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BIO-SCIENZA

PER SOFIA
E PER TUTTI

di Elena Cattaneo

ofia (il nome é di fantasia) € una bambi-

na di due mesi affetta da atrofia musco-

lare spinale. La SMA € una malattia rara
caratterizzata dalla perdita dei “motoneuro-
ni” che dal sistema nervoso centrale portano
isegnali ai muscoli, controllando i movimenti.
La malattia & dovuta alla perdita di funzione
del gene SMNI che, insieme al “gene fratello”
ma meno efficiente, SMN2, & responsabile del-
la produzione della proteina SMN necessaria
ai motoneuroni per garantire posizione eretta
e attivita motorie. Nel 97-98% dei casi, la mu-
tazione coinvolge un punto specifico del gene
SMN, e cio ha reso possibile la messa a punto
di un test di screening molecolare neonatale
che lo identifica. Ogni anno in Italia nascono
circa 40/50 Sofia con questo difetto geneti-
co. In assenza di trattamento farmacologico,

la SMA é la prima causa genetica di mortali-
ta infantile. La buona notizia in questa storia
¢ che Sofia € nata in Puglia, prima Regione in
Italia ad aver approvato - ad aprile 2021 - una
legge regionale, promossa dal consigliere Fa-
biano Amati, che introduce I'obbligo di scree-
ning neonatale per I'atrofia muscolare spinale.

L’obbligo prevede il prelievo di uno spot
ematico entro le prime 48-72 ore di vita su
cui viene eseguito il test genetico. In caso di
positivita, dopo la conferma della diagno-
si, al bambino viene somministrata la tera-
pia genica autorizzata (quindi rimborsata)
da Aifa per i bambini affetti da SMA entro
i 21 chili. In Puglia, il servizio di screening -
con una previsione di spesa di circa 300mila
euro all’anno - & iniziato a dicembre scorso;
Sofia ¢ il primo caso diagnosticato in fase
asintomatica, dopo circa 8mila test nella
norma. La somministrazione precoce della
terapia, in questo caso al 23° giorno di vita,
ne aumenta considerevolmente l’efficacia.

Cosa sarebbe successo se Sofia fosse nata in
un’altra Regione? La malattia le sarebbe stata
diagnosticata alla comparsa dei primi sintomi:
entro i 6 mesinel caso di SMA di tipo I(50-60%

dei casi), trai 6 e i 28 mesi per SMA II, dopo 18
per SMA di tipo III. Ma soprattutto, la terapia
sarebbe stata ritardata con riduzione dell’effi-
cacia, richiedendo presumibilmente ulteriori
trattamenti, ricoveri e riabilitazione. Diagnosi
precoce e tempestivita nella somministrazio-
ne della cura possono prevenire gli effetti della
malattia ed essere garanzia di vita priva di sof-
ferenze e privazioni. Con vantaggi anche per
il sistema sanitario nazionale, laddove terapie
di frontiera - spesso le piu costose - utilizzate
nelle migliori condizioni cliniche possono es-
sere risolutive e scongiurare interventi sanitari
che accompagnerebbero la vita del paziente.

L’Italia € uno dei Paesi europei con la poli-
tica di screening neonatale pit1 avanzata. Dal
2016, con la legge 167, tuttii neonati vengono
sottoposti a screening per la diagnosi preco-
ce di malattie metaboliche ereditarie. La leg-
ge dibilancio 2019 ha esteso lo screening alle
malattie neuromuscolari genetiche (tra cuila
SMA), alle immunodeficienze congenite se-
vere e alle malattie da accumulo lisosomia-
le. La legge ha, inoltre, previsto la revisione
periodica, almeno biennale, della lista delle
malattie da ricercare attraverso lo screening
neonatale, in relazione all’evoluzione delle
evidenze scientifiche in campo diagnosti-
co-terapeutico per le malattie genetiche rare.

Eppure lo screening che ha permesso a So-
fia di accedere tempestivamente alla cura che
probabilmente le cambierala vitanon e garan-
tito in tutto il Paese. Quello che manca perren-
derlo obbligatorio su tutto il territorio & I’attiva-
zione dei nuovi livelli essenziali di assistenza
(Lea). L'ultimo aggiornamento € del 2017, ma
¢ privo di efficacia in attesa - da 5 anni - dell’e-
manazione del cosiddetto Decreto tariffe. Sono
187 le richieste di aggiornamento e inclusione
dei Lea pervenute al Ministero della Salute tra
12016 e i1 2020. Per ogni richiesta ci sono in gio-
co, vite, aspettative di cura, speranze che me-
ritano di essere valutate e, se fondate sulle evi-
denze, accolte senza ritardo. Un processo che
impiega anni nel tradurre quanto deciso in pre-
stazioni sanitarie al cittadino, & inidoneo alla
difesa di un bene fondamentale come la salute.

In questa storia, la scienza ha fatto (e fara)
la sua parte, studiando e sperimentando per
validare nuove cure e trattamenti. Il passo
successivo spetta alle istituzioni. Restare im-
mobili sarebbe la scelta peggiore. B

Farmacologa e biologa, é senatrice a vita dal 2013.
Insegna all’Universita di Milano e dirige il laboratorio
di biologia delle cellule staminali. Ha scritto

Armati di scienza (Raffaello Cortina Editore).
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