RAZIONALE

L'atrofia muscolare spinale (SMA) sta attraversando una vera e propria golden age.

Dalla registrazione del primo trattamento efficace nel 2017 in Europa (due altri sono stati approvati nel 2020 e nel 2021),
la storia naturale della condizione & stata letteralmente rivoluzionata, non solo in termini di riduzione di morbiditd e morto-
litd ma anche e soprattutto in termini di qualits della vita dei pazienti e delle loro famiglie. E stato dimostrato che Iefficacia
dei trattamenti & tanto maggiore quanto piv precoce & l'inizio, al punto da consentire I'acquisizione di tappe di sviluppo
motorio sovrapponibili ai bambini non-SMA nella maggior parte dei pazienti trattati in fase pre-sintomatica. Questi dati
hanno gettato le basi razionali per la valutazione di fattibilitd ed efficacia di programmi di screening neonatale: alcuni
sono stati effettuati nel Mondo; uno studio pilota si & appena concluso in ltalia, in Lazio e Toscana.

In base all’'emendamento Volpi alla Legge di Bilancio dello Stato del 2018, che modifica la Legge 167/2016 sulle malat
tie genetiche softoposte a screening neonatale obbligatorio, il Ministero della Salute ha convocato un tavolo tecnico che
ha espresso parere positivo per |'inclusione della SMA tra queste condizioni. Ci si aspetta che il Ministero recepisca le
indicazioni del tavolo tecnico, includendo la SMA nei LEA: a seguire le Regioni dovranno organizzarsi per offrire gratui-
tamente per tutti i neonati lo screening per la SMA. Il processo richiedera uno sforzo tecnico e organizzativo per il setup
delle piattaforme tecnologiche ed il trasferimento di tecnologia ai Centri deputati allo screening per la SMA: ci saranno
alcuni punti critici da smarcare, con riferimento in particolare all’armonizzazione dei test genetici diagnostici (soprattutto
la determinazione del numero di copie di SMN2), all’informazione alle famiglie, alla presa in carico dei pazienti.
L'obieftivo di questo Evento, rivolto prevalentemente al personale sanitario dei Laboratori diagnostici molecolari, & di
coinvolgere i Centri delle singole Regioni che saranno verosimilmente coinvolti nello screening della SMA, di affrontare e
smarcare i punti critici messi in evidenza dallo studio pilota italiano e dall’esperienza delle Regioni che hanno avviato lo
screening o sono in procinto di farlo. La formazione e la condivisione del trouble-shooting sara indispensabile per ridurre
i tempi di avviamento dello screening ed il rischio di inaccurata determinazione del numero di copie di SMN2 che ha un
ruolo centrale nel paziente pre-sintomatico. Si tratta dell’unico strumento molecolare che consenta di scegliere tra I'avvio
immediato del trattamento o piuttosto del solo follow-up clinico.
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Lo screening neonatale per la SIMA
dal progetto pilota all’'estensione nazionale
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