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DALLO SCREENING NEONATALE  
ALLA TERAPIA  

PER LE LEUCODISTROFIE 
 
 
Responsabile dello studio: Dr. Davide Tonduti  
UOC di Neurologia Pediatrica –  
COALA (Centro Ospedaliero per l’Assistenza e la cura delle Leucodistrofie e delle condizioni 
Associate)  
Ospedale dei Bambini V. Buzzi – ASST Fatebenfratelli Sacco, Milano  
 
1. RAZIONALE ED OBIETTIVI DELLO STUDIO 
Lo "screening neonatale" è un programma di medicina preventiva essenziale poiché permette 
l'identificazione precoce di alcune malattie genetiche metaboliche ed endocrinologiche rare.. La 
diagnosi precoce di queste malattie è molto importante, perché consente di iniziare tempestivamente 
terapie e diete specifiche, prima che possano causare danni all’organismo del neonato affetto. 
 
Con questo studio ci concentriamo primariamente sull’Adrenoleucodistrofia X-linked (X-ALD), 
una rara leucodistrofia (ovvero una malattia neurodegenerativa) che può avere decorso fatale se non 
viene riconosciuta e trattata precocemente, ma che ancora non fa parte delle malattie incluse nello 
screening neonatale. Questo studio ha l’obiettivo primario di mettere a punto la metodica di 
screening neonatale per X-ALD, e permettere che la malattia venga diagnostica alla nascita, prima 
che siano evidenti i segni della malattia. Ci proponiamo inoltre di organizzare ed avviare subito il 
monitoraggio clinico-strumentale multidisciplinare e, quando necessario, avviare al trattamento 
precoce i pazienti affetti. 
 
Il metodo di screening neonatale per X-ALD può portare a identificare anche alcune altre 
leucodistrofie: la Sindrome di Aicardi-Goutières e le malattie dello spettro Zellweger. È possibile 
quindi che qualcuno dei bambini che risultano positivi allo screening neonatale della X-ALD in 
realtà sia affetto da una di queste malattie. Per la Sindrome di Aicardì-Goutières sono oggi 
disponibili delle terapie che possono aiutare a migliorare molti sintomi. In entrambi i casi lo 
screening neonatale accorcia in modo significativo i tempi di diagnosi e permette di avere 
rapidamente accesso alla presa in carico ed alle terapie specifiche disponibili.  
 
Si sottolinea che: 

 Lo screening è un’importante attività di medicina preventiva che può evitare, o ridurre 

fortemente, i danni di alcune malattie congenite.  

 Pur utilizzando una metodologia all’avanguardia ad alta sensibilità, anche questo tipo di 

screening può non individuare tutti i neonati ammalati presenti nella popolazione 
esaminata. E’ quindi possibile che alcuni neonati, pur ammalati, possano – per 
condizioni particolari – non essere identificati dal programma di screening. 

 I programmi di screening sono studiati per ridurre al minimo il disturbo arrecato al neonato 

ed il disagio per la famiglia. 

 Alcuni neonati sono richiamati solo per eseguire un controllo di sicurezza del primo test con 
risultati “dubbi” 

 E’ molto importante che tutti i neonati con risultati positivi facciano i controlli previsti dal 

programma di screening 
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 La positività di un test di screening neonatale non vuole dire che il bambino sia ammalato, 

ma significa solo che è necessario fare ulteriori controlli, che saranno richiesti 
specificamente dal nostro Centro. 

 
2. COSA COMPORTA LA PARTECIPAZIONE ALLO STUDIO 
Lo screening neonatale viene effettuato attraverso il prelievo di poche gocce di sangue ottenute dal 
tallone del bambino durante la degenza nel punto nascita tra le 48 e le 72 ore, procedura già 
utilizzata per lo screening obbligatorio. 
In caso di risultato “dubbio”, sarete contattati e il test verrà ripetuto su un nuovo campione di sangue 
In caso la ripetizione del test mostri nuovamente un risultato positivo non vorrà dire che il vostro 
bambino è affetto, ma sarà necessario effettuare alcune indagini mirate per verificarlo o escluderlo. 
Per questo motivo, se il test fosse nuovamente positivo, verrete contattati per organizzare una visita 
presso il centro per le leucodistrofie COALA dell’Ospedale dei Bambini V. Buzzi di Milano. Lì 
incontrerete degli specialisti esperti sulle leucodistrofie che vi daranno tutte le informazioni e vi 
spiegheranno quali saranno i passi successivi del percorso diagnostico, l’eventuale monitoraggio 
clinico-strumentale, le implicazioni terapeutiche. Vi verrà proposta l’esecuzione di un’analisi 
genetica per escludere o verificare se il vostro bambino è davvero affetto. L’analisi genetica verrà 
eseguita solamente se lo vorrete e esprimerete il consenso all’analisi.  
Se accetterete l’esecuzione dell’analisi e laddove la genetica confermi il risultato dello screening, 
potrete essere subito inseriti nel programma clinico specificatamente organizzato presso il centro 
COALA.     
La partecipazione allo studio non comporta alcun aggravio di spesa nè alcun risparmio 
 
3. POTENZIALI BENEFICI DERIVANTI DALLA PARTECIPAZIONE ALLO STUDIO 
Grazie a questo studio sarà possibile avere una diagnosi precoce e soprattutto avere rapidamente 
accesso alla presa in carico ed alle terapie disponibili per Adrenoleucodistrofia X-linked, malattie 
perossisomali dello spettro Zelweger, Sindrome di Aicardi-Goutières 
 
4. POTENZIALI RISCHI DERIVANTI DALLA PARTECIPAZIONE ALLO STUDIO 
Non ci sono rischi derivanti dalla partecipazione allo studio 
 
5. DIRITTI DEL PAZIENTE 
Lei è libero/a di decidere che il suo bambino non partecipi allo studio ed è libero di ritirarlo dallo 
stesso in qualunque momento anche senza preavviso o motivazione. Questo non determinerà alcun 
cambiamento rispetto al percorso di presa in carico, non verrà fatto mancare in ogni caso il 
trattamento terapeutico e la migliore assistenza medica necessarie per la situazione clinica del suo 
bambino. Nel caso di ritiro del Consenso di partecipazione nessun dato aggiuntivo sarà più reso 
disponibile per lo studio e potrà richiedere la distruzione di tutti i dati raccolti.  
Lei ha diritto inoltre di chiedere il parere del suo Medico di Medicina Generale o altra persona di 
fiducia in merito al contenuto dello studio.  
Il Dr Davide Tonduti è responsabile della corretta esecuzione del protocollo clinico, nel quadro delle 
norme che regolano la buona prassi medica ed alla luce delle indicazioni della presente Scheda 
Informativa. Egli rimane a disposizione di ogni richiesta di chiarimento o spiegazione da parte del 
paziente riguardo il trattamento sperimentale in corso; 
I dati che riguardano il suo bambino saranno ritenuti strettamente riservati e soggetti ad 
anonimato. I risultati potranno essere portati a conoscenza di terzi o pubblicati, ma escludendo ogni 
possibile riferimento personale. Ci si atterrà in ogni caso alle disposizioni normative vigenti relative 
alla tutela della privacy del soggetto. 
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Se dovessero essere necessarie nuove analisi anche su campioni già prelevati e codificati, verrà 
immediatamente informato; l’esecuzione di tali analisi sarà subordinata all’ottenimento di un nuovo 
Consenso. 
Per l'intera durata del trattamento Lei può chiedere informazioni o porre domande al responsabile 
dello studio circa i dati acquisiti nel corso della sperimentazione e circa l'andamento della stessa 
relativamente al suo caso; allo stesso modo, al termine della ricerca, se richiesto, i risultati che la 
riguardano Le saranno comunicati; 
 
6. RESPONSABILITA' DEL PAZIENTE 
Lo studio non comporta alcuna responsabilità o compito per il paziente e per i suoi famigliari 
 
7. ULTERIORI INFORMAZIONI 
Per qualsiasi ulteriore informazione, chiarimento e comunicazioni durante lo studio sarà a 
disposizione il Dott. Davide Tonduti 
Il protocollo dello studio che Le è stato proposto è stato redatto in conformità alle Norme di Buona 
Pratica Clinica dell'Unione Europea e alla revisione corrente della Dichiarazione di Helsinki ed è 
stato approvato dal CE di questa struttura. 

 
8. USO E PROTEZIONE DEI DATI 
Le informazioni raccolte saranno lette, elaborate, analizzate e presentate dai medici dello Studio e 
dalle Autorità Competenti. Le informazioni relative al suo bambino saranno codificate e la sua 
identità non sarà rivelata e non sarà pubblicamente disponibile. 
Queste informazioni saranno trattate come strettamente riservate in conformità al D.Lgs 196/2003, 
Regolamento UE 679/2016 e s.m.i. (Legge sulla Privacy) e saranno usate solo a scopo di ricerca in 
connessione con questo studio. 
Il risultato scritto dello studio può essere presentato alle Autorità. Il risultato sarà anche pubblicato 
in articoli scientifici. Tutte le informazioni presentate nei rapporti e nelle pubblicazioni saranno 
codificate, escludendo ogni possibile riferimento personale al paziente. Il suo bambino non sarà 
identificato in alcun rapporto/pubblicazione. Il riferimento essenziale rimarrà in ogni caso quanto 
previsto dal Decreto Legislativo Regolamento UE 679/2016  
 
Dr. Davide Tonduti 
Responsabile dello Studio - Dirigente medico Neuropsichiatra Infantile 
UOC Neurologia Pediatrica  
COALA (Centro Ospedaliero per l’Assistenza e la cura delle Leucodistrofie e delle condizioni 
Associate) 
Ospedale dei Bambini V. Buzzi-ASST Fatebenefratelli Sacco 
Via Castelvetro,32 - 20154 Milano 
02-63635433 (Segreteria UOC Neurologia Pediatrica) 
3893117713 (Segreteria COALA) 
davide.tonduti@asst-fbf-sacco.it 
www.asst-fbf-sacco.it 
info@ilcoala.it 
www.ilcoala.it 

mailto:davide.tonduti@asst-fbf-sacco.it
http://www.asst-fbf-sacco.it/
mailto:info@ilcoala.it
http://www.ilcoala.it/
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DALLO SCREENING NEONATALE  
ALLA TERAPIA  

PER LE LEUCODISTROFIE 
 
 
Responsabile dello studio: Dr. Davide Tonduti  
UOC di Neurologia Pediatrica  
COALA (Centro Ospedaliero per l’Assistenza e la cura delle Leucodistrofie e delle condizioni 
Associate)  
Ospedale dei Bambini V. Buzzi – ASST Fatebenfratelli Sacco, Milano  
 

 

Il sottoscritto……………………………………………………………………………………………………………… 
 
nato a …………………………………………..………....…..    il………………..………..….……………....……...      
 
residente a………………………….…….………………………..………...… (CAP…………..….)  
 
via…………………..……………………………Telefono  ……….………..……E-mail……………………………. 
 
esercente la potestà parentale del neonato:  
 

o Cognome Nome……………………………………………………………………………. 
 
o Nato il …./……/…………C.F. (se già disponibile).…………………….. 

 
presso l’Ospedale o Casa di Cura della Regione Lombardia (specificare) ……………..………………………..  
 
………………………………………………………Città …………………………………..    (CAP……..…………) 
 
󠄀 Acconsente        

󠄀  Non acconsente 

che nel cartoncino di screening neonatale già prelevato nel neonato sopraindicato per lo Screening 

Neonatale obbligatorio vengano eseguite anche le procedure previste per lo Screening Neonatale 

dell’Adrenoleucodistrofia X-linked, come da elenco ed informazioni ricevute. 

 
Dichiara altresì: 
 

 Ha avuto a disposizione tempo sufficiente per poter leggere attentamente e comprendere ed 

eventualmente farsi spiegare quanto contenuto nella Scheda Informativa ? 
SI       NO 
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 Ha ricevuto dal Dott. .................................................. che opera presso la divisione/servizio di 

.................................................. esaurienti spiegazioni in merito alla partecipazione del suo 
bambino allo studio sperimentale in oggetto, secondo quanto riportato nella Scheda Informativa 
qui allegata ? 
SI       NO 

 

 Ha potuto porre tutte le domande che ha ritenuto necessarie? 

SI       NO 
 

 Ha ricevuto risposte soddisfacenti? 

SI       NO 
 

 Ha chiesto il parere del suo Medico di Medicina Generale o altra persona di fiducia in merito al 
contenuto dello studio? 

      SI       NO 
 

 Se non lo ha richiesto è perché non lo ha ritenuto necessario? 

      SI       NO 
 

 E’ stato informato del suo diritto di ritirare il suo bambino dallo studio in qualsiasi momento, 

senza dover dare spiegazioni e senza compromettere l’assistenza medica futura? 
SI       NO 

 

 E’ consapevole di poter richiedere sempre informazioni sull'andamento della sperimentazione 

per quanto riguarda il suo bambino? 
SI       NO 
 

 Le è stato dato il nominativo del Dott. .................................................. come suo medico referente 

per qualsiasi ulteriore chiarimento o informazione relativa alla sperimentazione  
SI        NO 
 

 Autorizza i responsabili della sperimentazione e le altre autorità competenti ad accedere ai dati 
relativi alla partecipazione del suo bambino allo studio, che verranno comunque trattati come 
strettamente riservati? 
SI       NO 

 

 Le è stata rilasciata copia della Scheda Informativa e del Consenso Informato per suo 

riferimento? 
      SI        NO 
 

 Ha avuto tempo e modi idonei per prendere una decisione consapevole? 

SI        NO 
 

 Accetta liberamente che il suo bambino partecipi alla sperimentazione, avendo capito 

completamente il significato della richiesta ed avendo compreso i rischi ed i benefici che essa 
implica? 
SI       NO 
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“Dichiaro di aver ricevuto la lettera informativa per il mio Medico di Medicina Generale; 
consapevole dell’importanza di questa comunicazione, deciderò, sotto la mia personale 
responsabilità, se trasmetterla o meno”. 

 
Data _____________________________ 
 
In fede, 
 
Cognome, Nome e Firma del Padre: ………………………………………………………………………  
 
 
Cognome, Nome e Firma della Madre: ………………………………………………………………………  
 
 
Firma del medico che ha informato il paziente 
___________________________________________ 
 
 
 
------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------ 
 
 
 
Io sottoscritto, Dott. .................................................. attesto che il Sig. .............................................., al 
momento in cui ha letto la Scheda Informativa qui allegata, ha risposto coerentemente a tutte le 
domande ed ha sottoscritto il presente consenso a partecipare allo studio in oggetto, aveva 
chiaramente compreso le informazioni ricevute ed era in grado di formulare una scelta pienamente 
consapevole. 
 
 
Data _____________________________ 
 
 
Firma del medico che ha informato il paziente 
___________________________________________ 
 
 
 


