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sanita malata__

MONITOR

Malattie rare,'Regione in ritardo

Documento-appello: Calabria all‘anno zero nonostante le norme del 2001

" COSENZA

Malattia rara. E’ tremen-
do, ma una definizione
recisa non esiste. Le ma-
Eattie rare sono condizioni
morbose poco frequenti
per definizione, ma anche
poco conosciute, poco stu-
diate e spesso mancanti di
una terapia adeguata, Sono
di fatto quelle malattie po-
co appetibili alla ricerca
sperimentale e clinica, per
~ le-quali I'industrja farma-
ceutica non spende soldi.
La rarith della malattia
comporta un minor inte-
resse della ricerca, un mi-
‘nor mercato capace di am-
mortizzare i costi di una ri-
cerca farmacologica speci-
fica e infine una scarsa o
scarsissima diffusione del-
le conoscenze. Pochi casi
nel mondo. Non ci sarebbe
business. Il cinismo impe-
ra e la legge dei soldi di-
strugge le speranze di chi
nonostante tutto continua
-a sperare. Di malati, fami-
liari e persone che si sup-
portano facendo rete tra lo-
ro. Cercando risposte in
esperienze gia consumate,
facendo tesoro di errori e
sperando di non commet-
terne altri, aggrappandosi
ad ogni piccolo barlume di
speranza. Non ci sono pa-
role per spiegare la duplice
soffel;gnza di chi, sfortuna-
tamente, viene afflitto da
un morbo raro. Non solo il
male che imperversa ma
anche l'impotenza, l'im-
possibilita di curarsi, in al-
cuni casi addirittura di tro-
vare risposte. Diagnostica-
re una malattia rara & infat-
ti gia di per sé difficile.
Patologie tra le pitt di-
sparate, a volte di non ec-
cessiva entita, altre volte
gravemente invalidanti. Il
mondo ti crolla addosso.
La tua vita si ferma e quel-
la degli altri continua a cor-
rere governata dal re dena-
ro, indifferente nei con-
fronti di malattie e di quo-
tidianita che solo chi con-
divide il tuo stesso destino
conosce. Non esistono cer-
tezze. Non ci sono punti di
riferimento. E intanto una
crudele spada di Damocle
continua a pendere. Biso-
gna stringere i denti, anda-
re avanti e cercare di sfon-
dare muri di gomma. Im-
parare a convivere con un
qualcosa, che a volte non si
riesce a capire cosa sia. La
peculiarita delle malattie
rare risiede nel fatto che es-
se richiedono un’assisten-
za specialistica e continua-
tiva di dimensioni tali da
non poter essere supporta-
ta senza un notevole inter-
vento pubblico. Una lotta
quotidiana in un campao di

battaglia che non & solo
quello della malattia. Una
lotta che 48 tra associazio-
ni, familiari e malati della
provincia di Cosenza han-
no deciso di portare avanti
assieme sottoscrivendo un
importante documento per
sottoporre all’attenzione
della Regione, la difficile
situazione che si trovano
ad affrontare, in particolare
in Calabria, i cittadini affet-
ti da malattie rare e le loro

prevenzione, attivare la
sorveglianza, migliorare
gli interventt volti alla dia-
gnosi e alla terapia, pro-
muovere l'informazione e
la formazione, La Regione
Calabria, dopo insistenti
sollecitazioni e con rimar-
chevole ritardo, ha unica-
mente emanato la delibera
numero 610 del 7 agosto
2003, di mero recepimento
del predetto regolamento,
alla quale sino ad oggi, a

famiglie distanza di
che, para- Associazioni . oltre tre an-
dossalmen- ni, non ha
te, proprio familian e PaZlenTJ fatto seguito
per la man- st sono nvolt alcun atto
cata attua- concreto».

zione delle
I:n'evisioni
egislative,
devono af-
frontare continue ed esa-
speranti difficolta.

«La Calabria — si legge
nel documento - purtrop-
po & ancora oggi all’anno
zero sul fronte delle malat-
tie rare, malgrado sia stato
emanato, sin dal maggio
2001, il regolamento che
Krevede I'istituzione di una

ete nazionale dedicata al-
le malattie rare mediante la
quale sviluppare azioni- di

a Loiero: «Agire
sugl sprechi>

Forte, amara
e colma di
dolore & la
voce dei
quarantotto, decise le do-
mande. Alla Regione si
chiede, in sintesi, di «dare
concreta attuazione ai pre-
visti presidi per assicurare
specifiche forme di tutela
ai soggetti affetti da malat-

tie rare attraverso la dia-

gnosi, la prevenzione, la te-
rapia e la sorveglianza del-
le stesse; di accreditare pre-
sidi per la certificazione
delle malattie rare per

I'esenzione dal pagamento
di qualsiasi prestazione sa-
nitaria prevista dal piano
di cura delle stesse (medi-
cine, analisi, protesi, presi-
di medici, cure specialisti-
che); di far si che i presidi
stessi siano preposti alla
definizione e alla gestione
del previsto Piano terapeu-

- tico individualizzato per

rendere fruibili, in tempi
brevi, i controlli periodici
per i malati con semplifica-

zione delle procedure di
accesso a persone costrette
a ripetere ciclicamente esa-
mi diagnostici».

«Le associazioni confida-
no —si legge ancora nel do-
cumento ~ che nella sanita
calabrese si agisca sui ben
noti sprechi senza procede-
re a tagli indiscriminati
delle prestazioni che molti-
plicherebbero le difficolta e
i disagi di chi & costretto a
convivere con malattie cro-

niche, soventi gravi e inva-

lidanti. Le associazioni au-
spicano che la Regione Ca-
labria, preso atto delle dif-
ficolta che affrontanao i cit-
tadini affetti da particolari
patologie e i loro familiari,
dia finalmente nella nostra
regione una risposta con-
creta al diritto alla salute
per tutti (... anche per i cit-
tadini con malattie rare)».
FRANCESCA CANNATARO

regione@calabriaora.it

Sono cinquemila le sindromi misteriose
Un ammalato ogni 1200 abitanti & il limite per considerare unica la patologia

A partire dagli anni ‘80 si & co-
minciato a interessarsi con mag-
giore attenzione - sia in sede
scientifica che programmatica -
ma anche nell’'opinione pubbli-
ca, delle cosiddette malattie rare
o “malattie orfane”. L'unica de-
finizione ufficiale esistente &
quella del Congresso Usa che ha

fissato in 200mi-

La causa la abitanti il nu-
e mero massimo
Pnnc1p_>a|e . degli affetti - in
e da ncercarsi tutti gli Stati Uni-
nelle anomalie ti -daunama-
: lattia per essere
geneUChe considerata co-

me rara, ciog cir-

ca un caso ogni 1.200 persone.
Secondo le indicazioni del
Programma d’azione comunita-
rio sulle malattie rare 1999-2003,
vengono definite rare le malat-
tie che hanno una prevalenza in-
feriore a 5 per 10mila abitanti
nell’insieme della popolazione
comunitaria. Altri Paesi hanno
adottato altre definizioni. La leg-
ge giapponese, ad esempio, defi-
nisce rara una patologia che
comprende meno di 50mila casi
{4/10mila) nel Paese. Ad oggi, in
Italia non esiste una definizione
univoca di malattia rara. Diver-
si istituti o associazioni usano li-
miti definitori differenti. Viene
definita patologia rara nel Piano

sanitario nazionale una patolo-
gia o affezione con incidenza va-
riabile da 1 su 20mila a 1 su
200mila abitanti delineando in
questo modo una numerosita as-
soluta di 5mila malattie, pari al
10% del totale delle malattie.
LIstituto di ricerca per le malat-
tie rare “Mario Negri” di Berga-
mo riprende la definizione del
Congresso americano.
L'Organizzazione mondiale
della sanita considera almeno
Smila le malattie e le sindromi
che si possono considerare rare.
Di queste la maggioranza sono
malattie causate da un’anomalia

genetica. Molte malattie sono ra-
rein alcune aree geografiche o in
alcune popolazioni e piu fre-
quenti in altre per rggioni legate
a fattori genetici, alle condizioni
ambientali, alla diffusione di
agenti patogem alle abitudini di
vita.

Attualmente non esiste
un‘unica classificazione esau-
riente né a livello nazionale, né a
livello europeo. Esistono diverse
“liste” di malattie rare. Le classi-
ficazioni americane disponibili
comprendono un numero di
malattie che varia dalle 1.109 del
National organization for rare

disorders (Nord) alle 2.117 del-
'Office of rare diseases (Ord del
National institutes of health). Il
progetto francese Orphanet pro-
pone una lista di circa Smila no-
mi, sinonimi compresi, di pato-
logie rare in ordine alfabetico. In
Italia I'Istituto superiore della sa-
nita su indicazione del ministero
della Sanita ha pubblicato un
elenco di malattic rare esenti-tic-
ket, suddiviso in categorie (es.
malattie.metaboliche, malattie
genetiche, infettive).

Tutte queste classificazioni
comprendono patologie assai
dissimili per incidenza, per pro-
gnosi, per tipo di assistenza e per
eta. Nelle classificazioni pit1 am-
pie di malattie rare si ritrovano
gruppi molto eterogenei di pa-
tologie. Un primo gruppo, rap-
presentato da malattie su base
genetica o supposta tale, molto
rare, con incidenza alla nascita
inferiore a 1 su 10mila nati; un
secondo gruppo di malattie re-
lativamente frequenti, come le
leucemie, varie forme di tumori
del bambino e dell’adulto, e pa-
tologie infettive come 1'Aids, la
sifilide acquisita, ecc.; un terzo
gruppo di patologie tipiche del-
la senescenza, di diffusione sem-
pre pitt ampia, come I'Alzhei-
mer, il Parkinson, ecc.

fra. cann.
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La sindrome di Prader—Willi & una malattia
rara di origine genetica ed & caratterizzata da
alterazioni del comportamento. Colpisce
entrambe i sessi ¢on un'incidenza di uno ogni
diecimila nuovi nati, ma la sua reale prevalenza
€ sottostimata a causa della scarsa conoscenza.
| neonati che ne sono affetti manifestano un
abbassamento del tone muscolare che causa
debolezza diffusa. Per questo hanno spesso
gravi difficoltd nellalimentarsi, con problemi di
deglutizione tali da richiedere lutilizzo del
sondine gastrico. Con il tempo i bambini
cominciano a mostrare alterazioni del
comportamento, tra cui il bisogno
incontrollabile di cibo che, in assenza di
interventi, pud portare a una grave obesitd e a
complicazioni anche fatali. Le persone affette
dalla sindrome devono essere costantemente
sorvegliate e sono necessari frequenti controlli
medici. Le strutture disposte ad ospitare tali
pazienti sono poche ed esiste una concreta
difficolta di gestione anche durante | normali
ricoveri ospedalieri. Le difficolta che devono
affrontare le famiglie sono serie e gravi per i
vari aspetti sociali e assistenziali. La sindrome
di Prader-WVilli € stata inclusa nell’elenco del
regolamento d'istituzione della Rete nazionale
delle malattie rare con il decreto ministeriale
numero 279 del 18 maggio 2001 che prevede
particolari forme di tutefa a favore delle
persone affette da gravi malattie, poco
conosciute e spesso prive di terapie specifiche.
Tali forme di tutela consistono sia
nell'esenzione dalla partecipazione al costo di
tutte le prestazioni sanitarie necessarie, sia
nella creazione di una rete di presidi sanitari
per l'assistenza. Una malattia si definisce rara, in
Europa, se colpisce non pill di cinque persone
su una popolazione di diecimila cittadini. (d.1)

—_ *farmaci orfani”

II*farmaco orfano” € quel prodotto che
potenzialmente e utile per trattare una
malattia rara, ma non ha un mercato sufficiente
per ripagare le spese del suo sviluppo. Si
chiama, quindi,‘farmaco orfano” perché manca
linteresse da parte delle industrie
farmaceutiche a investire su.un medicinale
destinato a pochi pazienti nonostante risponda
a un bisogno di salute pubblica. Il farmaco &
allora senza sponsor, cioé orfano. Limpegno
economico per la commercializzazione di
questi farmaci, essendo importante e rischioso,
deve allora essere incoraggiato da leggi
specifiche. In Europa & stata approvata una
legge, nel 2000, al fine di stimolare la ricerca e
lo sviluppo nel settore dei “farmaci orfani”. In
ogni caso, anche con la legge promulgata,
questa nicchia di mercato restera sempre poco
aturaente e di scarso rendimento economico
per la maggior parte delle maggiori societa
farmaceutiche, Per questo motivo, solitamente,
i *farmaci orfani’" vengono sviluppati da societa
piccole e innovatrici. Incoraggiare e facilitare la
ricerca e lo sviluppo sui “farmaci orfani”
risponde a un'esigenza etica. (d. 1)

m I.’ass_oclazione

L'Associazione per l'aiuto ai soggett con
sindrome di Prader—Willi & stata costituita nel
1921 a Milano e nel 2003 si é formata la
sezione della Calabria con sede a Palmi.
Divulgare la conoscenza della malattia a livello
medico, tenere informate le famiglie sulle
nuove ricerche e sulle nuove cure, mantenere |
contatti con i ministeri interessati per
I'emanazione di leggi per la witela dei diritti di
tutti i malati, informare gli enti locali delle
problematiche delle persone affette dalla
sindrome nell'ambito della scuola e del lavoro,
sensibilizzare la Sanita a formare un'equipe di
specialisti per curare i soggetti Prader-Willi.
Questi gli obiettivi principali dell’Associazione.

{d.1)
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Il calvar
della “P

io di ch
ader-Willi”

ora

i soffre

«Ho chiesto un anno fa un incontro alla Lo Moro»

. GIOLA TAURO (RC)

Calabria ultima anche sul
fronte delle malattie rare, Do-
menico Posterino, presidente
dell’Associazione regionale
per l'aiuto ai soggetti affetti
da sindrome di Prader-Willi,
patologia di cui soffre da tem-
po anche la sua bambina, do-
po «ripetuti e inascoltati ap-

pelli» all"as-

La disperazione sessore regio-
del pad nale alla Sa-

- deipadre nith, Doris Lo
di una bambina Moro, ha de-

ciso d'inter-

costretta

a curarsi-a Roma stampa  per
' denunciare le
difficolta che, in Calabria, de-
ve affrontare chi & colpito dal-
la sindrome.

«Le istituzioni — ha affer-
mato Posterino — non posso-
no negare ai calabresi il dirit-
to di essere assistiti e curati
nella propria terra. Per curare
mia figlia, io sono costretto ad

| andare ogni sei mesi in una
struttura ospedaliera di Ro-
ma, con tutti i disagi che que-
sto comporta. Anome dell’as-
sociazione che rappresento —
ha continuato — dico che non
siamo pill intenzionati a su-
bire ulteriori ingiustizie ri-
_ spetto al resto del Paese».

Lamalattia rara che ha col-
pito la figlia genera in partico-
lare due difficolta: <Una, che
"'accomuna con le altre, & la
sofferenza fisica e la seconda
¢ il disagioe la non considera-
zione». Per Posterino «queste
non sono malattie che paga-
no, non ¢ un tornaconto e le
medicine che potrebbero cu-
rarle rimangono “orfane”».
Poi, ancora un appello all’as-
sessore Lo Moro: «Al nostro
assessore volevo dire che c'é

un decreto
ministeriale
che prescri-
vere |' obbli-
go di istituire
realmente
dei presidi
per l'assisten-
za sanitaria ai
soggetti affetti dalla sindrome
- ha dichiarato - e che, tra I'al-
tro, vi sarebbe la possibilita di
creare un centro di cura per i
malati di questa sindrome. In
particolare negli Ospedali
Riuniti di Reggio Calabria
dove ¢e una classe medica
sensibilealla problematica e
bene informata. C'¢ il reparto
di genetica capace di effettua-
re il test per la ricerca della
sindrome e per le cure si po-
trebbe sfruttare il reparto di

«Ai Riuniti ¢é un
reparto capace
di effettuare test
per fa ricerca
della malattiax»

pellare la.

neonatologia. Bisognerebbe

trovare qualcuno disponibile
ad effettuare consulenze e a
perorare questi centri di rife-
rimento».

Continua la critica all’as-
sessore alla Sanita: «Al soffer-
torisultato raggiunto, in ritar-
do e su nostre sollecitazioni,
con la delibera numero 610
del 7 agosto del 2003, di rece-
pimento del decreto 279 del
2001, emanata dalla prece-
dente giunta regionale - ha af-
fermato Domenico Posterino
- non ha fatto seguito alcun
atto concreto da parte dell’ as-
sessorato. Anzi, se prima si
poteva interloquire con 1"as-
sessore e funzionari incarica-
H, oggi si & persa pure questd
speranza. lo ho chiesto da ol-
tre tin anno un incontro, pit
volte sollecitato, anche per te-
lefono, ma non ho mai avuto
una risposta. [ presidi regio-

nali, preferibilmente ospeda-
lieri - ha aggiunto - costitui-
scono la rete nazionale e sono
istituiti al fine di assicurare
specifiche forme di tutela ai
soggetti affetti da malattie ra-
re e quindi & necessario darne
concreta attuazione, L'accre-

ditamento di questi presidi e
indispensabile per pervenire
alla certificazione da cui sca-
turisce I'esenzione dal paga-
mento di qualsiasi prestazio-
ne sanitaria. C'¢ la possibilita
reale di organizzare un cen-
tro di cura per i malati della
sindrome di Prader-Willi nel-
la nostra regione e cosi dare
una mano nel processo di ra-
zionalizzazione della spesa
sanitaria. Sarebbe utile - ha
concluso - definire un pro-
gramma di divulgazione del-
la sindrome in tutta la regio-
nein modo da giungere a una
diagnosi precoce della malat-
ta».

DOMENICO LATINO

regione@calabriaora.it

Il primanio Nicold

le potenzialita
La presidente di
"Fish™: attrezzarsi

» REGGIO CALABRIA

E’ possibile creare un presidio
per i malati Prader—Wiﬁi negli
Ospedali Riuniti di Reggio Cala-
bria? Lo abbiamo chiesto ad An-
tonino Nicolo, primario del re-
parto di Patologia e terapia inten-
siva neonatale del nosocomio.

«Un centro malattie rare c’¢ -
ha affermato il medico - e si tro-
va a Catanzaro.
Certo, se potessi-
mo farlo a Reggio
sarebbe  un’altra
cosa, i disagi che
hanno i familiari
dei soggetti colpiti
dalla sindrome so-
no enormi. La Pra-
der-Willi & poco conosciuta, pro-
prio per questo nel mio reparto,
recentemente, abbiamo tenuto un
corso d’aggiornamento. La dia-
gnosi € molto difficile ma, se &
fatta precocemente, pud diminui-
re tutti i problemi legati alla ma-
lattia. Il reparto che dirigo, co-
munque, & in grado di fare una
diagnosi genetica».

I medici, in genere, riescono a
riconoscere subito la sindrome?
«C’¢ poca informazione tra gli
addetti - ha risposto il primario -
bisogna fare in modo che si sap-
pia il pit1 possibile su questa ma-
Jattia. In Calabria, di recente, c'e
stato il congresso nazionale del-
I’ Associazione Prader-Willi». Co-
sa bisognerebbe fare per creare
un presidio nel territorio reggi-
no? «Intanto — ha dichiarato Ni-
colb — bisognerebbe avanzare una
richiesta alla Regione perché
I'ospedale di Reggio venga rico-
nosciuto come centro specializza-
to. L'iniziativa deve essere deli-
berata dalla Regione. Ci voglio-
no, perd, le giuste sovvenzioni.
Dopodiché, se ¢ possibile allarga-

llustra tutte

Il sogno di far nascere
anche un presidio a Reggio

re, va bene, personalmente sard
sempre disponibile a qualsiasi
iniziativa e i malati avranno sem-
pre il mio appoggio. Noi, intan-
to, la nostra parte la facciamo co-
mungque. 5i tratta — ha concluso -
di un problema di politica sanita-
ria, non riguarda il direttore ge-
nerale. La problematica & di rile-
vanza sociale».

Nunzia Coppede & invece la
presidente della “Fish” Calabria,
Federazione italiana superamen-
to handicap, Vive da trent’anni a
Lamezia e soffre di questa sindro-
me. «La patologia ¢ rara e le ma-
lattie rare sono sempre quelle che
hanne meno risposte — ha detto —.
E” un dato di fatto, purtroppo,
che il Sud & sempre meno attrez-
zato».

Cosa si potrebbe fare? «So che
I"associazione Prader-Willi si e
mobilitata molto rivolgendosi piti
volte all’ assessore Lo Moro - ha
risposto la Coppedé ~ ma, ancora,
non hanno ottenuto nulla, C'¢ da
dire anche che le medicine sono
sempre legate ad un ritorno eco-
nomico e i farmaci particolari non
vengono utilizzati molto, percio
rimangono “orfani”. Penso che
come tutte le malattie rare, la Pra-
der-Willi debba essere studiata
meglio, La Regione, perd, si deve
attrezzare: le difficolta in Cala-
bria sono grosse, ci vorrebbero
pill attenzioni»,

A Catanzaro esiste un presidio.
«A quanto ne so —ha concluso - &
legato pin alla prevenzione e alla
ricerca. Per le visite specialistiche
¢ le riabilitazioni, invece, la gen-
te e costretta a partire alla ricerca
di strutture specializzate, di cen-
tri attrezzati. C'e la Rete naziona-
le e I’ Associazione che si stanno
dando da fare ma in Calabria tut-
toe difficile».

dom. lat-



