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SERVIZI INTEGRATI PER LA SALUTE

Informativa sullo Screening Neonatale Allargato

Che cos'e lo Screening Neonatale Allargato

Lo Screening Neonatale Allargato € un’attivita di sanita pubblica che ha come
obiettivo la diagnosi precoce di alcune malattie congenite. L’identificazione di tali
patologie nei primi giorni di vita € essenziale per intervenire in tempo e in
alcuni casi la tempestivita sulla diagnosi puo salvare la vita. Infatti, la diagnosi
precoce di queste malattie permette un intervento terapeutico farmacologico e/o dietetico
finalizzato alla prevenzione dei possibili danni all’organismo del neonato. Per questo e
evidente quanto lo Screening Neonatale sia 1'unico irrinunciabile strumento per offrire ai
neonati affetti la speranza di una vita migliore, anche normale.

La piu rilevante innovazione nello screening neonatale negli ultimi vent’anni e stata senza
dubbio l'introduzione della spettrometria di massa tandem. Tale tecnica permette
P’analisi contemporanea delle acilcarnitine e degli aminoacidi in pochi microlitri di sangue
essiccato su carta e consente con una singola analisi I'identificazione precoce gia in epoca
neonatale di piu di 40 patologie metaboliche ereditarie che comprendono
acidurie organiche, aminoacidopatie e difetti della B-ossidazione degli acidi
grassi.

Le aminoacidopatie sono associate ad un aumento/riduzione degli aminoacidi, mentre sia
le acidurie organiche che i difetti della -ossidazione degli acidi grassi sono associate ad
una alterazione di valori delle acilcarnitine.

Le malattie obbligatorie per legge su tutto il territorio nazionale

Lo screening neonatale in Italia vede le sue origini negli anni ‘70 con I'avvio di studi
pilota sullo screening neonatale della Fenilchetonuria sulla scia di quanto aveva scoperto e
sviluppato il prof. Robert Guthrie e dell’esperienza americana gia avviata dal 1963.
Successivamente, negli anni ‘80, furono introdotti a livello regionale lo screening per
I'Ipotiroidismo Congenito e quello per la Fibrosi Cistica. L'obbligatorieta per lo screening
neonatale di queste 3 patologie e stato poi sancito dalla Legge n° 104 del 05/02/1992 ed &
stato successivamente regolamentato da decreti regionali di attivazione dei programmi.

Dal 2006 ad oggi, solo alcune Regioni hanno previsto I’adozione dello screening
neonatale allargato a un numero superiore alle tre malattie menzionate.

La legge 167 del 4/08/2016

Dopo una battaglia durata diversi anni, finalmente il 4 agosto 2016 lo
Screening Neonatale Allargato ¢ diventato obbligatorio su tutto il territorio
nazionale grazie alla Legge n° 167/2016 (entrata in vigore il 15 settembre 2016)
ed e stato inserito nei LEA (Livelli Essenziali di Assistenza).

La Legge n° 167 prevede il passaggio di obbligatorieta da 3 a 40 malattie identificabili
attraverso lo screening.

L’effettiva esecuzione della legge prevede, pero, un protocollo operativo che
non ¢ stato ancora completato, in quanto dovra essere predisposto dal Ministero della
Salute previo coinvolgimento delle societa scientifiche, della Conferenza Stato Regioni e di
Agenas. Dal testo di legge € lecito dedurre che nel Protocollo saranno indicate le
patologie oggetto di screening, finora non ancora definite. Per una reale entrata a
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regime dello screening neonatale allargato gratuito e obbligatorio in tutti gli ospedali,
dunque, sara necessario molto piu tempo di quanto previsto.

Poche volte come in questo caso, pero, la tempestivita ¢ importante: i bambini nascono
ogni giorno e — fin quando lo screening non sara realta — ogni giorno qualcuno di questi
potra perdere l'occasione di una diagnosi precoce e pagare con la salute o con la vita
I’attesa nell’applicazione della legge.

SI Health offre il servizio SUBITO e PER TUTTA L’ITALIA

SI Health, nell’attesa che lo Screening Neonatale Allargato diventi operativo in tutti
gli ospedali italiani, ha attivato una collaborazione con I’'Ospedale “Meyer” di Firenze, che
da piu di 10 anni attua lo Screening Neonatale Allargato, consentendo I’analisi sulle
seguenti 47 malattie genetiche e metaboliche:

Fenilchetonuria

Iperfenilalaninemia benigna

Deficit biosintesi cofattore

tetraidrobiopterina

Deficit rigenerazione cofattore

tetraidrobiopterina

Deficit dell’acil CoA deidrogenasi a

catena media

Acidemia glutarica tipo I

Acidemia Isovalerica

Malattia delle urine allo sciroppo

d’acero

9. Tirosinemia tipo I

10. Deficit del trasporto della carnitina

11. Deficit dell’idrossiacil CoA
deidrogenasi a catena lunga

12.Deficit della proteina trifunzionale

13. Deficit dell’acil CoA deidrogenasi a
catena molto lunga

14. Aciduria 3-Idrossi 3-metil glutarica

15. Deficit del Beta-chetotiolasi

16. Acidemia Metilmalonica (ChlA)

17. Acidemia Metilmalonica (ChIB)

18. Acidemia Metilmalonica (Mut)

19. Acidemia Propionica

20. Acidemia Metilmalonica (CblC)

21.Acidemia Argininosuccinica

22.Citrullinemia tipo I

23.Omocistinuria (deficit di CBS)

24.Tirosinemia tipo IT

25. Deficit di Carnitina palmitoil-

transferasi I

S

-

il

oS

26. Deficit Multiplo delle carbossilasi

27. Acidemia Metilmalonica (ChID)

28. Argininemia

29, Citrullinemia tipo IT

30.Ipermetioninemia

31.Tirosinemia tipo III

32. Deficit di Carnitina palmitoil-
transferasi

33. Acidemia glutarica tipo II

34. Deficit dell’acil CoA deidrogenasi a
catena corta

35. Deficit Carnitina/acil-carnitina
translocasi

36. Deficit del 3-Metil crotonil-CoA
carbossialsi

37.Deficit del 2-Metil butirril-CoA
deidrogenasi

38. Aciduria 3-Metil glutaconica(tipo 1,
2,3,5

39. Deficit del Isobutirril-CoA
deidrogenasi

40. Aciduria Malonica

41. Deficit del Dienoil reduttasi

42.Deficit del 3-OH acil-CoA
deidrogenasi a catena media/corta

43. Aciduria 2-Metil 3-idrossi butirrico

44.Encefalopatia Etilmalonica

45. Deficit di Ornitina transcarbamilasi

46. Deficit di metilene tetraidrofolato
reduttasi

47.Deficit di ornitina transcarbamilasi

Il metodo prevede il prelievo di una goccia di sangue dal tallone del neonato entro 72 ore
dalla nascitat. Lo spot di sangue € fatto essiccare su carta bibula e inviato al laboratorio
dell'Ospedale "Meyer" di Firenze, che invia entro qualche giorno il risultato.

Il servizio ¢ attivo in tutta Italia, € rapido e sicuro e prevede:

! Anche se il nostro consiglio & quello di eseguire il test entro 72 ore dalla nascita - per poter agire
tempestivamente in caso di positivita al test - & chiaramente possibile eseguire lo Screening Neonatale
Allargato anche nei mesi successivi alla nascita, soprattutto in presenza di sospetto o familiarita.
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1. Servizio corriere per il trasporto del Kit (contenente carta bibula opportunamente
confezionata e preparata per l'invio al laboratorio) presso il domicilio della madre e,
successivamente dall’Ospedale dove avviene la nascita (dopo 36 -72 ore dal parto) al
laboratorio dell’Ospedale “Meyer” di Firenze

2. Monitoraggio online del percorso in strada del Kit fino a raggiungimento destinazione

3. Rapporti diretti con il laboratorio di analisi genetica del Meyer di Firenze

4. Comunicazione alla famiglia del risultato del test

5. Tutoraggio in caso di ripetizione del test per conferma della diagnosi (senza costi
aggiuntivi)

6. Intervento di invio a Centri di riferimento specializzati in caso di diagnosi di malattia

7. Supporto medico, psicologico e di assistenza qualora ne avesse necessita

Il costo dell’intero servizio € di 240 euro.

Per info e contatti:

cell. 3462255144/3467348988
mail: info@screeningneonataleallargato.it

Viale della Repubblica 128, 70126 - Bari
P.IVA 078117907
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