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Lo SNE in RER

DGR 107/10

 Dal 1978 screening dell’Ipotiroidismo congenito

 Successivamente esteso a Fibrosi Cistica, Fenilchetonuria, 
Sindrome Adrenogenitale congenita e Galattosemia

 Costituzione gruppo di lavoro per l’estensione dello Screening 
(determina 11727/08)

 Avvio dello SNE con DGR 107/2010 (panel di 23 patologie e 
definizione del percorso organizzativo

 Situazione difforme in Italia: solo 3 patologie obbligatorie



Lo SNE in RER:
percorso
organizzativo

 Messa in rete dei punti nascita e del laboratorio di screening tramite sistema 
informativo dedicato 

 Organizzazione del trasporto centralizzato dei campioni da tutta la Regione verso 
il laboratorio di screening e definizione tariffa di rimborso per la funzione

 Definizione dei cut-off di laboratorio 

 Formazione continua dei punti nascita sulle modalità di raccolta del campione

 Predisposizione e offerta dell’informativa per i genitori

 Definizione dei tempi di raccolta, di arrivo al laboratorio e di processo

 Collegamento del laboratorio con il centro clinico per la conferma diagnostica

 Formazione presso l’ospedale Meyer di un pool di medici esperti in MME

 Definizione con DGR n. 1898/11 dei percorsi di presa in carico dei pazienti risultati 
positivi allo screening



Lo SNE in RER:

DGR 1898/11

 Istituzione della rete Hub & Spoke per le malattie metaboliche 
ereditarie oggetto di screening

 Organizzazione del percorso di presa in carico globale per i 
pazienti in età evolutiva

 Le DGR 107/10 e 1898/11 definiscono il percorso dello screening 
dal momento del prelievo del campione fino alla conferma di 
diagnosi e realizzano un percorso di continuità assistenziale 
integrata



Atti a livello 
nazionale:
partecipazione delle 
regioni a tutte le fasi 
istruttorie 

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

 D.M. 13 ottobre 2016 “Disposizioni per l’avvio dello screening 
neonatale per la diagnosi precoce di malattie metaboliche 
ereditarie”

Necessario recepimento

Costituzione gruppo tecnico di lavoro 
dedicato (determina n. 18591/17)



DGR n. 2260/18
Prevista l’istituzione di un Coordinamento regionale del sistema 
screening neonatale con il compito di governare e
monitorare le attività del sistema screening nel suo complesso a
livello regionale



DGR n. 2260/18
 Modalità di raccolta e invio del campione

 Modalità di analisi del campione e conferma diagnostica

 Organizzazione del percorso clinico assistenziale

 Formazione

 Transizione dall’età pediatrica all’età adulta

 Test genetici



DGR n. 2260/18
 Tutte le patologie inserite nel DM erano già oggetto del sistema 

screening regionale o perché già inserite nel panel previsto dalla 
DGR 107/10 o perché rientranti nella diagnosi differenziale delle 
patologie medesime

 Le patologie screenate sono 46



DGR n. 2260/18
 Precisazioni in merito all’attività si screening neonatale 

relativamente ai parti nelle case di maternità e a domicilio con 
definizione della tempistica di consegna dei campioni e 
formazione delle ostetriche



Informativa per i 
genitori

 Dal 2010 la Regione in collaborazione con i clinici metabolisti ha 
redatto una informativa per i genitori (tra le prime in Italia) 
distribuita a tutti i punti nascita, che è stata aggiornata nel 2018
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