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Al Presidente del 

Consiglio regionale 
del Piemonte 

 

 

MOZIONE n. 31 
ai sensi dell’articolo 18, comma 4, dello Statuto e 

dell’articolo 102 del Regolamento interno 

 
 
 

 
OGGETTO: Inserimento della Atrofia Muscolare Spinale (SMA) nello  

screening neonatale obbligatorio in Piemonte. 
 

                       

 

Il Consiglio regionale, 

Premesso che:  

• l’Atrofia Muscolare Spinale (SMA) è una malattia genetica rara e 

gravemente invalidante che colpisce circa 1 neonato su 10.000, che 

porta a una progressiva degenerazione dei motoneuroni spinali, 

compromettendo le capacità motorie e, nei casi più gravi, le funzioni 

respiratorie e vitali;  

• la forma più grave, la SMA di tipo 1, si manifesta nei primi mesi di vita e, 

senza trattamento, può avere un esito fatale entro i primi due anni di 

vita. 

• fino ad alcuni anni fa, il trattamento della SMA era sintomatico, basato su 

approcci multidisciplinari e finalizzato a migliorare la qualità di vita dei 

pazienti; oggi, invece, esistono terapie innovative che, se somministrate 



       

precocemente, possono rallentare o anche arrestare la progressione della 

malattia, migliorando significativamente la qualità e l’aspettativa di vita 

dei bambini affetti; 

Premesso, altresì, che: 

• il test genetico per la SMA esiste, è rapido, non invasivo (viene fatto 

attraverso il prelievo di una goccia di sangue dal tallone del neonato) e 

può essere integrato con facilità nei programmi di screening neonatale 

già esistenti per altre patologie rare, come la fibrosi cistica e le 

immunodeficienze congenite;  

• in particolare, tale screening consente di identificare neonati affetti 

proprio da SMA in fase pre-sintomatica, vale a dire in una fase molto 

iniziale, in cui i segni clinici non si sono ancora manifestati ed è, quindi, 

possibile intervenire con la terapia genica e gli altri trattamenti sviluppati 

negli ultimi anni, somministrabili solo in età precocissima; 

Considerato che: 

• la Legge n. 167/2016, ha inserito nei livelli essenziali di assistenza (LEA) 

gli screening neonatali obbligatori, da effettuare su tutti i nati a seguito 

di parti effettuati in strutture ospedaliere o a domicilio; 

• a seguito dell’entrata in vigore della normativa in questione è stato 

dunque attivato in Italia il sistema di Screening Neonatale Esteso (SNE), 

che garantisce a tutti i nuovi nati l’accesso alla diagnosi precoce di un 

ampio spettro di malattie congenite; 

• con la legge di bilancio 145/2018 - articolo 1, comma 544, lett. a) – sono 

state incluse all’articolo 1 della legge n. 167/2016, tra le patologie da 

ricercare tramite SNE, anche le malattie neuromuscolari genetiche, le 

immunodeficienze congenite severe e le malattie da accumulo 

lisosomiale; 



       

• con decreto del 17 settembre 2020, il Ministero della Salute ha istituito il 

Gruppo di lavoro sullo SNE, con il compito di definire il protocollo 

operativo per la gestione degli screening neonatali, nel quale indicare le 

modalità di presa in carico del paziente positivo allo screening e di 

accesso alle terapie, e procedere alla revisione della lista delle patologie 

da ricercare attraverso lo screening neonatale, anche in seguito alla 

novella normativa sopra richiamata; 

• in data 1° giugno 2021, il gruppo di lavoro ministeriale ha espresso 

parere positivo in merito all’introduzione della SMA nel panel dello SNE; 

• conseguentemente, il Ministero della salute ha raccomandato 

l’ampliamento del pannello di malattie rare da includere nello SNE, con 

particolare attenzione alla SMA: il Piano Nazionale Malattie Rare 2023- 

2025 riconosce la necessità di estendere lo screening neonatale a un 

numero sempre maggiore di malattie genetiche rare e raccomanda il 

coordinamento tra le Regioni e il Ministero stesso per garantire un 

accesso equo alle nuove diagnosi; 

• in attesa che il Governo provveda, attraverso l’entrata in vigore dei nuovi 

LEA, all’aggiornamento delle patologie da ricercare nel sistema SNE su 

tutto il territorio nazionale, includendovi, tra le altre patologie, la SMA, 

diverse Regioni italiane, come Lombardia, Toscana, Lazio e Puglia, hanno 

già avviato programmi di screening per la SMA con risultati molto 

incoraggianti, confermando l’efficacia della diagnosi precoce e l’impatto 

positivo sul sistema sanitario e sociale; 

Sottolineato che: 

• l’inserimento della SMA nello screening neonatale garantirebbe una 

diagnosi tempestiva, permettendo di iniziare le cure prima dell’insorgere 

dei sintomi, riducendo così l’impatto della malattia; 



       

• ogni giorno di ritardo nell’estensione degli screening neonatali per la SMA 

può comportare in alcuni casi il rischio di un danno irreparabile, a volte 

mortale, per i bambini affetti da questa malattia rara; 

• il costo associato allo screening neonatale per la SMA (stimato in circa 5 

euro per neonato) porterebbe ad un risparmio in termini di spese 

sanitarie e sociali, che si otterrebbe riducendo le complicanze della 

malattia e migliorando la qualità di vita dei pazienti e delle loro famiglie; 

• il Progetto NeoGen presso l’Ospedale Infantile Regina Margherita, che 

offre la possibilità di estendere lo screening neonatale a 500 malattie 

attraverso l’utilizzo di tecnologie innovative consentendo così la 

prevenzione, grazie all’avvio precoce di specifiche terapie, di un ampio 

ventaglio di gravi problematiche cliniche e garantendo benefici socio-

economici in termini di impatto sulla popolazione e di ottimizzazione delle 

risorse sanitarie, e il Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare 

hanno già sviluppato competenze avanzate nella diagnosi e gestione 

della SMA; 

Sottolineato da ultimo come: 

• sia essenziale rafforzare il dialogo con i medici e i professionisti sanitari 

coinvolti nell’assistenza per migliorare la conoscenza e la consapevolezza 

della SMA, anche attraverso corsi di aggiornamento e materiali 

informativi da distribuire ai genitori dei neonati; 

 

IMPEGNA 

la Giunta regionale del Piemonte 

• a promuovere l’avvio dello screening neonatale per la SMA in Piemonte, 

implementando un programma pilota in collaborazione con le Aziende 



       

Sanitarie Locali e il Centro di Riferimento Regionale per le Malattie Rare 

sopra ricordato; 

• a sollecitare in sede di Conferenza Stato-Regioni l’anticipazione 

dell’entrata in vigore dei nuovi LEA e, in subordine, a richiedere almeno il 

rapido aggiornamento di quelle prestazioni, tra cui l’inserimento nello 

SNE della SMA e delle altre patologie indicate dal Tavolo Tecnico SNE 

citato in premessa, il cui rinvio non appare in alcun modo procrastinabile, 

salvo mettere gravemente a rischio la salute degli interessati; 

• ad avviare sul proprio territorio campagne di sensibilizzazione e 

informazione pubblica rivolte alle famiglie per informare sulla SMA e 

sull’importanza dello screening neonatale, nonché programmi di 

formazione rivolti ai professionisti sanitari, in collaborazione con le 

associazioni di pazienti; 

• a prevedere opportunamente, in sede di approvazione del prossimo 

bilancio finanziario regionale, stanziamenti adeguati a sostenere i costi 

dello screening neonatale per la SMA e dei relativi trattamenti. 
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