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Screening-ul de rutină al nou-născuţilor pentru 
bolile genetice de metabolism a început să fi e folosit 
din 1961, după ce Horst Bickel a stabilit o terapie 
dietetică efi cientă în fenilcetonurie (FC) şi Robert 
Guthrie a introdus primul test screening pentru 
această boală. Ulterior au fost perfecţionate şi alte 
teste screening pentru alte boli genetice de meta-
bolism (hiperfenilalaninemie, galactozemie, defi -
citul de biotinidază, leucinoză, etc), diferite boli 
endocrine (hipotiroidismul congenital, sindromul 

adreno-genital) dar şi pentru unele boli hematologice 
congenitale (drepanocitoză).

Dar cea mai „revoluţionară“ metodă folosită în 
depistarea bolilor genetice de metabolism a fost 
realizată prin spectroscopia de mas în tandem 
(tandem mass spectroscopy – MS/MS), metodă 
auto mată prin care pot fi  detectate majoritatea 
amino acidopatiilor, aciduriile organice dar şi 
anomalii ale oxidării acizilor graşi.
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REZUMAT
Screening-ul de rutină al nou-născuţilor pentru bolile genetice de metabolism (BGM) a fost introdus în practică 
în anul 1961, după ce Bickel a stabilit o terapie dietetică efi cientă în fenilcetonurie şi Guthrie a introdus testul 
de inhibiţie bacteriană cu rol în detectarea concentraţiei de fenilalanină în picăturile de sânge uscat, fi xate pe 
rondele de hârtie de fi ltru.
În timp, screening-ul neonatal a fost extins în mai multe boli metabolice tratabile şi la boli endocrine, incluzând 
galactozemia, leucinoza, defi cienţa de biotinidază, sindromul adreno-genital, hipotiroidismul congenital, 
siclemia (drepanocitoza) şi altele.
O etapă majoră a constituit-o, în ultimii ani, dezvoltarea de rutină a analizei acylcarnitinei şi aminioacizilor în 
carduri Guthrie prin spectroscopia de masa în tandem (tandem mass spectroscopy, MS/MS). Această 
achiziţie a permis detectarea majorităţii aminoacidopatiilor, aciduriilor organice şi anomaliilor oxidării acizilor 
graşi şi astfel a câtorva din cele mai importante boli genetice ale mtabolismului intermediar.
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ABSTRACT
Routine screening of newborn infants for metabolic disorders was introduced in 1961 after Bickel established 
an effective dietary therapy for phenyketonuria (PKU) and Guthrie developed a bacterial inhibition assay to 
detect elevated concentrations of phenylalanine in dried blood tests.
Over time, neonatal screening has been expanded to several other treatable metabolic and endocrine 
disorders, including galactosemia, biotinidase defi ciency, congenital hypothiroidism, congenital adrenal 
hyperplasia. A major step in recent years has been the development of routine acylcarnitine and aminoacid 
analysis in guthrie cards by tandem mass spectroscopy.
Researchers at Duke University developed tandem mass spectroscopy of acylcarnitines and aminoacids for 
expanded newborn screening in the early 1990’s. It allows for screening aminoacidopathies, including PKU, 
organic acidurias and disorders of fatty acids oxidation.
A positive result often constitutes a metabolic emergency as infants with many of the disorders diagnosed bz 
the technique can become critically ill in the fi rst days after birth.
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Screening-ul neonatal în „masă“ este necesar 
deoarece o boală genetică de metabolism nu este 
tot deauna suspectată şi diagnosticată clinic, iar 
evoluţia ei poate să fi e rapid fatală în absenţa trata-
mentului.

Obiectivul principal al unui program de screening 
în bolile genetice îl reprezintă depistarea bolii în 
stadiul presimptomatic.

În bolile genetice de metabolism se pot folosi 2 
tipuri de programe de screening:

a) screening-ul neonatal „în masă“
b) screening-ul „ţintit“ sau „circumscris“ care 

este aplicat numai unor categorii de copii:
cu risc genetic crescut (afectare familială 
prezentă anamnestic);
copiii din anumite zone geografi ce sau din 
unele grupuri etnice (cu consanguintate cres-
cută);
copiii cu o simptomatologie compatibilă cu o 
boală genetică de metabolism;
copiii cu boli neuropsihice cronice.

Factori determinanţi pentru iniţierea unui 
program de screening neonatal

În iniţierea unui program de screening neonatal 
trebuie să se ţină cont de:

a) Caracteristicile bolii avute în vedere:
cu frecvenţă relativ mare;
severă în absenţa unui tratament;
cu un „interval liber“ presimptomatic necesar 
efectuării testuli;
boala să benefi cieze de tratament şi să existe 
un protocol terapeutic standardizat la nivel 
naţional.

b) Caracteristicile testului de laborator folosit. 
Acesta trebuie să fi e:

cu sensibilitate şi specifi citate mare;
cu valoare predictivă;
uşor de executat şi iuşor de interpretat;
sigur şi etic;
uşor de acceptat de familie;
cu cost mic.

Din raţiuni economice, medicale dar şi etice, 
programele de screening neonatal „în masă“ trebuie 
să îndeplinească aceste condiţii.

În continuare sunt prezentate bolile genetice de 
metabolism care sunt incluse în programele de 
screening.

HIPERFENILALANINEMIILE

Hiperfenilalaninemiile neonatale rezultă dintr-o 
varietate de situaţii. Hkiperfenilalaninemiile neo-
natale sunt clasifi cate în 3 categorii:primare, secun-
dare şi tranzitorii.

•

•

•

•

•
•
•

•

•
•
•
•
•
•

a) Hiperfenilalaninemiile primare
Defi cienţa genetică primară este determinată de 

absenţa enzimei fenilalanin hidroxilază (FAH), 
enzimă care este necesară pentru conversia fenila-
laninei în tirozină. Absenţa acestei enzime determină 
apariţia fenilcetonuriei (FC).

Incidenţa bolii este apreciată la 1/2.600 (în 
Turcia), la 1/10.000 nou-născuţi în Europa de vest 
şi la aproximativ 1/10.000 în ţara noastră.

Boala se transmite autozomal recesiv, gena FAH 
fi ind situată pe braţul lung al cromozomului 12 
(12q22-q24). Sunt descrise peste 100 mutaţii (înm 
special la exonii 6-12), iar corelaţia genotip-fenotip 
explică existenţa unui tablou clinic foarte variabil 
la aceşti pacienţi. 

Tabloul clinic se caracterizezaă prin: manifestări 
neuropsihice (retard mental, convulsii recurente, 
spasticitate, mişcări stereotipe, lipsa controlului 
sfi ncterian, retard staturoponderal), hipopigmentaţie 
(tegumente albe, păr blond, ochi albaştri), miros 
particular al urinei („de şoarece“). Primele mani-
festări clinice apar, de obiccei, după primul trimestru 
de viaţă. Boala benefi ciază de tratament dietetic.

Defi citul parţial al FAH determină o formă 
benignă de hiperfenilalaninemie. Activitatea enzi-
mei este între 1-35% din cea fi ziologică. Unii copii 
necesită tratament dietetic pentru o dezvoltare 
normală.

b) Hiperfenilalaninemii secundare
Hiperfenilalaninemiile secundare apar în cazul 

în care există un defi cit în metabolismul biopterinei 
(2% din hiperfenilalaninemii): 

defi cit de sinteză a biopterinei (boală trans-
misă autozomal recesiv) sau 
defi cit de reciclare a tetrahidrobiopterinei 
(tetrahi drobiopterina este cofactor pentru 
FAH, dar şi cofactor pentru tirozin- şi 
triptofan hidroxilază), care va determina scă-
derea sintezei de neurotransmiţători (dopa-
mină şi serotonină).

Caracteristic pentru aceşti copii este faptul că 
iniţial sunt diagnosticaţi ca având fenilcetonurie şi 
primesc dietă restrictivă în fenilalanină, însă, boala 
evoluează cu afectare neurologică progresivă, deşi 
fenilalanina plasmatică se normalizează.

c) Hiperfenilalalninemii tranzitorii
La nou-născuţi pot apare hiperfenilalaninemii 

tranzitorii în mai multe situaţii: prematuri, tiro-
zinemie neonatală tranzitorie sau în cadrul unor 
boli hepatice, renale etc.

Diagnosticul hiperfenilalaninemiilor neonatale
Primul test screening neonatal „în masă“ follosit 

a fost pus la punct de către Guthrie.

•

•
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Tehnica testului se bazează pe recoltarea unei 
picături de sânge pem o rondelă din hârtie de fi ltru 
standardizată (card Guthrie). Metoda constă în 
inhibiţia creşterii coloniilor de bacil subtilis în 
prezenţa fenilalaninei din sânge. Testarea se face 
după a 3-a zi de viaţă. Dacă tesstul screening este 
pozitiv, nou-născutul trebuie internat de urgenţă 
într-o unitate specializată pentru a se efectua o 
evaluare competentă în vederea stabilirii diagnos-
ticului. Evaluarea completă a pacientului se va face 
conform unui algoritm de diagnostic.

Într-o pirmă etapă se va determina nivelul 
plasmatic al fenilalaninei pentru confi rmarea tes-
tului Guthrie. Dacă fenilalanina esste de 360 μmol/
l (peste 6 mg/dl) se va face determinarea amino-
acizilor în plasmă (fenilalanină şi tirozină).

O etapă importantă în algoritmul de diagnostic 
este reprezentată de excluderea unui defi cit de 
sinteză sau reciclare al biopterinei (se va face testul 
de încărcare cu biopterină; se determină pterinele 
în urină şi activitatea dihidropterin reductazei, în 
plus se va face analiza genetică pentru FAH. Bol-
navii cu fenilcetonurie au valori foarte mari ale 
fenilalaninei (peste 10 mg/dl sau 600 μmol/l). În 
schimb, cei cu formă benignă de hiperfenilalaninemie 
(prin defi cit parţial al FAH) au valori ale fenilalaninei 
între 6-10 mg/dl (360-600 μmol/l). Dacă testul cu 
tetrahidrobiopterină (BH4) este pozitiv diagnosticul 
este de anomalie a metabolismului biopterinei 
(testul de încărcare cu BH4 determină scăderea mar-
cată a fenilalaninemiei la 6 ore după adminis trare.

Diagnosticul de fenilcetonurie impune intro-
ducerea unie diete restrictive în fenilalanină şi supli-
mentarea cu aminoacizi esenţiali (valorile fenikla-
laninei la bolnavii cu FC nu trebuie în general să fi e 
peste 360 μmol/l. Pentru adolescenţi dieta este mai 
opuţin restrictivă. Nu există un consens dacă dieta 
este necesară şi la adult.

GALACTOZEMIA

Principala sursă de galactoză provine din lactoza 
din alimentaţie, cel mai important glucid din lapte. 
Galactoza este metabolizată în principal în fi cat 
(alte ţesuturi cum ar fi  eritrocitele pot metaboliza de 
asemenea galactoza).

Defi citul genetic sever al enzimei galactozo-1-
fosfat uridil transferază (GALT) determină galacto-
zemia „clasică“ (incidenţa este 1/50.000-1/80.000). 
Boala debutează imediat după naştere, odată cu 
introducerea laptelui (cu lactoză) în alimentaţie.

Copiii prezintă vărsături, diaree şi icter. Dacă 
boala nu este diagnosticată apare afectare hepatică, 

renală şi neurologică. Excluderea galactozei din 
alimentaţie previne apariţia manifestărilor acute.

În ciuda eliminării galactozei din alimentaţie pot 
să apară unele implicaţii tardive cum ar fi  insufi cienţa 
ovariană şi difi cultăţi în dezvoltarea limbajului.

În prezent, în multe ţări este utilzat screening-ul 
neonatal „în masă“ pentru depistarea galactozemiei, 
deşi pentru unii copii testul nu mai este „benefi c“ 
(pentru nou-născuţii care au fost afectaţi înainte de a 
se naşte) deoarece la naştere au cataractă,iar alţii pot 
deveni simptomatici înainte de efectuarea testului. 

În afară de galactozemia „clasică“ au fost 
identifi cate mai multe variante Duarte (defi cit 
parţial al enzimei gal-1-P-uridil transferază). Inci-
denţa acestor variante genetice este de aproximativ 
1/4.000 şi unele forme de boală sunt asimpto-
matice.

Teste screening neonatal
Pentru depistarea copiilor cu galactozemie se 

folosesc mai multe teste screening neonatal „în 
masă“.

Clinitestul este cel mai simplu test screening. 
Testul se bazează pe determinarea galactozei într-o 
probă de urină. Acesta se efectuează după 24-36 de 
ore de la introducerea alimentaţiei cu un lapte ce 
conţine lactoză.

În unele ţări se foloseşte testul dintr-o picătură 
de sânge recoltată pe hârtie de fi ltru standardizată 
(card Guthrie) prin care se determină galactoza, 
gal-1-P (galactozo-1-fosfat) şi trasnferaza (Beutler), 
dar uneori rezultatul este obţinut după apriţia 
manifestărilor clinice.

La copiii cu risc crescut se poate determina gal-
1-P din sângele recoltat din cordonul ombilical.

Ideal ca test screening ar fi  cel prin care s-ar 
putea determina activitatea GALT (se foloseşte în 
unele studii pilot).

Dacă testul screening „în masă“ este pozitiv 
copilul trebuie internat în spital unde se vor face 
investigaţii complete.

Dacă galactoza este 15-20 mg/dl se va face o 
reevaluare clinică a copilului (vărsături, scaune, 
creşterea ponderală etc) şi se va repeta testul la o 
oră după ce copilul a primit o masă cu lapte (cu 
lactoză).

Dacă galactoza este între 20-50 mg/dl se va 
determina galactoza în plasmă, glicemia, enzima 
GALT în eritrocite şi analizua genetică.

Se indică alimentaţie fără lactoză până ce 
rezultatele fi nale sunt disponibile.

Internarea de urgenţă este indicată dacă con-
centraţia galactozei este peste 5o mg/dl. Alimentaţia 
fără lactoză va fi  instituită imediat după ce s-au 
recoltat probe desânmge şi urină. Se vor determina 
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galactoza în plasmă, glicemia, gal-1-P în eritrocite, 
substanţele reducătoare în urină şi aminoacizii în 
sânge.

În plus sunt indicate şi investigaţii hepatice, 
renale, teste de coagulare şi echografi e abdominală.

Diagnosticul de galactozemie se bazează în fi nal 
pe determinarea concentraţiei gal-1-P în eritrocite 
(valoarea normală este de 0,3 mg/dl) care poate 
ajunge până la 100 mg/dl în galactozemia „clasică“.

Un test screening pozitiv este urmat de 
electroforeza care identifi că: varianta „clasică” a 
galactozemiei (GG) şi alte variante obişnuite ca 
varianta Duarte (DD) şi varianta compusă (DG – 
duarte galactozemia).

DEFICITUL DE BIOTINIDAZĂ

Biotina are rol de cofactor pentru carboxilaze 
(piruvat, acetil.CoA, propionil şi 3-metl crotonil 
CoA).

Utilizarea biotinei depinde de 2 enzime: holo-
carboxilaza şi biotinidaza. Holocarboxilaza are 
rolul de a lega biotina de carboxilaze, iar biotinidaza 
eliberează biotina din complexul format cu 
carboxilazele avind rol in reciclarea biotinei.

Defi citul acestor enzime este cunoscut ca defi cit 
multiplu al carboxilazelor care determină acidemii 
organice.

Defi citul de holocarboxilază determină mani-
festări clinice din perioada neonatală: eritem 
generalizat, alopecie, urină cu miros de „pisică“, 
infecţii recidivante, manifestări neurologice.

Defi citul de biotinidază este o boală cu trans-
mitere autozomal recesivă (incidenţa de aproximativ 
1/140.000) cu debut în perioada de sugar sau de 
copil mic cu: manifestări cutanate (rash, alopecie), 
convulsii, ataxie, surditate, atrofi e optică, diplegie 
spastică şi întârziere în dezvoltare.

Boala are o evoluţie insidioasă, progresivă, 
motiv pentru care diagnosticul este mai difi cil sau 
este omis. Manifestările clinice tipice sunt prezente 
la aproximativ 50% dintre pacienţi, în timp ce alte 
semne clinice sunt mai puţin specifi ce, cum ar fi  
hipotonia, convulsiile şi întârzierea în dezvoltare 
apar la restul bolnavilor.

Bolnavii benefi ciază de tratament cu biotină. 
În multe state occidentale, defi citul de biotinidază 

a fosst inclus in programul de screening neonatal 
„în masă“.

Determinarea activităţii enzimei biotinidaza se 
face prin metodă semicantitativă clorimetrică sau 
fl uorinetrică într-un eşantion de sânge (picătură) 
recoltat pe o hârtie de fi ltru standardizată.

Teste screening fals negative se notează la nou-
născuţii care au primit transfuzii de sânge sau după 
administrare de catecolamine în perfuzie.

Dacă testul screening este pozitiv se va determina 
nivelul activităţii biotinidazei într-un mililitru de 
ser care va fi  ţinut la gheaţă.

Dacă nivelul enzimei biotinidazî este între 0-
10% din activitatea normală, defi citul este foarte 
sever şi bonavii necesită tratament pe termen liung 
cu biotină (5-20 mg/zi). Dacă nivelul activităţii 
enzimatice este între 10-25%, bolnavii au un defi cit 
moderat şi necesită tratament numai în primulan de 
viaţă (tratament cu biotină – 10 mg/zi).

În afară de determinarea activităţii biotinidazei 
în ser se vor efectua şi alte investigaţii biochimice: 
amoniemia, lactatul în plasmă şi aminoacizii orga-
nici din urină.

SPECTROSCOPIA DE MASĂ ÎN TANDEM 
(TANDEM MASS SPECTROSCOPY – MS/MS)

Spectroscopia de masă în tandem reprezintă cea 
mai performantă metodă pentru diagnosticul bolilor 
genetice de metabolism.

MS/MS este o metodă pentru depistarea şi 
analiza acylcarnitinelor (metoda a început să fi e 
folosită din 1980).

În 1990 au fost iniţiate programe pilot pentru 
screening-ul neonatal al bolilor genetice de 
metabolism. MS/MS este cea ma „revoluţionară“ 
metodă pentru depistarea bolilor genetice de 
metabolism, deoarece permite identifi carea simul-
tană a aminoacidopatiilor, aciduriilor organice şi 
anomaliilor de oxidare a acizilor graşi.

Tehnica acestei metode constă în recoltare unei 
picătiuri de sânge pe o hârtie de fi ltru standardizată 
(card Guthrie).

Testul se efectuează la 24 sau 48 de ore după 
naştere; acest aspect nu este încă bine stabilit. 
Metoda folosită este automată pentru depistarea şi 
analiza acylcarnitinelor.

Acylcarnitinele sunt formate din carnitină liberă 
şi sunt părţi din acyl-CoA derivate din acizi graşi şi 
acizi organici (care au derivat din aminoacizi) prin 
acţiunea carnitin-acyl-CoA transferazelor).

În prezent au fost identifi cate 17 specii (tipuri) de 
acylcarnitină. În funcţie de tipul (specia) de acylcarnitină 
evidenţiată se poate stabili care enzimă este defi citară şi 
deci unde s-a produc blocul metabolic.

Mai multe enzime sunt cunoscute ca având 
specifi citate inegală (diferită) pentru numărul de atomi 
de carbon C2-C8 (carnitin acetil-CoA trans feraza), 
C6-C14 (carnitin octanoil-CoA transferaza) şi C12-
C18 (carnitin palmitoil-CoA transferaza, CPT).
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Analiza Dimensiune/
Mărime Boli/comentariu

Acetilcarnitina C2

Destul de variabil, pooate refl ecta acidoză lactică sau 
cetoză

Propionilcarnitina C3

Aciduria propionică, acidura metilmalonică, defi -cienţa 
de vitamina B12 (maternă/congenitală), defi cienţa 
de holocarboxilază, sintetază, creştre nesigură în 
defi cienţa de biotinidază

Butirilcarnitina C4 Defi cienţa de SCAD, defi cienţa de SCHAD
Izobutirilcarnitina C4 Defi cienţa de izobutiril-CoA dehidrogenază
Metilmalonilcarnitina C4 D3 Aciduria metilmalonică

Izovalerilcarnitina C5

Aciduria izovalerică, defi cienţa de 2-metil-3-
hidroxibitiril-CoA dehidrogenaza; pivaloilcarni- tina 
derivată din antibiotice conţinând piroxil-sulbactam, 
este un izomerşi determină un rezultat fals pozitiv

Tiglycarnitina C5 : 1
Defi cienţa aceto acetil-CoA thiolaza (2-oxothiolaza) 
mitocondrială

2-metil-3-hidroxibutiril 
carnitina C5 :OH Defi cienţa de acetoacetat thiolaza (2-metil-3 

hidrxibutiril-CoA dehidrogenaza)

Hidroxi izovaleril 
carnitina C5 :OH

Defi cienţa de 3-metil-crotonil-CoA carboxilază. 
Defi cienţa de HMG-CoA liaza, aciduria metil-
glutaconică tipul I

Glutarilcarnitina C5 DC Aciduria glutarica tip I
3-metilglutaril 
carnitina C6 DC Defi cienţa de HMG-CoA liaza, aciduria ,metil glutarică 

tipul I

Petanoilcarnitina C8

Defi cieţa de MCA, valproil carnitina este un izomer şi 
poate da rezultat fals pozitiv

Octanoilcarnitina
C8 :1

C10 :2

Creştere nespecifi că în disfuncţie mitocondrială, 
inclusiv terapia cu valproat
Defi cienţa de 2,4-dienoil-coA reductază

Decanoilcarnitina C10 :1 Defi cienţa de MCAD
Decanoilcarnitina C10

C14 :1
C14 :2
C16

C16 :1
C16 :OH

C16 DC

Terapia cu valproat
Defi cienţa de VLCAD
Defi cienţa de VLCAD
Defi cienţa de CPT II, defi cienţa de carnitină-
acilcarnitină translocază
Defi cienţa de VLCAD
Defi cienţa de LCHAD/defi cit de proteină trifuncţională
Defi cienţa de CPT II, defi cienţa de carnitină-
acilcartnitină translocază

Linoleilcarnitina C18 :1

C18 :2

C18 :OH
C18 :1OH
C18 :DC

C18 :1DC

Defi cienţa de CPT II, defi cienţa de carnitină-
acilcarnitină translocază
Defi cienţa de CPT II, defi cienţa de carnitină-
acilcarnitină translocază
Defi cienţa de LCHAD/proteină trifuncţională
Defi cienţa de LCHAD/proteină trifuncţională
Defi cienţa de CPT II, defi cienţa de carnitină-
acilcarnitină translocază
Defi cienţa de CPT II, defi cienţa de carnitină-
acilcarnitină translocază

Abrevieri
Cn – un lanţ de carbon cu numar ne de atomi de carbon drept sau ramifi cat (spectroscopia de masă nu distinge între 
aceste posibilităţi); Cn :1 – un singur lanţ dublu; Cn :2 – două lanţuri duble; DC – specii dicarboxilice; OH – specii 
hidroxi; CPT – carnitin-palmitoil-CoA transferaza; HMG-CoA – 3-hidroxi-3-metil glutaril-CoA; LCHAD – „long 
chain” hidroxiacil-CoA dehidrogenaza; MCAD – „medium chain” acil-CoA dehidrogenaza; 3MCC – 3-metil crotonil-
CoA carboxilaza; SCAD – „short-chain” acil-CoA dehidrogenaza; SCHAD – „short chain” hidroxiacil-CoA 
dehidrogenaza; VLCAD – „very long chain” acil-CoA dehidrogenaza

Tabelul 1. Importanţa speciilor (tipurilor) de acylcarnitine în diagnosticul bolilor  genetice de 
metabolism

Acylcarnitinele sunt sintetizate în mitocondrie. 
Pentru a putea fi  detectate în plasmă, ele trebuie să 

fi e transportate în afara mitocondriei şi apoi din 
interiorul celulei spre exterior (plasmă). Unele 
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acylcarnitine, în special cele cu lanţ lung, sunt 
absorbite pe eritrocite, fapt care face să existe di-
ferenţe între nivelul lor din sânge (picătură de sânge 
uscat) şi cel din plasmă sau ser.

Acylcarnitinele cu lanţ scurt şi mediu sunt fi ltrate 
şi reabsorbite în grade diferite la nivel renal; în 
urină apar cantităţi anormale de acylcarnitine dacă 
nivelul lor plasmatic este crescut sau dacă sinteza 
lor renală este crescută (hipoxie renală) sau dacă 
reabsorbţia tisulară este afectată ca în sindromul 
Fanconi. Acylcarnitinele cu lanţ lung nu apar în 
urină, ele sunt prezente normal în sânge şi bilă.

Formele izomerice (în special cele ramifi cate) 
nesaturate şi decarboxilice, pot fi  identifi cate şi astfel 
au o importanţă deosebită în stabilirea diagnos ticului.

În tabelul 1 sunt prezentate speciile (tipurile) de 
acylcarnitine şi semnifi caţia lor în diagnosticul 
bolilor genetice de metabolism.

Deoarece foarte multe boli genetice de 
metabolism detectate prin MS/MS se pot 
decompensa rapid în perioada de nou-născut, testele 
recoltate trebuie expediate zilnic către un laborator 
specializat care să efectueze rapid analiza. Probele 
recoltate sunt în general stabile timp de 18 luni.

În laborator probele de sânge recoltate pe 
„carduri Guthrie“ sunt tratate cu un solvent, după 
care sunt introduse într-un aparat automat care va 
analiza prin „pierderea“ unui ion carcteristic (m/z 
«mass to change ratio» 85 sau 99).

Un rezultat pozitiv este o urgenţă metabolică şi 
nou-născutul trebuie internat rapid pentru o evaluare 
completă; este indicată repetarea testului şi ulterior 
investigaţii asupra aminoacizilor plasmatici, 
acizilor organici din urină, teste genetice, 
determinarea unor enzime în fi broblaşti în raport cu 
boala genetică de metabolism suspectată.

Dacă testarea pentru confi rmarea diagnosticului 
durează mai mult de câteva ore, în aşteptarea 
rezultatului se va iniţia terapia, chiar dacă copilul 
este asimptomatic.

Un test negativ nu va exclude o nouă testare 
dacă apar manifestări clinice compatibile cu o boală 
de metabolism.

Folosirea acestei metode de diagnostic a 
demonstrat că testul are o foarte mare sensibilitate 
şi specifi citate.
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