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DELIBERAZIONE N. 15/12 DEL 29.3.2011

Oggetto: Estensione del lo screening neonatale del le malatt ie metaboliche ereditarie.

L'Assessore del l ' lg iene e Sani tà e del l 'Assistenza Sociale r i fer isce che lo screening neonatale è

regolamentato in l ta l ia dal  DPCM del  9 lugl io 1999 che def in isce I 'obbl igator ietà del lo screening

neonata le del la feni lchetonur ia.

L'Assessore rammenta che obiettivo primario dello screening neonatale e quello di porre la

diagnosi  precoce del le patologie eredi tar ie per le qual i  s ia disponibi le una tempest iva terapia che

evi t i  la comparsa di  gravi  ed i r reversibi l i  danni  a lneonato.

L 'Assessore r i fer isce, che la spettrometr ia di  massa tandem è un moderna tecnologia che ha

dimostrato di  essere in grado di  d iagnost icare,  ut i l izzando un unico prel ievo e una sola procedura

anal i t ica,  un grande numero di  malat t ie metabol iche eredi tar ie,  compreso la feni lchetonur ia,

malat t ie per le qual i  la diagnosi  precoce consente una terapia o comunque la presa in car ico del

paziente.

L'Assessore fa presente che esperienze a l ivello internazionale hanno dimostrato l 'accuratezza

diagnost ica in termini  d i  sensibi l i tà e speci f ic i tà di  questa tecnologia,  consentendo di  r idurre i l

numero dei  fa ls i  posi t iv i  a l lo screening neonatale ed evi tando cost i  aggiunt iv i .  Al lo stesso tempo e

in grado di  r idurre i l  numero dei  fa ls i  negat iv i ,  sempre present i  nei  programmi di  screening.

L 'Assessore evidenzia inol t re che numerose regioni  in l ta l ia hanno at t ivato programmi di  screening

neonatale esteso dimostrando un incidenza di  queste malat t ie ben super iore a quel la def in i ta da

precede nt i  anal is i  epidem iologiche.

L'Assessore riferisce che, vista la particolare situazione geografica della nostra regione, assume

particolare imporlanza la presa in carico del neonato malato da parte di strutture di diagnosi e

fol low-up in loco, evi tando cost i  aggiunt iv i  per i l  t rasfer imento del  neonato fuor i  regione.

L'Assessore r icorda che lo screening del la feni lchetonur ia v iene esegui to per tut t i  i  nuovi  nat i  del la

Sardegna presso i l  Presidio Microci temico del la Azienda Sani tar ia B di  Cagl iar i  che r iceve i  prel ievi
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dei neonati  da tutt i  i  Punti  Nascita del la regione. lnoltre gl i  esami di screening, come noto, non

forniscono una diagnosi definitiva per cui nel neonato positivo e necessario il ricorso a procedure

diagnostiche aggiuntive (esami di secondo l ivel lo) per confermare od escludere la diagnosi. Presso

i l  Presidio Microcitemico vengono già eseguit i  gl i  esami di l l  l ivel lo per la conferma diagnostica

essendo disponibi le la strumentazione analrt ica specif ica.

L'Assessore informa che il programma di screening neonatale esteso con l'uso della spettrometria

di massa tandem su tutt i  i  nuovi nati  del terr i tor io regionale prevede la spesa di € 955 000 per un

periodo di treanni, definito in € 505.000 per i l  pr imo annoe in € 225.000 per ciascuno dei due anni

successivi.

L'Assessore propone di estendere lo screening delle malattie metaboliche ereditarie dando l'avvio

al programma in al legato presso i l  Presidio Microcitemico del la Azienda Sanitaria 8 di Cagliari  per

tutt i  i  nuovi nati  del la Sardegna e di assegnare al l 'Azienda B di Cagliari  per l 'attuazione di tale

programma la somma di € 505.000,00 per tl 2011, di € 225.000 per il 2012 e di € 225.000 per il

2013.

La relat iva spesa complessivamente pari a € 955.000,00 farà carico sul la UPB S05 01.005,

cap i to lo  SC05.0117 ,  cd r  00 .12 .01 .03  d i  cu i  €  505 .000  de l  B i lanc io  reg iona le  2011 ,€225 .000  su l

Bi lanc io regionale 2012e€225.000 su quel lo  de12013.

La Giunta regionale, senti ta e condivisa la proposta del l 'Assessore del l ' lgiene e Sanità e

del l 'Assistenza Sociale e considerato che i l  Direttore generale del la Sanità ha espresso i l  parere di

leg ittim ita

DELIBERA

di approvare i l programma regionale screening neonatale esteso delle malattie metaboliche

eredi tar ie in al legato,  parte integrante del la presente del iberazione, per tut t i  i  nuovi  nat i  del la

Sardegna e di  assegnare a ta l  f ine al l 'Azienda B di  Cagl iar i  la somma di  € 505.000 per n 2C11 di  €

225.000 per i l  2012 e di  € 225.000 per i l  2013.

La relativa spesa complessivamente pari a € 955.000 sarà così ripartita:

€ 505.00 a car ico del la  UPB S05.01.005,  capi to lo SC05.01 17 cdr  00.12.01.03 del  B i lanc io
Regionale 2011,

€ 225.000 a car ico del la  UPB S05.01.005,  capi to lo SC05.01 17 cdr  00.12.01.03 del  B i lanc io
Regionale 2012' ,

€225.000 a car ico del la  UPB 505.01.005,  capi to lo SC05.01 17 cdr  00. '12.01.03 del  B i lanc io
Regionale 2A13.
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Si prende at to e s i  conferma I 'appl icazione dei  pr incipi  contenut i  in premessa non r ichiamat i

espressamente nel  d isposi t ivo.

l l Direttore Generale l l Vicepresidente

Gabriel la Massidda Giorgio La Spisa


