D
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Conclusioni

| dati quantitativi delle AC e degli AA nel DBS e plasma, correlate con I'eta, aggiungono nuove importanti informazioni che permettono una migliore
identificazione degli errori congeniti del metabolismo ad esordio tardivo ed un corretto approccio terapeutico e follow-up dei pazienti nel tempo.
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