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Art. 6.
Disposizioni finanziarie

1. All’onere complessivo del presente provvedimento
determinato in euro 6.449.478,21 lordo stato si provvede
a valere sulle disponibilita dell’anno finanziario 2016 del
capitolo 1. 2139/6 «Spese per le procedure di reclutamen-
to del personale docente, educativo, a.ta, della scuola,
per la mobilita e la valorizzazione professionale del per-
sonale a.t.a., ivi compresi i compensi, il rimborso spese di
trasporio ai componenti le commissioni giudicatrici e di
vigilanza e le spese per le attivitd di formazione e valuta-
zione incluse nelle procedure sunnominate, Compensi ad
estranei all’amministrazione dello Stato per speciali pre-
stazioni nelle predetie commissioni di concorsoy iscritto
nel bilancio del Ministero dell’istruzione, dell’universita
e della ricerca,

Il presente decreto entra in vigore il giorno successivo
a quello della sua pubblicazione nella Gazzetta Ufficiale
della Repubblica italiana.

Roma, 31 agosto 2016

I Ministro dell’istruzione,
dell 'universita e della
ricerca
GIANNINI
1l Ministro dell’'economia
e delle finanze
Papoan

Registraio alla Corte dei conti il 18 otiobre 2616
Ufficio di controllo sugli atti del MIUR, MIBAC, Min. sahite e Min,
lavere, foglio n. 3876
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MINISTERO DELLA SALUTE

DECRETO 13 ottobre 2016.

Disposizieni per ’avvio dello sereening neonatale per 1a
diagnosi precoee (i malattie metaboliche ereditarie.

IL MINISTRO DELLA SALUTE

Visto I'art. 32 della Costituzione;

Vista la legge 27 dicembre 2013, n. 147, recante «Di-
sposizioni per la formazione del bilancio annuale e plu-
riennale dello Stato (Legge di stabilita 2014)», e succes-
sive modificazioni, e in particolare I’art. 1, comma 229,
primo periodo, il quale dispone che il Ministro della salu-
te adotti un decreto ministeriale, sentiti I’Istituto superiore
di sanita (ISS) e la Conferenza permanente per i rapporti
tra lo Stato, le regioni e le Province autonome di Trento
e di Bolzano, per I’avvio, anche in via sperimentale e nel
fimite di cinque milioni di euro, deilo screening neonatale
per la diagnosi precoce di patologie metaboliche eredita-
rie, per Ia cui terapia, farmacologica o dietetica, esistano
evidenze scientifiche di efficacia terapeutica o per le quali
vi siano evidenze scientifiche che una diagnosi precoce
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neonatale comporti un vantaggio in termini di accesso a
terapie in avanzato stato di sperimentazione, anche di tipo
dietetico;

Vista, altres], Ia legge 23 dicembre 2014, n. 190, recan-
te «Disposizioni per la formazione del bilancio annuale
e pluriennale dello Stato (Legge di stabilitd 2015)» ¢ in
particolare Iart. 1, comma 167, a tenore del quale «L.’au-
torizzazione di spesa di cui al comma 229 dell’art. | della
legge 27 dicembre 2013, n. 147, & incrementata di 5 mi-
lioni di euro annui a decorrere dali*anno 2015»;

Vista la legge 19 agosto 2016, n. 167, recante «Dispo-
sizioni in materia di accertamenti diagnostici neonatali
obbligatori per [a prevenzione e la cura delle malattic me-
taboliche ereditarien;

Visto il secondo periodo del citato art. [, comma 229
della legge n. 147 del 2013, con il quale si prevede che il
Ministro della salute definisca ’elenco delle patologie su
cui effettuare lo screening neonatale;

Ritenuto opportuno definire, per Ia stretta interconnes-
sione tra quanto previsto dal primo e dal secondo periodo
del citato art. 1, comuma 229, Ielenco delle patologie qua-
le allegato al presente decreto ministeriale che dispone
’avvio dello screening neonatale;

Considerato Ielenco delle patologie predisposto dal
Gruppo di lavoro per la «elaborazione di linee guida cli-
niche per I‘individuazione di protocolli applicativi per lo
screening neonatale estesow, gia istituito presso I’ Agen-
zia nazionale per i servizi sanitari regionali - Age.na.s.;

Tenuto conto che i} nuovo agsetto normativo determina
Pobbligo di rafforzare ed estendere gli attuali programmi
di screening neonatale a tutto il territorio nazionale per
unga efficace prevenzione delle malattic metaboliche ere-
ditarie, sulla base dei progressi delle teeniche diagnosti-
che, favorendo la massima uniformita nell’applicazione
della diagnosi precoce neonatale sul territorio nazionale e
I'individuazione di bacini di utenza oitimali proporziona-
ti all’indice di natalita;

Visto il decreto del Presidente del Consiglio dei mini-
stri 9 luglio 1999, recante «Atto di indirizzo ¢ coordina-
mento aile regiont ed alle province autonome di Trento e
Bolzano in matetia di accertamenti utili alla diagnosi pre-
coce delle malformazioni e di obbligatorieta del controllo
per Pindividuazione e il tempestivo trattamento dell’ipo-
tiroidismo congenito, della fenilchetonuria e della fibrosi
cisticaw;

Visto il decreto ministeriale 18 maggio 2001, n. 279,
recante «Regolamento di istituzione delfa rete naziona-
le delfe malattie rare ¢ di esenzione dalla partecipazio-
ne al costo delle relative prestazioni sanitarie, ai sensi
deil’art. 5, comma 1, lettera b), del decreto legislativo
29 aprile 1998, n, 124»;

Visto il decreto legislativo 30 giugno 2003, n. 196, re-
cante «Codice in materia di protezione dei dati personalin;

Visto [’Accordo tra il Governo, le regioni e le Provin-
ce autonome di Trento e Bolzano sy «Riconoscimento di
Centri di coordinamento regionali /o interregionali, di
presidi assistenziali sovraregionali per patologie a bassa
prevalenza ¢ sull’attivazione dei registri regionali ed in-
terregionali delle malattie rare», sancito dalla Conferenza
Stato-regioni (Rep. Atti n. 103/CSR del 10 maggio 2007);
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Visto I’ Accordo sancito tra il Governo, le regioni ¢ [e
Province Autonome di Trento e di Bolzano sul documen-
fo «Piano nazionale per le malattie rare (PNMR)» (Rep.
Atti n. 140/CSR del 16 ottobre 2014);

Vista I’ Autorizzazione n. 8/2014 «Autorizzazione ge-
nerale al trattamento dei dati genetici - 11 dicembre 2014»
del Garante per la protezione dei dati personali, pubblica-
ta nella Gazzefra Ufficiale n. 301 del 30 dicembre 2014;

Ritenuto che Pesecuzione dello screening neonatale
possa giovarsi positivamente della riorganizzazione dei
punti nascita prevista dall’«Accordo tra if Governo, le
regioni e le province autonome di Trento e Bolzano, le
province, i comuni e le comunitd montane suf documen-
to concernente “Linee di indirizzo per la promozione ed
il miglioramento della qualita, della sicurezza e dell*ap-
propriatezza degii interventi assistenziali nel percorso
nascita e per la riduzione del taglio cesareo™ sancito in
Conferenza Unificata il 16 dicembre 2010;

Fermo restando quanto previsto in tema di screening
neonatale obbligatorio dalla legge 5 maggio 1992, n. 104,
recante «Legge-quadro per Passistenza, Iintegrazione
sociale ¢ i diritti delle persone handicappatey, dall’art. 6,
dalla legge 23 dicembre 1993, n. 548, recante «Disposi-
zioni per la prevenzione e la cura della fibrosi cistica, e
dal richiamato decreto del Presidente del Consiglio dei
ministri 9 luglio 1999;

Considerato che per garantire ghi standard qualitativi
degli screening neonatal, ridurre il numero di richiami
dei nati esaminati e ottimizzare i tempi di intervento per
la presa in carico clinica, nonché per favorire 'uso effi-
ciente delle risorse, & oppottuno che i laboratori per lo
screening operino su adeguati bacini di utenza, anche tra-
mite appositi accordi interregionali;

Dato atto che lo screening neonatale esteso mediante
la tecnica diagnostica denominata «Spettrometria di mas-
sa fandenty (MS/MS) & gid attuato in alcune regioni, in
aggiunta agli screening obbligatori sopra enunciati, sulla
base di appositi atfi regionali;

Dato atto che in alcune regioni sono utilizzate anche
altre tecnologie per lo screening di alcune patologie me-
taboliche ereditarie;

Considerato che diversi metodi potranno in futuro es-
sere utilizzati per lo screening neonatale esteso in base
alle aggiornate evidenze scientifiche;

Considerato che, sulla base degli attuali standard di 1i-
ferimento nazionali e internazionali, la raccolta detlo spot
ematico per lo sereening neonatale, sia obbligatorio che
esteso, avviene fra le 48 e le 72 ore di vita del neonata,
anche nelle situazioni di parto a domicilio;

Considerata importanza dell'invio tempestivo dei
campioni dai punti nascita ai laboratori per lo scree-
ning neonatale, nel rispetto degli standard qualitativi
raccomandati;

Considerato che I'implementazione dello screening
neonatale esteso va condotta all’internc di percorsi dia-

— 102 —§

gnostico-terapeutici che assicurino controllo e uniformita
nella definizione dei casi, nonché la standardizzazione dei
protocolli di cura e di follow-up presso i centri clinici per
le malattie metaboliche ereditarie, individuati dalle Re-
gloni & PPAA all’interno della rete malattie rare;

Ritenuto opportuno che le regioni stipulino accordi per
ottimizzare [*utilizzo delle risorse e delle competenze dij-
sponibili nei laboratori e nei centri gid operativi per le
malattie metaboliche ereditarie, anche in relazione al nu-
mero dei nati e alla popolazione residente;

Ravvisata la necessitd di prevedere azioni di forma-
zione sullo SNE per if personale sanitario coinvolto nel
percorso nascita, nonché iniziative di aggiornamento pro-
fessionale per gli operatori coinvolti nel programma di
screening, come pure iniziative di informazione sull’im-
portanza della diagnosi precoce delle patologie metaboli-
che ereditarie per tutta la cittadinanza;

Visto il decreto interministeriale del Ministro della
salute e del Ministro dell’economia e delle finanze del
2 aprile 2015, n. 70, «Regolamento recante definizione
degli standard qualitativi, strutturali, tecnologici e quan-
titativi relativi all’assistenza ospedalieran, pubblicato
nella Gazzerta Ufficiale il 4 giugno 20135, Serie generale
n. 127;

Sentito I’Istituto superiore di sanita;

Acquisito il parere del Garante per la protezione dei
dati personali in data 20 aprile 2014;

Sentita la Conferenza permanente per i rapporii tra lo
Stato, le regioni e le province autonome di Trento e di
Bolzano, nella seduta del / /2016;

Decreta:

Art, I,

Malattie metaboliche ereditarie da
sotioporre a screening neonatale esteso

1. Lo screening neonatale esteso, previsto dall’art. 1,
comma 229, della legge 27 dicembre 2013 n. 147, di se-
guito indicato come SNE, ¢ effettuato, anche in via spe-
rimentale, sino a concorrenza delle risorse finanziarie di-
sponibili, per la diagnosi precoce delle patologie elencate
nelle Tabelle 1 e 2 allegate al presente decreto, che costi-
tuiscono il parnel di base comune a livello nazionale, sui
nati a seguito di parti effettuati nelle strutture ospedaliere
o a domicilio, utilizzando il campione ematico essiccato
su carta bibula, di seguito indicato come spor ematico,
raccolto con le modalita di cui all’art. 3.

2. 11 Ministero della salute, avvalendosi della collabo-
razione dell’Istituto superiore di sanita, dell’ Agenzia na-
zionale per i servizi sanitari regionali (Age.na.s.) e delle
regioni e province autonome, e sentite le societd scienti-
fiche di settore, sottopone a revisione periodica almeno
triennale la lista della patologie di cui alle tabelle 1 ¢ 2
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allegate, in relazione all’evoluzione nel tempo delle evi-
denze scientifiche in campo diagnostico-terapeutico per
le malattie metaboliche ereditarie.

3. L’Istituto superiore di sanitd, con procedure di con-
senso a livello nazionale che coinvolgano le Societa
scientifiche di settore, I’Age.na.s. le regioni e province
autonome, le associazioni di pazienti maggiormente rap-
presentative, tenendo corto delle evidenze scientifiche
internazionali, procede all’aggiornamento dei profili qua-
li~quantitativi dei marker primari necessari per ’identifi-
cazione dei soggetti positivi allo SNE ed eventualmenta
connessi al rischio di scompenso metabolico precoce.

Art, 2,

Informativa e consenso allo SNE

1. Lo SNE ¢ effettuato, previa idonea informativa di
cui al comma 2, fornita agli interessati dagli operatori del
punto nascita. Ove appositi atii nazionali o regionali non
stabiliscato ’obbligatorieta all’esecuzione dello SNE,
deve essere acquisito il consenso informato all’esecuzio-
ne dello SNE e al trattamento dei dati personali del neo-
nato, ai sensi dell’art. 13 del decreto legislativo 30 giugno
2003, n. 196, rilasciato dai genitori naturali o dal soggetto
che esercita la responsabilitd genitoriale sul neonato.

2. L’informativa, redatta a cura delle regioni e provin-
ce altonome in un lingnaggio facilmente comprensibile e
tradotta nelle lingue maggiormente diffuse nel tetritorio,
deve precisare sinteticamente e in modo colloquiale quali
sono gli scopi e le modalita dello SNE; il carattere facol-
tativo oppure obbligatorio della procedura di screening;
le specifiche finalitd perseguite (cura e, qualora lo SNE
dia esito positivo, consulenza genetica); le modalita dj ef-
fettuazione del fest e le malattie testate; i risultati conse-
guibili, ivi comprese eventuali notizie inattese conosciute
per effetto della diagnostica differenziale delle malattie
di cui alla tabella 3 allegata, che condividono i marker
primari con quelle elencate nella tabella 1; le modalitd e i
tempi di conservazione dei campioni; F’ambito di comu-
nicazione dei dati, specie con riferimento ai laboratori di
screening neonatale, al centri clinici di riferimento e al
Registro nazionale delle malattie rare, al quale i dati sono
comunicati tramite i registri regionali,

3. La raccolta del consenso informato, di cui al com-
ma ], deve essere effettuata prima dell’esecuzione
del test di screeming, secondo i contenuti di cui al mo-
dello all’allegato A al presente decreto, che ne costituisce
un esempio, Deve contenere il consenso all’effettuazione
dello screening, al trattamento dei dati nonché alla con-
servazione dei campioni.
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Art, 3.

Raccolta, invio e conservazione dello spot ematico

1. Lo spot ematico ¢ raccolto, previa idonea informati-
va ¢ acquisizione del consenso informato come previsto
dall’art. 2, fra le 48 e le 72 ore di vita del neonato:

@) in caso di parto presso un punto nascita, dal perso-
nale del punto stesso, specificatamente formato;

b) in caso di parto a domicilio, dal professionista che
ha assistito al parto, che provvede all’immediata conse-
gna dello spof ematico al punto nascita di riferimento,

2. Per oftimizzare P'utilizzo delle risorse disponibili,
lo spor ematico, raccolto ai fini delio screening neona-
tale obbligatorio delle patologie previste dal decreto del
Presidente del Consiglio dei ministii 9 luglio 1999, & uti-
lizzato anche per ’effettuazione dello SNE. Nel rispetto
di quanto previsto dall’art. 22 comma 7, del decreto legi-
slativo 30 giugno 2003, n. 196, il cartoncino contenente
lo spot ematico, firmato dal sanitario o dal responsabile
della struttura in cui & stato effettuato il prelievo, deve
contenere, olire ai dati identificativi del nato anche i dati
anamnestici e clinici rilevanti per fa condizione clinica del
nato, quali peso ed etd gestazionale del nato, trattamenti
e alimentazione del neonato e della madre, le eventuali
trasfusioni, le condizioni cliniche patticolari, le modali-
ta del parto nonché i riferimenti necessati per consentire
una rapida reperibilita del nato, in case di richiamo, e una
corretta interpretazione dei risultati analitici.

3. Nei nati pretermine o con peso non adeguato all’eta
gestazionale o in nutrizione parenterale o trasferiti o di-
messi o usciti prima delle 48 ore di vita, la raccolta dello
spot ematico, da effettuarsi comunque prima della dimis-
sione, deve essere ripetuta nel primo mese di vita, secon-
do protacolli specifici basati su evidenze scientifiche. Nej
neonati da sottoporre a terapia trasfusionale con emo-
componenti o emoderivati il campione & prelevato prima
dell’intervento, indipendentemente dalle ore di vita del
neonato, con ripetizioni del prelievo secondo protocolli
specifici basati su evidenze scientifiche.

4. Lo spot ematico & prelevato su tutti i nati vivi, com-
presi i nati vivi con successivo exifus entro le 48-72 ore
di vita per i quali il prelievo & effettuato «peri-mortem”;
tale evento é comunicato al Laboratorio di screening ne-
onatale e al Centto clinico di cui all’art, 4, per la succes-
siva consulenza genetica da fornire ai genitori in caso di
positivita,

5. Gli spot ematici raccolti nel punto nascita sono invia-
ti al laboratorio per lo screening neonatale di cui allart. 4,
tramite un servizio di trasporto dedicato che assicuri la
consegna dej campioni entro 24/48 ore dal prelievo e, co-
munque, solo in casi eccezionali, non oltre le 72 ore.

6. Le regioni ¢ le province autonome, nel quadro delle
pitiampie misure di sicurezza di cui alP’art. 31 del decreto
legislativo 30 giugno 2013, n. 196, definiscono protocalli
operativi per individuare specifici accorgimentt idonei a
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garantire la sicurezza relativa a prelievo, consegna, tra-
sporto, tracciabilitd e conservazione degli spot ematici e,
in particolare, garantendo Ia protezione dell’identita del
neonato mediante 'utifizzo di un codice identificativo
durante ["esecuzione del test. Tali protocolli devono an-
che individuare le modalitd e i tempi di conservazione
delle registrazioni per ricostruire la tracciabilitd degli spot
ematici e dei soggetti sottoposti a sereening.

7. Il materiale biologico residuc derivante dalle attivita
di screening neonatale va conservato secondo le modalita
previste dalla normativa vigente in tema di raccolia e con-
servazione di materiale biologico.

Art. 4,

Sistema di screening neonatale

1. II sistema di screening neonatale & un’organizzazio-
ne regionale o interregionale a carattere multidisciplinare
deputata a garantire I’intero percotse dello screening ne-
onatale dal test di screening, alla conferma diagnostica,
alla presa in carico e al trattamento del neanato, con un
coordinamento regionale dell’intero sistema di scree-
ning neonatale. Esso pertanto deve prevedere i seguenti
elementi:

a) Laboratorio di screening neonatale,

Laboratorio del SSN che effettua il test di I livello per
lo screening delle malattie metaboliche ereditarie, di cui
alle tabelle ! e 2 allegate, entro 24/48 ore dall’arrivo del-
lo spot ematico, mediante la metodica «spetirometiia di
massa fandenm o altre metodiche aggiornate ¢ validate in
base alle nuove evidenze scientifiche. Detto laboratorio,
avente bacino regionale o interregionale, & dotato di per-
sonale specificatamente formato, in numero adeguato per
le attivita svolte, nonché incaricato al trattamento dei dati
personali. Il laboratorio di screening neonatale garantisce
anche [*esecuzione, laddove appropriato, del second-tier
test. H laboratorio di screening neonatale deve possedere
strumentazione analitica e dispositivi adeguati a garantire
la continuita, la qualita e I’adeguatezza delle prestazioni
erogate, Nelle more della costituzione del Centro di co-
ordinamento previsto dall’art. 1, cormnma 229, della legpe
27 dicembre 2013, n. 147 ¢ della successiva individuazio-
ne di detto Centro da parte delle regioni e province auto-
nome di bacini di utenza ottimali proporzionati alPindice
di natalita, I’apertura di un nuovo laboratorio di screening
neonatale deve fare rviferimento a un bacino demografico
che nel quinguennio precedente abbia registrato un va-
lore medio annuo di nati non inferiore a sessantamila,
nell’ambito di una regione o provincia autonoma o di pil
regioni o province autonomie, anche non contigue, tra loro
legate da accordi formali per Pinvio degli spof ematici e
[’esecuzione degli screening. Le regioni e province auto-
nome, nell’ambito della [oro autonomia e tenuto conto di
quanto gia implementato in tale ambito, possoino decidere
se avvalersi di un unico laboratorio di screening neona-
tale per lo sereening delle patologie oggetio dello SNE

e per le altre patologie oggetto di screening obbligatori,
quali I’ipotiroidismo congenito e la fibrosi cistica, oppure
utilizzare laboratori diversi.

b) Laboratorio per i test di conferma diagnostica.

Laboratoric del SSN incaricato delPesecuzione dei test
di II livello per lo SNE. Deve essere dotato di persona-
le formato ¢ di adeguata strumentazione. Deve garantire
I’effettuazione dei test di conferma diagnostica anche in
condizione d’urgenza, assicurando il collegamento con il
Centiro clinico, di cui alla successiva lettera ¢}, e la comu-
nicazione tempestiva dei risultati positivi.

¢) Centro clinico.

1T Centro clinico per le malattie metaboliche ereditarie
oggetto di screening & parte della rete di assistenza per le
malattie rare. Deve essere provvisto di petsonale forma-
to e dotazioni adeguate, anche per la gestione tempestiva
all’emergenza-urgenza sulle 24 ore. Garantisce la confer-
ma diagnostica avvalendosi di un proprio laboratorio o in
collegamento con un laboratorio di cui alla lettera 3). E
deputato alla presa in carico e al trattamento dei neonati
riconosciuti affetti da malattic metaboliche ereditarie, ivi
inclusa la gestione intensiva dei neonati in condizioni cri-
tiche di scompenso metabolico. Il centro clinico esegue il
Jollow up del bambino positivo e gestisce la relazione e
il counseling genetico alla famiglia, nonché nell’ambito
della rete delle malattie rare stabilisce le relazioni con i
servizi territoriali inclusa [a pediatria di libera scelta.

d} Coordinamento regionale del sistema screening.

Ogni regionte e provincia autonoma individua al suo
interno un’articolazione con funzione di coordinamento
del sistema screening neonatale, Tale livello organizzati-
vo ha il compito di governare e monitorare le attivita del
sistema screening nel suo complesso a livello regionale/
provinciate. Ove non coincidente, tale livello deve rap-
portarsi con i coordinamenti regionali malattie rare € con
analoghe articolazioni organizzative nazionali.

2. Le regioni e le province autonome devono gavanti-
re Jarticolazione del sistema screening secondo le quat-
tto funzioni di cui al comma 1 del presente articolo. Tali
funzioni possono anche non essere necessarfamente fufte
presenti nel territorio di una regione/provincia autonoma,
potendo ogni regione/provincia autonoma garantirle ayv-
valendosi di specifici accordi interregionali.

Art. 5.

Comunicazione, richiamo, conferma diagnostica
e presa in carico per lo SNE

1. In caso di risultato positivo dello SNE al tes: di pri-
mo livello, il risultato & comunicato immediatamente al
punto nascita e al Centro clinico parte del sistema sere-
ening, secondo modalitd operative definite in ciascuna
regione e provincia autonoma. Il Centro clinico provvede
alla comunicazione e al richiamo del neonato per la con-
ferma diagnostica, attraverso personale sanitario specifi-
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camente formato, Particolare attenzione e immediatezza
di azione sono previste per le malattie che possono por-
tare a un precoce squilibrio metabolico e a una condizio-
ne di scompenso anche grave. Il Centro clinico provvede
alla conferma diagnostica di secondo livello, anche gene-
tico-molecolare qualora disponibile, previa acquisizione
dell’ulteriore consenso informato al trattamento dei dati
sanitari e genetici, e alla stesura del piano terapeutico as-
sistenziale che definisce la completa presa in carico del
nato patologico. Nel corso della conferma diagnostica di
secondo livello devono essere effeftuate tutte le indagini
necessarie per formulare una corretta diagnosi differen-
ziale, 1 cui risultati sono comunicati ai genitori naturali o
al soggetto che esercita la responsabilithy genitoriale sul
neonato.

2. In caso di conferma positiva allo SNE ai genitori
& assicurata la successiva consulenza genetica, che puo
comprendere, se disponibile e clinicamente opportuno,
anche la valutazione genetico-molecolare dei familiari,

3. T casi positivi allo SNE, per i quali sia stata confer-
mata la diagnosi, sono comunicati al Registro nazionale
malattie rare attraverso 1 registri regionali o interregionali
malattie rare, come gid previsto e per i fini indicati dal
decreto ministeriale 18 maggio 2001, n. 279, utilizzando
le denominazioni e i relativi codici di esenzione presenti
nell’ «Elenco malattie rare esentate dalla partecipazione al
costo» di cui all’allegato 1 al citato decreto ministeriale
1. 279 del 2001 o i suol eventuali aggiornamenti, nel ri-
spetto di adeguate misure ¢ accorgimenti di sicurezza per
il rrattamento dei dati personali sensibili, come previsto
dal decreto legistativo 30 giugno 2003, n. 196,

Art. 6.

Formazione, informazione ed empowerment

[. Le regioni e province autonome, tramite le loro arti-
colazioni, nonché il Ministero della salute, I’ISS, I’Age.
na.s., le societd scientifiche di riferimento, le umiversit,
gli istituto di ricovero e cura a carattere scientifico, al-
tri istituti e organismi di ricerca scientifica, le fondazio-
ni ¢ le associazioni, nei limifi delle risorse umane, stru-
mentali e finanziarie disponibili a legislazione vigente,
promuovono;

a) specifiche iniziative di formazione sullo SNE, an-
che attraverso modalitd di formazione a distanza, per il
personale sanitario coinvolto nel percorso nascita, ope-
rante presso 1 consultori familiari o presso le strutture
ospedaliere e territoriali, inclusi i pediatri di fibera scelta,
noncheé i restanti professionisti ed operatori coinvolti nel
percorso sereening e nella cura e presa in carico dei sog-
getti con malattie oggetto di screening;

b) specifiche e periodiche iniziative di aggiorna-
mento professionale per gli operatori coinvolti neli’intero
percorso di screening neonatale, per garantire il mante-
nimento di standard di qualita in relazione alle innova-
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zioni tecnologiche e alle evidenze scientifiche, nonché il
rispetto della normativa sul trattamento dei dati personali
sanitari e sensibili;

¢} iniziative di informazione alla cittadinanza
sull’importanza della diagnosi precoce delle patologie
metaboliche ereditarie e iniziative di promozione dell’em-
powerment individuale ed organizzativo in collaborazio-
ne con le associazioni che operano nel campo delle ma-
lattie rare e delle malattie metaboliche ereditarie e di altre
associazioni ¢ fondazioni che rappresentano I’interesse
dei cittadini nell’ambito della protezione e promozione
della salute,

Art. 7.
Copertura oneri economici e criteri di riparto

L. Per ’anno 2014 la somma di cinque milioni di euro
del Fondo sanitario & ripartita tra le regioni in relazione al
numero medio anntuo di nati, caleolato sui nati dell’ulti-
mo quinquennio, per la copertura delle spese per lo SNE.

2, Per gli anni 2015 e 2016, la somma di dieci milioni
di euro annui del Fondo sanitario & ripartita secondo il
criterio di cul al comma {.

3. Le risorse finanziarie di cui ai commi 1 e 2 sono
destinate e utilizzate per il raggiungimento degli obiettivi
quali-quantitativi per garantire [a progressiva universali-
ta, uniformita e gratuita dello SNE, dal prelievo del cam-
pione ematico alla conferma diagnostica, per la presa in
carico dei neonati riconosciuti affetti, secondo le seguenti
prioritd;

a) accordi interregionali formalizzati per I'ottimizza-
zione del sistema di screening neonatale di cui all’art. 4,
in relazione alla popolazione neonatale dei bacini d’uten-
za, fermo restando quanto previsto dal Decreto 70/2015
sugli standard relativi all’assistenza ospedaliera;

b) innovazioni organizzative e incremento dell’effi-
cienza e dell’efficacia del sistema di sereening neonatale
e miglioramento della tempestivitd diagnostica, ivi com-
preso il potenziamento della rete per il trasporto dei cam-
pioni dai punti nascita ai faboratori di screening neonatale.

Art. 8.
Entrata in vigore

1. 1I presente decreto entra in vigore il giorno succes-
sivo a quetlo della sua pubblicazione nella Gazzetta Uffi-
ciale della Repubblica italiana.

2. Le regioni provvedono all’attuazione del presente
decreto entro novanta giorni dalla sua entrata in vigore.

Roma, 13 ottobre 2016

I Ministro: LORENZIN

Registrato alla Corte dei conti i1 9 novenibre 2016
Ufficio controlle atti MIUR, MIBAC, Min. salute e Min. lavoro e
politiche sociali, reg.ne prev. n. 4036
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ALLEGATQ
Tabellz 1. Malattle mefaboliche eredliarie oggetto di screening neanatale con metodica di massa tandem
g &~
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. = a Gruppo Patologia | © § = 56
alattia < 2 a RIS a @
Malalti 8 8 o | DMmzvezeoian | 2@ 2 3 2
% E 5 N.1T) o £ =
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Fenllchetonuria* . . PKU 281600 Fhe
Iperienilalaninemia benigna HPa 261600 ) Phe
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Delicit della rigenerazione def cofattore biopterina -| BIGPT -{REG) 2681830 bt ‘Phe
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Omaocistinuria (difetto severo di MTHFR) MTHFR 236250 5 Met bassa
[
Acidemia glutarica tipe ) GAl 231670 3 Cs-DC
Actdaemia Isovalerica WA 243500 :' C5
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Deficit di beta-chetoliclasi BKT 203756 g C5-CH
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2] Mat bassa
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Acidarria metiimaionica con omedistinuria {deficit Cbl D) Chib Pragsli Mot basea
Oeflelt di 2-metibutiri-CoA deidrogenasi 2MBG 610006 G5
Aciduria malonica . MaL 606761 C3DC
Deficit multiplo di carbossilasi MCD 253270 €5-0H
Citrllinemia tipo | CITl 215700 Cit
Gitruliinemia tipe il {deficit di Citrina) - cITil 505814 . “Git
uep | TUELGL0) oo
Acidemia argininosuccinica ASA 207800 ASA
Argininemia ARG 207800 Arg
Deficit del trasporio della carnitina cuD 212140 CO bassa
COalta C16
Deficit di camitina palmitoil-trasferasi 1 CPTia 255120 bassa (18
E bassa
5 ¢
. 16 G182
CACT 212138 @
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=
- (2]
Deficit di acil-CoA deldrogenasi a catena molto kinga VICAD | cous7s a 014;;;214.1
m
=L
FAQ o RGGOTD
= C16:1-0H C18;
Beficit dalla proteina IFfunzicnale miocongriate TP 803015 fg OH G18;1-0H
o C18-0H
=
. Z .
14 C16:1-OH 16
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. [ C18-0OH
o
3
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Deficit di acilCoA deldrogenasi a calena madia MEAD 201450 g oo Cin
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Deficli di 3-idrossi-acil-CoA deidrogenasi u catena meadiafcorta M/SCHAD 1. 231530 C4-0H
da G4 a CG18
Acldemia glutarica tipe I GA [FMADD 231680 sature e
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Si segnala la possibilita', per aleune condizioni e per cause fisiologiche, di normali concentrazioni del hiomarcatore in epoca
neonatale pur in presenza di patolegia {falso negativo).

Note:
* La Fenifchetonuria & gid oggetlo di screening neonatale obbligatorio.

** Acronimi gruppi di malatfie: AA, amincacidopatie; OA, organico acidemis; UCD, disturbi del oicle delfirea; FAQ, disturbi deffossidazione deghi acidi grassi.

*» | egenda dalja nomenclalure del marcatont primart:

Amincactdi
Arg = Arginina
Asa = Acide argirinosuccinica
Cit = Citrullia

Met = Mationina

Orn = OQrniting

Phe = Fenilalanina

SUAG = Buccinlacaione

Tyr = Tirosina

Val = Valina

Xlen = Laucina fisoleusinafalloisoleucina

Acilcanitine

C0 = Carnitina libera

C3 = Acilearnitina (3 atomi di carbenio} satura

C3-DC = Acilcarmiting (3 atomi di sarbonio} dicarbossiica

C4 = Acilcarnifing {4 atoml di cathonio) satura

C4-QH = Acilcarnitina (4 atomi & carbonlo) satura idrossilata
C§ = Acilcarnilina {5 atemi di carbonic) satura

Ghi1 = Acileamitina (5 atomi di carbonio} monoinsatura
Ch-BIC = Aciicamitina {5 alomi & carbonio) dicarbossilica
C&-0OH = Acilcarniiing {5 atems! di carbonio) salura Idrossiala
C6 = Acilcarnilina (6 atoml di carbonio} satura

C6-DC = Adticamiting (6 atomi di carbonie) dicarbossilics

8 = Acilcarniting (8 atornd di carbonio) satura

€10 = Acllcarmitina (10 atomi di carbonio} satura

G181 = Acilcarnitina {10 atomi di carbonio) monomsalura
C14 = Adilcarpiiina {14 atomi di carbonio) satura

C14:1 = Acilcamilina (14 atomi di carbonio) moneinsatura
GC14:2 = Aclicamiting (14 atomi &i carbenio) di-insatura

C16 = Aclicarnitina {16 atomi &t carhonio) safura

C16-0H = Acilcarniing {16 atomi di carbonio) satura itdrossilata
GC1t6:1 = Aclicamnilina {16 atomi di carbonio} monomsalura
G18:1-0OH = Acltcarnitina (16 atomi di carbonio) monoinsaiua
idrossilata

G418 = Ackcarniting (18 atoml di carboniy) salura

C18-OH = Acilcamitina {18 atomi di carbonlo) satura idrossilata
C18:1 = Acilcamilina (18 atomi di carbenio) monoingatura
C48:1-OH = Acilcamitina {18 atorni di carbonio) monoingatura
ldrossilaia

G18:2 = Acilcarniting (18 atornl di carborlo) di-insatura
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Tabella 2. Malattie metaboliche ereditarie oggetto di sereening neonatale con metodiche

diverse dalia spettrometria di massa tandem

Denominazione del Gruppo

Malattia  |Acronimo| Numero Patologia Cod. di esenzione
MIN (D10 2782001 ALl N.1) (D.M 27912001 AlL N.1)
DISTURBI DEL METABOLISMO E
Galattosemia GALT | 230400 DEL TRASPORTO DE! RCG060
CARBOIDRATI
DISTUREI DEL METABOLISMO E
Difetto di biotinidasi | BTD | 253260 DEL TRASPORTO DEGLI RCG0AO

AMINOACIDI
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Tabella 3. Malattie metaboliche ereditarie che entrano in diagnosi differenziaier
con le malattie oggetto di screening necnatale con metodica di massa tandem
elencate in tabelia 1 in quanto condividono i biomarcatori primari
Marker
Malattia Acronimo | N0 °°:‘$;§3°
legenda’®)
Tirosinemia tipo Hi TYR H 276710 Tyr
Deficit di glicina N—meﬂltransfefgsi | GNMT 606664 | Met
Deflcit di metionina adenoéiltransferasi MAT - 250850 _ Met
Deficit di S-adenosilomocisteina idrolasi SAHH 613752 Met
Acidurie 3-metil glutaconiche 3MQCA C5~OH
Deficit di VS-metiIcrotonil—CoA carboss'ilaéi 7 SMCC 210200 C5-0H
Deﬁéig di 2-metil ré—irdro;‘ériibulirril-CoA deidrogenasi 2M3F!BA | 30043_8 ((;355_ :c1)H .
Defict di isobutirril-CoA deidrogéﬁasi iBG 271980 Ct-i»‘
Deficit di acil-CoA deidragenasi a catena corta SCAD 606685 C4

* Legenda della nomenclatura dei marcatori primari: ‘

Acilcanitine
C4 = Agilcamitina (4 atomi di carbonio) salura
C5:1 = Acilcarnitina (5 atomi di carbonio) monoinsatura
C5-0H = Acilearnitina (5 atomi di carbonio) satura idrossifata

Aminoacidi
Met = Metionina

Tyr = Tirosina
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Allegato A

REGIONE...
Azienda .....

Consenso informato per ’esecuzione dello Screening
Neonatale Esteso per le malattie metaboliche ereditarie

Lo screening nconatale obbligatorio attualmente gid eseguite su tutto il ferritorio italiano per la diagnosi
dell’ipotiroidismo congenito, la fibrosi cistica ¢ la fenilchetonuria & stato implementato attraverso |’ introduzione dello
Screening Neonatale Esteso (SNE), uno screening neonatale aggiuntivo per alcune malattie metaboliche ereditaric
diagnosticabili tramite 1'analisi dello stesso spot di sangue del neonato gid raccolto per lo screening neonatale
obbligatorio. La diagnosi precoce di queste malattie & molto importante, perché consente di iniziare tempestivamente
terapie ¢ diete specifiche, prima che possano cansare danni all*organismo del neonalo affetto.

Lo screening neonatale esteso viene effetfuato atiraverso il prelievo gocee di sangue ottenute dal tallone del
bambino durante la degenza nel punto nascita tra le 48 e le 72 ore, proce

Si chiede di compilare ¢ firmare Pantorizzazione acclus
possesso saranno trattate nel pieno rispetio della normati

consapevoli g:h
approfondime

O di autorizzare/ voce che non interessa) il Laboratorio di screening ad
eseguire lo scré so sullo spot ematico del minore;

O di autorizzare/non-aitorizzare (canvellare la voce che non interessa) il trattamento dei dati personali ¢
anamnestici per le findita dello

eventuali notizie inaftese copogéiute per effetto della diagnostica differenziale:
D di autorizzare/non auiorizzare (cancellare la voce che non interessa) fa conservazione profungata deflo spot
ematico del minore {2 anni)

Luogo & Data

Firma padre del minore Firma madre del minore

Firma tutore legale

Firma ¢ timbro del Medico

16A08059




