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PAZIENTI IDENTIFICATI IN EPOCA PRE SNE:

Paziente 1: diagnhosi a 3 mesi di vita tramite Curva crescita pz 1
SNE per donazione del cordone ombelicale.
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Paziente 2: riscontro occasionale (taratura strumentazione SNE) a 15 gg di vita (cit 980 umol/l) con
conferma molecolare (2 mutazioni patogene). Posto in dieta con apporto proteico pari a 1.5 g/kg/die e
terapia con arginina.

Oggi, a 9 anni, presenta sviluppo psicomotorio normale, segue dieta con apporto proteico 1.2-1.3g/kg/die
ed ha valori di cit 500-1500 umol/L. Mai presentati episodi di scompenso metabolico anche in corso di
infezioni importanti neé post trauma cranico grave con convulsioni.

PAZIENTI IDENTIFICATI IN EPOCA POST SNE:

Pazienti 3-10: identificati da SNE con valori medi alla diagnosi 128 umol/L (77-160) e con successiva
conferma molecolare (4 omozigosi varianti patogene, 4 varianti patogene e una VUS). Nessuno di loro ha
avviato alcun trattamento dietetico se non il consiglio di non forzare I'assunzione degli alimenti piu proteici
(soltanto due bambini presentano spontanea avversione verso la carne). Terapia con arginina 100 mg/kg/die
solo al bisogno in corso di malattie intercorrenti. Tutti presentano ottimo equilibrio metabolico; valori medi di
cit 162 umol/L (90-206) e mai episodi di scompenso metabolico in un follow up massimo di 6 anni.

Conclusioni: nel primo caso descritto |I'approccio terapeutico troppo aggressivo ha richiesto |'avvio di un
programma di psicoterapia per la famiglia. Visto I'andamento favorevole a distanza di 12 anni dalla
diagnosi, sottolineiamo la necessita di evitare |” eccessiva medicalizzazione e |'overtreatment nelle forme
mild di CTLN1 diagnosticate tramite SNE.
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