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SCREENING OBBLIGATORIO PER L'ATROFIA MUSCOLARE SPINALE (SMA)
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Art. 1
(Obbligatorieta dello screening neonatale per
I'atrofia muscolare spinale)

1. Al fine di garantire la diagnosi precoce in eta
neonatale e la relativa somministrazione di efficaci
terapie farmacologiche, € obbligatorio lo screening
per l'atrofia muscolare spinale (SMA), ai sensi
della legge 19 agosto 2016, n. 167 (Disposizioni in
materia di accertamenti diagnostici neonatali ob-
bligatori per la prevenzione e la cura delle malattie
metaboliche ereditarie).

2. Per la durata massima di ventiquattro mesi,
e in ogni caso sino alla revisione e aggiornamento
della lista delle patologie da ricercare attraverso lo
screening neonatale, ai sensi del comma 2-bis
dell'articolo 4 della legge 167/2016, le disposizioni
contenute in questa legge hanno natura di pro-
getto pilota sperimentale.

Art. 2
(Tempi e modalita del prelievo)

1. Lo spot ematico per lo screening di cui all’ar-
ticolo 1 sara prelevato al neonato dal punto nascita
interessato contestualmente a quello dello scree-
ning neonatale esteso e raccolto su un cartoncino
dedicato Dried blood spot (DBS), entro e non oltre
I'arco temporale di 48-72 ore di vita del neonato.

2. Il cartoncino deve contenere il codice identi-
ficativo del punto nascita, il nome e cognome del
neonato, la data e I'ora di nascita e la data e I'ora
del prelievo. La anagrafica del paziente verra ge-
nerata mediante acquisizione digitale dei dati ri-
portati sul cartoncino.

3. | cartoncini di cui ai commi 1 e 2 devono es-
sere raccolti assieme a quelli degli screening ob-
bligatori e inviati presso il Centro regionale dello
screening neonatale dove verranno raccolti e in-
viati al Laboratorio di genomica di cui all’articolo 4,
accompagnati da un modulo sottoscritto, rispetti-
vamente, dagli operatori addetti alla preparazione,
alla consegna e alla ricezione.

Art. 3
(Tempi e modalita del test)

1. Il test genetico é effettuato entro e non oltre
I'arco temporale di due-cinque giorni dall’accetta-
zione del campione prelevato e con le modalita
stabilite dal centro di riferimento.
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Art. 4
(Laboratorio di medicina genomica competente)

1. Il Laboratorio di medicina genomica compe-
tente per le attivita di cui agli articoli 2 e 3 & quello
istituito presso I'Unita operativa semplice diparti-
mentale di diagnostica complessa con sede a Pe-
saro presso il presidio ospedaliero San Salvatore
— Dipartimento di diagnostica.

2. Il responsabile del Laboratorio di cui al
comma 1 puo integrare e modificare i tempi e le
modalita previste dagli articoli 2 e 3, sulla base di
apposita relazione approvata dalla direzione sani-
taria della ASL di riferimento.

Art. 5
(Esito del test)

1. In caso d’identificazione di un neonato affetto
da SMA, il risultato € confermato su un nuovo cam-
pione di DNA estratto dallo stesso DBS, comuni-
cato al punto nascita di riferimento e da questo alla
famiglia, che é indirizzata presso un servizio di ge-
netica medica della Regione per effettuare una
completa consulenza specialistica. Contestual-
mente € eseguito un prelievo ematico per la con-
ferma del risultato su un campione di sangue fre-
sco e per la determinazione del numero di copie
del gene SMN2, I'emissione del referto di diagnosi
molecolare di SMA e la definizione della prognosi.

Art. 6
(Presa in carico)

1. Il neonato identificato affetto da SMA ¢ indi-
rizzato dal servizio di genetica medica di cui all’ar-
ticolo 4 presso i Centri terziari di cura della SMA
della Regione per I'eventuale terapia e la catam-
nesi.

Art. 7
(Protocollo operativo)

1. Entro e non oltre quindici giorni dalla data di
entrata in vigore delle presenti disposizioni, il Di-
rettore del Laboratorio di cui all’articolo 4 adotta,
con il parere obbligatorio e vincolante del direttore
sanitario della ASL competente, un protocollo ope-
rativo con cui vengono definite le metodologie
standardizzate da utilizzare nello svolgimento del
test genetico.
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Art. 8
(Modifiche modalita operative screening)

1. La Giunta regionale pu0 provvedere a modi-
ficare le modalita operative dello screening previ-
ste dalle presenti norme, sulla base di motivate va-
lutazioni susseguenti alla sua prima applicazione,
ovvero qualora alcune disposizioni previste doves-
sero interferire con I'utilizzo delle migliori metodo-
logie standardizzate oggetto del protocollo opera-
tivo di cui all’articolo 7.

Art. 9
(Invarianza finanziaria)

1. Allattuazione di questa legge si provvede
nellambito delle risorse umane, strumentali e fi-
nanziarie disponibili a legislazione vigente e co-
mungue senza nuovi o0 maggiori oneri per il bilan-
cio regionale.




