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screening prenatale delle malattie metaboliche: con lo scopo (ipotetico) di 
diagnosticare una malattia metabolica rilevando i valori di alcuni metaboliti urinari 
fetali su un campione di liquido amniotico.fetali su un campione di liquido amniotico.

Non esistono in letteratura pubblicazioni scientifiche riguardanti un trial clinico di 
validazione prenatale relativi a questo genere di test. 

Quindi, allo stato attuale, non esiste un supporto scientifico circa la validità e 
l’affidabilità di tale tecnica a livello prenatale. 

Diverso è il caso dello screening neonatale delle malattie metaboliche la cuiDiverso è il caso dello screening neonatale  delle malattie metaboliche, la cui 
valenza scientifica è ampiamente documentata. 

Nel referto dell’esame è chiaramente indicato che: “si precisa che l’esame ha solo 
l di i di di i di t t dvalore di screening, non di diagnosi di certezza, presentando ……… 

un’attendibilità non assoluta compresa tra il 50% ed il 90%”. 

Position statement: il ns. centro ritiene che sia inappropriato, oltre che pp p
rischioso, offrire l’esame in argomento a livello prenatale, in quanto  il test non è 
affidabile (non consentendo una diagnosi certa) e non è supportato da trial clinici 
che ne dimostrino l’efficacia e l’attendibilità, presupposto imprescindibile affinché 
un qualsiasi test possa venir adottato a livello diagnostico, soprattutto se in fase 
prenatale.
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