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I'N'DICAZION] TECNICHE PER LO SCREENING MOLECOLARE POST-MORTEM
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Test di screenin

1- recupero della Guthrie card

2- effettuare nuovo test di screening “

mortem

GAZZETTA # UFFICIALE

SPOT SPESSO

FALSO POSITIVO

Caso 1

G.U.M.

Gravidanza normodecorsa

Genitori consanguinei

Peso 3060 ‘g, Apgar 9-10

Exitus improvviso in IT giernata.. (50 ore di vita) intraospedaliero

Autopsia 24 ore dall’exitus

Protocollo di legge+ screening su DBS
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ub ci metteri un po' di testo altrimenti devi dire tutto a voce. Fai una lista a punti di 2-3 cose importanti
user; 14/09/2018



RICERCA MUTAZIONE ¢.1528G>C (p.GluS10GIn) NEL GENE HADHA
PER SOSPETTO DEFICIT DI LCHAD
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NEGATIVA

ANA.LIE:[ MOLECOLARE PER DEFICIT DI 3-IDROSSIACIH CO-A DEIDROGENASH
A CATENA LUNCLA}PROTEINA TRIFUNZIONALE SUBUNITA Alfa (HADHA:;OMIM
( . #600890 *609016)

p.Val138Ala/p.Leud29Phe |

DIAGNOSI PRENATALE :

Non ¢ stata riscontrata la presenza delle mutazioni analizzate.

Caso 2

K.M.

Gravidanza normodecorsa

Ceriiteri consanguinei

Peso alla nas¢ite 83740 g, Apgar 9-10
Screening neonatale allargato negativo
Peso alla dimissione (III giornata) 3580 g

Controllo pediatrico X giornata: peso 3650 g

XX giornata: si alimenta poco e sopore

XXI giornata: exitus
Autopsia effettuata 24 ore post mortem

Raccolta DBS
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Peso: 3240 g (
Stato di disidratazione
Ipertricosi

Iperandrogenismo

Iperplasia dei surreni
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Conclusioni

> -

Team multidisciplinare

effettuare sempre DBS post mortem

richiedere la Guthrie card al laboratorio screening
indirizzare il ;mmateriale in laboratorio esperto

v FACILITA’ Di PRELIEVO e CONSERVAZIONE
v ANALISI BIOCHIMICHE (AA, ACILCARNITINE,

170HPROGESTERONE, IMMUNODEFICIT)
POSSIBILITA’ DI ESTRAZIONE DNA
VELOCITA’ ~ 24 H

BASSI COSTI
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u2 non so che dirai qui io metterei questo
user; 14/09/2018



1-goccia a caduta su cartoncino per screening neonatale
2- asciugare a temperatura ambiente
3- mettere in frigo a 4°C in busta di plastica
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Sindrome dells Marte lmprovyisas del Lattante (Suddes Infant Desth Syndrome STDE)
Raccolia Datl da parie del personale del serviel di cmergenea.
SCENA DEL RITROVAMENTO
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u3 metti le frecce tutte uguali
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u4 non capisco questo disegno....uno meglio?
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