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LANTRUDUZIONE

Un programma di sereeaing deve soddisfare criten specificamente definit L
1. la malatiia deve rappresentare un problema importante & salute pubblica (prevalenza,
pravita, cosi);

2. deve essere dispombile un troltamento efficace;

3. devono essere disponibili le opportunita per fa diagnosi od i1 rattamento;

4. dovrebbe csisterc una fasc latente o presintomatica della malatiia;

5. deve essere disponibile un test sppropriato (semplice, riproducibile, affidabile, non

dannoso, di basso costa),

& 1o storia naturale della malattia dovrebbe cssore conosciuta;
ia definizionc della matattia dovrebbe essere stoura ed aceetinia,

8. il rattamento precece deve miglivrare la prognosi;- i costo dello screening deve essere
econgmicamente vorevole;

@, bisogna prevedere un “re-screening” per identificarc situazion! non identificabili alla
nascita.

Lo SCREENING NEONATALE DELLE MALATTIE ENDOCRING-METABOLICHE
CONGENITE & uno strumento fondamentale di medicina preventiva che permetre di identificare
nell’ambito di una popolavione apparentemente sana patologie che, se non diagnosticate e (raltate
Precocements, possono Avers gravi conseguenze ¢ comprometiore 1o sviluppo del bambine. 8i busa
sul dosaggio &f un marcatore defla malattia su una goocia di sangue prelevalo dal tallone del
neonato nel primi giorni di vita e assorbito su carta da filiro. I dosaggio laborstonistico tempestivo
permetie infatti di porre sospetto di diagoosi a pochi giorni dalla nascita,

Le Regioni con legge n.104 del 1992, art.5 comma 2 leftera g, hanno la competenza i
provvedere  “all ebbligatorieid del conmrollo per Findividuasione ed i tempestive traltamento
dell'ipotivoidisne congenito, della fenilchetonuria ¢ della fibrosi cistica”.

Dalle prime csperienze di diagnosi precoce della Fenilchetonuria e dell’Ipotiroidismo
Congentio, risalenti agh anni 60 e 70, lo sereening neonatale di queste due patologic & ormai
diventato un capillare strumenie di medicina preventiva in tutto I mondo. Tale modetle ha
stimolalo, nel corse degli anni, Pinclusione, nel varl programmi regionali, di altre malattie guali 1a
galattosemin, i deficit di blotinidasi, la sindrome adrencogenitale o la fhrosi vistica, Lo spetire
dello sercening neonatale si ¢ ulteriormente estese con la recente disponibilitd della teenologia
Tandemn Mass che permette o diagnost neonatale di almeno 40 malattic metaboliche congenite
{screening metsbolico allargate). [n tutle queste malattic, una dingnost ¢ una terapia corretta fin
dai primi giorni di vita sono determinanti non solo in tormini & prognosi quoad vitam, ma anche
por garantire un notmale sviluppo psico-fisico dei soggetti affetii.

' Crivert di Hall, Hall DMB, Michet JB, Screening in infancy. Arch Mg Childh 1995, 737936
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2. CONTESTO REGIONALE

fn Tralla ainlmente opersoo 31 Contrl di Screenlng seonatale con un bacine di atenza regionale

e

eon Pecoerione i Molise, Uinbeia, Trontine e Privl Yeneriz Giolia che st rivolgonoe a Centrd di
regiont limitrofe, Figura 1. Tn tolte e Regioni viene effottuato Ip sereening dellIpotivoidisme
Congenito ¢ della Fenlicheionuris, in aleune anche guells per In sindrome adrenogenitule, 1
galattosemia, la lencinosi, ¢ lo sereening metabolics allargate (dati SIMMESN, Societd ltaliana
Per lo Smdio dolle Malatte Metaboliche Ereditarie ¢ (o Scroening Neonatale, Rapporto Tecnico
2013, Congresso di Milano, Novembre 2014

Lo screening per la Fibrosi Clstiea & attivo in tufte le Regioni, tranne che in Abruzzo, Puglia,
Sardegna, Frinli Venezin Giulia

La Campania ha un’atlivitd di screening a copertura parziale. Ta Bastlicata dovrebbe aver avviato lo
sereening, fa Puglia avrebbe dovato iniziare nel 2014, ma non rsehano dat alla SIMMESN, Figura
2

Figura 1 - Centri 4i  screenin Fieura 3 » Coperturs torritoriale sl 31 diccmbre
4 111442 4

% neonaiale operantt in bwdin al 31.12.2813, 2013 per lo sereening per FO BB
dati SIMMISN coperiurs  della Campania & parriale, dati
SIMMESN.

Neta Regione Abruzzo & attive, dal 1992, lo serccuing neonatale per:
» Ipotitoidisine Congenito
e Femichetonuna. LTattivita di screening & stata istilwita con Ia Legge Regionale 9 settembre
1987, n. 54 ahrogain ¢ sostituita dalla “Legge Regionale 16 Seitembre 1997, n.162
“Prevenzione degli handicapy preconcezionale, premaale ¢ neonaale ™.
Al senst dellwrt. 2 TR 102/97, previa apposita convenzione, il Scrvizio ¢ affidato-alla
Endocrinologia del’Universith “G. ¢'Annunzio” di Chieti-Pescara. 1| Laboratorio délk

o
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ASSERELS GARITARA RECHOMALE 1
Sezions di Endocrinoiogin dol Dipartimento di Medicing ¢ Scienze dell’invecchismento, nella
veste di *Centrs Unien di Riferimento Regionale™ per le attivitd di sereening neonatale, riceve, da
luglio 1994 o twultogyl, § campiont di sangue (assorbito su carta da filro) di il 1 neonati della
Regione od esegue esami diagnostict di screening dell” Ipofireidismo Congenito {dosaggio i TSH) e
della Penilchetonurta {desaggio detla fenilalanina).

3. EPIDEMIOLOGIA

La Fibresi Cistien (FC) rappresenta, nella popolazione caucasics, la pit frequente malaitia
penetica a trasmissione awlosomica recessiva a prognosi grave, Llincidenza & di 12500 nat vivi
{nel Mediterraneo 1:3500). La malatiia & determinata da mutazion! del gone CFTR (Cystic Fibrosis
Trunsmembrang Regulator) identificato sul braceio lunge del cromosoma 7, il quale codifica per
una proteina che funziona come canale det cloro. GH affelti da FC sonw poriatort di due mutazioni,
una per ogisd aliele del gene. Tali mulaziond pussono essere le stesse nei due alleli (omozigosh) o
easeve diverse (doppia elerovigost). In caso di presenza di una sola mwazione {ctorozigosi), si ha la
condizione &I portatore suno, i soggetto & clinicamente sano ma pud trasmeticre alla prole la
mutarione, T portatori sand nella popolazione gencrale sono circa {125, In una percentuale dei casi
inferiore all’8%, un soggetto eterozigote pud cssers afletlo @ non portatore per la presenza di una
scconda nmtazione non cvidenziabile con i1 test di screening. Per tale motive, anche gli cterozigoti
vengono di norma Inviadi al Hvello successivo di analisd {test al sudore). Le mutazioni del geoe
CFTIR producono allerazdoni della concentrazione di sali nelle secrezioni csocrine, capaci
determinare dannd a varl apparati, in particolare a quello respiratorio e intestinale. La prognesi &
notevolmente migliorata negli ultimi annd e ogpi pit del 50% dei pazienti sopravvive {ino all’etd
adulta. Sebbepe una  cura definitiva non sia stata al momente identificata, la F.C. soddisfa 1a
maggior parte def criteri per Papplicazione di un programma di sereening neonatale ¢ molt
studi documentano efficacia della diagnosi e del trattamento precoce,

L'attivazione delle screening per la F.C,, ommai in atto in quasi tutte ke rogioni itabiane, ¢ frutto di
una funga discussione, di numerose pubblicazioni scientifiche ¢ valutazioni statistiche,

La presenza di danni d"organo anche prima della comparsa det sintomi, rende evidente, a chi opera
in questo settore, guanio la messa i opera precoce di strategie terapeutiche volte a contrastare
T'evoluzione clinien, in termint & nutrizions, funzione respiratoria, mobilita, possono comportare un
beneficio sulla  situazions clinles, un rallentamento della progressione del  sintomd, um
mighioramento della gualith delia vita © vna rduwaone dei costi complessivi dell’assistenza, B
dimostrato da molti studi che a lerapia precoce dei soggetti diagnosticati con lo screening
neonatale, riduce i 2-3 volte 1 ricoven, limita il danno polmonare, migliora la crescita, lo state
nutrizionate e riduce la mortalith precoce.

B’ peraltro inconfutabile che una diagnosi non corrétta ¢fo tardiva comporta da un ato un carico di
spese agpluative in termind di ospedalizzazione e & cure inadeguate ¢ dall”altro lato la impossibilita
di accedere alla diagnost prenatale, agg possibile, in caso di successiva gravidanza,
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4. PROTGCOLLE DI SCREE i’%?“i{g NEONS %?ALE BELLA FC

Lo soreening nsonatale per lo FO & un percorse disgnosticns organdzesain in Hvelli od & atfunte, in
i g e
Hslia ¢ in Buropa, con profecolli non uniformi,

Esiste un prime bvelle, mprescindibile, rappresentato dal dossggio della Immoeaoiripsing
reattiva (171}, su campione & sangue assorbito su carta da filiro, su bt 7 neonatl. Swi nconati
visultati positivi al test si effettuano ghi esani di secondo livelle che consisiono nell'nnalisi
maolecolare del gene CEFTR, per la deerca i mulazioni, oo nella ripetizione dell'esame & primo
tivella (IRT}. T neonati positivi al seconde Hvello {IRT awmeniata « nwiaziond del gene CFTR)
vengono inviatl al terzo Hvello rappresentato dal test del sudere che costituisce, attualmente, il
gold standard per Ia conlernma o csclusione della malattia. Nelta figura che sceue vengono iHustrati i
principali protocolli di sereening.
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- Figura 3 ~ Tre esempi di protoesHli di screening neonatale. {Castellani C. ¢t al., European best
- practice guidelines Tor cystic fibresis neonatal screening).”

Lo scopo dello screening & quelle di diagnosticare 1o totalitd del sopgetti affettl evitando falsi
negativi e minimizzando (2 necessitd di prelievi di controflo o di test del sudore per soggetti che in
reaktd non sono affetti dalls malattia, Tra i prvtocolli quello che prevede Panalisi molecolare del
gene CFTR sembra offvire maggiori vantaggi perche, permetiendo di conoscere anche le mutazion
del gene CFTR presenti nel pazionte stfetto, consente «i estendere la ricerca delle mutazioni con
maodalitd “a cascata” anele nel resto della famiglia identificando gl eventuali pmiﬂtau sani che

B

 Journal of cystic h‘htmh 2{}(}9 8:153-173)
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song asintomatict. Take protocollo sulls base delle evidenze scienfifiche, presents o ricadute pid
favorevol o tormind di salute pubblica.

in: Labella sono ripodati | dati dell’attivith di sereening per la FC, anne 2013, nel varl Condr lialian
{dati SIVMMESN).

Tahelia | - Sintesi dell’attivita di sereening neonatale per FC — Anuo 2013

Higsaminatl ' Diagnosi
(]
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2 | 8 1 o2 | Bl o= EOF

L % g k4 B o ) @ -4

saaminati B @ B N e 78 -~ -
1000 12| 438 | 117 | 2% | 4 g 5200

Dar non pervenutl

21201 %0 | 23z | 64 o030 2| 1 4 5300
16231 BO | 264 | 141 | 087 5 3746
12372 435 | 17e | s8 | naa] 2 2 458
37250 216 | 284 72 |odel 5] 2 8 45601
10803 BO | 106 | 106 | 098] 2 4 2701
5077 O | 140 18 {035 1 1 5977
92907 1628 | 288 | 820 | 056 24 | 12| 38 2448
26641 198 | 622 | 46 |017) 4 | 4] 8 3330
17472 §o | 201 1© | one| s 5 3404
30803 550 ¢ 742 | oea | 022) 7| 3 ] 10 3030}
33330 318 | 1133 ¢ 318 | 1.236 ) 4 4 5533
agToe L o263 1 116 | 42 | oai 12 3226
T 51608 442 | 50 76 | 615 15] & | 20 2380
TOTALE 1 426104 40711 5413 16550 035 78 | 30 | 126 3382

Indipendentemente dal protocolle utilizzato Porganizzazione del programma di screening deve
essere in grado di arrivare alla diagnosi preferibilmentc entro il prime mese di vita ¢,
comungue, non oltre il secondo. Alla dingnosi mediante screening nconatale deve seguire,
imprescindibilmente, 1a presa in carice dei soggetti diagnostivati da parte di centri clinici in grado
di soddisfarc i bisogni assistenziali. Lo screening comporta, inoltre, la pecessith di fornire
consulenza genetica alle famiglie dei bambini risultati positivi. Requisito fondamentale per
garantire efficacia ed efficienza di un programma di screening ¢, quindi, Pintegrazione ¢ il
coardinamento delle sirutiore coinvolte nei vart livelli dei protocells.
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5. SCREENING NEONATAL §3 DELLA FIBROSI CISTICA NELLA
REGIONE ABRUYEO

# percorso di sereening per la FC prevede tre liveih:

i}
2}

3}

primo livelle: dosaggio della IR'T su spot sy fultd | neonal

secondo livellor analisi delle mutazioni del gene CFTR sui nconatl risultati posiiivi
ail"esame di primo lvello

terzo Hivelior test del sudore sui neonati che presentano mutaziont nel gene CFTR

Al momeato del prelievo verrd fornita adeguata informazione al penitori del neonato sulle modalita
operative dello screening neonatale . in particolare sulla possibilita che. al test biochimice possa
seguire il lest genetico per la reerea delle mutazioni. Nella scheda informativa verrd prevista la
possibilita i rifinto delleventuale approfondimento genetico da parte dei genitort,

In oltenperanza g quanto  disposto dallart. 4 della LR, n 10271997, la prescote discipling
introduce le modalits attualive per lo screening nconatale per Ia fibrosi cistica con o modalitd
appresso indicate.

5 ERA81 DI PARPO LIVELLD

¢ Preliminarmente, si evidenzia la necessitd di procedere all’individuazione quantitativa
del target dei possibili beneficiari. Tale quantificazione ¢ stata operata sulla base dei
dati storici sull’andamento delle nascite in Abruzzo, ponderatt con Pincidenza
tendenziale det parti previsti per gli anni 2 venire. Talke metodologia porta
prudenzialmente a ritenere, nei prossimi anni in Abruszo. congrue il numero massimo
i 11.000 nascite all’anno.

e Per quanto concerne 1 critent di individuazions dei soggetti attuatori, art, 2 LR,
deila n. 1021997 individua espressaments che, al fine di ridurre, mediante le ativith &
screening {come quello in esame), i1 numero dei portatori di bandicap mentali, motori &
sensotiall, cosi come prescritio dall’art. 1 della medesima legee repionale, le Aziende
USL detla Reglone Abruzzo devono stipulare apposite convenzioni con 17 Universitd di
Chieti {Art, 2, comuma 1, LR 10297, per il funvionamento dei scrvizi connessi allo
screening delle malattie endocrino-metaboliche congenite ¢ alla diagnosi, prevenzione e
cura det difet congeniti det bambino.

e In terzo luogo, si € affrontate il tema det costi necessart per [acquisto del materiale
da utilizzare per lo screening in questione. Al riguardo si scpaalano 3 elementi:

I} L’anslisi comparata ha permesso di evidenziave che | costi dei singoli kit

per Pesame genetico diminmiscono i muniers direttamente pmunmmaie

alt sumento delle quantitd acquistate,
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21 81 & riscontrake che tale materiale da utilizzare per lo sereening ¢ prodotuo
in regime & umiciia da un unico soggetio fornitore.

31 s & effettuatn upa attivita di benchmarking con aleune Regioni ed &
emerse che 1 costi riscontratt nel presenie documento song del tutto
congrul ed appropriati,

i dosaggio dells TR'T su spot (primo livello) su tuttl | neonati della Regione Abrusye vervd
gseguite presse il Cenlre di riferimento regionafe (Endeocrinologia Universiid i Chicti-
Peseara) che effetiua gid le analisi por e alire due malatie (Ipotiroidismo Congenite e
Fenilchetonuria) per le quali lo screening neonatale € obbligatorio.

Liesame & effettusbile sulle stesso cartonelno che viene utitizzato per le altre malaitie,
senza necessity di prelievi slteriori ai neonati ¢ scnza spesa agpiuntiva per la spedizione del
cartoncino. Le atirezzafure per lc analisi biochimiche some gid in possesso del laboratori
delt'Universita di Chieti, essendo di fatto le stesse utilizcate per le alive due snalisi gid in corso,

1 costo aggiuntive & rappresentato dallacquisto dei kit diagnosticl specifict per la IRT &
dalt’udeguamento dei software per la registrazione ¢ gestione del dad, H Laboratorio ha una tunga
esperienza sullo screening neonatale ¢ una collavdata organizzazions dei contalti con § punti nascita
per la comunicazione dei risultati.

11 Centro di screening neonatale, attualmente attive per lo screening neenatale dollipoticoidismo
C'ongenito ¢ della Fenilchetonuria, opera sulla base di Convenzioni tra le quattro Aziende ASL della
Regione ¢ il Dipartimente di Medicina ¢ Scienze dell’ Invecchiamento a cui afferisce il Centro.

It Centro invia ogni mese, al punt nascita, un prospetto contonente i numero di campioni
esununati. [l prospetto, controllato ¢ firmato dai Dirigenti Moedici dei punti nascita, viene rinviato al
Centro.

Con cadenza scmestrale il Dipartimento di Medicina ¢ Scienze dell Invecchiamento emctte fattura,
alle singole ASL. per 1] totale delle prestavzioni effettuate per  punti nascita del loro territorio, La
disponibilith dei fondi denvanti dai pagementi delle ASL & soppetta al rogolamento delle
prestazioni conto terzi dell’ Universita,

Costi esami di primo livello

s Spedizione del carloncing: nessun costo
¢ Dosaggio della IRT su spot: 11 € per eamipione,

Costo annunle, stimato su 11080 nati: 121800 €

E' prevedibile Ia necessitd di ripetizione dell”esame nello 0,4-0,8% dei neonati.

11 costo per campione include:

Pug, 8u 15




s kit diagnosiice spealios

«  materigle di Inborstorio accessorio

= adegummente dol software

s gestione daii od slaboraziont di report mensili con 1 Punli nsclta dolla Regione per a
verifica delPesecwdone dello scrcening sy tutti § neonati

¢ gostione delle procedure di comunicasione del risultat

¢ geslione delle procedure di comunicazione con i cenirl di secondo ¢ terzo Hivello,

5.3 ESAME DI SECONDC LIVELLG

e In guesto livello i target def possibili beneficlan & stato mdividuato, sceondo § dati delia
tetteratura seientifica ¢ o risulranze del gruppo di Javoro, nell” 1% det noonati esaminati,
stimando la positivita della IRT pard af 17100 quindi circe 110 neonati.

« Per quanto concemne 1 criteri i individuazione dei soggett! attuntord, Part, 2 LR,
della n. 10271997 individus espressamente che, al fine di ridurre, madiante le attivith di
screening {come quello in esame), il numero del portatort di handicap mentali, motori
scasoriall, cost come prescritto dall’art. 1 della medesima logge resionale. 1o Aziends
USL defla Regione Abruzzo devono stipulare apposite convenzioni con 1 Universith df
Chieti, per i funzionamento dei serviad connessi allo scrcening delle malattie endocrino-
metaboliche congenite e alla dingnosi, prevenzione ¢ cura dei diferti congeniti del
barnbino.

= Anche per il secondo livello si ¢ affrontato il tema con analoga metodologia def costs
necessart per Macquisto del materale da utilizzare per To screening in questione. Al
rigardo si segnalano 3 elementi:

4} L'analisi comparata ha permesso di evidenziare che | costi dei singoli kit
per Vesame genstico diminuiscono in maniera direttamente proporzionate
all"sumento delle quantith acquistare.

5} si & riscontrato che tale materiale da utilizzate per lo sereening & prodotto
in regime di unicitd da un unico soggetts fomitore,

6) si & effettuata una attivith di benchmarking con aleune Regioni od &
omoerso che 1 ocosti riscontrati nel presente documento sono dol tutto
congrui od appropriati.

Lranalisi molecolare del gene CFTR & cffcttuabilc presso il Laboratorio di Genetiea
Molecolare, defl’ Universitia di Chieti-Pescara che ha una ampia ¢ documentata esperienza per la
ricerca delle mutazioni del gene deila FC, came si evinee dalls leticrania internazionale prodota da
take wentro ¢ dalle circa 300 analisi svolte ogni ammo per lo sereening dei portatori sani di FC st

soggetti soltoposhi a Procreazione Medicalmente Assistifa, 1 personale operante presso i
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nboratorio di Genelica Molecolure & inolive in grado di svolgere opportuna cousulenza genelies
per le famiglie dei neonatl risultstl affeti o seguito dello screening, illustrando 1 rischio di
ricorrenza della patologia, la possibilita di cstondere 1 cascata 4 test genetico 1 altn membr della
famiglia potenziali portatori sani od illustrando le possibilt misure di prevenvione della malattin, i
laborutorio delio sereening neonatale ¢ guello di genetion molecolare sono localizzati sl interne det
Campus dell’Universitd di Chieti. ¢id rende agevole ¢ mapido il trasporto del campione (spot} per le
analisi genetiche ed evita la necessitd di ulteriori prelievi o delia spedizione del campione presso
alire strutture, con msparmio di templ ¢ costi,

If Laboratorio ha gid in atto Convenzione con le ASL di Chieti-Lanclane-Vasto ¢ di Pescara per lo
analisi molecolare del gone TFTR su parient] con sospetto disgnostico, familiarl di pazienti affetti ¢
coppie che s1 sottopongono a procreazione medicalmente assistita, Tale convezione & stata stipulata
con i1 Dipartimento di Scienze Psicologiche, della Salute e del Territorio della Universitd G,
4" Annunzio di Chieti-Pescars, 2 cul afferiaec i1 Laboratorio di Genetica Molecolare che swolge e
analisi ¢ i servizio di consulenza genetica. Con cadensa trimestrale il Dipartimento emeite fatiura
alle singole ASL per il tolale delle prestazioni effettuate. La disponibilitd doi Tondt derivant da
pagamenti delle ASL & soggetta al regolamento delie prestazioni conto terzi dell’ Umiversita,

C'osti esami di secondo fivelle

¢ La spedizione del cartoncine noen genera nessun costo in guanto { laberatori che
eseguonn i test di prime ¢ secondo Hvello sono localizzati nella stessa struttura

e  Analisi di 36 mutazioni del gene CFTR + poliT costo per analisiz 300 € per analist.
il costy annuale, stimato su 11§ analisi, & pari a 33080 €.

It costo per campione ¢ quello gia applicato per la convenzione in atto con le ASL di Pescura e
Lanciano-Vasto-Chieti {(Cod. min. 91.30.1, Analisi di Mutazione del DNA - com reverse dot blot
{2-10 mutaziowi’ x2 = guro 285.00) pitt curo 15,00 per materiale 4 consumo e consulenza
genetica, ¢ include pertanto:

o kil diagnostico specifico

s maleriale di laboratorio accessorio

o consulenze genetiche e presa in carico del bambini con risultati positivi

» gestione dati ed elaborazioni di report trimestrale fnviat alla AST

e pestionc delle procedure di comunicazione det risultati

v pestions delle procedure di comunicazione con i contil di primo e lerzo livello,
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# i questo Hivello 1T farget det possibiil beneficiar & staty iIndividusto, sccondo | datl della
lettoratura sclenrifics ¢ le nsabianze del gruppo di lavoro, nell’ 1% det neonat esaminati,
stimando la postivitd dellas IRT part al 17100 quindi 118 neenati.

o Per guanio concerne | ooriteri di individuedone dei soggettt attuatord, ls Regione
Abruzzo con legge reglonale n. 64 del 2070471995 ha stituito 1l Centro Begionale
delia Fibrosi Clstiva.

# [ costo della prestazione € relative all"assistenza che il Centro Regionale gid fornisce
al puzienti presi in carico.

il test del sudore, gold standard per la conferma o esclusione di malattia ¢ cffettuabile presso il
Centro FC regionale, Ospedale S, Liberatore di Atrl. 1 test andri offetiuato nei soggetti con 2
mutazioni per conferma dingnostica e va allargalo  anche al soggett con 1 mutadione ai guali, in
caso di negativita del Test, verrebbe comungue assicurata una adeguata assistenza in collaborarione
con 1 pediatra curante,

1 Centro regionale FC di At ¢ inoltre in grado d&i prendere i carien { pazionti POSITIVIL

«  Nel caso di positivild ded primi step, gli operatori ded rigpetiivi centel provyederanno
g confattare i Centro regionsle FC od a comunicare alle famiglic interessate
appuntamento per la definizione dolla diagnosi presso ospedale di Adrd.

- Ad opera del Centro FC vanno cscguiti il Test del sudore ¢ le eventali indaging
complementari net cast dubbi.

- H Centro Reglonale coordina Pattivitd di counseling ed la consulenza genetica. A {al

e

+

proposito Ja facitith di relarione tra ghi operatori dei tre step operanti in Regione, gia
consolidata da tempe, faciliterebhe la corretta consulenza da tornire alle famigiie.

Costi esami di terzo livelle
e COSTOPER UNTEST: i0€

i costo annuale, stimato su 110 analisi, & pari a 1100 €,
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6. STIRA DEI COSTI PER LD’ATTIVAZIONE ﬁ}tijﬁ} SCRELNING

feostl indicall rappresentano una stima basata sulla distribuzione tendenziaie del numers &
aeonali {ELODG) seconde andamento storieo det nali della Regione Abruzzo diviso per ASL.

A5 20

e

ASL 203

-
i ASL 204

CENTRO DY ENDOCRINGLOGIA UNIVERSITA D CHIETLPESCARA

ASL o Camypioni / anno Coste Euro/anng

201 AVEZZANO SULMONA L'AQUILA 2447 | €26.921
207 LANCIANO CHIETI VASTO R 3.990 € 43,887

203 PESCARA " 2.463 € 27.095
204 TERAMO o 2.100 | €23y

‘Genstica Molscolars delfUniversit =
S el EEAE ) ASAL_ 205
ASL 205

GENETICA MOLECOLARE UNIVERSITA® B CHUIETI-PESCARA

ASL. Campinni / auno Costo Furoiante |

201 A¥YEZZANO SULMONA T"AQUILA 4 e
202 LANCIANG CHIET] VASTO BT c11.969

R  — > e
204 TERAMO Cr R
TOTALE REGIONE T
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ASL l Campiont i anno Coste Eure/anne |
201 AVEZZANO SULMONA LTAQUILA ¢ ;
207 LANCIANO CHIETI YASTO
, o : 110 £ 1.168
203 PESCARA
204 TERAMO
TOTALE REGIONE T €1.100

I costi totali che la Reglone Abruzzo dovrd sostcpere per Uattivazione dello sereening defla Fibrost cistica
sano riportatt nelis tubella segoents:

'&i’?‘_ﬂi!i‘ﬁéi‘%niﬁg: . - i Costo Enrofamio
PRIMOLIVELIO | € 121.000
SECONDO LIVELLO € 33000
TERZO LIVELLO € i
TOTALE € 155.100

Pag 13a 18




BSR ABRUZIO

AGERER DARETARA REGICHIALE ¢

7. CONCLUSIONI

L attivarione dello sercening neonaiale delis Hibroal Clstica, oporstive sulla quast romlbitd del tervitonio
pazionale, € un intervento non ulterionnenic differbile netla Regione Abruzze. La Regione &, peraliro,
dotata di sironenti nornativi ponché di strutpare e personalc in grade di soddisfare T oregeddsi 4 un
programma efficace ed efficicnty,

I vantaggl dorivami dall’esecuzions dello screcuing nells noswra Repione  risultano ovidemd per le
facilitazioni opérative del programima proposte. La rete coliandats delle procedure di campionamento ¢ di
invie consente di minimizzare 1 tempi 1eeniel garantendo la rempestivita della dugmoesi ¢ riducendn Uateesa
deite famiglie, '

Daltre parte & dol wite evidente che lnvestimenti in allivith & prevenzione e scresning portane a
risparmi economici per il sisteron sanilano sk 1 brove che sopratiutto a Jungo lerming,
Nello specifico per la sanitd regionale i rilova:

1} Riduzione della pograzione presso altri Centri; la diagnosi presso il Centro di riferimento
regionale, comporta la presy in curico del paziente diagnoesticato che, ol momento, in waa ala
pereentuale di casi, viene inviato presse prosidi ospedali ¢ altre vegioni per la definizione
dingnostica ¢ addiritlura per la presa in carico,

23} Lo sereening “a cascata”, derivante dalla disgnosi veonatale, eomports una riduzione del
rimers dei casifamo, cosi come evidenziato datle riduzioni di prevatenza riscontrates i regiond
come il Veneto, dove lo sereening & operativo da oltre 20 anni.

31 La disgnosi neomudale consente alle famiglie intercssate uma possibile attuazione di misure
preventive in caso di gravidanze successive, riducendo un elevalo rischio di generace un altro
cuse di patologia.

4y La messa in allo delle wmisure terapewtiche standardizzate por la cum della Fibrosi Cistica a
puaciente diagnosticato in epoca neonatale comporta, come da evidenza della loieraturs, una
riduzione delle carenze nutrizionali e della progressivith de! danno polmonare con un impatio
positive sull’outcome ¢ sulla qualitd di vita de! paziente ¢he ha ovvic ripercussiond di farmaco-
veonontia data la migliore evoluzione clinica ¢ la minor incidenza defle complicanze,

5) I risparmio evonomico che ne deriva, associato al risparmio per ricoveri impropri efo per
individuaziona & coppie a rischio, oltre ul guadagno in termini di saluie, copre ampiamente la
spusa necessaria per Pattivazione dello sereening.

6y Ricevere infonmazioni di natl in centri di regioni limitrofe ¢ screenstl presso altei Cenr {es.
Marche) al fine di ubihizzare come foree livello il centro ahruzzese quale contro di diagnosi
definitiva ¢ presa in del paziente.




B RIFERIMENTI NORMATIVI

o L. m /992 “Legge-guadyo per Passivtenza, Uinfegrazione sociale e § dieliti delle pervone

handivappote !

s 1. 23 dicombre 1993, n. 548 recante “Dispavizioni per la prevenzione ¢ la cura della
JSitwrosi cistica”, cosi come moditicata con L, 23 dicembre 2014, n. 1940

= Legge Reglonale 20 aprile 1995, n. 64 recame “Arwatione  degli intervemi per
Happicazione dellin legge 23121993, 0. 348 Disposizipni per fa preveszione ¢ la cure della
Fibrosi Cistiva™

o Legge Regionale 16 settembre 1997, no 102 recante “Prevenziony degli handicaps
precosesionale, prenalale ¢ neonatale”

o  DPCM del 9 lughio 1999 “duto of dirizzo In marterio di accervanenti wiill aofla diagrosi
precoce delte molformazioni e of obbligatorierd del congoflo per Uindividuazione ¢ i
tempestive rattamenio dell Ipotiroidizvmo Congenito, deffa Fenilchetonuria e defla Fibrosi
{istica”
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