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            Disposizioni in materia di accertamenti diagnostici neonatali per la prevenzione e la cura di patologie rare di origine genetica a esordio precoce
          

        

      

      
        
          Onorevoli Senatori. - Il presente disegno di legge ha la finalità di garantire la prevenzione, la diagnosi precoce e il tempestivo trattamento delle patologie rare di origine genetica attraverso l'inserimento, nei livelli essenziali di assistenza (LEA), dello screening genomico neonatale, da proporre ed effettuare, salvo espressa rinuncia dei genitori, a tutti i nati a seguito di parti effettuati in strutture ospedaliere o a domicilio sul territorio nazionale.

          Il disegno di legge si iscrive nel percorso di progressiva estensione degli screening genetici neonatali avviato con l'articolo 6 della legge quadro 5 febbraio 1992, n. 104, che ha introdotto lo screening neonatale su goccia di sangue per ipotiroidismo congenito, fibrosi cistica e fenilchetonuria. Grazie alla successiva evoluzione scientifica, lo screening neonatale è stato progressivamente esteso a un ampio numero di malattie metaboliche ereditarie, fino all'istituzione dello screening neonatale esteso (SNE) per la diagnosi precoce di patologie metaboliche ereditarie, disposta dall'articolo 1, comma 229, della legge 27 dicembre 2013, n. 147. Con la legge 19 agosto 2016, n. 167, lo SNE è stato inserito nei LEA e, per effetto delle modifiche apportate alla medesima legge dall'articolo 1, comma 544, della legge 30 dicembre 2018, n. 145, è stato ulteriormente esteso alle malattie neuromuscolari genetiche, alle immunodeficienze congenite severe e alle malattie da accumulo lisosomiale, prevedendo altresì la revisione periodica, almeno biennale, della lista delle malattie oggetto di screening neonatale, in relazione all'evoluzione nel tempo delle evidenze scientifiche in campo diagnostico-terapeutico.

          Il presente disegno di legge, in coerenza con tale evoluzione normativa, estende ulteriormente lo screening neonatale alle patologie genetiche rare, disciplinando le modalità di individuazione del pannello di geni oggetto di accertamento e delle malattie identificabili, e prevedendo allo stesso tempo l'inserimento di tali accertamenti nei LEA mediante una procedura semplificata.

          L'utilità dello screening è attestabile da numerosi studi internazionali e diversi progetti di ricerca. In Italia, ad esempio, è stato avviato un progetto di ricerca promosso dalla regione Puglia, che sta ottenendo risultati estremamente incoraggianti, tali da supportare la formulazione di un disegno di legge a livello nazionale.

          A dimostrazione di quanto appena esposto, al 29 gennaio 2025 si registrano, nell'esperienza pugliese, i seguenti dati:
        

        
          1) 4421 cartoncini raccolti da nove unità di neonatologia;
        

        
          2) 3514 casi sequenziati (il 79,48 per cento). Ne restano da sequenziare 907 (il 20,5 per cento);
        

        
          3) 2940 casi analizzati (il 66,5 per cento). Ne restano da analizzare 1481 (il 33,49 per cento);
        

        
          4) 325 casi di portatori sani (l'11,05 per cento su 2940) di varianti P/LP nei geni CFTR, GJB2, HBB: 160 (CFTR), 90 (GJB2) e 75 (HBB);
        

        
          5) 98 casi patologici (il 3,3 per cento su 2940), così distribuiti: malattie metaboliche per il 27,55 per cento; malattie endocrine per il 4,08 per cento; malattie ematologiche per il 50 per cento; malattie cardiovascolari per il 5,1 per cento; malattie neuromuscolari per il 3,06 per cento; malattie neurologiche per il 1,02 per cento; malattie immunologiche per il 1,02 per cento; malattie immunologiche diverse per il 8,16 per cento.
        

        
          Evidenti, pertanto, l'utilità e l'urgenza di intervenire in materia, anche al fine di consolidare i benefici della diagnosi precoce e, soprattutto, di eliminare ogni disuguaglianza tra i cittadini nell'accesso alle prestazioni sanitarie, tema, quest'ultimo, di particolare rilevanza nell'attuale contesto di rapido progresso della genetica medica.

          A tal fine, il disegno di legge si compone di quattro articoli.

          L'articolo 1 reca le finalità della legge, statuendo che la stessa ha la finalità di garantire la prevenzione e di consentire la diagnosi precoce e il tempestivo trattamento delle patologie rare di origine genetica attraverso l'inserimento nei livelli essenziali di assistenza (LEA) dello screening genomico neonatale, da proporre ed effettuare, salvo espressa rinuncia da parte dei genitori, a tutti i nati in strutture ospedaliere o a domicilio.

          L'articolo 2 disciplina l'ambito di applicazione della legge, stabilendo che lo screening genomico neonatale dovrà essere effettuato per le patologie rare su base genetica per le quali si dispone di terapie di cura, anche in fase di sperimentazione, ovvero la diagnosi precoce risulti funzionale alla preparazione del bambino o della sua famiglia a più ponderati ed efficaci percorsi di assistenza sanitaria o sociale. Il comma 2 del medesimo articolo dispone altresì che per includere le patologie nello screening si dovrà disporre di terapie dotate di evidenze scientifiche di efficacia o per le quali l'identificazione precoce delle varianti geniche causative comporti un vantaggio in termini di accesso a protocolli terapeutici in avanzato stato di sperimentazione.

          L'articolo 3 prevede l'adozione, entro sessanta giorni dalla data di entrata in vigore della legge, di un decreto del Ministro della salute, previo parere della Conferenza permanente tra lo Stato, le regioni e le province autonome di Trento e di Bolzano, al fine di:
        

        
          a) determinare il pannello di geni oggetto dello screening genomico e il relativo elenco delle patologie rare di origine genetica identificabili, disciplinando altresì le modalità di aggiornamento annuale del medesimo, anche in base ai progressi e all'evoluzione della ricerca scientifica nonché dei criteri di cui all'articolo 2;
        

        
          b) stabilire i requisiti per l'individuazione, da parte delle regioni e delle province autonome di Trento e di Bolzano, dei laboratori di medicina genomica di riferimento, limitando l'individuazione, preferibilmente, a un unico laboratorio per regione e, in tal caso, favorendo protocolli di collaborazione tra le aziende sanitarie coinvolte;
        

        
          c) definire i criteri per la redazione di un piano operativo, predisposto dalle regioni e dalle province autonome di Trento e di Bolzano, concernente gli aspetti organizzativi dello screening, le modalità di esecuzione del test, il trattamento dei dati sanitari e la presa in carico dei pazienti con varianti patogenetiche;
        

        
          d) inserire lo screening neonatale nei LEA, in deroga all'articolo 1, comma 554 della legge 28 dicembre 2015, n. 208.
        

        
          L'articolo 4, infine, reca la copertura finanziaria.
        

      

      
        
          DISEGNO DI LEGGE
        

        
          
            Art. 1.
          

          
            (Finalità)
          

          
            
              1. La presente legge ha la finalità di garantire la prevenzione, la diagnosi precoce, e il tempestivo trattamento delle patologie rare di origine genetica attraverso l'inserimento nei livelli essenziali di assistenza (LEA) dello screening genomico neonatale, da proporre ed eseguire, salvo espressa rinuncia da parte dei genitori, a tutti i nati a seguito di parti effettuati in strutture ospedaliere o a domicilio.
            

          

        

        
          
            Art. 2.
          

          
            (Ambito di applicazione)
          

          
            
              1. Lo screening di cui all'articolo 1 è effettuato per le patologie rare di origine genetica per le quali:
            

            
              
                a) si dispone di terapie di cura, anche in fase di sperimentazione;
              

            

            
              
                b) la diagnosi precoce risulti funzionale alla preparazione del nato o della sua famiglia a specifici percorsi di assistenza sanitaria o sociale.
              

            

          

          
            
              2. Le terapie di cui al comma 1, lettera a), sono quelle supportate da evidenze scientifiche di efficacia o per le quali l'identificazione precoce delle varianti geniche causative comporti un vantaggio in termini di accesso a protocolli terapeutici in stato avanzato di sperimentazione.
            

          

        

        
          
            Art. 3.
          

          
            (Individuazione delle patologie rare

            di origine genetica e piano operativo)
          

          
            
              1. Con decreto del Ministro della salute, da adottare entro sessanta giorni dalla data di entrata in vigore della presente legge, previo parere della Conferenza permanente per i rapporti tra lo Stato, le regioni e le province autonome di Trento e di Bolzano, ai sensi dell'articolo 3 del decreto legislativo 28 agosto 1997, n. 281, si provvede a:
            

            
              
                a) determinare il pannello di geni oggetto dello screening genomico e il relativo elenco delle patologie rare di origine genetica identificabili, disciplinando altresì le modalità di aggiornamento annuale del medesimo, sulla base dell'evoluzione della ricerca scientifica e delle condizioni di cui all'articolo 2;
              

            

            
              
                b) stabilire i requisiti e i criteri per l'individuazione, da parte delle regioni e delle province autonome di Trento e di Bolzano, dei laboratori di medicina genomica di riferimento, preferibilmente limitando l'individuazione a un unico laboratorio per regione e favorendo, in tal caso, protocolli di collaborazione tra le aziende sanitarie coinvolte;
              

            

            
              
                c) definire i criteri per la redazione di un piano operativo, predisposto dalle regioni e dalle province autonome di Trento e di Bolzano, concernente gli aspetti organizzativi dello screening, le modalità di esecuzione del test, il trattamento dei dati sanitari e la presa in carico dei pazienti con varianti patogenetiche.
              

            

          

          
            
              2. In deroga all'articolo 1, comma 554, della legge 28 dicembre 2015, n. 208, con il decreto di cui al comma 1 del presente articolo si provvede altresì a inserire nei livelli essenziali di assistenza, di cui al decreto del Presidente del Consiglio dei ministri 12 gennaio 2017, pubblicato nel supplemento ordinario alla Gazzetta Ufficiale n. 65 del 18 marzo 2017, lo screening genomico per le patologie rare di origine genetica individuate ai sensi del comma 1, lettera a), del presente articolo.
            

          

        

        
          
            Art. 4.
          

          
            (Copertura finanziaria)
          

          
            
              1. Agli oneri derivanti dall'attuazione della presente legge, pari a 100 milioni di euro a decorrere dall'anno 2025, si provvede mediante corrispondente riduzione del Fondo di cui all'articolo 1, comma 200, della legge 23 dicembre 2014, n. 190. Si applicano i commi 3, 4 e 5 dell'articolo 6 della legge 19 agosto 2016, n. 167.
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