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RISULTATI

1. L’alterazione al 1st tier più frequente sono le AC (90%); al 2nd tier è l’aumento sia dell’Hcy che dell’MMA (47% ). 
2. Pur con 2nd tier negativo il deficit di B12 è stato confermato in 3 neonati (4%).
3. I valori di B12 e omocisteina plasmatica nel neonato e nella madre hanno confermato il deficit di B12 in 64 casi su 72. 
4. La causa dietetica più frequente in 45 mamme è la dieta onnivora carente di alimenti di origine animali (69%); seguono la latto ovo vegetariana e 

vegana non integrate di B12 (29% e 2% dei casi). 
5. In 2 mamme è stata posta diagnosi di gastrite atrofica con anticorpi anti parete gastrica.

Confronto neonati e mamme Vitamina 
B12

Omocisteina 
plasmatica

Alterazione presente nel neonato 
e assente nella madre 

16 11

Alterazione assente nel neonato 
e presente nella madre

4 6

Confronto 
Vitamina B12 e 
omocisteina

Omocisteina alterata 
con vitamina B12 
normale

Totale 
omocisteina 
alterata

neonati 4 36

mamme 3 25

Vitamina 
B12<222 
pmol/l

59 neonati 
(82%)

42 mamme 
(60%)

Entrambi 
38 casi

Omocisteina 
plasmatica >15 
umol/l

36 neonati 
(50%) 

25 mamme 
(36%)

Entrambi 
18 casi
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INTRODUZIONE
Lo Screening Neonatale Esteso (SNE) permette di identificare sia difetti congeniti di Cobalamina che difetti acquisiti, in particolare il deficit materno di 
vitamina B12. Presentiamo i casi di deficit di B12 materno diagnosticati dal 2014 al 2020 presso il Centro di Screening Neonatale dell’AOUI di Verona.

MATERIALI E METODI
Sono stati sottoposti a SNE 190612 neonati delle province di Verona, Vicenza e Rovigo e dal 2017 anche Bolzano. 72 bambini sono stati richiamati dopo che, 
per alterazione delle acilcarnitine C3, C16:1-OH, C3/C2 (AC) o diminuzione della metionina al 1st tier, presentavano alterazione di omocisteina (HCY) e acido 
metilmalonico (MMA) al 2nd tier.
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CONCLUSIONI

1. L’incidenza di deficit di B12 identificato in seguito a SNE alterato nella nostra casistica è risultata di 1 su 2978.
2. Il dosaggio combinato di HCY e MMA su DBS è specifico. 
3. Quando si esegue la conferma diagnostica è utile dosare insieme la vitamina B12 e l’omocisteina plasmatica sia nel neonato che nella madre. 
4. L’identificazione di deficit di B12 materno tramite SNE ha permesso: 
- nei neonati di avviare procedimenti terapeutici utili a prevenire eventuali deficit neurologici 
- nelle madri di avviare procedimenti diagnostici per patologie gastrointestinali e adeguata supplementazione vitaminica.  


