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Risposta all’interrogazione n. 1611/2025 - Screening neonatale leucodistrofia metacromatica
(MLD)

Gentili consiglieri,
in merito all’interrogazione di cui in oggetto si comunica quanto segue:

1. Per quali malattie o gruppi di malattie viene attualmente effettuato lo screening neonatale
nell’ambito dei programmi sanitari provinciali?

Le malattie ricercate con lo screening neonatale includono la Fibrosi Cistica, U'lpotiroidismo conge-
nito e la Fenilchetonuria, malattie genetiche, per le quali lo screening € obbligatorio dal 1992. Con la
Legge 167 del 2016 sono state aggiunte circa 40 malattie metaboliche ereditarie. Si tratta di malattie
genetiche rare.

Oltre a queste viene offerta la possibilita di eseguire lo screening per Uiperplasia surrenale conge-
nita e per il deficit di G6PD (malattie per cui lo screening e facoltativo).

Nel 2023 & stato istituito ed avviato il progetto di screening neonatale genetico-molecolare per
I’Atrofia Muscolare Spinale (SMA).

2. Sono attualmente in corso o sono stati programmati progetti pilota o studi di fattibilita rela-

tivi allo screening neonatale per la leucodistrofia metacromatica (MLD)?

Attualmente, a livello provinciale, non sono avviati né programmati specifici progetti pilota o studi di
fattibilita dedicati allo screening neonatale per la leucodistrofia metacromatica. La Provincia segue
tuttavia con attenzione U'evoluzione del tema, anche attraverso la partecipazione ai gruppi di lavoro
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e ai confronti attivi a livello nazionale e interregionale, nei quali vengono analizzate le evidenze
scientifiche, le esperienze maturate in altre Regioni e le condizioni organizzative necessarie per un
eventuale ampliamento dello screening neonatale. In tale contesto saranno valutati anche i risultati
dei progetti pilota gia avviati in altre realta territoriali, al fine di disporre di elementi utili per eventuali
future decisioni a livello provinciale.

3. La Giunta provinciale intende valutare Uintroduzione o la sperimentazione dello screening
neonatale per la leucodistrofia metacromatica, anche alla luce delle esperienze gia avviate in
altre regioni italiane? Se si, con quali tempistiche? Se no, perché?’Assessorato alla salute segue
con attenzione ’evoluzione scientifica, tecnica e organizzativa relativa all’eventuale ampliamento
dei programmi di screening neonatale, inclusa la possibilita di introdurre o sperimentare lo scree-
ning per la leucodistrofia metacromatica. Tale valutazione dovra tenere conto degli aggiornamenti
scientifici disponibili, delle evidenze derivanti dalle esperienze gia avviate in altre regioni italiane,
nonché degli aspetti organizzativi, professionali e procedurali necessari per garantire un’eventuale
attuazione appropriata. La questione sara pertanto portata all’attenzione sia del confronto interre-
gionale sia del coordinamento provinciale delle attivita di screening neonatale, al fine di approfon-
dire le condizioni e le modalita di un possibile inserimento nel percorso di screening. Allo stato at-
tuale non € ancora possibile indicare tempistiche precise, poiché esse dipenderanno dagli esiti di
tali valutazioni e dalle eventuali indicazioni condivise a livello nazionale e interregionale.

Cordiali saluti
Hubert Messner
Assessore
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