Subanexa Nr. Al
Screening-ul neonatal pentru atrofia musculara spinala (SMA):
informatii pentru parinti

Dragi parinti,

prin prezenta, va solicitim consimtdmantul pentru a-i permite copilului dumneavoastra sa
participe la Screening-ul neonatal care vizeaza identificarea pacientilor cu atrofie musculara
spinala (SMA) in faza presimptomatica, adica intr-un stadiu foarte incipient, in care semnele
clinice ale afectiunii nu s-au manifestat inca, pentru a incepe cu promptitudine un eventual
tratament terapeutic.

Ce este screening-ul neonatal.

Screening-ul Neonatal (SN) este un program de prevenire si se efectucaza pe intreg teritoriul
Italiei.

Scopul sau este diagnosticarea precoce a unor boli ereditare pentru care se prevede o interventie
terapeutica care ar putea schimba starea de sanatate a nou-nascutului afectat.

Bolile supuse Screening-ului Neonatal sunt boli rare, de origine genetica si sunt extrem de
variabile in incidenta lor, expresia biochimicd, moleculara si clinica. Diagnosticul precoce al
acestor boli este foarte important, deoarece permite sa se inceapa cu promptitudine terapii
precum si diete specifice, Tnainte sa poata provoca leziuni grave corpului nou-nascutului afectat.

De ce este important screening-ul neonatal.

Screening-ul neonatal este etapa fundamentala a unui proces care permite identificarea rapida,
dupa nastere, a copiilor afectati de unele boli congenitale si permite sa se Inceapa devreme, in

centre clinice de referinta, Tnalt specializate, terapii specifice cu medicamente sau diete speciale
care permit dezvoltarea normald si/sau imbunatatesc semnificativ starea de sdnatate a copilului
bolnav.

Realizarea screening-ului este deci foarte importanta pentru a preveni sau a limita
daunele tipice ale acestor boli si asigura o buna calitate a vietii pentru cel mai mare numar
de copii afectati. in Italia, laboratorul Regional de Referinti pentru Screening-ul
Neonatal (LRRSN) al Spitalului de Copii V. Buzzi (,,ASST Fatebenefratelli-Sacco”) din
Milano este laboratorul regional la care sunt trimise spre analiza toate probele de nou-nascuti
din Regiunea Lombardia, indiferent de structurile n care s-au nascut (spitale publice si private,
case private de ingrijire medicala etc.).

Metode de realizare a screening-ului neonatal.

Intre 48 si 72 de ore din viata nou-nascutului, personalul maternitatii responsabil cu screening-
ul colecteaza cateva picaturi de sange obtinute cu o proba prelevata din calcaiul nou-nascutului.
Proba obtinuta este trimisa la Laboratorul Regional de Referinta pentru Screening Neonatal la
sediul acestuia de la Spitalul de Copii V. Buzzi din Milano si este folosita pentru efectuarea
analizelor de laborator pentru toate patologiile supuse screening-ului neonatal.

Probele sunt analizate cu promptitudine la sosirea in laborator si rezultatele analizelor se
transmit la maternitate: daca rezultatele sunt negative (normale), parintii nu vor primi nicio
comunicare. In unele cazuri se poate intimpla ca proba de sange si fie insuficientd sau
rezultatul analizelor sa fie indoielnic, motiv pentru care este necesard o a doua prelevare. In
cazul unui rezultat ,,nenegativ”, sunt prevazute actiuni ulterioare de control de laborator
(biochimic si molecular), pentru a caror executie parintii vor fi contactati de personalul sanitar
al maternitatii. In caz de rezultat pozitiv confirmat al testelor de laborator, nou-niscutul este
semnalat imediat la Centrul Clinic Regional de Referinta pentru patologia in cauza, in vederea:



e continuarii procesului de diagnostic (actiuni integrate de controale clinice, de laborator si de
consultare geneticd) pana la identificarea corectd sau la excluderea unei conditii de boala
ereditara supusa screening-ului neonatal;

e activarii, acolo unde este necesar, a unei interventii terapeutice tintite.

Un rezultat pozitiv la un test de screening nu inseamna ,,boala”, este doar un semnal de
alarmai care face necesara efectuarea unor teste de diagnosticare suplimentare. Doar cativa
nou-nascuti, rechemati pentru un test de screening pozitiv, vor fi, in cele din urma, efectiv
bolnavi. Personalul medical si de asistenta medicala al maternitatii va oferi in timp util familiei
orice informatie referitoare la executarea testelor de control precum si la semnificatia acestora.

Sfera de comunicare a datelor.

Implementarea Screening-ului Neonatal necesitd, pentru executarea si interpretarea corecta a
procedurilor analitice, comunicarea datelor personale ale nou-nascutului (date de identificare,
sandtate si anamneza) intre structurile Retelei Regionale de Screening Neonatal (maternitatea,
laboratorul regional de referintd pentru screening-ul neonatal si confirmarea diagnosticului,
centrele clinice de referintd).

Cazurile pozitive la SN, pentru care diagnosticul a fost confirmat, se comunica Registrului
National Italian de Boli Rare (in Romania Alianta Nationala pentru Boli Rare) de pe langa
Institutul National de Sanatate prin Registrul Regional de Boli Rare (ReLMaR), cu respectarea
masurilor de securitate si de precautie adecvate pentru prelucrarea datelor cu caracter personal
sensibile, asa cum prevede legislatia n vigoare.

Timpi de conservare a probelor.

Odata ce screening-ul neonatal a fost efectuat, proba de sdnge se va pastra ca masurd de
precautie pentru o perioada de cinci ani la Laboratorul Regional de Referinta pentru Screening-
ul Neonatal, perioada considerata necesara pentru indeplinirea oricaror actiuni de control si
verificare a stérii de sdnatate a nou-ndscutului. Ulterior, la exprimarea consimtamantului, proba
este stocatd 1n mod anonim pentru posibile analize epidemiologice si/sau de cercetare asupra
bolilor supuse screening-ului neonatal sau asupra altora patologii care vor trebui sa intre in
screening-ul neonatal.

Ce este SMA?

SMA este o boald neuromusculara rard ce se caracterizeazd clinic prin paralizie musculara
progresiva din cauza pierderii controlului miscarilor voluntare; dezvoltarea intelectuald este
normala.

In functie de varsta de aparitie a bolii si de gravitatea simptomelor, SMA este clasificat in 4

forme:

e SMA | (aproximativ 50-60% dintre pacienti): forma mai severa, apare in decurs de 6 luni si
speranta de viatd nu ajunge la 2 ani; cauza mortii este de obicei insuficienta respiratorie, din
cauza slabiciunii muschilor intercostali.

o SMA II (aproximativ 30% dintre pacienti): forma de gravitate intermediara cu aparitia
simptomelor pana la 18 luni. Copiii afectati nu dobandesc capacitatea de a merge fara sprijin.
Desi speranta de viata este usor redusa, calitatea este, de altfel, destul de slaba din cauza
limitarii extreme a miscarilor. In plus, pacientii prezinta aproape intotdeauna o scolioza severa
care necesita adesea o interventie chirurgicala de corectie.

o SMA III: simptomele apar dupa 18 luni, iar evolutia este foarte variabild. Pacientii 1si pot
pierde sau nu capacitatea de a merge. Speranta de viata este normala, calitatea vietii poate fi
afectata in functie de amploarea limitdrii miscarilor.

e SMA 1V: forma mai usoara cu aparitia simptomelor la varsta adulta (20-60 ani) si 0 progresie
lenta.



Cauza bolii SMA este absenta sau alterarea unei gene (SMN1); aceastd gena este responsabila
de producerea unei proteine esentiale pentru supravietuirea neuronilor motori, adica acele celule
care transmit semnale la muschi permitdnd miscarea, respiratia, inghitirea.

SMA apare de obicei sub forma unor cazuri unice n familii, deoarece se datoreaza unui defect
genetic cu transmitere autozomala recesiva: aceasta inseamna cd ambii parinti ai unui pacient
cu SMA, in ciuda faptului ca sunt in stare buna de sénatate, sunt purtatori sanatosi ai defectului
genetic responsabil de afectiune, care se manifestd numai daca améandoi o transmit copiilor lor.
Se estimeaza ca la fiecare 6-8.000 de sugari, se naste un copil cu SMA; purtatorii sandtosi sunt
destul de frecventi in populatie, aproximativ 2-3%.

Care sunt terapiile disponibile astazi pentru SMA?

Pana de curind, tratamentul pentru SMA era limitat la utilizarea unor masuri de sustinere in
vederea prelungirii vietii pacientilor, fara a le modifica semnificativ calitatea vietii; era deci o
afectiune incurabil si, in cazul SMA I si a unor SMA 1, extrem de grava. In ultimii ani, au fost
dezvoltate cateva tratamente foarte promitatoare pentru aceasta afectiune, acum inregistrate si
prescrise in mod regulat in Italia. Datele stiintifice disponibile astdzi demonstreaza o ameliorare
semnificativa a pacientilor tratati, chiar daca nu se vindeca complet; cu toate acestea, este acum
clar ca cu cat se incepe mai devreme tratamentul, cu atat recuperarea slabiciunii musculare este
mai mare. Prin urmare, diagnosticarea in timp util al bolii SMA are o importanta foarte mare
pentru o recuperare mai buna a slabiciunii musculare si imbunatatirea calitatii vietii. Cateva
date preliminare indica faptul ca pacientii cu un diagnostic probabil de forme severe de SMA
(tip I sau II), tratati inainte de aparitia simptomelor, au o dezvoltare motorie aproape
superpozabila cu cea a copiilor neafectati.



| FORMULAR DE CONSIMTAMANT INFORMAT: SCREENING NEONATAL ATROFIA MUSCULARA SPINALA

Subsemnatul/Subsemnata/Subsemnatii

ca parinte/parinti sau tutore legal al minorului

Nascut in data de la

am citit formularul de consimtamant informat si Tmi dau/ne dam consimtamantul pentru ca

copilul meu/nostru sa fie supus screening-ului neonatal pentru atrofia musculari spinala

folosind fisa deja prelevata pentru screening-ul neonatal obligatoriu si screening-ul obligatoriu

extins conform informatiilor primite.

De asemenea, declar/declaram ca:

e Am avut timp sd ma gandesc/ne gandim la ceea ce inseamnad decizia pentru copilul meu/nostru
sa participe la screening-ul neonatal pentru atrofia musculara spinala.

e Am primit o copie a formularului de consimtdmant informat.

e Tmi dau/ne diam consimtimantul pentru ca copilul meu/nostru si fie supus screening-ului
neonatal pentru atrofia musculara spinala:

Da o Nu o

e As/am dori ca rezultatele analizelor clinic relevante efectuate asupra copilului meu/nostru sa-

mi/sa ne comunicat:

Da o Nu o
e imi dau/ne dam consimtimantul pentru ca medicul de familie/pediatru al meu/nostru si fie
informat despre participarea copilului meu/nostru la acest screening neonatal si despre
rezultate dacd sunt relevante clinic:
Da o Nu o
e As/am dori ca proba sa fie pastratd Tn mod anonim pentru o eventuald analizd epidemiologice
si/sau de cercetare asupra bolilor supuse screening-ului neonatal sau asupra altor patologii
care vor intra in programul de screening neonatal:
Da o Nu o
e in cele din urma, mi angajez/ne angajam si comunic/comunicim cu promptitudine orice
schimbare de parere in legatura cu cele declarate mai sus.

Numele parintelui/parintilor (cu litere de tipar): ........cooveiiiiiiiiiiiiiiee s

Semnadtura tutorelui legal:............................... Data ...

Semnatura martorului: ..............ooiiiiinnDatan e,
Numele medicului care preia consimtamantul (cu litere de tipar):........ccceeeerieeiienieenienieeneene



