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Comunicato stampa 

Screening neonatale MLD: endorsement di 
SIN e SIMMESN, STOP MLD ITALIA rafforza la 
richiesta di un percorso nazionale coordinato 
La Società Italiana di Neonatologia concede anche il 
patrocinio alla campagna promossa da Voa Voa! Amici di 
Sofia APS. Dopo le mozioni approvate in Liguria e Campania, 
dagli atti regionali servono programmi reali, omogenei e 
verificabili 

Firenze, 18 giugno 2026 
Lo screening neonatale per la Leucodistrofia Metacromatica (MLD) riceve un nuovo e 
autorevole sostegno scientifico nazionale. La Società Italiana di Neonatologia (SIN) e la 
Società Italiana per lo Studio delle Malattie Metaboliche Ereditarie e lo Screening 
Neonatale (SIMMESN) hanno espresso il proprio endorsement all’inserimento della MLD nei 
programmi di screening neonatale, richiamando la necessità di un percorso coordinato, 
uniforme e fondato su criteri tecnico-scientifici condivisi. 

Per il percorso di introduzione dello screening neonatale MLD, il pronunciamento delle società 
scientifiche rappresenta un passaggio decisivo. Per la campagna STOP MLD ITALIA, promossa 
da Voa Voa! Amici di Sofia APS, è anche il riconoscimento di un lavoro di advocacy sanitaria 
sviluppato attraverso interlocuzioni con Consigli regionali, Commissioni sanità, gruppi consiliari 
e decisori pubblici. 

STOP MLD ITALIA chiede l’introduzione dello screening neonatale per la MLD nei percorsi 
regionali e, in prospettiva, nel panel nazionale dello Screening Neonatale Esteso (SNE). 
L’obiettivo è trasformare una richiesta delle famiglie in programmi reali, con punti nascita 
coinvolti, laboratori di riferimento, conferma diagnostica, counselling, presa in carico e 
monitoraggio degli esiti. 

“Il riconoscimento di SIN e SIMMESN rafforza l’autorevolezza scientifica dello screening 
neonatale per la MLD e sancisce un principio di unitarietà che coinvolge l’intera comunità 
neonatologica, clinica e laboratoristica nazionale”, dichiara Guido De Barros, Presidente di Voa 
Voa! Amici di Sofia APS. “L’endorsement di due società scientifiche apicali supera ogni 
incertezza sul metodo e invia un messaggio chiaro a professionisti sanitari e decisori politici: la 
diagnosi precoce della MLD è una priorità clinica supportata da solide evidenze scientifiche. 
Finché la MLD non sarà inclusa nel panel nazionale obbligatorio dello SNE, sarà essenziale 
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garantire percorsi regionali seri e omogenei, con il coinvolgimento di tutti i punti nascita, anche 
se l’adesione ai progetti resta volontaria. Questo endorsement rafforza inoltre il percorso verso il 
riconoscimento della MLD come Livello Essenziale di Assistenza (LEA), assicurando pari 
opportunità di diagnosi e cura a tutti i nuovi nati”. 

La SIN, oltre all’endorsement, ha concesso il patrocinio alla campagna STOP MLD ITALIA, 
riconoscendone il lavoro di interlocuzione con i Consigli regionali per favorire l’introduzione dello 
screening neonatale MLD in attesa dell’aggiornamento del panel nazionale. 

Nella comunicazione firmata dal Presidente Prof. Massimo Agosti, la SIN sottolinea che 
“diagnosticare precocemente la leucodistrofia metacromatica significa cambiare radicalmente 
il futuro dei piccoli pazienti” e considera l’inclusione della MLD nei programmi di screening 
neonatale “un obiettivo di fondamentale importanza clinica e sociale”, da realizzare attraverso 
un “modello nazionale coordinato e uniforme”. 

Anche SIMMESN, presieduta dalla Prof.ssa Margherita Ruoppolo, ha riconosciuto il “valore 
scientifico e clinico della diagnosi precoce” della MLD e la necessità di garantire “percorsi 
tempestivi, appropriati e omogenei”. L’endorsement è subordinato a un percorso nazionale 
coordinato, con criteri condivisi, rete clinico-laboratoristica, conferma diagnostica, counselling, 
presa in carico e monitoraggio degli esiti. 

La MLD non è oggi inclusa nel panel nazionale obbligatorio dello SNE. Per questo i progetti 
regionali e i programmi pilota devono essere costruiti con rigore tecnico. Lo screening non può 
limitarsi al test su DBS (Dried Blood Spot), ma richiede un percorso completo: raccolta del 
campione, conferma diagnostica, counselling, presa in carico specialistica e monitoraggio degli 
esiti. 

L’endorsement di SIN e SIMMESN offre a neonatologi, laboratori, direzioni sanitarie e decisori 
regionali un riferimento autorevole, riduce il rischio di disuguaglianze territoriali e rafforza la 
necessità di programmi con responsabilità definite, criteri condivisi e percorsi completi dalla 
diagnosi alla presa in carico. 

La convergenza scientifica arriva mentre STOP MLD ITALIA registra nuovi passaggi istituzionali 
nei territori. In Liguria, il Consiglio regionale ha approvato all’unanimità la Mozione n. 42, che 
impegna la Giunta ad avviare un progetto pilota di screening neonatale su DBS per la MLD, con 
rete regionale, PDTA, formazione, informazione alle famiglie, monitoraggio e possibile 
stabilizzazione del programma. 

In Campania, secondo fonti istituzionali e di stampa, il Consiglio regionale ha approvato 
all’unanimità il 27 maggio 2026 una mozione per l’avvio di un progetto pilota regionale su DBS, 
con PDTA, formazione, informazione, monitoraggio e candidatura della MLD all’aggiornamento 
del panel nazionale. 

Accanto ai modelli già operativi o formalizzati di Toscana e Lombardia, la campagna registra atti 
approvati in Liguria e Campania, iter legislativi aperti in Marche e Sardegna, e ulteriori iniziative 
regionali in Friuli Venezia Giulia, Veneto, Piemonte, Lazio, Basilicata ed Emilia-Romagna. Il 
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quadro è ormai pluriregionale, ma il deposito di un atto non equivale all’attuazione di un 
programma sanitario. 

La sfida oggi è trasformare mozioni, proposte di legge e dichiarazioni politiche in programmi 
reali, con punti nascita coinvolti, laboratori di riferimento, conferma diagnostica, counselling, 
presa in carico specialistica, PDTA regionali, formazione degli operatori, informazione corretta 
alle famiglie e monitoraggio degli esiti. 

La campagna STOP MLD ITALIA continuerà a seguire l’iter degli atti regionali, distinguendo tra 
deposito, approvazione e attuazione concreta. L’obiettivo resta l’inserimento della MLD in 
percorsi di screening neonatale omogenei, appropriati e sostenibili, fino all’auspicato 
aggiornamento del panel nazionale dello Screening Neonatale Esteso. 

La campagna non intende sostituire il percorso tecnico-istituzionale nazionale, ma contribuire a 
renderlo urgente, documentato e omogeneo, valorizzando il ruolo delle società scientifiche, 
delle Regioni, dei centri clinici, dei laboratori e delle associazioni familiari. 

___________________________________________________________________________________ 

Voa Voa! Amici di Sofia APS 

Voa Voa! Amici di Sofia APS è un’associazione nata nel 2013 per sostenere le famiglie colpite 
da malattie rare neurodegenerative pediatriche e promuovere diagnosi precoce, ricerca, 
advocacy sanitaria e supporto concreto ai nuclei familiari. 

Con la campagna STOP MLD ITALIA, l’associazione lavora per portare lo screening neonatale 
della Leucodistrofia Metacromatica (MLD) dentro percorsi istituzionali verificabili, regionali e 
nazionali. La campagna segue gli atti pubblici, promuove interlocuzioni con le Regioni, valorizza 
il contributo delle società scientifiche e chiede programmi di screening omogenei, appropriati e 
sostenibili, fino all’auspicato aggiornamento del panel nazionale dello Screening Neonatale 
Esteso. 

Contatti stampa 

Voa Voa! Amici di Sofia APS 
Presidente: Guido De Barros 
+39 333 66 19 512
Email: presidenza@voavoa.org 
Sito web: www.voavoa.org 
Campagna: STOP MLD ITALIA 

mailto:presidenza@voavoa.org
http://www.voavoa.org/


 

 

 
 

Gentile Presidente, 

Desidero ringraziarla, anche a nome del Consiglio Direttivo della Società Italiana di Neonatologia (SIN), 
per aver condiviso con noi gli obiettivi della campagna STOP MLD ITALIA. 

La nostra Società conferma il proprio sostegno alla Fondazione VOA VOA.  

Grazie ai recenti progressi terapeutici, diagnosticare precocemente la leucodistrofia metacromatica (MLD) 

significa cambiare radicalmente il futuro dei piccoli pazienti. Per questo consideriamo l'inclusione della MLD 

nei programmi di screening neonatale un obiettivo di fondamentale importanza clinica e sociale. 

Come SIN riteniamo essenziale che l'introduzione di questo screening avvenga nell'ambito di un modello 

nazionale coordinato e uniforme. È prioritario connettere la diagnosi nei punti nascita con i laboratori di 

riferimento, i percorsi di consulenza genetica e la presa in carico specialistica, evitando così disparità 

assistenziali tra le diverse Regioni. 

Il nostro impegno nelle sedi istituzionali sarà volto a offrire un supporto tecnico-scientifico dal prelievo nei 

primi giorni di vita fino al follow-up a lungo termine del bambino. 

Nel ribadire il pieno endorsement della SIN alla vostra campagna, le confermo la nostra totale disponibilità 

a collaborare ai tavoli tecnici per tradurre questo importante traguardo in una realtà equa e sostenibile. 

Con i miei più cordiali saluti, 

 

Prof. Massimo Agosti  

Presidente Società Italiana di Neonatologia
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Napoli, 21/05/2026 

Gentile Presidente, 

La ringraziamo per la comunicazione e per la documentazione trasmessa a supporto della campagna 
STOP MLD ITALIA. 

SIMMESN riconosce il valore scientifico e clinico della diagnosi precoce della leucodistrofia 
metacromatica, in particolare alla luce delle opportunità terapeutiche oggi disponibili e della necessità di 
garantire percorsi tempestivi, appropriati e omogenei. 

In questo senso, la Società esprime il proprio endorsement al principio dell’inserimento della MLD nei 
programmi di screening neonatale, purché all’interno di un percorso nazionale coordinato, fondato su 
criteri condivisi, rete clinico-laboratoristica, conferma diagnostica, counselling, presa in carico e 
monitoraggio degli esiti. 

La Società è già impegnata nello studio e nella condivisione, tra i laboratori e i centri clinici accreditati per 
le MME, delle evidenze derivanti dai progetti pilota per la MLD già avviati sul territorio nazionale. Tale 
attività consente di valorizzare le esperienze in corso e di mettere a disposizione delle Istituzioni elementi 
tecnico-scientifici utili a una valutazione complessiva e condivisa. 

Riteniamo tuttavia importante che tale percorso sia sviluppato nel quadro più ampio dell’aggiornamento 
dello Screening Neonatale Esteso e dei LEA, senza trascurare le altre patologie già previste o in corso di 
valutazione, così da evitare iniziative frammentate e disomogenee tra le Regioni. 

In questa prospettiva, il parere che SIMMESN potrà fornire alle Istituzioni non riguarda soltanto il valore 
clinico dello screening, ma anche le future analisi di sostenibilità economica. Tale valutazione appare 
necessaria affinché le risorse eventualmente stanziate siano adeguate a coprire l’intero percorso 
richiesto, incluse le attività diagnostiche, organizzative, assistenziali e di monitoraggio, nonché quanto 
proposto dall’Associazione da Lei rappresentata. 

SIMMESN resta disponibile a contribuire, nelle sedi istituzionali opportune, alla definizione di indirizzi 
tecnici e organizzativi utili a garantire equità, appropriatezza e sostenibilità dei programmi di screening. 

Con cordiali saluti, 

Prof.ssa Margherita Ruoppolo 
Presidente SIMMESN 
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Milano, 26 maggio 2026 
 
 
Gentilissimi, 
 
ho il piacere di comunicarVi che la Vostra richiesta di Patrocinio della Società 
Italiana di Neonatologia, per la campagna: 
 
 

“STOP MLD ITALIA” 
 

 
un’attività strutturata di interlocuzione con i Consigli regionali italiani 
finalizzata ad aprire percorsi regionali per l’introduzione dello screening 
neonatale per la MLD, in attesa dell’auspicato aggiornamento del panel 
nazionale, è stata favorevolmente accolta dal Consiglio Direttivo della Società. 
 
 
Cordiali saluti, 
 
La Presidenza SIN 
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