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Al PDL 146 "Bilancio di previsione 2026 – 2028"

Al Presidente del Consiglio regionale della Lombardia

Oggetto: progetto pilota fibrosi cistica: somministrazione test per l’identificazione del portatore
sano

premesso che

la fibrosi cistica (FC) è la più comune tra le malattie genetiche gravi ed è dovuta alla mutazione del
gene CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator); nasce malato di FC chi ha ereditato due copie
del gene CFTR mutato, una dal padre e una dalla madre, portatori sani del gene;

nella popolazione generale la frequenza del portatore di fibrosi cistica è pari a 1 su 30; a ogni
gravidanza, una coppia di portatori sani ha il 25% di probabilità di avere un figlio malato (se entrambi
trasmettono la copia mutata), il 50% di avere un figlio portatore sano e il 25% di avere un figlio sano;
si stima che ogni 2.500-3.000 dei bambini nati in Italia, 1 è affetto da FC (circa 200 nuovi casi all'anno);

rilevato che

nonostante la FC sia una malattia con un importante impatto sulla salute e sulla qualità e aspettativa
di vita, vi è una scarsa conoscenza della patologia, così come del test che identifica i portatori;

il servizio sanitario offre il test per l’identificazione del portatore di varianti del gene CFTR a soggetti
considerati ad alto rischio di poter mettere alla luce un bambino affetto da FC, vale a dire a persone
con parenti diretti affetti o portatori di FC e, in alcune regioni, alle coppie che intraprendono percorsi
di procreazione medicalmente assistita;  

per le coppie della popolazione generale (quelle in cui non vi sono casi conosciuti di FC) il costo del
test pari a 250-300 euro è a carico di chi lo richiede;
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evidenziato che

la regione Veneto offre il test (di 1° livello) e la consulenza genetica a carico del servizio sanitario (con
quindi il solo pagamento del ticket di concorso alla spesa) anche alle coppie che non hanno parenti
con la malattia;

richiamati

gli impegni assunti dal Consiglio Regionale in occasione dell’approvazione dell’ordine del giorno n.
671 relativo al Piano Socio Sanitario Regionale 2024– 2028, ovvero realizzare campagne di
comunicazione per migliorare la consapevolezza dei cittadini in merito alla FC e promuovere il test
che consente di identificare i soggetti portatori sani;

visto

il progetto di legge 146 “Bilancio di previsione 2026 – 2028” e relativo documento tecnico di
accompagnamento;

IMPEGNA LA GIUNTA REGIONALE E L'ASSESSORE COMPETENTE

a operare nell’ambito del bilancio regionale al fine di stanziare risorse dedicate all’avvio di uno studio
pilota che preveda l’offerta gratuita, tramite “chiamata attiva”, del test per l’identificazione del
portatore di varianti del gene CFTR alle donne tra i 25 e i 40 anni, estendendo, in caso di positività, il
test anche al partner, individuando come primo setting per la sperimentazione una delle due ATS
dove hanno sede i Centri di Riferimento.
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