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Le malattie croniche: 
il futuro dellôassistenza in pediatria o 
lôassistenza pediatrica del futuro? 



NORMATIVA NAZIONALE  

Patologie  sottoposte  obbligatoriamente  a 
screening  neonatale  per  legge  (Legge  quadro  
n .104  del  5 maggio  1992 , della  Legge  n .548  del  
23  dicembre  1993  e del  DPCM   9 luglio  1993 )  :  

 
Fenilchetonuria  

 
 fibrosi cistica  

 
    ipotiroidismo congenito  

 



 
ipotiroidismo congenito   

 
fenilchetonuria  

 
fibrosi cistica  

 
iperplasia surrenalica congenita  

 
galattosemia  

PATOLOGIE OGGETTO DI SCREENING 
NEONATALE IN EMILIA -ROMAGNA  



La storia dei programmi di  screening: 
dallo screening é agli screenings  

1961  
PKU  

1974 
PKU, IC  

1977 
PKU, IC, SAGC  

1979 
PKU,IC,SAGC,FC   

 
1990 Tandem Mass  

   
 2006 DNA microarrays  

1 spot  
= 

1 test  

1 spot  
= 

molti tests  



DETERMINAZIONE  DEL DIR. GEN.  
SANITAô E POLITICHE SOCIALI R.E.R. 

N. 11727/2008  

Gruppo tecnico per lo screening 
malattie metaboliche  

ereditarie  

COMPONENTI 

ÅClinici  

ÅGenetisti 

ÅLaboratoristi  

ÅIstituzioni  

ÅAssociazioni 

ÅSocietà Scientifiche 
(SISMME-SISN) 

COMPITI  

ÅDefinizione patologie a cui allargare 
lo screening 

ÅDefinizione delle modalità di una 
presa in carico precoce  
(organizzative e assistenziali) 

ÅValutazione eventuale estensione 
ulteriori patologie in base alle nuove 
conoscenze scientifiche 

 



La scelta delle patologie  



I criteri di scelta  

Per ogni condizione si evidenzia un diverso grado di 
priorit¨ legato allôentit¨  dellô evidenza  scientifica e      
della forza della raccomandazione 

 

 

Sistema dinamico aggiornabile in base allôacquisizione  
di nuove evidenze e/o al sopraggiungere di condizioni 
diverse 

Report AAP Newborn Screening Task Force 2000,                          
programma HTA(UK) 2004, report ACMG 2006  



I criteri di scelta  



                     

1. rispetto delle indicazioni contenute nelle Linee 

Guida SISMME e SISN  

 

 

2. esclusione di patologie benigne (ñmalati di non 

malattiaò) 

 

 

3.  esclusione delle patologie precocemente mortali 

(valorizzazione del sospetto clinico) 

 

I criteri di scelta  
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Delibera Regionale n.107 del 01/02/2010  
 



Iperfenilalaninemie  
- PKU                 A1 
- Iperphe benigna             A2  
- Def.Biopterina               A2  
   
MSUD                 A2  
 
Tirosinemia tipo I             A2  
Tirosinemia tipo II           A2  
Tirosinemia tipo III         B2  
 
Omocistinuria                A2  
Ipermetioninemia            B4  

MCAD          A1 
 
VLCAD          A2  
 
LCHAD          A2  
 
Def.P.trifunzionale    A2  
 
Def.uptake carnitina A2  
+ forma materna  
 
Ac.glutarica tipo II     A2  

Ac.glutarica tipo I       A2   
 
Ac.isovalerica          A2  
 
Ac.propionica          A2  
 
Ac.metilmalonica        A2  
 
Def.beta -chetotiolasi  A2  
 
Def.3HMG -CoAliasi    A2     

Il pannello delle malattie  

AMINOACIDOPATIE  
BETA -OSSIDAZIONE  

ACIDI GRASSI  
ACIDURIE ORGANICHE  

Copertura regionale  
da giugno 2011  



DELIBERA  REGIONALE N.107  
DEL  01/02/2010  

PROGETTO  REGIONALE  PER  LO     
SCREENING NEONATALE E ASSISTENZA    

ALLE MALATTIE ENDOCRINE E METABOLICHE 
EREDITARIE IN ETAô PEDIATRICA 

ñil test di screening non ¯ in s® diagnostico ma ¯ 
solo lôinizio di un processo che mediante test di 

secondo livello e loro integrazione a livello 
clinico porta alla diagnosi e alla 
programmazione del follow -upò 

 
LINEE GUIDA  SISME -SISN  2008  



Delibera Regionale n.107 del 
01/02/2010  

fine fase preparatoria marzo 2011; inizio e progressione fase operativa  aprile 

2011 

Finanziamento progetto 
pilota per allargamento 
screening a 26 patologie  

RIASSETTO ORGANIZZATIVO 
DEL CENTRO DI SCREENING         

(dotazioni, organici, procedure,trasporti, 
informatizzazione, formazioneé.) 

 

 
FUNZIONI DI COORDINAMENTO 

IN AMBITO REGIONALE     
(conferma diagnostica, follow-up, rete clinica 

di assistenza) 



Il centro regionale di screening di 

Bologna: perché?                            
valorizzare competenze ed esperienze esistenti 

 
REGIONE EMILIA -ROMAGNA  
L.R. 10.6.76  Circolare 35/1979  

IPOTIROIDISMO CONGENITO (455 casi)  
 

PKU ï iperfenilalaninemie (199 casi)  
 

FIBROSI CISTICA (64 casi)  

GALATTOSEMIA (14 casi)  

IPERPLASIA SURRENALICA 
CONGENITA (61 casi)  



Il centro regionale di screening di 
Bologna: perché?                       

valorizzare competenze ed esperienze esistenti 
 

REGIONE EMILIA -ROMAGNA  
L.R. 10.6.76  Circolare 35/1979  

IPOTIROIDISMO CONGENITO  
PKU ï iperfenilalaninemie  

FIBROSI CISTICA  

+ 
GALATTOSEMIA  

IPERPLASIA SURRENALICA 
CONGENITA  

Centro  
clinico  

Diagnostica 

Dietetica 

Pediatria 
spec 

NPI 

Emergenza 

Lab 

Fisioterapia 

Genetica 

TIN  
Rian Ped 



Il centro regionale di screening di 
Bologna: perché?  

Bacino dôutenza e razionalizzazione flussi 

BACINO UTENZA 43.000 nati/anno  
35 PUNTI  NASCITA  

RICHIAMO   
CONF. DIAGNOSTICA  

CENTRO CLINICO LABORATORIO 

CENTRO REG. SCREENING  

ÅPunti nascita  
ÅFamiglie  
ÅPediatri  

 

SPOT 
PATOLOGICO  

Risposte 
normali  



Riassetto organizzativo del 
Centro di screening  

Laboratorio e Centro Clinico  



FORMAZIONE TEORICO-PRATICA 

 

 

STAGES  FORMATIVI  PER  LABORATORISTI  
 presso i centri di screening di  Firenze e Genova  

 
STAGE  FORMATIVO PER I PEDIATRI  

 presso il centro di Firenze (6 mesi continuativi tra marzo e 
Settembre 2010; tuttora in cors0 attività ambulatoriale 1 volta la 
settimana fino alla fine del 2011)  

  
CORSI  PER  I  REFERENTI   DEI  PUNTI  NASCITA  
corsi  base e avanzati  
 
 
INCONTRI  PER  PEDIATRI,  LABORATORISTI,                   
DIETISTE,  INFERMIERI  

 con la partecipazione di esperti regionali ed extraregionali  

FORMAZIONE                
TEORICO -PRATICA  

FORMAZIONE   
PERMANENTE  



 RITIRO CARTONCINI NEI PUNTI NASCITA                               
DA CORRIERE DEDICATO  

Ritiro cartoncini 6/7 die 
escluso Sabato 

(prelievo 48-72 ore di vita) 

 

Ritiro dalle ore 16,30   alle 18,30 

 

Consegna al LABORATORIO   del 

CENTRO SCREENING 

entro le ore  8,45 

 (del giorno successivo al ritiro) 

 (processati in giornata) 

 

Copertura totale regionale     
da febbraio 2011  

Tempo medio dei richiami  

Gennaio 2011   14 gg  

Aprile 2011        7 gg  



35 Punti Nascita connessi con PEGASO 
Specimen 

Gate® 

Server and 

Database 

Importa / esporta dati 

PN  1 

PN é 

PN é 

PN 35 

INFORMATIZZAZIONE:  
Collegamento informatico con i diversi attori 

del programma (copertura regionale totale da giugno 2011)  

Esportazione dati tecnici ed analitici 

elaborati 

CENTRO  CLINICO 



21 



22 



Strategia organizzativa e clinica  
 

BACINO UTENZA 43.000 nati/anno  
REFERENTI PUNTI  NASCITA  

PROCESSO INFORMATIZZATO  
 

                 ANALISI DECISIONALE  
RICH. BASSO                          RICH.ALTO  
   RISCHIO                                  RISCHIO  
 
  2° spot                                 Convocazione        
POSITIVO                       TEST CONFERMA  
 
                                                     Follow -up  

Referti 
via web  

CENTRO CLINICO LABORATORIO 

CENTRO REG. SCREENING  

ÅRETE  
ÅHUB  

& SPOKE  

SPOT 
PATOLOGICO  

Corriere 
dedicato  



Rete regionale per il follow -up  

Area vasta Centro e 
Romagna  
 
Centro Hub:     Bologna 

Area vasta Nord:  
 
Centro Hub:     Piacenza 
Hub satelliti:  
          Reggio Emilia, Modena 



I compiti dei centri Hub & Spoke  

Centro  
HUB  

COMPETENZE 

ÅTIN  

ÅRianimazione Ped. 

ÅNefrologia Ped. 

ÅS.Dietologico 

ÅNPI 

ÅDiagnostica 

ÅGenetica medica 

FUNZIONI  

ÅProcedure condivise 

ÅId.team specialistico 

ÅCounseling genetico 

ÅPronta disponibilità  

ÅPunto di rif. assistenza 

ÅFormazione, aggiornamento 

ÅCollaborazione  c.Spoke e Reg. 

Nodo  
SPOKE  

ÅIdentificaz. competenze e referenti in ambito locale 

ÅGestione assistenziale ñroutinariaò del follow-up 

ÅRapporto di riferimento e collaborazione con il C.HUB  

 



Realizzazione della rete 
regionale: Il territorio  

Collegamento con il territorio  

 
Identificazione di un case manager che soddisfi 
tutti i bisogni del bambino risultato positivo allo 
screening  

Messa in rete di tutti gli attori coinvolti nel 
percorso socio -assistenziale complessivo del 

bambino   

 

 



Realizzazione della rete 
regionale: Il territorio  


