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OGGETTO: eT,ror~ metabolici congeniti. 

Facendo seguito alle·circolari n. 73/92 e n. 11/93, relative a! 
l'erogazione gratuita di prodotti dEtetici, si ritiene utile fornire alcu 
ni chiarimenti in merito all'argomento indicato in oggetto; 

Nel termine generico "errori metabolici congeniti" sana da ri ­
eomprendersi: 
1) le malattie congeni te del metabolismo degli aminoacidi (fen.:U.¥!:lS<ton~ 

tirosinemia, leucinosi, ecc.); 
2) Ie malattie eongenite del metabobsmo dei carboidrati (glicogenosi, ga­
lattosemia, ece.); 

) 1 3) acidemie organiche ed acidosi lattiche primitive; 
i4) malattie congenite del metabolismo delle purine delle pirimidine (m~t I 

tia di Leseh-Nyghan, xantinuria ereditaria, ecc.); I 

\ 
i5) disordini congeniti del metabolismo delle lipoproteine, dei lipidi e I 

idella betaossidazione; i 
6) malattie ereditarie delmetabolismo delle porfirine e dell'eme (porf'i ­
rie, ittero ereditario e disordini del metabolismo della bilirubina); I
7) malattie del metabolismo dei metalli (malattia di Wilson, malattia di !
 

Menkes, emocromatosi, ecc.);
 
8) malattie perossisomiali (sindrome di Zellweger, malattia di Refsum,
 
ecc. ) ;
 
9) malattie lisosomiali (mucopolisaccaridosi, mucolipidosl, ecc. ) ;
 
10) malattie congenite dei sistemi di trasporto di membrana (cistinuria 

\
\
 

malattia di Hertroup, ecc.).
 
Le patologie sopraindicate devono essere biochimieamente accertate e \ 

diagnosticate dalle strutture gis. indicate nell circolare n. 73/92, Ie \ 

quali dovranno altresi farsi carico di preseri ere tutti i prodotti che I
i 
(per queste specifiche 

RE) 
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patologie sono indispe abili ed insostituibili e I 

\quindi da considerarsi, ~tutti gli effett", 
I 
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