REGIONE CAMPANIA

Delibera della Giunta Regionale n. 303 del 21/06/2022

Dipartimento 50 - GIUNTA REGIONALE DELLA CAMPANIA

Direzione Generale 4 - DG per la tutela della salute e il coordin. del sist. sanitario
regionale

U.O.D. 17 - Attivita consultoriali e assistenza materno-infantile

Ogagetto dell'Atto:

APPROVAZIONE DEL PROGRAMMA SPERIMENTALE DI SCREENING NEONATALE
DENOMINATO NEOSMA CAMPANIA E DEL RELATIVO PIANO ECONOMICO.

fonte: http://burc.regione.campania.it



Alla stregua dell’istruttoria compiuta dalla Direzione Generale e delle risultanze e degli atti tutti
richiamati nelle premesse che seguono, costituenti istruttoria a tutti gli effetti di legge, nonché
dell’espressa dichiarazione di regolarita della stessa resa dal Direttore a mezzo di sottoscrizione
della presente

PREMESSO CHE:

a. con D.G.R.C. n. 49 del 5 ottobre 2000 ¢ stato individuato il Ceinge Biotecnologie Avanzate S.c.a.r.l.
quale Centro di riferimento regionale per la biologia molecolare clinica e la diagnostica di laboratorio
delle malattie metaboliche;

b. con D.G.R.C. n. 1298 del 01.08.2008 il Ceinge Biotecnologie Avanzate S.c.a.r.l. & stato riconosciuto
quale Centro di riferimento regionale per la diagnostica biochimica e genetico — molecolare delle
malattie rare;

c. con DCA n.30 del 25/03/2019 avente ad oggetto: "Riorganizzazione degli screening neonatali
obbligatori per ipotiroidismo, fibrosi cistica e fenilchetonuria e organizzazione dello screening
neonatale esteso obbligatorio per le malattie obbligatorie in Campania” & stato individuato il CEINGE
Biotecnologie avanzate S.C.A.R.L quale centro di riferimento regionale laboratorio di screening
neonatale;

PRESO ATTO CHE:

a. I'Azienda Ospedaliera di Rilievo Nazionale Santobono Pausilipon — Dipartimento di Neuroscienze
Struttura Complessa di Neurologia, ha predisposto un progetto sperimentale, con adesione
volontaria, di screening neonatale per la diagnosi precoce della SMA nei neonati della Campania,
denominato “NEOSMA Campania” approvato dal Comitato Etico A.O.R.N. Antonio Cardarelli —
A.O.R.N. Santobono — Pausilipon nella seduta del 30.06.2021 e dal Direttore Generale del’A.O.R.N.
Santobono Pausilipon con delibera n. 93 del 15 febbraio 2022;

b. la succitata delibera, di approvazione del progetto sperimentale denominato “Programma di
screening neonatale per la diagnosi precoce dell’atrofia muscolare spinale (SMA)” nella popolazione
neonatale della Campania (NEOSMA Campania), di durata biennale, € stato trasmesso dall’A.O.R.N.
Santobono — Pausilipon ed acquisita al protocollo generale della Regione Campania al n. di P.G.
2022/0088046 in data 17 febbraio 2022;

c. il progetto prevede una collaborazione multidisciplinare tra 'A.O.R.N. Santobono — Pausilipon, il
CEINGE ed i punti nascita della Regione Campania per I'esecuzione dello screening neonatale
molecolare per I'individuazione precoce di bambini affetti da SMA SMN1, attraverso un protocollo
analitico e post analitico dello screening per l'individuazione precoce e la presa in carico di bambini
affetti da SMA, la valutazione dell'incidenza della SMA in Campania, l'offerta di consulenza
multidisciplinare alle famiglie e la possibilita di estendere l'analisi ai consanguinei dei bambini
individuati come affetti da SMA;

considerato che:

a. la SMA é una malattia rara neurodegenerativa a trasmissione autosomica recessiva con incidenza di
circa 1:7000 / 1:10.000 nati vivi che provoca un’importante e progressiva debolezza muscolare e
ipotonia da degenerazione e perdita dei motoneuroni e rappresenta la prima causa di mortalita
infantile;

b. la forma piu grave della malattia preclude I'acquisizione delle competenze motorie di base come il
mantenimento della posizione seduta ed il controllo del capo con aspettativa di vita di 8/9 mesi;

c. tutte le forme di SMA sono dovute a problematiche genetiche e in particolare alla perdita di funzione
di un gene SMN(1;

d. lindividuazione precoce della mutazione del gene SMN1 consente il trattamento con terapie che,
fornendo all’organismo una copia del gene difettoso o agendo con meccanismi compensativi rispetto
al malfunzionamento, consentono il prolungamento della sopravvivenza e un notevole miglioramento
delle funzioni motorie;

e. il trattamento in fase presintomatica consente ai bambini che ne sono affetti il raggiungimento di uno
sviluppo motorio equiparabile ai bambini non affetti;

f. il test di screening consiste nell’individuare la delezione del gene SMN1 responsabile del 95% dei
casi di SMA;

RILEVATO che all’esito delle attivita istruttorie espletate dalla Direzione Generale per la Tutela della

salute e il Coordinamento del Sistema Sanitario regionale, risulta che:
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a. il progetto rientra nelle attivita aggiuntive finalizzate ad elaborare un protocollo analitico per la
precoce presa in carico del neonato affetto da SMA e risulta coerente con la programmazione
regionale in materia di salute;

b. il CEINGE Biotecnologie Avanzate S.c.a.r.| con nota prot. 56U20220524 del 24/05/2022, acquisita al
protocollo regionale al n. 0274037 del 25/05/2022, ha espresso la disponibilita a partecipare, per
quanto di competenza, al progetto pilota NEOSMA Campania;

c. la Regione Campania dispone di risorse destinabili a tale finalita a valere sul capitolo di bilancio
UQ7078 e tale capitolo presenta la capienza necessaria a coprire i costi stimati del progetto;

VISTE:

a. la L.R. 11/84 “Norme per la prevenzione cura, riabilitazione degli handicaps e inserimento nella vita
sociale” assicura idonei interventi e servizi per la prevenzione, la diagnosi precoce, la cura e la
riabilitazione degli handicaps;

b. la Legge 104/92 art.6 punto g) gli accertamenti utili, nel periodo neonatale, alla diagnosi precoce
delle malformazioni e l'obbligatorieta del controllo per l'individuazione ed il tempestivo trattamento
dell'ipotiroidismo congenito, della fenilchetonuria e della fibrosi cistica. Le modalitd dei controlli e
della loro applicazione sono disciplinate con atti di indirizzo e coordinamento emanati ai sensi
dell'articolo 5, primo comma, della legge 23 dicembre 1978, n. 833. Con tali atti possono essere
individuate altre forme di endocrinopatie e di errori congeniti del metabolismo alle quali estendere
I'indagine per tutta la popolazione neonatale;

c. la Legge 19 agosto 2016, n. 167 che contiene “Disposizioni in materia di accertamenti diagnostici
neonatali obbligatori per la prevenzione e la cura delle malattie metaboliche ereditarie”;

d. il D.M. 13 ottobre 2016 di attuazione della legge 167/2016 che reca disposizioni per I'avvio dello
screening neonatale per la diagnosi precoce di malattie metaboliche ereditarie, ed in particolare,
nella premessa specifica I'opportunita che “le Regioni stipulino accordi per ottimizzare I'utilizzo delle
risorse e delle competenze disponibili nei laboratori e nei centri gia operativi per le malattie
metaboliche ereditarie”;

ritenuto

a. di dover approvare il programma sperimentale del’lAORN Santobono Pausilipon adottato con
delibera n. 93 del 15 febbraio 2022, di screening neonatale denominato NEOSMA Campania,
finalizzato all'implementazione degli screening neonatali in Regione Campania;

b. di prendere atto del relativo piano economico che prevede un cofinanziamento da parte della
Regione Campania, finalizzato all’'acquisto di Kit e cartoncini per I'esecuzione dello screening, che &
parte integrante e sostanziale del presente atto;

c. di dover demandare alla Direzione Generale per la Tutela della salute e il Coordinamento del
Sistema Sanitario regionale il coordinamento e il monitoraggio delle attivitd di screening e ogni
adempimento finalizzato a garantire sul piano amministrativo e contabile la copertura economica,
utilizzando gli importi disponibili sul capitolo di bilancio U07078;

PROPONE e la Giunta in conformita a voti unanimi
delibera

per le motivazioni sopra riportate e che si intendono qui integralmente richiamate

1. di approvare il programma sperimentale del’AORN Santobono Pausilipon adottato con delibera n.
93 del 15 febbraio 2022, di screening neonatale denominato NEOSMA Campania, finalizzato
allimplementazione degli screening neonatali in Regione Campania;

2. di prendere atto del relativo piano economico che prevede un cofinanziamento da parte della
Regione Campania, finalizzato all’acquisto di Kit e cartoncini per 'esecuzione dello screening, che &
parte integrante e sostanziale del presente atto;

3. di demandare alla Direzione Generale per la Tutela della salute e il Coordinamento del Sistema
Sanitario regionale il coordinamento e il monitoraggio delle attivita di screening e ogni adempimento
finalizzato a garantire sul piano amministrativo e contabile la copertura economica, utilizzando gl
importi disponibili sul capitolo di bilancio U07078;

4. di inviare il presente provvedimento alla DG 04 Tutela della Salute e Coordinamento del SSR, e
all'Ufficio competente per la pubblicazione nella sezione trasparenza del sito istituzionale della
Regione Campania e al B.U.R.C. per la pubblicazione.
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