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Lo screening per i neonati da ef-
fettuare alla nascita per la dia-
gnosi precoce delle malattie me-
taboliche ereditarie potrà essere 
avviato in tutte le Regioni d’Italia 
da quest’anno. Lo ha annuncia-
to il 21 gennaio scorso il Ministro 
della Salute Livia Turco nel corso 
della trasmissione “Domenica in”. Il 
Ministro ha spiegato che in Finan-
ziaria sono stati stanziati 7 milioni 
di Euro per il potenziamento delle 
neonatologie e 3 milioni di euro 
per l’estensione dello screening 
neonatale allargato in tutto il ter-
ritorio nazionale, una test da effet-
tuare nelle prime 48 ore dalla na-
scita che permette di identificare 

precocemente fino a 40 malattie 
genetiche metaboliche.
Per la prima volta un Ministro dà 
dei tempi per l’avvio dell’applica-
zione del test per tutti i nuovi nati 
in Italia. Ci auguriamo che, no-
nostante la crisi politica in atto il 
mondo politico non dimentichi le 
migliaia di bambini e di famiglie 
che potrebbero vedere la propria 
vita migliorata grazie a questo 
importante provvedimento. Una 
affermazione, quella del Ministro, 
che era stata preceduta da incorag-
gianti e concrete prese di posizione 
ed iniziative. 

>> segue a pag. 2

Nella Legge Finanziaria 2008 è 
stato inserito un finanziamento di 
3 milioni di Euro per acquistare le 
Tandem mass necessarie ad esten-
dere l’applicazione dello screening 
allargato a tutte le Regioni. Signora 
Turco, quali sono i prossimi step e 
quali i tempi affinché questo stan-
ziamento possa concretamente 
portare all’avvio del test su tutti i 
bimbi neonati d’Italia? Nella Finan-
ziaria si specifica che i fondi sono ri-
volti alle Regioni. Quando concreta-
mente queste potranno disporne?
L’articolo 2, comma 279, della legge 
24 dicembre 2007, n. 244 (Finanziaria 
2008) ha stanziato ulteriori risorse, 3 
miliardi di Euro, per la prosecuzione 
del programma pluriennale di inter-
venti nel settore degli investimenti in 
sanità avviato nell’1988. Tre milioni 
di Euro sono destinati all’“acquisto di 
nuove metodiche analitiche, basate 
sulla spettrometria di massa tandem, 
per effettuare  screening neonatali

allargati, per patologie metaboliche 
ereditarie, per la cui terapia esistono 
evidenze scientifiche efficaci. In base 
alla normativa vigente il riparto delle 
risorse previste per il programma di 
investimenti avviene con delibera 
CIPE, su proposta del Ministro della 
Salute, previa intesa della Conferen-
za Stato-Regioni. 

>> segue a pag. 2
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>> segue da pag. 1
Prima tra tutte la presentazione nei 
mesi scorsi in Senato un disegno 
di Legge (n.1815) promosso da 26 
Senatori di tutti gli schieramenti, 
sull’applicazione dello screening 
neonatale allargato in tutta la Peni-
sola, e, sul fronte medico, la redazio-
ne da parte dei medici del SISMME 
(Società italiana studio malattie 
metaboliche ereditarie) – SISN (so-
cietà italiana screening neonatale) 
delle linee guida per l’applicazione 
dello screening neonatale allargato 
che, con adeguati protocolli, per-
metteranno concretamente l’utiliz-
zo di questa tecnica su larga scala. 
Ora, ci auguriamo, è solo questione 
di tempo. Stiamo attendendo un 
incontro con i responsabili della 
Sanità della Regione Veneto per 
sollecitare l’applicazione del test 
quanto prima possibile almeno 
nella nostra Regione. Un segnale 
forte che potrebbe dare avvio, a 
cascata, a interventi concreti anche 
nella altre Regioni italiane, come 
ormai promesso dal Ministro Turco. 
Attualmente lo screening Neonata-
le è obbligatorio solo per tre malat-
tie, l’ipotiroidismo, la fibrosi cistica 
e la fenilchetonuria, ma può por-
tare, se “allargato” ad identificare 
fino ad oltre 40 malattie genetiche 
metaboliche. Applicato in molti 
Stati nel mondo, in Italia lo scre-
ening allargato è applicato nella 
sola Regione Toscana. “Questo test 
permette di identificare pressoché 
tutti i pazienti affetti dalle malattie 

metaboliche ereditarie screenate 
(1 su 2.000 nati) e di avviarli pre-
cocemente alle terapie più idonee. 
Il risultato è una riduzione della 
morbilità, delle ospedalizzazioni 
e della mortalità precoce (morte 
in culla), nonché una riduzione 
delle nascite di altri familiari affetti 
poiché viene offerta alle famiglie 
la possibilità dello screening ge-
netico.  
Qualcosa si sta muovendo, dun-
que, sul piano delle Istituzioni che, 
grazie anche alla pressione delle 
diverse associazioni ma anche del 
mondo medico, non solo hanno 
preso coscienza dell’importanza 
dello screening neonatale allar-
gato, ma stanno anche prestando 
una maggiore attenzione ai pro-
blemi delle famiglie nella gestione 
dei malati. Nei mesi scorsi era stata 
presentata alla Camera dei Depu-
tati una proposta di legge (n.2810) 
in materia di ‘ricerca sulle malattie 
rare, della loro prevenzione e cura, 
nonché per l’estensione delle in-
dagini diagnostiche neonatali ob-
bligatorie. Una proposta alla quale 
l’AISMME guarda con speranza 
perché potrebbe portare al tanto 
atteso riconoscimento del diritto 
alle prestazioni assistenziali gratu-
ite per i pazienti affetti da malattie 
rare, e non solo. 

Cristina Vallotto
Presidente di AISMME

Manuela Pedron
Vice Presidente di AISMME

>> segue da pag. 1
Il Ministro della Salute ha presentato 
la proposta di delibera CIPE di riparto 
delle risorse stanziate dalla finanziaria 
2008 alla Conferenza Stato-Regioni, 
che ha sancito l’intesa nella seduta del 
28 febbraio 2008. La proposta di ripar-
to prevede una quota di 2,950 miliardi 
di Euro per la prosecuzione dei pro-
grammi regionali di riqualificazione 
strutturale e tecnologica delle strut-
ture del Servizio sanitario nazionale 
e l’accantonamento di una riserva di 
50 milioni di Euro, di cui tre per l’ac-
quisto di nuove metodiche analitiche, 
basate sulla spettrometria di massa 
tandem, per effettuare screening ne-
onatali. Con l’acquisizione dell’intesa, 
la proposta di riparto verrà inoltrata 
al CIPE ai fini dell’adozione della re-
lativa delibera (approvazione riparto 
02 aprile 2008, ndr). Una volta che la 
delibera CIPE di riparto verrà registrata 
alla Corte dei Conti e pubblicata sulla 
Gazzetta Ufficiale, le Regioni potran-
no accedere alle quote loro assegnate 
nonché alla quota di 3 milioni di Euro 
vincolata per le finalità sopra descritte, 
mediante la sottoscrizione di Accordi 
di programma con il Ministero della 
Salute, di concerto con il Ministero 
dell’Economia e delle Finanze e previa 
intesa Stato-Regioni, nei quali saranno 
inseriti progetti relativi ad interventi 
strutturali e di potenziamento tec-
nologico, tra cui anche quelli concer-
nenti l’acquisto di nuove metodiche 
analitiche, basate sulla spettrometria 
di massa tandem. 
La conseguenza dell’estensione del-
lo screening allargato a tutti i neo-
nati in Italia sarà l’identificazione di 
molti più malati. Per questi partico-
lari pazienti, sempre in emergenza, 
quali provvedimenti verranno presi 
in termini di inserimento e aggior-
namento dei LEA (Livelli essenziali 
di Assistenza)?
L’introduzione dello screening non 
porterà all’identificazione di “molti 
più malati” ma, ci auguriamo, all’iden-
tificazione dei malati in una fase più 
precoce della loro vita. Circa l’inseri-
mento nei LEA dell’obbligo di esegui-
re gli screening, questa potrà essere 
valutata quando ci sarà un ampio 
grado di consenso scientifico sui test 
in grado di diagnosticare malattie 
per le quali esistono valide opzioni 
terapeutiche. 
Quali i provvedimenti in termini 
di assistenza sociale (molti sono 

gli adulti senza invalidità ma im-
possibilitati a lavorare per la debi-
litazione causata dalla malattia), 
assistenza domiciliare e domiciliare 
riabilitativa (molti malati sono gra-
vemente handicappati e debilitati 
con impossibilità di recarsi presso i 
centri di riabilitazione)?
Nella revisione straordinaria dei 
Lea si attribuisce molta importanza 
alla garanzia di queste tipologie di 
assistenza, da assicurare a tutte le 
persone con disabilità o comunque 
impossibilitate ad accedere ai servizi 
ambulatoriali;
Prodotti dietetici: occorrerà una 
maggiore disponibilità regionale 
per i budget concessi per coprire 
INTERAMENTE i fabbisogni dietetici 
dei malati. Molte volte le famiglie 
devono provvedere di tasca propria 
per coprire il fabbisogno mensile 
necessario al proprio figlio. Ci sa-
rebbe bisogno quindi anche di un 
maggior controllo dei prezzi di que-
sti alimenti.
Il fabbisogno medio e il relativo tetto 
di spesa mensile fissati per alcuni dei 
prodotti dietetici sono stati indivi-
duati dalla Direzione generale degli 
alimenti sulla base delle valutazioni 
di esperti del settore; per altri pro-
dotti non esiste un limite alla pre-
scrizione. Si condivide, in ogni caso, 
la necessità di adottare misure per il 
controllo dei prezzi dei prodotti, se 
non altro quelli erogati a carico del 
Ssn, analogamente a quanto si fa in 
materia di farmaci;
Il Ministero ha previsto l’istituzio-
ne di un organo di controllo della 
qualità, dell’incremento e dell’omo-
geneità dei pannelli di screening 
regionali ?
Verosimilmente un organismo del 
genere, qualora l’esecuzione dei test 
diventasse obbligatoria ovvero si 
diffondesse sul territorio nazionale, 
potrebbe essere individuato presso 
la D.G. competente del Ministero
E’ prevista l’istituzione da parte 
dell’istituto Superiore Sanità di un 
Registro nazionale di queste malat-
tie in modo da monitorare il numero 
dei malati sul territorio nazionale? 
Presso l’ISS è già attivo il Registro 
nazionale delle malattie rare con lo 
specifico obiettivo di raccogliere dati 
e informazioni sulla numerosità e sui 
percorsi diagnostico-terapeutici di 
tutti i malati rari, incluse le persone 
affette da malattie metaboliche.



Il ministro

Giornata malattie rare

3

www.aismme.org

Malattie rare 
la politica italiana non deve abbassare la guardia

29/02/2008: 1° Giornata Europea delle Malattie Rare

Le vicissitudini della politica italia-
na non devono rallentare né tanto 
meno bloccare gli importanti prov-
vedimenti contenuti in Finanziaria 
relativamente all’introduzione in 
tutte le Regioni italiane dello scre-
ening neonatale allargato, che per-
mette l’identificazione precoce di 
almeno 40 malattie metaboliche 
ereditarie. E’ questa la richiesta 
dell’AISMME Associazione Italiana 
Studio Malattie Metaboliche Ere-
ditarie Onlus, che da tempo lavora 
per l’applicazione dello screening 
in tutta la Penisola e per sensibiliz-
zare la popolazione sulle tematiche 

delle malattie rare. “Lo scorso 29 
febbraio – spiega Cristina Vallotto, 
Presidente AISMME – si è celebrata 
in tutta Europa la prima giornata 
europea delle malattie rare. Un’oc-
casione importante per porre le 
malattie rare al centro dell’attenzio-
ne pubblica. Ma questa attenzione 
non deve durare solo un giorno”. In 
Italia qualcosa si sta muovendo in 
questi ultimi mesi: è nato il Centro 
Nazionale Malattie Rare dell’Isti-
tuto Superiore di Sanità, dal 10 
marzo il Ministero ha attivato un 
numero verde per famiglie e ma-
lati (800.896.949), ed il 20 marzo 

la Conferenza Stato-Regioni ha ap-
provato un ampliamento dell’elen-
co delle malattie rare che danno 
diritto alle prestazioni gratuite del 
servizio sanitario nazionale. In que-
sto contesto di maggiore attenzio-
ne per le malattie rare, si è inserito 
anche l’introduzione in Finanziaria 
di un finanziamento di 3 milioni 
di Euro necessari per acquistare 
le apparecchiature necessarie per 
estendere a tutti i neonati italiani 
lo screening allargato. “Un provve-
dimento che avrà una ricaduta po-
sitiva sul mondo della prevenzio-
ne, della ricerca e della cura delle 

malattie metaboliche congenite e 
delle malattie rare, ma di cui anco-
ra non si hanno notizie certe, rela-
tivamente ai tempi ed ai modi di 
applicazione – continua la Vallotto 
– Inoltre non bisogna dimenticare 
nemmeno i vari provvedimenti le-
gislativi a favore delle malattie rare 
che giacciono inevasi nei cassetti 
della burocrazia. Ecco perché è il 
momento di sollecitare il mondo 
politico, quello che sta per lasciare 
il Palazzo ma anche gli uomini e le 
donne che vi si insedieranno, a non 
dimenticare le persone affette da 
patologie rare e le loro famiglie”.

“Un giorno raro per persone molto speciali”

La giornata delle malattie rare era 
indirizzata al grande pubblico, ma 
i suoi messaggi intendevano arri-
vare anche alle autorità decisionali, 
nazionali ed europee e ai media.
Obiettivi:
- aumentare la consapevolezza del-
le malattie rare e l’impatto che esse 
hanno sulla vita dei malati;
- offrire aiuto ed informazione alle 
persone colpite da malattie rare, in 
particolare quelle per le quali non 
è disponibile un network di sup-
porto;
- rafforzare la collaborazione euro-
pea nella lotta contro le malattie 
rare;
- rappresentare il punto di partenza 
per una giornata delle malattie rare 
più globale.

Il 29 febbraio è un giorno “raro”: 
capita solo ogni quattro anni. 
Proprio per questo motivo è stato 
scelto per celebrare La giornata 
delle Malattie Rare: “un giorno raro 
per persone molto speciali”. Una 
giornata per porre le malattie rare 
al centro dell’attenzione pubblica 
europea, ma anche per spezzare 
l’isolamento delle persone affette da 
questo particolare tipo di patologie, 
in special modo quelle per le quali 
non esiste un network di supporto.
Eurordis, l’alleanza europea 
di pazienti sostenuta dalla 
Commissione europea, che riunisce 
30 milioni di persone affette da 
malattie rare e residenti in Europa, 
ha coordinato l’organizzazione 
dell’evento a livello europeo, 
coadiuvata per l’Italia da Uniamo, la 
Federazione Italiana per le Malattie 
Rare, membro di Eurordis. Nel nostro 
Paese pur non essendo ancora noto 
il numero preciso, le stime parlano di 
un minimo di 300 mila a un massimo 

di un milione di persone affette da 
patologie rare, a seconda delle fonti e 
delle definizione di malattia utilizzate. 
Il trattamento di questi pazienti è 
spesso complesso, tanto che si stima 
che la spesa farmacologica specifica 
sostenuta dalle Regioni sia attorno 
a 1.800 milioni di euro, pari a 1/10 
dell’intera spesa farmaceutica. 

Ed essa costituisce solo una parte di 

risorse utilizzate per la presa in carico. 
Nonostante ciò, il risultato in termini 
di qualità di vita, funzioni conservate 
e sopravvivenza è nella maggior parte 
dei casi del tutto insoddisfacente. Così 
che l’assenza per molte malattie rare 
di un trattamento specifico capace 
di cambiare radicalmente la storia 
naturale di queste malattie si somma 
alla sofferenza umana, alla disabilità 
e alla morte e paradossalmente ad 
un costo assai elevato, comunque 
sostenuto dalla società. Il ruolo 
della ricerca, ed in particolare quella 
farmaceutica, è importante e critico 
per tentare di raggiungere due 
obiettivi. Il primo è quello di curare 
e migliorare la sopravvivenza e la 
qualità della vita di queste persone; 
il secondo quello di investire più 
efficacemente le risorse della società. 
Per poter accedere a qualsiasi 
trattamento è necessario avere una 
diagnosi. Proprio la rarità delle forme 
rende il percorso diagnosi più difficile 
e lungo. Il tempo medio per avere una 

diagnosi, infatti, è di 3,5 anni. Ma nel 
frattempo malati e famiglie devono 
capire come muoversi in mezzo ad un 
mare di informazioni e la carenza di 
dati sulle cose pratiche.
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Proprio nella 1° Giornata Europea 
dedicata alle Malattie Rare nasce 
all’Istituto Superiore di Sanità 
il Centro Nazionale Malattie 
Rare, una struttura autonoma 
coordinata dalla dottoressa 
Domenica Taruscio. Le attività 
sono numerose, e spaziano 
dallo studio della patogenesi 
al controllo di qualità dei test 
genetici, dall’aggiornamento del 
Registro nazionale delle malattie 
rare e di quello dei farmaci orfani 
alla valutazione dei bisogni dei 
pazienti, fino a collaborazioni 
internazionali come quella con 
l’Emea sui farmaci orfani, con 
l’Oecd sui test genetici, con i Paesi 
Ue mediante la task force istituita 
dalla Commissione Europea e con 
gli Usa.

Prende il via dal 10 marzo anche 
il numero verde del Centro 
800.89.69.49, gratuito, a 
disposizione di pazienti, familiari, 
medici. Dal lunedì al venerdì, dalle 
9.00 alle 13.00, si potrà parlare 
con un team di operatori esperti, 
per orientare i malati verso i 
centri di diagnosi e cura e verso le 
associazioni.

Il Ministro della Salute Livia 
Turco annuncia: “La ricerca sulle 
malattie rare fa progressi, e le 
scoperte di patologie sconosciute 
costringono a un aggiornamento 
anche dell’assistenza pubblica. 
Per questo la Conferenza 
Stato-Regioni approverà un 
aggiornamento dei Livelli 
Essenziali di Assistenza che 
prevede anche un ampliamento 
dell’elenco delle malattie rare di 
109 malattie o gruppi in più, che 
danno diritto alle prestazioni del 
Servizio Sanitario Nazionale”. La 
novità è che non ci sarà bisogno 
del riconoscimento dell’invalidità, 
ma è la malattia rara in quanto 
tale che dà l’accesso a tutte le 
prestazioni comprese le protesi.
 
La Giornata è stata anche 
l’occasione di ricordare che 
la ricerca in questo settore 
è il motore principale per 

generare nuove conoscenze, 
nuove strategie diagnostiche, 
terapeutiche e riabilitative. Al 
riguardo, nell’ambito del bando 
per progetti di ricerca scientifica 
su malattie rare e farmaci orfani 
finanziati dall’accordo bilaterale 
Italia – USA sulle malattie rare, il 
Ministero della Salute, attraverso 
l’ISS, ha effettuato due bandi di 
ricerca scientifici (2005-2006; 
2007-2008) e precisamente sono 
stati finanziati:  
· 51 progetti finanziati nel 2005 – 
2006 (in totale circa 3.5 milioni di 
Euro) 
· 82 progetti finanziati nel 2007-
2008 (in totale circa 10 milioni di 
Euro)
A questi vanno aggiunti il bando 
sulla ricerca indipendente 
dell’Agenzia italiana del farmaco 
(AIFA) con 20 progetti su Malattie 
rare e farmaci orfani finanziati nel 
2006, inoltre anche nel 2007 il 
bando ha identificato come area 
prioritaria le malattie rare.

Ministero della Salute: E’ stato 
fatto il punto sul potenziamento 
della Rete Assistenziale 
dedicata alle malattie rare e del 
Registro nazionale che hanno 
ricevuto nuovi finanziamenti 
dalla Legge finanziaria 2007 poi 
disciplinati con l’accordo Stato-
Regioni dell’11 maggio 2007 
che sottolinea l’importanza dei 
centri di coordinamento regionali 
o interregionali e dei registri 
regionali. Questi ultimi saranno 
tutti attivati entro il 31 marzo 2008 
ed invieranno i dati epidemiologici 
al Registro Nazionale delle 
Malattie Rare che rappresenta 
il raccordo centrale della Rete 
Nazionale Malattie Rare. Obiettivo 
è il miglioramento dell’assistenza 
e la programmazione degli 
interventi.
 
Medici di famiglia: potenziare 
gli strumenti in rete. “Siamo 
a disposizione del neonato 
Centro Nazionale Malattie Rare 
dell’Istituto Superiore di Sanità”. 
E’ l’appello di Giacomo Milillo, 
segretario della F.I.M.M.G. 

Federazione Italiana Medici di 
Medicina Generale.

Malattie rare: pediatri italiani 
disegnano ‘road map’ per bimbi 
colpiti. L’obiettivo è garantire “una 
risposta socio-sanitaria efficace”, 
spiegano gli esperti riuniti a 
Roma per l’incontro ‘Priorità di 
formazione, aggiornamento 
e ricerca nelle malattie rare 
dell’età evolutiva’, promosso 
dalla Società italiana di pediatria 
(Sip) e dalla Società italiana di 
malattie genetiche pediatriche e 
disabilità congenite (Simgeped). 
“L’obiettivo era mobilitare tutta 
la pediatria italiana per una più 
incisiva azione di formazione 
e ricerca sulle malattie rare e 
lo abbiamo voluto fare, anche 
simbolicamente, per celebrare 
concretamente la prima Giornata 
europea per le malattie rare che si 
celebra domani” afferma Pasquale 
Di Pietro, presidente della Sip 
Società italiana di Pediatria.

Farmindustria, Sergio Dompè, 
Presidente di Farmindustria: «Oggi 
le malattie sono meno orfane 
di 10 anni fa, ma c’è ancora 
molta strada da percorrere. In 
tutto il mondo sono attualmente 
300 i farmaci orfani in sviluppo: 
una crescita della Ricerca a 
cui partecipa anche l’Italia 
con aziende leader in campo 
internazionale per rispondere 
ad una sfida che deve vedere 
come protagonisti non solo i 
malati ma anche le Istituzioni, i 
Medici, le Associazioni dei malati 

e – naturalmente – le imprese del 
farmaco e i Centri di Ricerca». 

Senatrice Emanuela Baio, 
capogruppo del Pd in Commissione 
Sanità. “La celebrazione della 
prima Giornata europea contro 
le malattie rare è un passaggio 
storico importante perché apre 
la strada a una sensibilità nuova, 
tutta europea, verso la ricerca in 
questo settore e per realizzare 
interventi concreti atti a prevenire 
e curare i pazienti colpiti da 
queste patologie. Con l’ultima 
Finanziaria - ricorda la senatrice 
del Pd - sono stati stanziati 3 
milioni di euro per estendere lo 
screening neonatale, in modo da 
identificare tutte quelle malattie 
metaboliche ereditarie (circa 40), 
di cui esiste già una cura. Si tratta 
di misure importanti che offrono 
assistenza e cura ai pazienti e 
sostegno ai loro familiari che 
quotidianamente affrontano le 
numerose difficoltà pratiche, 
cercando di limitare al minimo le 
sofferenze dei propri cari. 

Sta muovendo i suoi primi passi 
Pollicino, la banca dati realizzata 
sulla piattaforma informativa  
www.malatirari.it e lanciata 
dalla Federazione Italiana Malattie 
Rare UNIAMO FIMR, grazie ad un 
finanziamento del Ministero della 
Solidarietà Sociale. Una fonte di 
informazione non solo scientifica, 
ma che si preoccupa soprattutto 
di venire incontro ad esigenze 
pratiche delle persone affette da 
patologie rare, a quelle dei loro 
familiari e a tutto il personale 
sanitario coinvolto nella diagnosi 
e nella cura.

www.aismme.org

News dalla 1° Giornata Europea delle Malattie Rare

Le iniziative di 
AISMME
11 febbraio 2008 Padova – Palanet
Sensibilizzazione in occasione della 
partita di volley A1 Antonveneta Pa-
dova VS Lube Banca Macerata

02 marzo 2008 Campodarsego (PD) 
– Teatro Aurora
Spettacolo teatrale “La zia di Carlo”
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Screening neonatale metabolico allargato
Della Dott.ssa M. Alice Donati* 

L’ esperienza dal 2001 ad oggi nella Regione Toscana

Dalla fine degli anni ‘90 l’introduzione 
di nuove tecnologie analitiche quali 
la Spettrometria di Massa Tandem 
(LC-MS/MS) ma anche lo sviluppo e 
l’impiego dell’informatica nella dia-
gnostica e nella raccolta di dati hanno 
portato all’aumento delle possibilità 
diagnostiche mediante screening ne-
onatale. In LC-MS/MS dalla medesima 
goccia di sangue vengono analizzati 
contemporaneamente e quantificati 
vari metaboliti (acilcarnitine, aminoa-
cidi) ed è così modificato il concetto di 
screening: da “un test per malattia” (es.
Test di Guthrie) ad “un test per molte 
malattie”. L’analisi in “Tandem Massa” 
per acilcarnitine e aminoacidi consen-
te di identificare alla nascita circa 40 
malattie metaboliche: acidurie orga-
niche, difetti della β-ossidazione degli 
acidi grassi, aminoacidopatie e difetti 
del ciclo dell’urea. Queste patologie, 
rare singolarmente, mostrano elevata 
frequenza come gruppo e molte di 
queste sono suscettibili di trattamen-
to. Se non diagnosticate possono por-
tare rapidamente ad exitus o a gravi 
sequele neurologiche. La diagnosi 
precoce mediante screening neonata-
le consente una terapia, possibilmen-
te in fase presintomatica. La terapia 
consiste  spesso in una terapia dieteti-
ca ad esempio ridotta introduzione di 
normali cibi proteici spesso con sup-
plementazione con miscele speciali di 
aminoacidi (ad esempio dieta povera 
di fenilalanina nella fenilchetonuria, 
povera in leucina-isoleucina-valina 
nella malattia delle urine a sciroppo 
d’acero, a contenuto proteico limitato 
nelle organico acidurie) o pasti rego-
lari evitando digiuni prolungati, talora 
con ridotto apporto di grassi in alcuni 
difetti della beta-ossidazione mito-
condriale. Alcuni difetti rispondono 
ad una terapia vitaminica (ad esem-
pio vitamina B12 nella metilmaloni-
coaciduria, biotina nei difetti multipli 
di carbossilasi) e/o ad una terapia far-
macologica (ad esempio carnitina in 
organicoacidurie e difetto sistemico 
di carnitina o l-dopa in iperfenilalani-
nemia da difetti BH4). La diagnosi pre-
coce consente, mediante adeguato e 
precoce consiglio genetico, di preve-
nire la nascita di altri soggetti affetti 

nello stesso ambito familiare. 
Le numerose esperienze di screening 
neonatale in tandem massa dalla fine 
degli anni ‘90 in vari paesi (ad esem-
pio la maggioranza degli stati USA, 
Australia, Regno Unito, Germania) 
confermano, seppure con differenti 
modalità di applicazione e numero 
di malattie sottoposte a screening, 
la validità di questa nuova tecnica e 
il follow up dei pazienti mostra una 
favorevole modifica della storia na-
turale della malattia. Si può calcola-
re attualmente che alcuni milioni di 
bambini siano stati ormai sottoposti a 
questo screening allargato con grandi 
vantaggi per il bambino, per la fami-
glia e per la società.
Lo screening neonatale e la se-
zione malattie metaboliche Me-
yer-Firenze
In Toscana dal 1982, con delibera Re-
gionale del 1981, sono stati introdotti 
lo screening neonatale per Fenilche-
tonuria e ipotiroidismo congenito 
con riconoscimento di tre Centri scre-
ening nell’ambito della Regione, tra 
cui il Centro presso la Sezione Malat-
tie Metaboliche e Muscolari Ereditarie 
dell’ AOU Meyer di Firenze per l’Area 
di Firenze-Prato-Pistoia, con una at-
tività di circa 12.000 nati/anno. Dal 
1984 presso il Centro Fibrosi Cistica 
viene eseguito screening neonatale 
per FC per tutta la Regione Toscana. 
La Sezione Malattie Metaboliche e 
Muscolari Ereditarie dell’AOU Meyer 
è da oltre 30 anni impegnata nella 
diagnosi e cura dei pazienti affetti da 
errore congenito del metabolismo. E’ 
una Sezione complessa comprenden-
te Centro Screening neonatale per 
ipotiroidismo e malattie metaboliche, 
laboratorio di biochimica metabolica, 
laboratorio di biologia molecolare e 
cellulare e attività clinica in pazienti 
ricoverati o in regime ambulatoriale. 
L’attività laboratoristica e clinica sono 
fortemente integrate tra loro; la di-
scussione e l’interpretazione dei dati 
analitici sono il risultato di una stretta 
e continua cooperazione tra il labo-
ratorista (chimico, biologo e tecnico 
di laboratorio) e il personale medico. 
L’attività di laboratorio di biochimica 
è organizzata  routinariamente sui 6 

giorni feriali mentre è attiva una pron-
ta disponibilità del medico “metaboli-
sta” per le urgenze metaboliche 24/24 
ore. In caso di necessità di diagnosi 
rapida come in un nuovo paziente in 
fase acuta o in positività a screening 
neonatale per patologie suscettibili 
di scompenso metabolico acuto, il 
medico ha la possibilità di attivazione 
del personale chimico o biologo del 
laboratorio per analisi urgenti (do-
saggio acilcarnitine, aminoacidi, acidi 
organici, acido orotico). Questa orga-
nizzazione consente la rapida presa 
in carico del paziente e la possibilità 
di effettuare la diagnosi e di iniziare 
la terapia specifica in tempi brevi.  
Nel tempo si è costituita una gran-
de rete che coinvolge la Toscana e le 
Regioni vicine con arrivo di campioni 
urgenti per analisi e coinvolgimento 
del personale medico nella gestione 
diagnostico-terapeutica del paziente 
ricoverato in altra struttura. Ciò rende 
possibile per esempio l’inizio di una 
terapia appropriata, previa raccolta 
dei campioni di sangue e urine, in 
paziente in fase di scompenso meta-
bolico acuto con necessità o meno di 
trasferimento al nostro Ospedale.
Perchè e quando è iniziato lo 
screening allargato per malattie 
metaboliche
Chi da molti anni si occupa di malattie 
metaboliche ha tante esperienze che 
sottolineano quanto la tempestività 
e la precocità della diagnosi insieme 
alla prescrizione di adeguata terapia 
modifichino consistentemente la pro-
gnosi. Le malattie metaboliche sono 
rare ma lo sono ancora di più “mental-
mente” e pertanto molto spesso non 
pensate e non sospettate o tardiva-
mente sospettate. Proprio l’esperien-
za di numerosi pazienti con diagnosi 
tardiva, talora postmortem, o di più 
fratelli affetti dalla stesso difetto insie-
me all’evidenza di numerose malattie 
responsive a terapia precoce ci ha 
fatto, d’accordo con i primi dati della 
letteratura internazionale, iniziare già 
agli inizi del 2000 il progetto scree-
ning neonatale allargato in Toscana.
E’ importante sottolineare il ruolo 
delle Associazioni e Donazioni: tutto 
è potuto iniziare grazie ad una cam-

pagna di sensibilizzazione verso le 
malattie metaboliche ereditarie a 
seguito della diagnosi in una ragazza 
di una malattia metabolica rara per la 
quale allora la terapia non era dispo-
nibile ma in fase di ricerca. Dalla sen-
sibilizzazione alla donazione: un’asta 
di quadri ci ha consentito di raggiun-
gere il budget per l’acquisto nel 2001 
del primo spettrometro di massa tan-
dem. Il supporto del Laboratorio di 
Spettrometria di Massa della Facoltà 
di Medicina è stato importante nella 
scelta della macchina da ”corsa” (un 
po’ come una Ferrari) ma anche del 
pilota. La LC-MS/MS (spettrometro 
di massa tandem) apparecchiatura 
sofisticata, costosa e d’avanguardia 
necessita di laboratorista esperto con 
specifica competenza ed è così arriva-
to da noi il nostro prezioso Chimico 
che oltre all’avvio della macchina ha 
avuto ed ha l’importante ruolo di for-
mare il personale biologo e tecnico. 
La gestione delle apparecchiature e i 
metodi analitici utilizzati richiedono 
personale con specifica competenza. 
Nel corso di questi anni le macchine 
sono diventate tre e sono in funzione 
per scopi diversi: screening neona-
tale, esami di conferma in paziente 
sospetto da screening neonatale o 
emergenze metaboliche in pazienti 
non noti o follow up di pazienti noti 
e messa a punto di nuovi test. Dopo 
una prima fase sperimentale abbiamo 
iniziato l’attività di screening neonata-
le. Sono state fatte riunioni informati-
ve e organizzative con i Punti Nascita 
e con i Pediatri di famiglia ed è stato 
preparato materiale informativo car-
taceo per le famiglie.
La scelta di considerare tutti gli analiti 
e tutto il pannello di patologie dia-
gnosticabili è stata in primo luogo per 
una valutazione epidemiologica dato 
che non esiste uno studio in larga sca-
la su popolazione neonatale italiana.
Presso la Sezione l’attività di scree-
ning neonatale in LC-MS/MS, come 
progetto pilota, è stata avviata dal 
1° Gennaio 2002 e fino al 31 ottobre 
2004 sono stati analizzati circa 40.000 
spot di sangue da nati nelle provincie 
di Firenze, Prato e Pistoia.
>> segue a pag. 6
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>> segue da pag. 5
Dal 1 novembre 2004 con la delibera 
regionale n°800 del 02/08/2004 lo 
screening neonatale allargato in LC-
MS/MS è stato reso obbligatorio ed 
esteso a tutti i nati in Toscana. Dal 1° 
gennaio 2006 lo screening neonatale 
in LC-MS/MS presso il nostro Centro è 
stato esteso anche ai nati nell’area ASL 
1 Umbria.
Quando il prelievo e come è orga-
nizzata l’attività di screening
L’obiettivo è di eseguire la diagnosi 
in epoca precoce possibilmente pre-
sintomatica e pertanto sono impor-
tanti il momento del prelievo, fissato 
dalla 48a alla 72a ora di vita, e la ra-
pidità e con cui questo è inviato dal 
punto nascita al Centro per l’analisi.
Abbiamo pertanto organizzato una 
raccolta-invio mediante corriere posta 
celere, contratto poste italiane SDA, 
con raccolta in tutti i 32 punti nascita 
nel primo pomeriggio e consegna al 
Centro entro le 10 del mattino succes-
sivo, dal lunedì al sabato. Al momento 
dell’arrivo al centro screening i car-
toncini con spot (numero 12 macchie 
sangue) vengono registrati, numerati 
e analizzati. L’analisi del profilo acil-
carnitine viene eseguita in giornata e 
solitamente il risultato dei cartoncini 
arrivati al mattino si ha intorno alle ore 
16-17 dello stesso giorno; inoltre gli 
spot vengono avviati alle analisi per 
screening ipotiroidismo (TSH e T4) e 
Fibrosi Cistica. Annualmente vengo-
no attualmente analizzati oltre 35.000 
neonati, con una media per giorni 
lavorativi di 120-200 test. Attualmen-
te l’attività analitica del Centro Scre-
ening è su cinque giorni settimanali, 
dal lunedì al venerdì, ma in previsione 
di una possibile estensione dell’area 
screening l’orientamento è di passare 
a sei giorni. In caso di ponti festivi ven-
gono programmati e organizzati, con 
l’importante collaborazione dei punti 
nascita, invii mediante servizi macchi-
na ospedali. 
L’attuale orientamento è di eseguire 
in tutti i neonati prelievo alla 48a ora 
di vita. Vi sono alcune patologie sia 
nell’ambito dei difetti ciclo urea ma 
anche nell’ambito delle organicoa-
cidurie e difetti beta-ossidazione ad 
esordio molto precoce ed è pertanto 
molto importante uno screening or-
ganizzato in modo da ridurre i tempi 
di risposta con diagnosi nei primissimi 
giorni di vita. Inoltre da circa 1 anno è 

stato aggiunto screening specifico per 
difetto di biotinidasi in quanto lo scre-
ening neonatale in LC/MS/MS può 
risultare normale e non consentire la 
diagnosi; mediante analisi enzimatica 
semiquantitativa su spot è possibile 
una diagnosi precoce di questa malat-
tia curabile semplicemente con una 
vitamina, la biotina, somministrata 
per via orale.
Quali malattie sono diagnosticabili
Lo screening neonatale in “tandem 
massa” mediante analisi aminoacidi 
e acilcarnitine eseguito attualmente 
presso la Sezione consente la diagno-
si di circa 40 malattie (vedi elenco). 
L’applicazione di tali apparecchiature 
ad analisi di altri metaboliti può con-
sentire nel prossimo futuro un amplia-
mento del numero di patologie che 
saranno sottoposte a screening (ad 
esempio malattie lisosomiali suscetti-
bili di trattamento). 
Esiste un dibattito su quante e quali 
malattie debbano essere sottoposte a 
screening.  La scelta di uno screening 
neonatale applicabile alle sole malat-
tie suscettibili di terapia è, a differenza 
di quanto ritenuto negli anni ‘60-‘70, 
attualmente superata. Già da nume-
rosi anni in molti paesi del mondo, e 
anche nella regione Toscana dal 1983, 
viene effettuato lo screening per la 
Fibrosi Cistica, patologia per la quale 
a tutt’oggi non è disponibile una tera-
pia risolutiva ma la ricerca va avanti e 
sono previste prospettive future.
Il paziente ha un ruolo diverso nella so-
cietà d’oggi, vi è una diversa attenzio-
ne verso “lo stato di salute”, non inteso 
come completo benessere ma anche 
come qualità di vita; è inoltre da sotto-
lineare quanto oggi sia importante il 
ruolo della medicina preventiva e della 
ricerca sia nella prevenzione che nello 
studio di nuovi approcci terapeutici. 
Nella scelta della metodologia e delle 
patologie per uno screening neonata-
le le linee di pensiero maggiormente 
condivise sottolineano l’importanza 
dei seguenti punti:
1) Lo screening non deve essere dan-
noso per il bambino;
2) La malattia deve rappresentare un 
problema di salute per il paziente; 
3) La malattia può essere suscettibi-
le di terapia risolutiva: ad esempio il 
difetto di biotinidasi, di olocarbossi-
lasi sintetasi, la malattia delle urine a 
sciroppo d’acero, deficit sistemico di 
carnicina, ecc.;

4) La malattia può essere solo parzial-
mente curabile, ma la diagnosi pre-
coce consente comunque un miglio-
ramento della qualità e della durata 
della vita: ad esempio glutaricoacidu-
ria tipo I;
5) La malattia non dispone di una te-
rapia ma la diagnosi precoce consente 
un adeguato e precoce consiglio ge-
netico (Iperglicinemia nonchetotica) e 
pertanto di prevenire la nascita nella 
stessa famiglia di altri soggetti affetti;
6) La diagnosi precoce può consentire 
una diagnosi prenatale nelle successi-
ve gravidanze;
7) La diagnosi precoce consente di 
evitare iter diagnostici lunghi, talora 
con accertamenti inutili e costosi, e 
terapie inadeguate;
8) Lo screening neonatale può inol-
tre consentire, in patologie a decorso 
molto rapido e mortale, di ottenere 
una diagnosi precisa in casi che al-
trimenti sarebbero classificati come 
morti da sepsi neonatali o da cause 
sconosciute. Queste diagnosi, assolu-
tamente non dannose per il bambino, 
portano un vantaggio notevole per la 
famiglia in termini di consiglio geneti-
co ed eventuale diagnosi prenatale;
9) Lo screening neonatale in LC/MS/
MS, parimenti ai test di screening ne-
onatale eseguiti su tutto il territorio 
nazionale per fenilchetonuria, ipo-
tiroidismo e fibrosi cistica, è un test: 
tale analisi consente di evidenziare 
l’alterazione biochimica di aminoacidi 
o acilcarnitine, in fase precoce, possi-
bilmente presintomatica e necessita 
di analisi di conferma su sangue, urine 
o su tessuti;
10) Risparmio economico nella spesa 
pubblica, non solo sanitaria ma anche 
in ambito sociale (scolastico, dei ser-
vizi ecc) data la possibilità mediante 
screening neonatale di  prevenzione 
del danno neurologico e di altri sog-
getti affetti nella famiglia.
Positività allo screening
Screening positivo non significa ma-
lattia certa; sono necessarie analisi di 
conferma spesso su sangue e urine, 
inoltre nella maggior parte di casi per 
una diagnosi enzimatica e/o moleco-
lare sono necessarie analisi più com-
plesse su cellule (fibroblasti) ottenute 
da piccolo prelievo cutaneo. Peraltro 
per numerose malattie le prime ana-
lisi di conferma consentono di iniziare 
una precoce e specifica terapia. Sulla 
base del tipo di alterazione presente 

allo screening e del tipo di esami di 
conferma il neonato può venire chia-
mato ad eseguire prelievo e valuta-
zione clinica presso il Punto Nascita 
o presso Centro Screening. E’ molto 
importante una stretta collaborazio-
ne tra Centro e Nursery. Alcune alte-
razioni possono essere espressione 
di malattia metabolica ad alto rischio 
di esordio acuto e pertanto viene ef-
fettuata chiamata diretta del pazien-
te presso il Centro Screening, viene 
inoltre allertato il reparto degenza o 
reparto terapia intensiva neonatale 
della nostra Azienda. 
E’ molto importante la stretta  e con-
tinua collaborazione tra le varie figure 
cliniche e tra clinici e il Laboratorio sia 
nell’interpretazione dei dati analitici 
che nell’approccio terapeutico. Sotto 
il profilo della specificità e sensibilità 
è importante essere consapevoli del-
la complessità della interpretazione 
di una analisi con multianaliti. Molti 
fattori possono interferire nella inter-
pretazione, dalla qualità del prelievo, 
all’età gestazionale, a farmaci, vitami-
ne, stato nutrizionale, al metodo di 
preparazione del campione. Molti di 
questi fattori influenzavano peraltro 
anche lo screening con test di Guthrie. 
Mediamente il metodo è altamente 
sensibile e specifico, ma ci sono dif-
ferenze di sensibilità e specificità fra 
differenti analiti e le malattie che essi 
identificano. La sensibilità e specificità 
sono molto alte per alcune malattie 
(iperfenilalaninemie, MCAD). E’ possi-
bile falsa positività allo screening per 
una serie di motivazioni dalla goccia 
di sangue non correttamente esegui-
ta (es. gocce sovrapposte), ad altera-
zioni transitorie legate per esempio 
ad immaturità, disidratazione, alimen-
tazione parenterale, uso di alcuni anti-
biotici, ecc. 
Protocolli di prelievi speciali per al-
cune categorie di neonati (ad esem-
pio neonati di basso peso, neonati 
in alimentazione parenterale) e la 
messa a punto di nuove analisi ag-
giuntive su spot neonatale hanno 
consentito di ridurre sensibilmente le 
false positività. Negli ultimi due anni 
presso il laboratorio di screening ne-
onatale sono state messe a punto 
metodiche che consentono su spot 
neonatale l’identificazione di meta-
boliti markers di malattie metaboliche 
ereditarie (ad esempio 3-idrossipro-
pionato, metilmalonato) per ridurre
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Gli screening neonatali rappresen-
tano una delle più importanti sco-
perte della medicina. Scoprire in 
epoca neonatale alcune patologie e 
prendere i rimedi adeguati, dietetici 
o farmacologici, modifica sostan-
zialmente la vita di un bambino.  Si 
calcola che un bambino su 5.000 
nati vivi possa essere affetto da una 
patologia metabolica. Da molti anni 
vengono effettuati gli screening in 
Italia per tre malattie: ipotiroidismo, 

PKU e Fibrosi cistica. Attualmente 
con metodiche analoghe di prelievo 
esiste la possibilità attraverso una 
nuova strumentazione, la “Tandem 
Mass” di allargare la diagnosi a circa 
30 patologie del metabolismo (or-
ganico acidemie e i difetti dell’ossi-
dazione degli acidi grassi). Questa 
tecnologia attualmente è a dispo-
sizione solamente in tre Regioni: 
Toscana, Liguria e Lazio, ma si spera 
che entro breve tempo possa essere 

estesa a tutte le Regioni d’Italia. Ed, 
in particolare, solo nella Regione To-
scana lo screening è stato codificato 
da una Legge Regionale, mentre per 
la Liguria e il Lazio, per ora, si tratta 
solo di progetti pilota. 
La letteratura internazionale evi-
denzia come questa metodologia 
“Tandem Mass” sia molto più speci-
fica per l’identificazione della fenil-
chetonuria e le iperfenillalaninemie, 
permetta il prelievo molto precoce-

mente, entro le prime 48 ore di vita, 
permetta di allargare le possibilità 
diagnostiche e di effettuare le ana-
lisi con tempi più rapidi. 
Come presidente della Società Ita-
liana di Pediatria, auspico che que-
sta metodica possa essere estesa il 
più presto possibile su tutto il terri-
torio nazionale 

*Presidente S.I.P. Società Italiana di 
Pediatria 

La  Società Italiana di Pediatria per lo screening metabolico allargato

Screening neonatale metabolico allargato in regione Toscana: le patologie attualmente identificabili 

Prof. Pasquale Di Pietro*

il numero di falsi positivi allo scre-
ening, di ridurre lo stress familiare 
dovuto al richiamo per un secondo 
test e cosa più importante di ridurre il 
numero dei falsi negativi. Altri dosag-
gi su spot (dosaggio succinilacetone 
per tirosinemia, dosaggio biotinidasi) 
sono stati messi a punto per consenti-
re l’individuazione di malattie che, an-
che dai dati della letteratura, possono 
sfuggire al classico screening neonata-
le allargato. Attualmente la percentua-
le di richiami è intorno a circa lo 0,40%. 
La comunicazione e richiamo per scre-
ening positivo direttamente da parte 
del medico del Centro Screening alla 
famiglia e le maggiori conoscenze at-
traverso materiale informativo rappre-
sentano un importante supporto alla 
riduzione dello stress familiare.
Le diagnosi effettuate
Al febbraio 2008 sono stati analizza-
ti oltre 150.00 neonati che ci hanno 
consentito di diagnosticare 40 iper-
fenilalaninemie (7 forme classiche), 
21 acidurie organiche, 11 difetti della 
beta ossidazione, 3 difetto del ciclo 
dell’urea , 4 aminoacidopatie, 2 difetti 
di biotinidasi. I dati disponibili confer-

mano l’individuazione di circa cinque 
neonati affetti ogni 10.000 sottoposti 
a screening.
Dalla nostra attuale esperienza emer-
ge più elevata incidenza di alcune 
patologie ritenute molto rare o inesi-
stenti nella popolazione italiana; un 
esempio è dato dal difetto di MCAD 
(difetto della β- ossidazione degli acidi 
grassi a catena media), che può esse-
re responsabile di esordio acuto con 
exitus per SIDS (morte improvvisa del 
lattante, la cosiddetta “morte in culla”) 
o per S. di Reye (encefalopatia acuta 
con epatopatia); pertanto è possibile 
ipotizzare diagnosi omesse in caso 
di exitus improvviso in pazienti non 
sottoposti a screening. Abbiamo a 
tutt’oggi identificato sei neonati affetti 
da  difetto MCAD attualmente il più 
grande ha circa cinque anni e il più 
piccolo otto mesi; stanno tutti bene 
con una semplice dieta con pasti re-
golari e prevenzione di digiuni prolun-
gati specie in corso d’infezioni.
Considerazioni conclusive
L’attività di screening neonatale allar-
gato rappresenta un grosso impegno 
clinico e laboratoristico con la necessi-

tà di attività integrata di laboratorio e 
clinico-assistenziale.
La Sezione Malattie Metaboliche con 
l’Azienda Meyer raccoglie sia compe-
tenze di laboratorio, biochimiche e 
molecolari, che competenze cliniche 
in ambito metabolico, pediatrico e 
neonatologico. Tutto questo consente 
la completa e rapida presa in carico 
del neonato e dei materiali biologici 
che devono essere rapidamente ana-
lizzati; l’integrazione dei dati clinici e 
di laboratorio è importante sia nella 
fase diagnostica, d’inizio terapia che 
nel follow up. Il recente interesse verso 
questo nuovo settore della medicina 
preventiva e una maggiore attenzione 
verso le malattie rare hanno portato 
a un programma di estensione dello 
screening neonatale in LC-MS/MS a 
tutto il territorio Nazionale. Nell’am-
bito di questo progetto la nostra Se-
zione è in grado di garantire ulteriore 
estensione del territorio sottoposto a 
screening allargato.  
L’acquisizione di una coscienza sani-
taria sempre più orientata nella pre-
venzione ci fa ritenere inoltre possibile 
una futura estensione dello screening 

ad altre patologie, quali alcune malat-
tie lisosomiali, per le quali sono state 
recentemente rese disponibili terapie 
enzimatiche sostitutive.
Noi riteniamo che con questo impor-
tante sforzo culturale, organizzativo 
ed economico la Regione Toscana 
si sia posta all’avanguardia in Italia 
nell’ambito della prevenzione e dia-
gnosi precoce delle malattie metabo-
liche congenite.
A Firenze nel dicembre del 2003 
nell’ambito di un Congresso Nazio-
nale sulle malattie metaboliche con-
genite organizzato dal Prof. Enrico 
Zammarchi, la Dott. A. Munthau ripor-
tando i dati dello screening neonatale 
allargato relativamente all’esperien-
za tedesca della Baviera concludeva 
dicendo: ”i bambini bavaresi sono 
fortunati”. Anche noi riteniamo  che “i 
bambini toscani sono fortunati“ per 
l’opportunità di salute in più che offre 
la screening neonatale allargato.

*Responsabile Sezione Malattie Meta-
boliche e Neuro Muscolari Ereditarie, 

Azienda Ospedaliero-Universitaria 
“Anna Meyer”

AMINOACIDOPATIE-DIFETTI DEL 
CICLO DELL’UREA
Fenilchetonuria e Iperfenilalanine-
mia
Iperglicinemia non chetotica
Argininemia
Tirosinemia tipo I-II-III
Malattia delle urine a sciroppo 
d`acero (MSUD)
Ipermetioninemia
Iperammoniemia, iperornitinemia, 
omocitrullinemia (Sindrome HHH)
Atrofia girata della coroide e della 
retina
Omocistinuria

Deficit di argininsuccinico sintetasi
Deficit di argininsuccinico liasi
Deficit di Arginasi
Citrullinemia tipo II (Deficit di citri-
na)
ACIDURIE ORGANICHE
Propionico aciduria
Metilmalonico aciduria ( difetti mut, 
Cbl A, B, C, D)
Malonico aciduria 
Isovalerico acidemia
Glutarico aciduria tipo I
Deficit di Olocarbossilasi sintetasi
Deficit di Biotinidasi
Deficit di idrossi metil-glutaril-CoA 

liasi
3-Metilglutaconico aciduria
Deficit di 3-Metilcrotonil CoA car-
bossilasi 
Deficit di β-chetotiolasi
Deficit 2-metilbutirril CoA deidroge-
nasi
Deficit 2-metil-3-idrossibutirril CoA 
deidrogenasi
DIFETTI DELLA BETA-OSSIDAZIO-
NE DEGLI ACIDI GRASSI
Deficit di  acil CoA deidrogenasi a 
catena corta (SCAD)
Deficit di acil CoA deidrogenasi a ca-
tena media (MCAD)

Deficit di acil CoA deidrogenasi a ca-
tena molto lunga (VLCAD)
Deficit di idrossi-acil CoA deidroge-
nasi a catena lunga (LCHAD)
Deficit Proteina Trifunzionale (TFP)
Deficit multiplo di acil CoA deidro-
genasi (MAD)
Deficit del trasportatore di Carniti-
na
Deficit di carnitin palmitoil transfe-
rasi tipo I
Deficit di carnitin palmitoil transfe-
rasi tipo II
Deficit di Carnitina-acilcarnitina 
translocasi
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Screening neonatale esteso 
Del Dr. Alberto Burlina*

Considerazioni e proposte

Le malattie metaboliche ereditarie 
se prese singolarmente sono consi-
derate malattie rare. In realtà dati re-
centi indicano che circa un bambino 
su 2000-3000 nasce affetto da una 
di queste malattie. Sono difficili da 
diagnosticare per la necessità di test 
specifici e di attrezzature costose, 
complesse e purtroppo presenti in 
pochi laboratori. Se non riconosciu-
te precocemente i danni sono spes-
so irreversibili soprattutto a danno 
del sistema nervoso centrale (gravi 
disabilità).  Fino a qualche anno fa, i 
genitori potevano conoscere le con-
dizioni di salute del proprio neona-
to solo quando la sintomatologia si 
era instaurata. In seguito, i progressi 
in campo medico-scientifico han-
no consentito di individuare alcune 
importanti malattie metaboliche 
ereditarie già nelle prime ore di vita, 
in modo da poter intervenire in tem-
po per evitare che queste creassero 
problemi alla crescita corretta del 
piccolo. L’attuazione di programmi di 
screening sui neonati per individua-
re le malattie metaboliche è iniziato 
negli anni Sessanta negli Stati Uniti 
ed in Europa. Alcuni ricercatori sco-
prirono che certi tipi di ritardi mentali 
erano causati da una malattia meta-
bolica chiamata fenilchetonuria, un 
difetto curabile seguendo una dieta 
appropriata.Grazie a questa scoper-
ta, a metà degli anni Settanta in Italia 
partirono i programmi di screening 
sui neonati per fenilchetonuria, alla 
quale poi si aggiunse il test per l’ipoti-
roidismo. Entrambe queste patologie 
sono ora riconosciute per legge. A 
queste si è aggiunta recentemente la 
fibrosi cistica. Un rivoluzionario siste-
ma per riconoscere queste malattie e 
quindi effettuare la diagnosi precoce, 
nelle prime 48 ore di vita è stato re-
centemente messo a punto. Tale ap-
proccio diagnostico viene chiamato 
“screening esteso per malattie meta-
boliche ereditarie”. L’identificazione 
precoce per alcune di queste malat-
tie permette un intervento terapeu-
tico (farmaci o diete) tale da attuare 
misure di prevenzione finalizzate ad 
evitare che il difetto crei danni all’or-
ganismo del neonato. Oggi, però, si 

ha intenzione di fare di più: a dicem-
bre 2007 è stato infatti approvato nel-
la Finanziaria 2008 uno stanziamento 
di ben tre milioni di Euro affinché lo 
screening neonatale (così viene defi-
nita l’indagine sul rischio di malattie) 
venga allargato a un più alto numero 
di malattie e sia presente in tutto il 
territorio italiano. 
Certamente con questa legge si è 
solo all’inizio di un lungo processo, 
dal momento che saranno le Regioni 
a dover impiegare i fondi per la cre-
azione di laboratori per la diagnosi 
delle malattie o per il potenziamento 
delle strutture esistenti. Inoltre sarà 
necessario creare una rete di collega-
mento che permetta non solo l’identi-
ficazione della malattia ma riconosca 
anche strutture idonee alle cure ade-
guate. Molte malattie metaboliche 
ereditarie, infatti (ne è un esempio 
la fenilchetonuria) necessitano di un 
intervento tempestivo per rendere 
efficace il processo di screening. 
È quindi ancora molto presto per par-
lare di un vero e proprio traguardo 
perché è necessario uno sforzo glo-
bale per modificare processi difficili e 
ancora embrionali per molte realtà. 
Il disegno di legge, comunque, è già 
un buon passo avanti, realizzato an-
che grazie all’impegno dell’AISMME, 
l’Associazione che unisce i genitori 
dei bambini affetti da malattie meta-
boliche ereditarie e che ha condotto 
per mesi massicce campagne di sen-
sibilizzazione e informazione per pro-
muovere lo screening allargato. 
Lo screening (cioè il controllo) pre-
coce delle malattie metaboliche nei 
primi giorni di vita è fondamentale 
perché può comportare la differen-
za tra il benessere e uno stato più o 
meno severo di malattie. Si esegue su 
una goccia di sangue dal tallone del 
neonato entro le prima 48 ore di vita. 
Si tratta quindi di una procedura non 
invasiva e indolore per il bambino. 
La parte più complessa è quella stret-
tamente diagnostica: infatti non tutti 
i centri ospedalieri al momento sono 
dotati delle strumentazioni necessa-
rie per individuare le malattie stesse. 
Ci si augura che lo stanziamento dei 
fondi previsti dalla Finanziaria per-

metta di acquistare questa strumen-
tazione (tandem mass-spettrometria) 
necessaria per attivare lo screening 
neonatale in tutte le Regioni italiane. 
Questo però non deve corrispondere 
ad un Centro per ogni Regione perché 
le potenzialità della strumentazione 
permette di analizzare almeno 30 000 
neonati /anno. Questa possibilità si 
traduce in una notevole riduzione dei 
costi se applicata correttamente. Se 
invece questa strumentazione viene 
parcellizzata sul territorio ci saranno 
costi elevati e risultati inadeguati.
Infatti, lo screening delle malattie me-
taboliche ereditarie si avvale di una 
apparecchiatura complessa basata 
sulla cromatografia in fase liquida 
(LC) seguita da una analisi in MS/MS 
(Tandem Massa). 
Questa tecnologia molto utilizzata 
per la grande sensibilità per la ricerca 
in sangue e urine di sostanze dopanti 
o di droghe permette di individuare, 
attraverso l’analisi di una sola goccia 
di sangue, metaboliti spia di pato-
logie metaboliche ereditarie. E’ una 
tecnologia altamente robotizzata che 
permette l’analisi di un gran numero 
di campioni e in breve tempo. Il suo 
continuo perfezionamento permet-
terà in futuro prossimo di effettuare 
lo screening per un numero molto 
più elevato di malattie metaboliche.  
Come è stato detto, le malattie meta-
boliche ereditarie attualmente rico-
noscibili con lo screening neonatale 
esteso sono circa 40. L’ideale, natural-
mente, sarebbe che in tutta Italia fos-
se possibile attuare i test diagnostici 
per tutte. Poiché, però, questo sarà 
possibile solo in un futuro prossimo, 
sarebbe opportuno iniziare da malat-
tie ove il rapporto identificazione pre-
coce possibilità di cura è evidente. 
Un esempio di malattia da introdurre 
subito è rappresentato dalla MCAD o 
Difetto della β-ossidazione degli acidi 
grassi a media catena. I pazienti che 
hanno un difetto nelle β-ossidazione 
degli acidi grassi a media catena non 
riescono a ricavare energia dai lipidi 
e presentano crisi ipoglicemica, si 
trovano cioè sprovvisti di fonti ener-
getiche. Secondo gli esperti, questa 
situazione è tra i fattori predisponenti 

della SIDS, o sindrome da morte im-
provvisa del lattante, un problema 
del quale non si conosce ancora la 
causa esatta. 
Riuscire a individuare il difetto signi-
fica individuare i bambini a rischio 
e quindi mettere in atto una serie 
di misure preventive, per esempio 
evitare digiuni prolungati, per fare 
in modo che il bambino non rischi 
crisi ipoglicemiche. In conclusione, 
appare evidente che lo screening 
neonatale allargato rappresenta una 
grande conquista diagnostica ma 
non deve essere un esercizio diagno-
stico. Questo significa che un Centro 
di screening deve poter lavorare in 
modo sinergico con un Centro di cure 
e terapie per le malattie metaboliche 
ereditarie. Sarebbe pertanto un grave 
errore separare i due concetti perché 
questo porterebbe solo all’identifi-
cazione della malattia metabolica 
ereditaria senza un miglioramento di 
salute e allontanerebbe ancora una 
volta il traguardo (la guarigione), per 
tutti coloro che vivono in questo diffi-
cile mondo di sofferenze.

*Direttore dell’Unità Operativa Com-
plessa di Malattie Metaboliche Eredita-
rie dell’Azienda Ospedaliera-Università 

di Padova. Presidente della Società 
Italiana Studio Malattie Metaboliche 

Ereditarie
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Screening

Notizie dalle regioni
VENETO

L’ Aismme al lavoro per lo scree-
ning allargato nel Veneto
La nostra associazione segue molto 
da vicino l’attivazione dello “screening 
neonatale metabolico allargato” nella 
Regione del Veneto con continui con-
tatti con l’Assessore alla Sanità France-
sca Martini e con la Direzione Regio-
nale Piani e Programmi Socio Sanitari. 
Dopo l’inizio della nostra campagna di 
sensibilizzazione nel Nord-Est e dalla 
presentazione dell’istanza di richiesta 
di attivazione dello screening allargato 
nel giugno 2006, si sono presentati due 
candidati eccellenti ad ottenere l’attiva-
zione del suddetto screening: l’Azien-
da Ospedaliera di Padova e l’Azienda 
Ospedaliera di Verona. La conseguen-
za di  questa doppia candidatura sta 
però ritardando di molto l’attivazione 
dello screening metabolico allargato. 
Trascorsi 21 mesi dalle nostre richie-
ste e dopo molte promesse da parte 

dei due Assessori Regionali alla Sanità 
avvicendatesi nel frattempo, i funzio-
nari regionali ci hanno comunicato 
in questi giorni (inizio marzo ndr) che 
stanno ancora considerando la cosa 
e che l’argomento verrà sicuramente 
trattato prossimamente dal Tavolo Tec-
nico Interregionale di Coordinamento 
per le Malattie Rare dell’Area Vasta. Si 
prevede che in quella sede ne possa 
scaturire una proposta di Delibera da 
sottoporre alla Giunta entro la prima-
vera prossima poiché lo stanziamento 
già previsto nella Finanziaria regionale 
2008 di 300 mila Euro in tre anni per le 
malattie metaboliche ereditarie non è 
assolutamente sufficiente per coprire 
anche la programmazione e l’orga-
nizzazione regionale dello screening 
allargato ai circa 70 mila neonati della 
Regione del Veneto ogni anno (inclu-
si i neonati della Provincia Autonoma 
di Trento e il Friuli Venezia Giulia che 
fanno capo alla Regione Veneto per lo 
screening neonatale) . AISMME

EMILIA ROMAGNA 
 

Il Servizio Presidi Ospedalieri dell’As-
sessorato Politiche per la Salute della 
Regione Emilia-Romagna ha costitui-
to un gruppo tecnico per la valutazio-
ne dell’inserimento di nuovi screening 
neonatali per le malattie metaboliche 
in Emilia-Romagna. Di questo gruppo 
fanno parte professionisti, rappresen-
tanti delle società scientifiche e as-
sociazioni. Al Gruppo Tecnico è stata 
invitata anche Manuela Pedron, vice 
presidente dell’AISMME e responsa-
bile del progetto “screening neona-
tale metabolico allargato”. Il Gruppo 
si riunirà lunedì 14 aprile 2008 presso 
l’Assessorato Regionale  alla Sanità 
per discutere su “Malattie Metabo-
liche Ereditarie: considerazioni sulla 
possibilità di uno screening neonata-
le allargato” a cura del Prof. Alessandro 
Cicognani, Unità Operativa Pediatrica 
– Policlinico S. Orsola-Malpighi di Bo-
logna.

PUGLIA 

La strada è ancora lunga…
Per quanto riguarda la situazione in 
Puglia rispetto al progetto di scree-
ning neonatale allargato, niente è an-
cora stato ufficializzato, ma ancora è 
tutto in fase di attuazione. Grazie all’A.
ME.GE.P. Domenico Campanella oggi 
in Puglia si parla sempre più di malat-
tie rare, ma la strada è ancora tutta in 
salita.  La Burocrazia purtroppo in Italia 
ha tempi lunghi, noi comunque non ci 
arrendiamo e continueremo a battere 
il ferro.

Porzianna Calianno
(Non sono un medico, bensì una sem-
plice mamma che purtroppo ha pagato 
sulla sua pelle il caro prezzo delle malat-
tie metaboliche. Due anni fa mi è venuto 
a mancare un figlio di 13 anni proprio 
per una malattia metabolica e per que-
sto ho deciso di battermi affinché questi 
pazienti abbiano tutti i riconoscimenti e 
le attenzioni dovute).

Per un sistema uniforme ed efficiente per lo screening neonatale allargato in tutt’Italia
* Presidente SISMME Società Italiana Studio Malattie Metaboliche Ereditarie ** Presidente SISN Società Italiana Screening Neonatali

In Europa negli USA già da alcuni anni 
la quasi totalità della popolazione neo-
natale è sottoposta al cosiddetto scre-
ening neonatale esteso, che consente 
la diagnosi precoce di circa 50 malattie 
neonatali genetiche, endocrine o me-
taboliche. In questi soggetti (almeno 
1 su 700) attraverso una opportuna e 
precoce terapia è possibile evitare gra-
vissimi danni fisici e neuropsicologici. In 
Italia da alcuni anni sono attivi dei Cen-
tri Screening che eseguono tale attività 
su tutta la popolazione della Regione 
(Toscana, l’unica Regione che già da al-
cuni anni ha emanato le disposizioni di 
legge per l’esecuzione dello screening 
allargato, e Liguria) o su parte di essa 
(Lazio) . Le Società SISMME e SISN già 
dal 2004 hanno iniziato la valutazione 
scientifica e di fattibilità di questi pro-
getti pilota riservando nei Congressi 
annuali un ampio spazio a tali temati-
che. Nel corso del Congresso congiun-
to di Roma, tenutosi nel novembre 
2007, in considerazione dell’impor-

tanza e dell’urgenza di disporre di una 
valutazione tecnica del problema, si è 
ritenuto di passare alla definizione di 
Linee Guida per l’applicazione sul terri-
torio Nazionale dello screening allarga-
to. A questo scopo è stato costituito un 
Comitato ad hoc, coordinato dal Prof. 
Italo Antonozzi, Ordinario di Patologia 
Clinica all’Università “La Sapienza” di 
Roma e formato dai Responsabili delle 
strutture di screening e cliniche italiane 
maggiormente esperti nel settore. (Ita-
lo Antonozzi; Alberto Burlina,  Universi-
tà di Padova; Ubaldo Caruso,  Università 
di Genova ;Roberto Cerone, Università 
di Genova ;Carlo Corbetta, A.O. Istituti 
Clinici di Perfezionamento - Ospedale 
dei Bambini “V. Buzzi”, Milano; Giuseppe 
Giordano, Università di Padova, Gian-
carlo La Marca, Università di Firenze; Eli-
sabetta Pasquini, Università di Firenze ). 
Il Comitato ha prodotto una ampia do-
cumentazione sulle attività attualmen-
te in essere, sulle linee di sviluppo inter-
nazionale e sulle opinioni di Pediatri, 

Laboratoristi, specialisti in Malattie Me-
taboliche. La relativa relazione riguarda 
tutti i principali problemi riscontrabili 
nell’attivazione di un tale servizio: quali 
malattie sottoporre a screening, con 
quali tecnologie, come definire una 
organizzazione ottimale dei bacini di 
utenza, come unificare e certificare im-
pianti, tecnologie, procedure. Inoltre ha 
indicato e valutato i problemi relativi al 
rapporto con la struttura clinica, con il 
Pediatra di base, con la Maternità e con 
le equipes specialistiche, evidenziando 
i problemi e le difficoltà di disporre, da 
parte dell’utenza, di un facile accesso 
agli scarsi e dispersi presidi clinici esper-
ti nel trattamento di queste patologie 
oggi disponibili. Da ultimo, la relazione 
affronta il problema della valutazione 
dei costi di un tale progetto, con una 
analisi dei costi vivi (operativi di base 
ed aggiuntivi), di quelli del personale, 
di quelli di investimento e di quelli di 
funzionamento. Il totale per un Centro 
in condizione di servire 50.000 neonati 

è stato valutato in 55 Euro per neonato. 
Le linee guida, approvate nel Congres-
so Congiunto di Roma nel corso della 
apposita Tavola rotonda, sono attual-
mente in fase di revisione e saranno 
nelle prossime settimane definitiva-
mente pubblicate, in extenso e come 
executive summary nei siti delle Socie-
tà. Si provvederà inoltre al loro invio ai 
Responsabili degli Assessorati Regio-
nali, al Ministero della Salute, all’Istituto 
Superiore di Sanità e alle Associazioni 
dei Genitori e di volontariato interessa-
te. Trattasi di un documento del tutto 
aperto alle integrazione ed alla discus-
sione di tutti gli Interessati, con cui il 
gruppo di Ricercatori e Clinici che dal 
1972 eseguono sul territorio Nazionale 
lo Screening Neonatale intende ancora 
una volta mettersi a disposizione dei 
Pazienti e delle Famiglie per una mi-
gliore cura e salute dei Neonati.

* Prof. Alberto Burlina
** Prof. Roberto Cerone

Da SISMME e SISN le linee guida
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LOMBARDIA

Lo screening neonatale in Lom-
bardia
Nel 2007 la Regione Lombardia, 
che vede attualmente attivi quattro 
programmi tradizionali di screening 
neonatale (fenilchetonuria, ipoti-
roidismo congenito, fibrosi cistica, 
iperplasia congenita delle surrena-
li) ha superato la soglia dei 98.000 
neonati “screenati” per anno, con-
fermando così ulteriormente la pro-
pria posizione di regione a maggior 
natalità annuale a livello nazionale. 
Per il Laboratorio centralizzato di 
screening neonatale, la gestione di 
un così vasto bacino d’utenza impo-
ne sia l’adozione continua di misure 
organizzative, aggiornate e sotto-
poste costantemente (mediante 
l’uso di indicatori appropriati) a veri-
fica, sia una visione progettuale che 
sappia coniugare, con coerenza e 
pragmatismo operativo, la necessità 
sì di sviluppare nuove aree d’impe-
gno progettuale, ma con l’obbligo 
di mantenere elevati gli standard 
generali di sicurezza di qualità, da 
sempre uno dei patrimoni più im-
portanti dei programmi di scree-
ning neonatale.
La campagna dell’Ospedale dei 
Bambini Buzzi per l’acquisto della 
Tandem mass
In questa dimensione è stato avvia-
to, con gli organi tecnici dell’Asses-
sorato alla Salute ed in particolare 
con il Coordinamento Regionale 
per le Malattie Rare, un confronto 
costruttivo sulla possibilità di realiz-
zare l’estensione dei programmi di 
screening agli errori congeniti del 
metabolismo, ossia di avviare an-
che in Lombardia un progetto pi-
lota di screening neonatale esteso, 
con utilizzazione della tecnologia 
“tandem-mass” (ESI-LC-MSMS), in 
un’ottica d’attenzione alle esigenze 
(in particolare, di diagnosi precoce 
e cura efficace) dei pazienti e del-
le famiglie con malattia rara. Tale 
esigenza è oggi molto sentita in 
Lombardia ed è ben rappresentata 
anche dalla recente costituzione 
della Federazione Lombarda per le 
Malattie Rare (FLMR), che riunisce le 
principali associazioni di pazienti e 
famiglie con malattia rara, presenti 
in Lombardia.

Anche per favorire tali progetti, l’As-
sociazione ONLUS OBM (Ospedale 

dei Bambini Milano), che ha sede 

presso l’Ospedale dei Bambini “Vit-
tore Buzzi”, ha lanciato una campa-
gna di raccolta fondi per acquisire, 
con fondi privati, una tandem mass 
da donare al nostro Laboratorio. 
La prima parte della campagna, che 
ha avuto grande visibilità nel mese 
di novembre con l’iniziativa “un SMS 
solidale”, si è appena conclusa, ma la 
raccolta fondi (che è ancora ben lon-
tana dal raggiungimento dell’ambi-
zioso obiettivo dei 300 mila Euro!) 
continuerà nei prossimi mesi con ul-
teriori momenti di sensibilizzazione 
e d’iniziative di raccolta-fondi.
Come in molte altre Regioni, anche 
in Lombardia il 29 febbraio si è svol-
to un importante convegno regio-
nale, organizzato dall’Assessorato 
alla Salute e dalla Presidenza Regio-
nale, in occasione della giornata eu-
ropea per le malattie rare. 
Anche in quella sede, pur non essen-
do previsto uno specifico intervento 
sul tema, è emersa l’importanza d’of-
frire, in tempi medio-brevi, strategie 
di screening neonatale e diagnosi 
precoce ad un numero sempre più 
ampio di pazienti con malattia rara, 
in un’ottica di una corretta gestione 
regionale, in termini d’efficacia ed 
efficienza, dei programmi di medici-
na preventiva.
Chi desidera dare un contributo al 
progetto, può effettuare una dona-
zione intestata a:
OBM Ospedale dei Bambini Mila-
no Buzzi Onlus
Via Castelvetro, 32 - 20154 Milano 
- Progetto Tandem Mass

Tramite Bonifico Bancario: 
Banca Regionale Europea ag. 117 

IBAN    
IT70 106906 01616 000000000186

Tramite Bollettino Postale: 
c/c n. 5755 1459
Per informazioni:  
www.ospedaledeibambini.it
Telefono 02 465467 34

Carlo Corbetta
Direttore del Laboratorio di Riferimen-
to Regionale per lo Screening Neona-
tale, Ospedale dei Bambini “Vittore 
Buzzi”, Azienda Ospedaliera Istituti Cli-
nici di Perfezionamento, Milano.

SICILIA

Screening allargato: al via un pro-
getto per la Sicilia
L’Assessorato alla Sanità ha approva-
to il progetto presentato dai medici 
Giovanni Sorge e Luciana Iapichino 
dell’Azienda Ospedaliera Universi-
taria Policlinico di Catania ed Ospe-
dale Civico di Palermo per lo scree-
ning neonatale allargato a tutta la 
Regione. Il progetto ha la durata di 
un anno, ma è stato incluso nello 
stesso, come clausola imprescindi-
bile, che si vari nel più breve tem-
po possibile una Legge Regionale 
che consenta di continuare questa 
attività anche negli anni successivi. 
In questo senso è stato ottenuto 
l’appoggio incondizionato del Lions 
club Distretto Sicilia, sezione malat-
tie rare, club che è stato essenziale 
per sensibilizzare l’opinione pubbli-
ca e la politica. L’avvio del progetto 
è previsto entro 2-3 mesi, almeno 
nel nosocomio di Catania.

Giovanni Sorge
Dipartimento di Pediatria dell’Azien-
da Ospedaliera Universitaria Policlini-
co di Catania

CAMPANIA 

Ceinge punta sulla diagnosi 
precoce delle malattie metabo-
liche 
Le malattie metaboliche eredita-
rie e l’importanza della diagnosi 
precoce: un progetto pilota di 
screening neonatale metaboli-
co è stato avviato, dal maggio 
2007, da un gruppo di ricercatori 
del Ceinge, guidati dalla profes-
soressa Margherita Ruoppolo, 
ordinario di Biochimica della Fa-
coltà di medicina dell’Università 
degli Studi di Napoli Federico II, 
in collaborazione con un gruppo 
di pediatri e infermieri del Repar-
to di Terapia Intensiva neonatale 
dell’Ospedale Umberto I di Noce-
ra Inferiore, diretto dal professor 
Noberto Nosari, coordinati da 
Cristina Di Stefano. La ricerca mo-
strerà i risultati ottenuti da uno 
screening allargato di malattie 
metaboliche ereditarie allo sco-
po di sviluppare metodiche dia-
gnostiche ed analitiche basate 
sull’utilizzo della spettrometria 
di massa tandem che permette 
di individuare circa 40 errori del 
metabolismo nel neonato. Lo stu-
dio ha consentito di effettuare lo 
screening allargato su campioni 
di 1.332 neonati: uno dei neo-
nati screenati ha manifestato un 
deficit di acil-CoA deidrogenasi 
a media catena (MCAD), una pro-
teina che riveste un ruolo molto 
importante nel metabolismo dei 
acidi grassi e la cui deficienza, se 
non diagnosticata precocemen-
te, è associata alla sindrome del-
la morte improvvisa del lattante 
(SIDS). In seguito all’individua-
zione del caso di MCAD, in uno 
studio esteso anche ai familiari 
del neonato, è stata individuata 
la stessa patologia nel fratello di 
15 mesi. La diagnosi precoce di 
MCAD ha permesso immediata-
mente di sottoporre i due fratel-
lini a terapie appropriate, miglio-
rando la clinica della patologia. 
Info: www.ceinge.unina.it
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2007
11 ottobre Hershey – Pennsylva-
nia (USA): Test rivela che il trattamento 
con Homoarginina in età precoce può 
ridurre sensibilmente i danni cerebrali 
della Glutarico Aciduria tipo I°

22 ottobre Barcellona (Spagna): 
Scoperto che in adolescenti con mu-
tazioni sui geni Epm2a, l’accumulo di 
glicogeno potrebbe essere la causa 
della malattia di Lafora. Nuova luce 
sulle malattie neurologiche e neuro-
degenerative.

22 Ottobre Danimarca – Wor-
kshop Epposi: Medicine per pochi: 
Come può una Società capire meglio 
la realtà dei farmaci per le malattie 
rare

29 ottobre Sicilia: Malattie rare: 
entro un anno, nascerà il registro re-
gionale con i centri di riferimento

29 ottobre Parigi: Utilizzata per la 
prima volta terapia genica per il trat-
tamento di bambini affetti da Adre-
noleucodistrofia. 

3 novembre Treviso: Francesca 
diventa mamma nonostante sia affet-
ta da glicogenosi.  Collaborazione tra 
l’ospedale Cà Foncello di Treviso e il 
Gaslini di Genova. 

6 novembre Ohio (USA): Partito 
un progetto sperimentale per tratta-
re precocemente con sapropterina 
bambini affetti da fenilchetonuria per 
ampliare la varietà della dieta.

6 novembre Roma: Finanziaria 
2008 approvato emendamento che 
stanzia 3 milioni di Euro per l’acquisto 
delle apparecchiature necessarie ad 
eseguire lo screening neonatale me-
tabolico allargato.

7 novembre Milano: L’Ospedale 
Buzzi (centro screening regionale) si 
mobilità per l’acquisto di una tandem 
spettrometria di massa per lo scree-
ning allargato.

14 novembre Roma: Al Senato 
presentato il disegno di legge 1815 
che prevedere diagnosi precoci neo-
natali obbligatorie in ambito di malat-
tie metaboliche ereditarie.

15 novembre Pittsburgh (USA): 
Cellule staminali neurali adulte gene-
ticamente ingegnerizzate utilizzate 
per il rilascio di farmaci direttamente 
nel cervello dei pazienti. Possibile cura 
per la Sindrome di Hunter e altre.

15 novembre Pavia: Prima Tavo-
la Rotonda italiana multidisciplinare 
sulla Malattia di Pompe

20 novembre Lisbona (Spagna): 
4° Conferenza Europea sulle Malattie 
Rare

23 novembre Springfield – Il-
linois (USA): Una nuova legge dello 
Stato prevede l’incremento delle ma-
lattie lisosomiali tra le malattie scree-
nabili 

23 novembre Wyoming (USA): 
Un ragazzo di 18 anni affetto da PKU 
appassionato di politica sta tentando 
di cambiare la legge dello Stato per 
permettere l’assistenza sanitaria per i 
malati affetti da PKU anche dopo i 18 
anni. 

27 novembre USA: Biomarin 
riceve da Food and Drug Admini-
stration l’ok per iniziare le prove su 
PEG-PAL, un nuovo trattamento per 
pazienti pku.

5 dicembre Cambridge, Massa-
chusset (USA): Una proteina mancan-
te potrebbe essere la chiave dell’auti-
smo.

10 dicembre Durham (Inghilter-
ra): Studio dimostra i benefici del tra-
pianto di cellule cordonali in bambini 
affetti da Malattie di Hurler e Krabbe.

12 dicembre Rochester – New 
York (USA) - Scoperta nuova terapia 
“EGIS832”, che offre un raggio di spe-
ranza ai bambini affetti dalla Sindro-
me di Batten

13 dicembre Avellino: Al Moscati 
una giornata di studio sulla Malattia 
di Fabry 

20 dicembre Roma: Uniamo 
F.I.M.R. Federazione Italiana Malattie 
rare presenta il progetto “Pollicino”, 
un sito web (www.malatirari.it ) con al 
centro la persona affetta da Malattia 
Rara.

20 dicembre Padova: Malattie 
rare: Regioni spendono 2 miliardi di 
euro ‘extra’ per pagare ed importare 
farmaci.

23 dicembre Firenze: Il giudice 
piega la legge sulla fecondazione: sì ai 
test sugli embrioni. Varco aperto per 
le malattie geneticamente trasmissi-
bili.

2008
2 gennaio Kuala Lumpur (Male-
sia): 150 bambini su 500.000 nati sono 
affetti da malattie metaboliche eredi-
tarie. Si auspica l’applicazione dello 
screening allargato, il potenziamento 
del numero dei medici e della riabili-
tazione.

16 gennaio Milano: I farmaci che 
non vedremo mai (malattie rare). Sil-
vio Garattini: le industrie li ignorano 
perché non fanno business

21 gennaio Roma: Ministro Tur-
co: Test ai neonati per malattie meta-
boliche. Inizierà quest’anno un pro-
gramma di screening per i neonati da 
effettuare alla nascita per la diagnosi 
precoce delle malattie metaboliche 
ereditarie.

24 gennaio Udine: Nasce il Cen-
tro di coordinamento regionale per le 
malattie rare 

28 gennaio Un team di ricerca-
tori Australia, USA, GB, svela come se-
vere malattie mitocondriali siano tra-
smesse dalle madri ai figli simulando 
al cumputer i processi biologici. Ora 
possibile diagnosi prenatale 

28 gennaio Siena: Grazie alla 
nuova tecnica di Ibridazione Compa-
rativa Genomica maggiori possibilità 
di scoprire eventuali alterazioni dei 
geni che danno poi origine a malattie 
rare.

29 gennaio Roma: Da un consor-
zio internazionale di ricercatori parte 
il progetto “Genoma 1000”. Via alla 
mappa di tutte le malattie. Tra le dif-
ferenze minime si annidano i segreti 
delle patologie.

31 gennaio Trieste: Il nuovo 
“Combimatrix” al Burlo migliorerà le 
analisi genetiche a scopo ricerca e 
diagnostica,  in rete con San Matteo 
Pavia, Besta Milano e Gaslini di Geno-
va. 

31 gennaio American Journal of 
Medical Genetics – Screening neona-
tale allargato: il consenso informato si 
rivela una barriera verso la potenziali-
tà della ricerca attraverso lo screening 
alla nascita.

4 febbraio Kansas City (USA): tut-
to il mondo medico scientifico meta-
bolico attento a come Jarin, 11 mesi, 
affetto da sindrome di Hunter, rispon-
de alla terapia precoce fin dal 3° mese 
con Elaprase.

5 febbraio Londra (Inghilterra): 
creato in laboratorio embrione da tre 
genitori. Possibile tecnica per evitare 
la trasmissione di gravi malattie mito-
condriali.

5 febbraio California (USA): La 
combinazione di due Farmaci per 
ipertensione possibile rimedio per 
pazienti affetti da M. di Gaucher e al-
tre malattie lisosomiali 

6 febbraio NICHD Rockville, Ma-
ryland (USA): sviluppato un nuovo 
test alla nascita per identificare preco-
cemente la malattia di Menkes (accu-
mulo rame) 

7 febbraio Washington: Uno 
chaperon molecolare alla base del 
trattamento della rara e degenerativa 
Niemann-Pick tipo C e altre malattie 
affini.

21 febbraio Malattie rare – Far-
mindustria: impegnati 100 ml di Euro 
e 15 nuovi farmaci attualmente allo 
studio. Ma si può fare di più.

29 febbraio 1° Giornata Europea 
delle Malattie Rare. Un giorno raro per 
persone molto speciali. 

29 febbraio Malattie rare: nella 
prossima legislatura a punto un Piano 
Nazionale che ci eguaglierà alla Fran-
cia.

29 febbraio Malattie rare - As-
sobiotec: politica a favore del valore 
strategico ricerca; defiscalizzazione 
spese ricerca & sviluppo; tempi e pro-
cedure accelerati; screening neonata-
le ampliato e obbligatorio.

29 febbraio Malattie rare: Mi-
nistro Turco: aggiornamento LEA e 
ampliamento elenco malattie rare 
con diritto esenzione ticket. Protesi: 
non necessitano più di accertamento 
di invalidità se affetti da malattie rare. 
Via libera a tutte le prestazioni.

7 marzo Richiesta AISMME Onlus: 
la Politica non deve abbassare la guar-
dia sulle malattie rare.

13 marzo Ricercatori della Duke 
University – North Carolina – scopro-
no una cura per la Glicogenosi di tipo 
I° a mediante  un trattamento di tera-
pia genetica che ristabilisce un enzi-
ma mancante del fegato. 

14 marzo Ceinge Napoli: progetto 
pilota screening metabolico allargato 
su 1332 neonati screenati scovato 1 
neonato affetto da MCAD. Ricerca po-
sitiva anche sul fratellino.

18 marzo Malattia di Gaucher: i 
prossimi 27 e 28 marzo un convegno 
d Firenze per parlare di Malattia di 
Gaucher e prospettive di cura per le 
sue forme neurologiche.

19 marzo Mucopolisaccaridosi: 
dal 28 al 30 marzo un convegno a S. 
Donato Milanese per affrontare i temi 
legati alla diagnosi e alla terapia di 
questa patologia rara

Gli articoli completi delle notizie si possono trovare nel sito di AISMME all’indirizzo www.aismme.org alla pag. NEWS
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E’ difficile in uno spazio ristretto riu-
scire a dare una risposta dettagliata 
sullo stato dell’arte della ricerca per 
le singole malattie metaboliche ere-
ditarie. Le malattie metaboliche, no-
nostante abbiano un meccanismo 
comune (il deficit di enzimi), sono 
estremamente eterogenee. Infatti, 
ciascuno degli enzimi coinvolti in 
queste malattie ha una sua specifica 
funzione ed esplica questa funzione 
in vie metaboliche diverse. Le con-
seguenze sul piano clinico, sul piano 
della patogenesi (cioè i meccanismi 
con cui si sviluppa la malattia) e sul-
le possibilità di trattamento, sono 
perciò molto variabili da malattia a 
malattia.
E’ preferibile perciò fare un discorso 
generale. 
In generale, si può dire che la ricerca 
sulle malattie metaboliche eredita-
rie sta facendo notevoli progressi. 
Ciò avviene soprattutto perchè 
sono migliorate le nostre conoscen-
ze sulle loro basi molecolari e per-
chè con il progresso sono divenute 
disponibili nuove tecnologie. 
Nonostante questi progressi e le 
nuove speranze per i pazienti e le 
loro famiglie, si deve però sottoline-
are che, purtroppo, la ricerca sulle 
malattie rare (tra cui le malattie me-
taboliche) soffre di un handicap che 
deriva proprio dalla rarità delle ma-
lattie. In pratica, questo significa che 
le casistiche di pazienti sono limi-
tate rispetto ad altre patologie e 
che ci sono minori possibilità di 
studi su pazienti. Non è raro, infat-
ti, trovare pazienti affetti da malattie 
rarissime (pochi casi al mondo) su 
cui l’esperienza clinica e di ricerca è 
davvero limitata. 
Questo significa anche che il nu-
mero di gruppi di ricercatori im-
pegnati nella ricerca sulle malattie 
metaboliche è minore rispetto a 
coloro che studiano patologie più 
frequenti. 
Esistono tuttavia, e direi fortunata-
mente, diversi gruppi di prestigio, 
molto quotati a livello internazio-
nale, in varie città italiane (distribu-
iti praticamente su tutto il territorio 
italiano) che sono impegnati nella 

ricerca nel settore delle malattie me-
taboliche. Non è il caso di elencarli, 
anche perchè gli elenchi risultano 
sempre incompleti. E’ facile comun-
que al giorno d’oggi, grazie anche 
ai mezzi informatici, identificare un 
gruppo esperto o impegnato nella 
ricerca su una specifica malattia. 
Un altro aspetto di fondamentale 
importanza è il finanziamento di 
queste ricerche. 

La ricerca richiede, come è ovvio, 
risorse finanziarie, necessarie per 
pagare personale, reagenti, attrez-
zature, ecc. Anche in questo caso la 
rarità delle malattie gioca a sfavore 
della ricerca in questo campo. Per 
fortuna, alcune istituzioni pubbliche 
o private (ad esempio la Fondazione 
Telethon) supportano e promuovo-
no la ricerca in questo campo ed 
in un certo senso sopperiscono al 
limitato interesse dovuto alla rarità 
delle malattie.

I risultati della ricerca nel campo 
delle malattie metaboliche han-
no sicuramente una ricaduta per 
i pazienti. Innanzitutto esse con-
sentono una migliore conoscenza 
dei meccanismi alla base di queste 
malattie. Indirettamente queste co-
noscenze possono portare ad appli-
cazioni cliniche, quindi al migliora-

mento dell’assistenza ai pazienti. In 
alcuni casi questo obiettivo, cioè la 
traduzione dei risultati delle ricerche 
nella pratica medica, è già stato rag-
giunto. E’ lecito attendersi che con il 
tempo le applicazioni pratiche delle 
ricerche sperimentali diventeranno 
sempre più numerose. 

Quali sono le malattie su cui si sta 
principalmente lavorando

E’ difficile fare un elenco, visto che 
le malattie metaboliche note sono 
nell’ordine delle centinaia. Mi risul-
ta comunque che si stia lavorando 
un po’ su tutti i principali gruppi di 
malattie. A tale proposito va sottoli-
neato che, nell’ambito di un singolo 
gruppo di malattie, una specifica 
patologia può rappresentare un 
modello potenzialmente esportabi-
le alle altre patologie del gruppo.
E’ più utile, invece, parlare delle spe-
cifiche problematiche che sono in 
corso di studio. Tra queste la terapia 
è sicuramente l’aspetto più impor-
tante, quello che maggiormente 
risponde alle giuste aspettative dei 
pazienti e dei loro familiari. La tera-
pia è lo scopo ultimo dei ricercatori 
e i medici impegnati in questo cam-
po.
La terapia di malattie metaboliche 
è iniziata ormai da più di cinquanta 

anni con l’introduzione della die-
toterapia nella fenilchetonuria. Le 
nuove tecnologie e le nuove cono-
scenze sulle cause e i meccanismi 
delle malattie hanno però consen-
tito di ampliare sempre più l’arma-
mentario a disposizione. Al giorno 
d’oggi, perciò, gli approcci terapeu-
tici alle malattie metaboliche sono 
diversi e basati su razionali diversi.
Un esempio è quello della recente 
introduzione di terapie basate sulla 
somministrazione di enzimi pro-
dotti in laboratorio con tecniche di 
biologia molecolare e purificati, che 
sono somministrati periodicamente 
in soggetti con malattie lisosomiali 
per le quali fino a qualche anno fa 
non era disponibile alcun tipo di 
terapia.

Quali saranno gli sviluppi nel 
prossimo futuro
Purtroppo non ancora per tutte 
le malattie metaboliche esistono 
valide strategie terapeutiche. La 
speranza è che presto si riesca ad 
aumentare il numero di malattie 
curabili. 
Molte speranze sono riposte nella 
terapia genica e nelle terapie con 
cellule staminali. In questo senso 
si sta lavorando e si sta pensando 
di attivare alcuni studi pilota su 
pazienti. Comunque, è ragionevo-
le pensare che saranno necessari 
ancora parecchi anni prima che 
questi approcci possano essere 
tradotti nella routine clinica. In-
fatti, mentre i principi generali di 
questi approcci sono ormai ben 
definiti, le tecnologie attualmen-
te a disposizione devono essere 
ancora molto migliorate.
Ritengo però che sia già un gros-
so passo in avanti, rispetto al 
passato, poter pensare di attivare 
programmi sperimentali di que-
sto tipo.

* Professore Associato Dipartimento 
di Pediatria Università Federico II di 

Napoli
Associate Investigator Telethon 

Institute of Genetics and Medicine di 
Napoli

www.aismme.org

Malattie Metaboliche Ereditarie 
La ricerca in Italia e le ricadute immediate sui malati
Del Prof. Giancarlo Parenti*
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Le malattie mitocondriali

Il gruppo delle malattie mitocon-
driali comprende molte diverse ma-
lattie. In genere causa di disabilità 
multiple e diverso interessamento 
di vari organi che può cambiare nel 
tempo. Nonostante siano stati fatti 
molti passi avanti, ancora oggi non 
sempre si riesce a raggiungere una 
diagnosi definitiva e non è perciò 
sempre possibile dare alla famiglia 
un’informazione chiara sulla pos-
sibile trasmissione genetica della 
malattia. 
Sono inclusi tra le malattie mito-
condriali i difetti enzimatici del 
metabolismo del piruvato, del ciclo 
di Krebs e dei complessi della cate-
na respiratoria. Tutti questi enzimi 
hanno in comune il fatto che, all’in-
terno del mitocondrio, un organel-
lo intracellulare, contribuiscono a 
creare la maggior parte dell’ener-
gia necessaria al corpo umano. Vi-
sto che tutti partecipano alla stessa 
funzione, non stupisce che i segni 
e sintomi di queste malattie pos-
sano essere simili. I pazienti con 
malattie mitocondriali soffrono fre-
quentemente di ipotonia, ritardo 
di accrescimento, ritardo mentale, 
epilessia, miopatie, cardiomiopatie, 
malattie renali, epatiche ed oculari. 
Questi segni e sintomi insieme con 
altri meno frequenti, possono ma-
nifestarsi a diverse età, con gravità 
variabile e diversamente associati. 
Si dice che una malattia mitocon-
driale deve sempre essere sospet-
tata quando un paziente ha segni 
o sintomi che riguardano tre diversi 
organi apparentemente non corre-
lati (esempio: diabete, cardiomio-
patia, ritardo mentale). 

La terminologia
La terminologia utilizzata per in-
dicare le varie malattie mitocon-
driali può indurre in confusione 
perché la stessa malattia può es-
sere definita in modo generico 
funzionale (epato-encefalopatia 
mitocondriale) oppure sulla base 
del dato biochimico (deplezione 
del DNA mitocondriale) oppure 
riferendosi al gene interessato 
(mutazione di MPV17). Ci sono 
anche malattie nelle quali si può 
utilizzare un riferimento eponi-
mico (sindrome di Leigh, Kearns-
Sayre, Wolfram e altre) che indica 
malattie simili dal punto di vista 
clinico, ma diverse dal punto di 
vista biochimico e genetico.

La diagnosi 
Le malattie mitocondriali erano 
considerate rare fino a pochi anni 
fa, ma negli ultimi anni sono sem-
pre di più i pazienti con deficit di 
accrescimento, ipotonia, ritardo 
mentale, epilessia, disturbi epa-
tici, renali, oculari nei quali sono 
identificate alterazioni della fun-
zione mitocondriale. 
Come già detto, il sospetto di una 
malattia mitocondriale può sorge-
re quando si ha un interessamen-
to prevalentemente degli organi 
che richiedono elevato apporto 
energetico e che comprende tre 
o più organi apparentemente non 
correlati. Spesso i sintomi tipica-
mente peggiorano in corso di ma-
lattie infettive intercorrenti. 
Anche in presenza di un sospet-
to chiaro, la diagnosi può essere 
complicata e richiedere mesi o 
anni. Dal punto di vista biochimi-
co, molti ma non tutti i pazienti 
hanno iperlattacidemia ed un 
aumento dell’acido lattico nelle 
urine, possono avere anche bassi 
livelli di carnitina o un aumento di 
alanina e prolina plasmatiche ma 
queste alterazioni servono solo a 
confermare il sospetto clinico. Lo 
stesso vale per la risonanza ma-
gnetica nucleare del cervello che, 
nel caso sia patologica può con-
fermare il sospetto clinico. 
Nei casi con prevalente interes-
samento muscolare, la biopsia 

muscolare può mostrare un’al-
terazione particolare delle fibre 
(ragged red fiber) tipica delle ma-
lattie mitocondriali. 
Il dosaggio biochimico degli en-
zimi interessati può essere effet-
tuato su tutti i tessuti e, nel caso 
sia patologico, dà la conferma 
biochimica della diagnosi. 
Questa, per i difetti del metabo-
lismo del piruvato e del ciclo di 
Krebs, può essere sufficiente per 
accedere ad una futura diagnosi 
prenatale, mentre non lo è per i 
difetti della catena respiratoria, 
per i quali, la diagnosi prenatale 
può essere fatta solo se è dispo-
nibile l’analisi genetica moleco-
lare. Inoltre, per quanto riguarda 
soprattutto il dosaggio dei com-
plessi della catena respiratoria, 
il problema è che la probabilità 
di trovarlo patologico è tanto 
maggiore quanto più il tessuto è 
interessato dalla malattia, perciò 
spesso il dosaggio sui fibroblasti 
coltivati può essere negativo e 
devono essere effettuate biopsie 
più invasive, sul muscolo schele-
trico o ad esempio sul fegato nel 
caso la malattia sia prevalente-
mente epatica. 
Questo tipo di indagini possono 
essere fatte solo in alcuni centri 
specializzati e anche l’interpreta-
zione dei risultati deve essere la-
sciata al laboratorio che ha l’espe-
rienza necessaria.
>> segue a pag. 14

Da questo numero 
cercheremo di dare 

maggiori informazioni 
sulle Malattie 

Metaboliche Ereditarie, 
sulle possibilità 
di diagnosi e di 

trattamento. 

Della Dott.ssa Rossella Parini*

Il corpo umano come tutte le 
macchine ha bisogno di energia. 
Questa è prodotta soprattutto nel 
mitocondrio, un organello intra-
cellulare dove l’energia chimica 
derivata dai cibi è trasformata 
dalla “fosforilazione ossidativa”, 
una via metabolica che coinvolge 
5 complessi polienzimatici. 
La fosforilazione ossidativa per-
mette la produzione di ATP (ade-
nosintrifosfato) che è la prima 
fonte energetica per il nostro or-
ganismo. 
Qualunque alterazione  della fo-
sforilazione ossidativa e delle vie 
metaboliche associate ( metabo-
lismo del piruvato, ciclo di Krebs) 
può portare ad una malattia mi-
tocondriale. 
I tessuti che hanno più necessità 
energetiche come sistema ner-
voso, muscolo scheletrico, cuore, 
rene e fegato sono i più interessati 
in queste malattie. 
Mentre i difetti del metabolismo 
del piruvato e del ciclo di Krebs 
sono dovuti ad una mutazione 
ereditaria o spontanea del DNA 
nucleare (trasmissione di tipo au-
tosomico recessivo o legata al ses-
so), i difetti della catena respirato-
ria possono anche essere dovuti a 
mutazioni ereditarie o spontanee 
del DNA mitocondriale oltre che 
nucleare. 
Infatti, una parte delle proteine 
che costituiscono i complessi del-
la catena respiratoria è codifica-
ta dal DNA mitocondriale ed una 
parte dal DNA che sta nel nucleo 
cellulare. 

Il mitocondrio
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>> segue da pag. 13
La terapia
Anche se purtroppo non è disponi-
bile una cura specifica per tutte le 
malattie mitocondriali, è comun-
que consigliabile che questi pazien-
ti siano seguiti presso un Centro di 
riferimento che può mettere in atto 
tutte le possibili terapie palliative e 
informare nel tempo la famiglia sui 
progressi delle conoscenze scienti-
fiche. 
In qualche caso vi sono alcune mi-
sure dietetiche o di terapia vitami-
nica che possono migliorare l’an-
damento della malattia. 
Ad esempio la maggior parte dei 
bambini può giovarsi di pasti pic-
coli e frequenti evitando il digiuno 
prolungato. In altri casi può essere 
utile modificare il rapporto tra zuc-
cheri e grassi aumentando la quo-
ta di grassi. In altri casi particolari 
ancora, la tiamina, la vitamina B2, il 
coenzima Q, la vitamina E ed altre 
vitamine possono migliorare o ral-
lentare l’evoluzione della malattia. 
Il trattamento delle malattie mi-
tocondriali richiede un approccio 
multidisciplinare: oltre alla neces-
sità di vari medici specialisti, questi 
pazienti hanno bisogno di fisiote-
rapia, logopedia, psicomotricità, 
insegnante di sostegno, terapia oc-
cupazionale e supporto psicosocia-
le per il paziente e la famiglia. 
Come per altre malattie croniche 

il trattamento va individualizzato 
sulla situazione del paziente e della 
famiglia. Può essere necessario ad 
esempio che il centro di riferimen-
to si metta in contatto con la scuola 
per dare informazioni sulla malattia 
e spiegare che il bambino ha una ri-
serva energetica ridotta ed è bene 
che abbia ogni tanto brevi periodi 
di riposo. Per alcuni pazienti può 
essere necessario organizzare 
un’assistenza domiciliare attraver-
so i servizi comunali. 

Come seguire il paziente negli 
anni 
Le malattie mitocondriali hanno 
età di esordio e gravità variabili ma 
pressoché tutte hanno un’evoluzio-
ne in peggioramento nel tempo. 
Può essere difficile per la famiglia 
far fronte a questa realtà e contem-
poraneamente mettere in atto tutti 
gli interventi terapeutici e riabilita-
tivi che possono essere utili al loro 
congiunto. Il centro di riferimento, 
dovrebbe essere in grado di man-
tenersi a disposizione per fornire 
informazioni complete anche suc-
cessivamente alla comunicazione 
della diagnosi, dare un supporto 
emotivo alla famiglia, dare un aiuto 
dal punto di vista decisionale-orga-
nizzativo e coordinare i vari servizi 
terapeutici. 
Questo tipo di attività è svolto nei 
Paesi anglosassoni in buona parte 
dall’infermiere professionale. In Ita-
lia intervengono vari tipi di figure 
professionali, in modo variabile 
secondo le disponibilità dei vari 
centri: in parte i medici, in parte la 
segreteria, in parte medici in for-
mazione o studenti. E’ importante 
perciò che durante le prime visite al 
Centro il paziente e la sua famiglia 
siano informati sui ruoli reciproci 
delle singole figure istituzionali in 
modo che sia chiaro a chi possono 
rivolgersi per ogni necessità. 
Le valutazioni cliniche periodiche 
hanno lo scopo di evidenziare pro-
blemi nuovi o un peggioramento 
di problemi già esistenti. Può es-
sere utile che, 2-3 settimane prima 
dell’appuntamento, la famiglia te-
lefoni al centro per segnalare even-
tuali nuovi problemi che potranno 
così essere più facilmente presi in 
carico nella prossima visita. 

Conclusioni 
Le malattie mitocondriali sono un 
gruppo di patologie genetiche, 
croniche, evolutive, per le quali 
purtroppo non è ancora disponibile 
una terapia specifica. E’ importante 
comunque che i pazienti siano se-
guiti presso un centro specializza-
to perché questo potrà assicurare 
l’adeguata informazione al pazien-
te e alla sua famiglia, l’assistenza 
multidisciplinare e il corretto trat-
tamento “palliativo” ( cioè tutti quei 
trattamenti che giovano al pazien-
te pur non essendo specifici). 

*Resp. Struttura Semplice “Malattie 
Metaboliche Rare”

Centro Fondazione Mariani per le 
malattie metaboliche dell’infanzia

Clinica Pediatrica, Ospedale San 
Gerardo, Monza

>> segue da pag. 13
Il DNA mitocondriale (mtDNA) è 
ereditato solo dalla madre che lo 
passa al figlio attraverso la cellu-
la uovo. Questo accade perché lo 
spermatozoo al momento della 
fertilizzazione dell’uovo, è costi-
tuito solo dal nucleo con il DNA 
nucleare. Così il maschio eredita il 
suo mtDNA dalla madre ma non lo 
può trasmettere ai figli, la femmina 
trasmette il proprio mtDNA a tutti i 
figli sia maschi che femmine. 
Le malattie dovute ad alterazioni 
del mtDNA hanno tipicamente pre-
sentazioni molto variabili in ogni 
individuo anche appartenente alla 
stessa famiglia e malattie diverse 
del mtDNA possono provocare lo 
stesso quadro clinico. Ciò è par-
zialmente spiegato dal concetto di 
eteroplasmia: in ogni cellula sono 
presenti due diversi tipi di mtDNA, 
quello alterato e quello normale 
(wild-type). Quando la cellula si 
divide in due cellule figlie, il mtD-
NA è distribuito casualmente nelle 
due cellule e la proporzione dei due 
può essere diversa. Se in un tessuto 
la proporzione di mtDNA alterato 
non supera una certa percentuale, 
la malattia non si manifesta. 
Nel tempo successivo, con le suc-
cessive divisioni cellulari la per-
centuale di mtDNA alterato può 
modificarsi e se aumenta oltre una 
certa soglia si manifesta la malat-
tia oppure se si riduce l’organo o il 
tessuto non evidenzia malattia.

1 - MEMBRANA INTERNA / 2 - MEMBRANA ESTERNA / 3 - CRESTA / 4 - MATRICE
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OLOCARBOSSILASI SINTETASI
La difficoltà di una diagnosi
Questa è la storia di due fratelli, che 
oggi hanno rispettivamente 20 e 12 
anni. Andrea a seguito di una bronchi-
te, ha iniziato a soffrire di desquama-
zione al volto al collo in area ascellare, 
genitale e dietro le ginocchia. Ricove-
rato in un ospedale di Brescia, dopo 
aver consultato diversi dermatologi 
ed aver eseguito diversi esami (biop-
sia cutanea, intestinale ecc…) viene 
diagnosticata un Acrodermatite ente-
ropatica da carenza di zinco. La som-
ministrazione di zinco non ha i risultati 
previsti, per questo motivo ci rivolgia-
mo a una Clinica Dermatologica, dove 
a seguito di un’altra biopsia cutanea 
e a diversi esami, viene diagnosticata 
una Pitiriasi Rubra Pilare, allergia alla 
polvere e al polline. La dottoressa che 
ci segue dichiara che questa malattia 
colpisce un bimbo su 30 mila, che la 
malattia non è congenita (quindi non 
ci sono problemi nel caso di una suc-
cessiva gravidanza) e che la terapia per 
Andrea è solo a base di creme. Dopo 7 
anni (Andrea ha 8 anni), durante i quali 
ha avuto diverse infezioni cutanee, raf-
freddore perenne e problemi motori 
dovuti alla secchezza della pelle, nasce 
Davide. Davide a differenza del fratello 
si ammala a soli 4 mesi, cioè alla fine 
dell’allattamento materno. Per questo 
motivo e per la gravità della desqua-
mazione che ricopre tutto il corpo, vie-
ne ricoverato d’urgenza all’ospedale 
di Milano, dove, assistito da dermato-
logia e da pediatria, viene sottoposto 
a numerosi nuovi esami. La situazione 
continua a peggiorare e l’aspetto cuta-
neo cambia continuamente. Anche le 
diagnosi cambiano di giorno in giorno, 

così i medici decidono di somministra-
re Tigason (cura per la psoriasi grave) 
anche sulla base della biopsia effettua-
ta. La cura doveva durare 40 giorni, du-
rante i quali la dottoressa si aspettava 
la risoluzione del problema. Purtroppo 
dopo 52 giorni di cura e all’insorgere di 
valori troppo alti (come es. colesterolo 
e trigliceridi oltre 280) in un bimbo di 6 
mesi, viene sospesa la terapia senza al-
cun risultato. La dottoressa dopo altri 
tentativi e visite periodiche, dichiara di 
essere in difficoltà (e con lei i colleghi 
che si riunivano ogni volta che ci pre-
sentavamo alla visita) e decide di rive-
dere i bambini solo al bisogno. All’età 
di 10 mesi Davide ed 8 anni e mezzo 
Andrea, dopo la malattia della nonna 
(meningite), vengono sottoposti a 
copertura antibiotica, quindi decido 
di mia iniziativa di somministrare solo 
ad Andrea un multivitaminico (Vitaso-
hn) per 15 giorni, vista la sua continua 
stanchezza e per migliorare “i tagli” ai 
lati della bocca (avevo letto in un libro, 
che questi tagli possono essere causa-
ti da carenza di ferro o carenza di vita-
mine).  Dopo 7 anni di desquamazione 
continua, vedo per la prima volta mio 
figlio star bene. Mi reco a Milano, dove 
mi sento dire che il forte antibiotico di 
copertura per la meningite ha ripulito 
momentaneamente la cute, che le vi-
tamine non servono a nulla, e che non 
devo illudermi. Alla domanda “perché 
è guarito solo Andrea se l’antibiotico 
l’hanno preso entrambe i figli?”, mi è 
stato spiegato che Andrea è più gran-
de e si difende meglio. Torno a casa 
(non convinta della risposta avuta) e 
somministro al piccolo 12 gocce di 
Protovit al giorno: anche la grave de-
squamazione di Davide svanisce in 15 

giorni. Ritorno a Milano dove vedo lo 
stupore dei medici, e mi sento dire che 
sono stata miracolata, che i bambini 
sono guariti per l’effetto del Tigason 
(cura effettuata solo a Davide). C’è chi 
dice di essere contento per noi, ma di 
non sapere il perché della guarigione, 
c’è chi volta le spalle seccato e se ne va 
(nessuno attribuisce il merito alle vita-
mine). La dottoressa dichiara di non 
aver mai visto niente di simile in 30 
anni di lavoro, e pensa a un deficit di 
biotinidasi che risulta negativo, come 
la amminoaciduria (ma non ci indirizza 
in un centro qualificato). Sostenendo 
di non sapere a chi rivolgersi per ul-
teriori esami, lascia il tutto in sospeso, 
con la promessa di risentirci in caso di 
novità. Naturalmente ho continuato la 
terapia vitaminica. Andrea negli anni 
ha avuto problemi cutanei solo in pre-
senza di infezioni (tipo forte raffreddo-
re), Davide nei primi 2 anni successivi 
alla somministrazione (Protovit) non 
ha avuto alcun problema. Dal primo 
anno di asilo, invece 1 o 2 volte l’an-
no, si ripresentava la dermatite per la 
durata di 15 giorni, nei quali si aumen-
tavano le vitamine e si somministrava 
l’antibiotico.  Nel 2004 alcuni esami di 
controllo fatti a Brescia rilevano un do-
saggio di vitamina B12 ritenuto trop-
po alto. Mi si chiede di sospendere le 
vitamine sostenendo che fanno male, 
dubitando del fatto che proprio la 
somministrazione (non giustificata da 
alcun documento) potesse nuocere al 
bambino (la mamma è pazza!). Fidan-
domi del parere medico, sospendo le 
vitamine: errore gravissimo! Davide in 
soli 12 giorni ritorna al punto di par-
tenza, non ha cute, perde liquidi, non è 
in grado di camminare per la pelle sec-

ca che si taglia e per il dolore alle ossa 
delle gambe. Durante i vari ricoveri, 
ben 8 in 6 mesi e nuovi tentativi di cu-
rare la psoriasi (sospesi in seguito, per 
l’aggravarsi della situazione e per mio 
volere), si decide di inviarci a Roma 
da un dermatologo dell’IDI. Il dottore 
dopo aver ascoltato la nostra storia, in 
sole 24 ore trova alcune malattie del 
metabolismo con aspetto psoriasico, 
che regrediscono con una dieta ap-
propriata e la somministrazione di alti 
dosaggi di vitamina. Consiglia così di 
rivolgerci ad un centro per le malattie 
metaboliche. Solo dopo il sospetto 
del professore di Roma, siamo stati 
considerati. Il dermatologo spiega la 
situazione ad una dottoressa di Mon-
za che prima effettua un dosaggio di 
biotinidasi che risulta nuovamente 
negativo, poi esegue una biopsia cu-
tanea per coltura dei fibroblasti tro-
vando così un difetto di Olocarbossi-
lasi sintetasi. Abbiamo richiesto il test 
del DNA di tutta la famiglia che sarà 
pronto tra qualche mese. Il nostro 
rammarico è che, malgrado le nostre 
insistenze rivolte ai medici, questi non 
abbiano tenuto assolutamente conto 
dei nostri input. Se ci avessero ascol-
tati avrebbero potuto avere ulteriori 
elementi per una corretta diagnosi. 
Hanno invece negato l’evidenza, e so-
prattutto non hanno avuto l’umiltà di 
indirizzarci nel posto giusto, quando 
avevano davanti agli occhi la soluzio-
ne. Sono trascorsi solo 17 anni! Oggi 
i ragazzi stanno bene, e vivono sere-
namente anche se non dimentiche-
ranno mai la cattiveria dei compagni 
e l’ignoranza di tanti adulti.

La mamma di Andrea e Davide

DEFICIT DI PIRUVATO 
DEIDROGENASI
Il cammino di una madre
Mi chiamo Grazia e sono la mamma di 
una bambina di 10 anni affetta da “Te-
traparesi spastica in deficit di Piruvato 
deidrogenasi”.  Tutto ebbe inizio circa 
11 anni fa, quando io ed il papà di Va-
lentina decidemmo di avere un bimbo 
per completare la nostra felicità, ed al 
ritorno delle vacanze estive, scoprii 
di essere incinta. Nonostante non ci 
fossero stati “casi particolari” nella mia 
famiglia, ma avendo 35 anni decisi di 
effettuare l’esame dei ‘villi coriali’; con 
la determinazione che se ci fossero 

stati dei problemi avrei deciso di inter-
rompere la gravidanza. Non  ritenevo 
infatti di poter gestire una situazione 
particolare. Feci l’esame: NEGATIVO, 
tutto ok. Arrivammo a dicembre, e 
partimmo per le vacanze natalizie, 
tranquillizzati dall’esito dell’esame. Al 
ritorno fissai l’ecografia di controllo (la 
Morfologica). Durante l’ecografia, non 
so se per fatalità o il caso, il medico, 
che lavorava presso un centro di mal-
formazioni, si accorse subito che c’era 
qualcosa che non andava. L’esame 
evidenziava infatti una marcata dila-
tazione dei ventricoli, con diagnosi di 
sospetta idrocefalia. Mi mise subito in 

contatto con il  centro e da lì iniziò un 
lungo e tortuoso percorso. Non volevo 
andare avanti, avevo paura. Assieme a 
mio marito, avemmo vari colloqui con 
medici specialisti e psicologi. Ci convin-
sero a portare a termine la gravidanza, 
promettendo di monitorare la gesta-
zione e programmando al termine del-
la stessa un cesareo per evitare inutili 
stress alla bimba ed allo stesso tempo 
sottoporla ad un intervento di drenag-
gio, così il liquido in eccesso sarebbe 
stato espulso e la materia cerebrale 
non avrebbe avuto nessuna pressione.  
Nasce Valentina con grande gioia di 
tutti, valutazione APGAR 8/9, tutto ok! 

Persino ci si dimenticò delle precedenti 
problematiche! Quando lo feci notare, 
pensando addirittura ad un errore, suc-
cesse il pandemonio…..non solo, mi 
vedo portare via la bambina con una 
stupida scusa (questo mentre la stavo 
allattando). Non auguro a nessuno 
ciò che ho provato in quel momento! 
Posso dire di aver capito l’istinto ani-
malesco! Riparte il calvario! La bambi-
na per precauzione viene trasferita nel 
reparto Neonatale, ed alimentata con 
un sondino. Successivamente viene 
trasferita in un ospedale specialistico 
per essere sottoposta al drenaggio.

>> segue a pag. 16
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>> segue da pag. 15
Purtroppo la situazione risulta ben più 
grave. Non solo ci dissero che non c’era 
più nulla da fare ma anche da prepa-
rarci al peggio. Non so definire cosa 
ho provato: disperazione, rabbia, delu-
sione. Ma decisi in quel momento che 
dovevo far di tutto per portarmi via la 
bimba da quel posto.
Chiesi di poter avere accesso sen-
za vincoli, per far sì che mia figlia 
tornasse ad alimentarsi o con 
il biberon o al seno. Nel giro di 
una settimana tornammo a casa, 
ma con tante paure e domande. 
L’unica cosa certa era che tra me 
e mio marito si era rotto qualcosa. 
Lui si allontanò, cercando qual-
siasi scusa per non starci accanto. 
Io, quella più impaurita, decido 
di dedicarmi a lei, anche perché 
era stata voluta, cercata e non era 
certo colpa sua quello che stava 
succedendo.
Dopo tanti tira e molla il papà si 
allontana per “meditare” ed a quel 
punto decido di chiedere la sepa-
razione, così posso concentrare 
tutte le mie energie su mia figlia.
Iniziamo con la fisiokinesiterapia, 
logopedia, musicoterapica (tutto 
in centri diversi) utilizzando la 
legge 104, per portemi assentare 
dal lavoro.
Prima del compimento dei tre 

anni, dovendo tornare al lavo-
ro, mi informo sull’eventualità 
di un’assistenza domiciliare, ma 
scopro che per bambini questa fi-
gura non esiste! La iscrivo al nido, 
dove fortunatamente è ben accol-
ta. Nel frattempo vado avanti, alla 
ricerca di qualche altro centro. Mi 
indirizzano al Besta, dove decido-
no per un ricovero per effettuare 
degli accertamenti. Viene sotto-
posta ad una biopsia muscolare, a 
prelievo del liquor con il sospetto 
di un deficit di piruvato deidroge-
nasi! Questa malattia metabolica 
colpisce i maschietti, Lei è una 
femmina. Dubbio! Viene dimessa 
con l’eventualità di una dieta o 
di farmaci per contenere questi 
valori, ma immediatamente ci 
ribadiscono che la situazione è 
gravissima: non arriverà ai 7 anni. 
Arriviamo  al compimento del 
quinto anno! Non mi arrendo e 
proseguo nelle ricerche, e tramite 
Internet scopro che c’è un centro 
a Padova, così mi metto in con-
tatto. Si decide per un ricovero, 
incuriositi i medici sicuramente 
dal fatto che è una femmina! Con-
fermata la diagnosi, viene propo-
sto una cura alternativa, ma poco 
dopo viene sospesa poiché già la 
dieta riesce a tenere sotto con-
trollo la malattia. Iniziamo però 

ad avere qualche problema nel-
la deglutizione e si iniziano così 
ricoveri per bronchiti e bronco-
polmoniti. Dovendo lavorare, la 
iscrivo nel frattempo anche alla 
scuola materna.
Purtroppo questi ricoveri diventa-
no sempre più frequenti, e i medi-
ci suggeriscono il posizionamen-
to di un sondino naso-gastrico. 
Gli anni passano, inizia frequen-
tare persino la Scuola dell’obbli-
go (scuola speciale, dalle 9 alle 
16), poi per una ricaduta inizia a 
rifiutare il cibo: viene suggerita 
la PEG (un sondino allo stomaco 
per infusione del cibo). I medici 
comunque ribadiscono la gravità 
della malattia. 
Ne sono più che consapevole, ma 
in considerazione del fatto che 
abbiamo superato i vari stadi, e 
nonostante le varie difficoltà in-
contrate, sono più che convinta di 
non rinchiudere mia figlia in una 
“campana di vetro”, ma di vivere 
alla giornata. Nel frattempo, for-
tunatamente, scopro di avere un 
Centro di malattie metaboliche 
più vicino a casa. 

La responsabile, dopo che le ho 
sottoposto la situazione, con gran-
de professionalità e disponibilità, 
decide di prendere in carico mia fi-
glia. A tutt’oggi è seguita lì. In tutti 
questi anni non ho mai dimentica-
to né sottovalutato la gravità della 
malattia di Valentina e nonostante 
le difficoltà incontrate sia a livello 
burocratico che a livello esisten-
ziale (NON ESISTONO STRUTTURE 
IDONEE per una semplice vacanza 
con mia figlia, e quelle poche non 
vogliono il genitore!) mi sono ac-
corta che soltanto grazie al passa 
parola ed il sostegno tra genitori 
si riesce a superare queste “BAR-
RIERE”
La cosa importante è comunque 
il suo sguardo, il suo dolce sorriso 
e quelle manine quando cerca di 
abbracciarmi. Questo mi ripaga di 
tutto!

Grazia, mamma di Valentina

Viaggio in Olanda
Spesso mi è stato chiesto di rac-
contare la mia esperienza di essere 
genitore di un bambino con una 
Malattia Metabolica Ereditaria ed 
eccomi qui.
Quando stai per avere un bambino 
è come programmare un viaggio 
desiderato e atteso in Italia. Acqui-
sti una guida e costruisci i tuoi itine-
rari, t’informi sulle specialità locali 
e tutto è molto eccitante!
Dopo 9 mesi di sogni anticipati il 
giorno finalmente arriva: fai le va-
lige e parti. Alcune ore più tardi 
l’aereo inizia ad atterrare….e tu 
assapori la gioia nell’intravede-
re la meta che hai tanto sognato. 
Lo stuart annuncia che il viaggio 
ha avuto un imprevisto e che si è 

reso necessario un atterraggio in 
Olanda. “Olanda”? domandi, cosa 
significa Olanda? Io ho acquistato 
un biglietto per l’Italia. Io credevo di 
essere arrivato in Italia. Per tutta la 
vita ho sognato l’Italia!
C’è stato un cambiamento nel piano 
di volo. Sei arrivato in Olanda e qui 
devi restare. La cosa importante è 
che non sei giunto in un posto isola-
to e orribile….è solo un posto diver-
so. Così devi acquistare una nuova 
guida, devi imparare a comunicare 
in una lingua che inizialmente ti 
sembrava incomprensibile. I primi 
passi sono faticosi, vorresti rima-
nere immobile avvolto dal vuoto, 
dal dolore e dalla solitudine perché 
in quel luogo nessuno ti conosceva 

prima di allora, vorresti riprendere 
l’aereo ma ciò non è più possibile. 
Gradualmente accetti di muovere 
i primi passi, prendi confidenza, ti 
guardi intorno e capisci che anche 
questa terra può essere ricca e ferti-
le e darti i suoi frutti. Incontri nuove 
persone che altrimenti non avresti 
mai incontrato. E’ un luogo diver-
so…dove devi scoprire quotidiana-
mente nuovi itinerari. Col trascor-
rere del tempo i sentieri diventano 
strade e intorno vedi frutti e fiori 
meravigliosi. Nonostante ciò conti-
nui a pensare all’Italia e continui a 
chiederti “perché”: perché proprio 
a me che avevo progettato questo 
viaggio con tanta cura.
Tutte le persone che conosci sono 

occupate nell’andare e venire dai 
vari luoghi dell’Italia e ognuno si 
vanta di quale meravigliosa vacan-
za ha trascorso là e per il resto della 
tua vita tu ti dirai: “Si, quello era il 
luogo dove avevo progettato di an-
dare, è ciò che avevo programmato 
e la pena di tutto ciò non se ne an-
drà mai, mai mai, perché la perdita 
dei propri sogni è una perdita terri-
bile”.
Ma se passerai la vita a piangerti 
addosso per il fatto di non essere 
andato in Italia non sarai mai libe-
ro di godere delle cose molto, molto 
amabili dell’Olanda.
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Francesco è nato con parto naturale 
e una gravidanza trascorsa serena-
mente. pesava kg 3.830 ed era lungo 
53 cm. Sembrava uno di quei neonati 
della pubblicità, bello e roseo, con due 
guanciotte paffute ed un sano appeti-
to. Guardandolo pensavo proprio che 
niente avrebbe potuto turbare la no-
stra felicità. Al suo secondo giorno di 
vita gli è stato praticato un prelievo di 
sangue al tallone: mi hanno spiegato 
che si trattava di uno screening meta-
bolico, ovvero un’ analisi rapida basata 
sul prelievo di una goccia di sangue 
intrisa su una speciale carta assorben-
te chiamata spot, fatta asciugare ed 
inviata al laboratorio analisi dell’ospe-
dale “Meyer” di Firenze. Questo scre-
ening sarebbe servito per l’eventuale 
identificazione di circa 40 tipi di ma-
lattie metaboliche genetiche. Durante 
i giorni a seguire non ho più pensato 
allo screening poiché Francesco sem-
brava il ritratto della salute. Purtroppo, 
e per fortuna, al suo quinto giorno 
di vita riceviamo una telefonata dall’ 
Ospedale Meyer, nel corso della quale 
ci comunicano che lo screening è risul-
tato positivo e che dobbiamo recarci lì 

il prima possibile per svolgere ulteriori 
analisi. Ci rechiamo al Meyer in tut-
ta fretta. Il bimbo viene ricoverato e 
dopo varie analisi e visite, il verdetto: 
Francesco ha una malattia metabolica 
ereditaria, la MCAD, un difetto della 
beta ossidazione degli acidi grassi, il 
processo più importante nella produ-
zione di energia dell’organismo. Dovrà 
seguire costantemente una dieta po-
vera di grassi e alimentarsi spesso ad 
orari ben definiti, anche con il vomi-
to, o la diarrea... ma la cosa che mi ha 
sconvolto più della malattia in sé sono 
le conseguenze che questa avrebbe 
avuto su mio figlio se non diagnosti-
cata così precocemente: sindrome 
della morte improvvisa del lattante, 
coma, handicap neurologico,gravi 
disfunzioni cardiache... Francesco 
adesso ha 9 mesi e grazie a Dio sta 
bene. All’Ospedale Meyer ci seguono 
costantemente dandoci un grandissi-
mo sostegno. Non smetteremo mai di 
ringraziarli, perché è sopratutto grazie 
a loro che mio figlio avrà la possibilità 
di essere un bambino proprio come 
tutti gli altri.

La mamma di Francesco

Milo è nato il 21 luglio 2007 nell’ospe-
dale di Poggibonsi (SI) da una gravi-
danza ottima con parto cesareo. Alla 
nascita era un bel bimbo che si è at-
taccato subito al seno. Abbiamo fatto 
(ringraziando il cielo e la medicina) lo 
Screening neonatale alla dimissione. 
Dopo sette giorni la Professoressa 
Donati ci ha chiamato urgentemente 
al Meyer. Si cascò dalle nuvole perché 
non ne capivamo il motivo: Milo man-
giava e dormiva normalmente, e non 
sapevamo che il rossore che aveva sul 
visino e sul sederino era un sintomo 
della sua malattia: la metilmalonico 
aciduria con omocistinuria. Ignora-
vamo del tutto questa malattia (e an-
che tante altre del metabolismo) che 
è invece importante e grave se non è 
riscontrata in tempo.
Fecero tante analisi ed iniziarono la 
terapia. In cinque giorni Milo recuperò 
il peso perso e sparì anche il rossore. 
Aggiungevamo al mio latte quello 
della banca del latte poichè a causa 
del trauma mi era andato via, alimen-
to indispensabile nella sua dieta. La 
Risonanza Magnetica Nucleare e la 

Tac non hanno evidenziato danni ce-
lebrali. Dopo dieci giorni di degenza 
siamo tornati a casa, mi è tornato il lat-
te e Milo prende giornalmente le sue 
medicine e la sua puntura di B12.
Le dottoresse sono state (e lo sono 
sempre) disponibili e carinissime, le 
infermiere/i in Neurologia ci hanno 
aiutato in tutti i modi, spiegando e 
ripetendo tutto quello che non sape-
vamo o non capivamo.  Oggi Milo ha 
7 mesi, cresce bene, è vispo e curioso 
di tutto ciò che lo circonda. E’ un bel 
bambino, sveglio che prende le sue 
medicine e la sua puntura quotidiana!
Ringraziamo la Regione Toscana che 
per prima nel 2004 per legge ha attua-
to lo Screening neonatale.

La mamma ed il papà di Milo

La storia di Milo L’importanza della diagnosi precoce
che grazie allo screening oggi sta bene

Siamo i genitori di Milo, 7 mesi. Dallo 
screening neonatale è risultato po-
sitivo al metilmalonico aciduria con 
omocistinuria. Cerchiamo genitori 
che abbiano figli con questa patolo-
gia per scambio di informazioni. 
Scrivere a:  danielap@valdelsa.net

SOS: appelli dalle famiglie 
Sono la mamma di un bambino di 
8 anni al quale è stata diagnosticata 
la malattia di BEST. E’ una malattia 
genetica degenerativa, viene chia-
mata anche distrofia maculare. Cer-
co famiglie con bambini con questa 
patologia per avere dei contatti per 
scambio di informazioni. Scrivere a:  
cmonta@arpa.veneto.it

Sono la mamma di due ragazzi di 20 
e 12 anni affetti da Olocarbossilasi 
sintetasi, (deficit enzimatico). Chie-
do cortesemente di conoscere altre 
persone con la stessa patologia. 
Prego scrivere a: 
elettroterzi@libero.it

Sono il papà di una bimba di 22 
mesi affetta dalla nascita da una 
malattia metabolica, difetto del ci-
clo dell’urea Carbamil fosfato sin-
tetasi deficit”. Sono alla ricerca di 
altre persone con lo stesso proble-
ma allo scopo di scambiarci idee e 
conoscere meglio l’evoluzione di 

questa malattia.
Nel risultato del DNA ci hanno 
scritto che hanno rilevato due mu-
tazioni entrambi heterozygous. 
(i genitori non sono parenti). En-
trambi i cambiamenti non sono 
stati descritti in nessuna letteratu-
ra a loro conoscenza e non ci sono 
dati funzionali su loro. Tuttavia, si 
considera che questi cambiamenti 
abbiano causato l’iperammonie-
mia della paziente. Questo quan-
to ci hanno scritto ma noi non 
riusciamo a capire bene il difetto 
metabolico visto che la bambina 
con la dieta e i farmaci sta aven-
do uno sviluppo fisico-intellettivo 
e motorio discreto ma abbiamo 
paura che un giorno possa succe-
dere qualcosa! Chiunque volesse 
contattarci perché sta vivendo 
una esperienza simile o desidera 
informarci sugli avanzamenti del-
la medicina in questo campo può 
scrivere una e mail a: 
giovanninam2005@libero.it

Siamo i genitori di Milo, 7 mesi. Dal-
lo screening neonatale è risultato 
positivo al Metilmalonico Aciduria 
con Omocistinuria. Cerchiamo geni-
tori che abbiano figli con questa pa-
tologia per scambio d’informazioni. 
Scrivere a: danielap@valdelsa.net

Genitori di un bambino affetto da 
Ceroidolipofuscinosi (NCL) di tipo 6° 
cercano altre famiglie con figli affet-
ti dalla stessa rarissima patologia. 
Si prega di scrivere a: 
pierantonio@tele2.it

Mi chiamo Francesco e sono il papà 
di un bimbo di 7 anni affetto dalla 
nascita da una malattia metabolica: 
deficit di OTC.
Gradirei contattare altri genitori con 
figli affetti dalla stessa patologia per 
uno scambio di informazioni. Scri-
vere a: harry70100@yahoo.it

Mi chiamo Maria, mamma di un 
bimbo di 10 anni affetto da “ scad 

“(short-chain acyl-CoA dehydroge-
nase) malattia metabolica rarissi-
ma.  
vorrei avere contatti con famiglie 
che vivono lo stesso problema , per 
avere confronti . Prego scrivete a: 
calicali@alice.it  

Salve a tutti mi chiamo Paolo e ho 
39 anni. Vorrei chiedere se qualcu-
no soffre di questo disturbo per 
scambiare 2 chiacchere per sapere 
i sintomi di questa patologia, ecc. 
ecc.. Il disturbo è: deficit di carnitina 
palmitoil-trasferasi 2. 
Prego scrivere a:
kocis2005@hotmail.it 

Sono il papà di una bambina di 2 
anni affetta da metilmalonica aci-
duria con omocistinuria. Gradirei 
conoscere dei genitori o ammalati 
con questa patologia per uno scam-
bio di informazioni. 
Prego  scrivete a:
maurizio.durizzi@alice.it

Gli articoli completi delle notizie si possono trovare nel sito di AISMME all’indirizzo www.aismme.org alla pag. SOS



Utility

18

www.aismme.org

Il Ministro delle Politiche per la Fami-
glia, Rosy Bindi, ha firmato il decreto 
interministeriale che aumenta gli im-
porti degli assegni per i nuclei familiari 
con almeno un componente inabile 
e per i nuclei orfanili, composti da 
minori privi di genitori, nei limiti della 
maggiore spesa di 30 milioni di euro 
annui stanziata nella Finanziaria 2008. 
Il decreto, in particolare, ha unificato 
le tabelle previste per il calcolo degli 
assegni a favore delle famiglie con 
almeno un figlio minore in cui sia pre-
sente un componente inabile, e anche 
per i nuclei senza figli minori ma con 
almeno un figlio maggiorenne inabile. 
L’obiettivo è di evitare che il sostegno 
alla famiglia in cui sono presenti uno 
o più componenti inabili si riduca, 
come avveniva fino a oggi, al pas-

saggio dell’inabile alla maggiore età.  
Gli importi di questi assegni, inoltre, 
sono stati aumentati sia innalzando 
i limiti dei livelli di reddito che danno 
diritto al beneficio, sia rimodulando-
ne la decrescenza in modo da evitare 
che modesti incrementi del reddito 
determinino sensibili riduzioni degli 
assegni, così da superare le cosiddette 
“trappole della povertà” presenti nelle 
attuali tabelle Inps. Per quanto riguar-
da i nuclei orfanili e i nuclei senza figli e 
con almeno un componente inabile si 
è proceduto all’aumento degli attuali 
importi nella misura del 10%. Per que-
sta tipologia di assegni non sono stati 
invece modificati i limiti di reddito, in 
considerazione del fatto che general-
mente chi ne fruisce è anche titolare di 
altri specifici trattamenti di assistenza.

“Sono contenta che la Conferenza 
Stato Regioni abbia approvato la nor-
ma che consentirà ai cittadini affetti 
da malattie croniche o da patologie 
acute di ottenere il farmaco anche se 
provvisoriamente sprovvisti della ne-
cessaria ricetta medica - ha afferma-
to il Ministro della Salute Livia Turco 
in una nota del 21 marzo scorso - E’ 
infatti una norma seria e responsa-

bile che testimonia il rispetto per la 
persona venendo incontro alle sue 
necessità nei momenti di emergenza 
e di bisogno. Per questo voglio rin-
graziare i farmacisti e i medici italiani 
per la preziosa collaborazione che ci 
hanno fornito nella messa a punto 
delle nuove disposizioni che sono 
certa saranno fortemente apprezza-
te dai cittadini”.

Assegni dei nuclei familiari con inabili Farmaci urgenti anche senza ricetta

foto

La Corte Costituzionale con la senten-
za n.158 del 18 aprile 2007 ha dichia-
rato l’illegittimità dell’art. 42, comma 
5 del D.L.gs 151/2001 nella parte in 
cui non prevede anche per il coniuge 
convivente con soggetto con handi-
cap in situazione di gravità.
Soggetti aventi diritto
Hanno titolo a fruire dei benefici i 
lavoratori dipendenti secondo il se-
guente ordine di priorità:
a) coniuge della persona grave-
mente disabile qualora convivente 
con la stessa;
b) genitori, naturali o adottivi e af-
fidatari, del portatore di handicap 
grave nel caso in cui si verifichi una 
delle seguenti condizioni:
• il figlio non sia coniugato o non 
conviva con il coniuge,
• il coniuge del figlio non presti at-
tività lavorativa o sia lavoratore au-
tonomo,
• il coniuge del figlio abbia espres-
samente rinunciato a godere per lo 
stesso soggetto e nei medesimi pe-
riodi del congedo in esame. In caso 
di figli minorenni la fruizione del be-
neficio in questione spetta anche in 
assenza di convivenza. 
In caso di figli maggiorenni il conge-
do in esame spetta anche in assenza 
di convivenza, ma a condizione che 
l’assistenza sia prestata con conti-

nuità ed esclusività. 
Si ribadisce che il congedo in que-
stione spetta in via alternativa alla 
madre o al padre (o ad uno degli 
affidatari in caso di affidamento 
contemporaneo a due persone del-
la stessa famiglia); non può quindi 
essere utilizzato contemporanea-
mente da entrambi.
c) Fratelli o sorelle – alternativa-
mente- conviventi con il soggetto 
portatore di handicap grave, in caso 
si verifichino le seguenti due condi-
zioni:
1. entrambi i genitori siano decedu-
ti o totalmente inabili,
2. il fratello portatore di handicap 
grave non sia coniugato o non con-
viva col coniuge, oppure, laddove 
sia coniugato e convivente col co-
niuge, ricorra una delle seguenti 
situazioni:
•  il coniuge non presti attività lavo-
rativa o sia lavoratore autonomo,
• il coniuge abbia espressamente 
rinunciato a godere per lo stesso 
soggetto e nei medesimi periodi del 
congedo in esame.
Chiarimenti
Si ricorda che non è più necessario 
dimostrare l’impossibilità di prestare 
assistenza da parte di altri familiari 
conviventi, stante l’esclusiva ricon-
ducibilità all’autonomia privata e fa-

miliare della scelta su chi, all’interno 
della famiglia del portatore di han-
dicap, debba prestargli assistenza. 
Per assistenza continuativa ed 
esclusiva al disabile, inoltre, non 
deve intendersi necessariamente 
la cura giornaliera, purché essa sia 
prestata con i caratteri della siste-
maticità e dell’adeguatezza rispetto 
alle concrete esigenze del portatore 
di handicap.
Modulistica
Sono in corso di aggiornamento e 
verranno a breve inseriti su “mo-
dulistica on line” i nuovi modelli 
di domanda che terranno conto 
delle innovazioni introdotte dalla 
sentenza della Corte Costituziona-
le n.158/2007, e dei nuovi indirizzi 
programmatici del Ministero della 
Solidarietà Sociale. 
In particolare, i modelli hand 4 e 
hand 5 verranno rivisitati tenendo 
conto del diritto prioritario del co-
niuge alla fruizione del congedo, 
dei criteri di sistematicità e adegua-
tezza nell’assistenza al portatore di 
handicap e di autonomia privata e 
familiare nella scelta del soggetto 
che la presta. 
E’, inoltre, in corso di predisposizio-
ne un nuovo modello, denominato 
hand 6, per la richiesta del congedo 
straordinario da parte del coniuge.

Estensione del diritto al congedo al coniuge convivente 
con soggetto con handicap grave

Il Parlamento italiano fissando il nu-
mero degli insegnanti di sostegno 
ha fatto prevalere la logica dell’eco-
nomia e non i reali bisogni dei disa-
bili. La pensa così il TAR di Catania 
che ha condannato il Ministero della 
Pubblica istruzione per danni gravi 
ed irreparabili causati dalla non as-
segnazione dell’insegnante di so-
stegno. I Magistrati della seconda 
sezione del Tar di Catania hanno 
accolto il ricorso della famiglia di 
Salvatore a cui erano state ridotte 
le ore di sostegno rappresentata e 
difesa dall’Avv. Fabio Rossi del Sin-
dacato SFIDA (il Sindacato Famiglie 
Italiane Diverse Abilità www.sinda-
catosfida.it), ritenendo “che sussiste 
il danno grave ed irreparabile per 
cui va accolta la domanda di so-
spensione dell’esecuzione sopra 
descritta e per l’effetto va disposto 
che il Ministero intimato valuti le 
gravi e concrete esigenze dell’alun-
no ********* al fine di attribuire allo 
stesso in deroga, un numero di ore 
di sostegno conforme alla propria 
richiesta (diciotto ore settimanali).”

Diritto allo 
studio degli 
studenti disabili
il TAR di Catania 
condanna il Ministero
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• sul Conto Corrente Bancario 
BANCA ETICA
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mente detraibili come stabilito e nei limiti 
di legge. L’associazione rilascerà la relativa 
ricevuta e la tessera di aderente.

Invitiamo i sottoscrittori del coupons a so-
stegno della sensibilizzazione per l’applica-
zione dello screening neonatale allargato 
nel Nordest   a donare il loro 5 per mille ad 
AISMME Onlus nella prossima dichiarazione 
dei redditi.

www.aismme.org

(Riportiamo lo stralcio di un articolo 
del Sole 24 ore che precisa i termini 
di validità del permesso di circola-
zione per invalidi)
Il permesso per la circolazione de-
gli invalidi non è legato al Comune 
di emissione: esponendo il con-
trassegno è possibile circolare nel-
le zone Ztl e pedonali di tutta Italia 
con qualunque auto. È quanto af-
fermato dalla Corte di Cassazione 
che, con la sentenza 719 ha accolto 
il ricorso di un invalido milanese 

che aveva circolato in una zona a 
traffico limitato romana esponen-
do il contrassegno rilasciato dal 
capoluogo lombardo.
Quando si era visto recapitare la 
multa l’invalido aveva fatto oppo-
sizione di fronte al Giudice di pace 
capitolino che l’aveva respinta. 
Quindi, ha deciso di fare ricorso 
alla Suprema Corte, questa volta 
con successo. Infatti il giudice del-
la II Sezione civile ha rovesciato la 
decisione del magistrato onorario. 

In particolare, osserva la sentenza, 
“la persona invalida può servirsi 
del contrassegno per circolare con 
qualsiasi veicolo in zona a traffico 
limitato, con il solo onere di espor-
re il contrassegno, che denota la 
destinazione attuale dello stesso al 
suo servizio, senza necessità che il 
contrassegno contenga qualunque 
riferimento alla targa del veicolo 
sulla quale in concreto si trova per 
viaggiare e nessuna deroga alla 
previsione normativa risulta sta-

bilita relativamente alle zone dei 
centri abitati nelle quali i Comuni 
abbia limitato la circolazione(…)”.
Non solo. “Alle persone detentrici 
dello speciale contrassegno – spie-
ga ancora il Collegio – è consentita 
la circolazione del veicolo al loro 
specifico servizio nelle zone Ztl e 
nelle aree pedonali urbane e detto 
contrassegno deve essere apposto 
sulla parte anteriore del veicolo ed 
è valido per tutto il territorio nazio-
nale”.

Il permesso di circolare per invalidi è valido in tutta Italia

IL 5 PER MILLE AD AISMME

Nell’ultima pagina del giornale potete trova-
re dei piccoli tagliandi per il 5 per mille che Vi 
invitiamo a ritagliare e distribuire ad amici e 
parenti per aiutare in modo concreto l’associa-
zione.
Con la dichiarazione dei redditi sarà possibile 
devolvere il 5 per mille a sostegno delle asso-
ciazioni e degli enti no profit e di ricerca scien-
tifica. 
Il 5 per mille non sostituisce l’8 per mille e non 
costituisce nessun costo aggiuntivo per il contri-
buente: si tratta di una quota di imposta a cui lo 
Stato rinuncia per destinarla agli enti accreditati 
a sostegno della loro opera sociale, culturale, e 
di ricerca scientifica. 
Anche l’AISMME è fra le realtà che possono be-
neficiarie della quota del 5 per mille sulla dichia-
razione dei redditi.
Se vuoi sostenere le nostre attività bastano due 
gesti:

1. Indicare il codice fiscale: 

    9  2  1  8  1  0  4  0  2  8  5 
2. Firmare il riquadro dedicato alle Organiz-
zazioni Non Lucrative (Onlus)
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Aismme: l’attività del Centro di aiuto/ascolto
Un quadro delle esigenze di 
famiglie e malati

Dal Centro di 
aiuto/ascolto

L’ Aismme ha tra gli scopi l’aiuto ed il 
supporto alle famiglie con figli e per-
sone adulte affetti da malattie meta-
boliche ereditarie. Si tratta di gravi pa-
tologie, altamente invalidanti, troppo 
spesso mortali, che si presentano in 
circa 600 tipologie diverse.
La situazione di “abbandono” nella 
quale versavano le famiglie ed i mala-
ti di patologie metaboliche ereditarie, 
sia dal punto di vista dell’assistenza 
medica che da quello psicologico e 
della conoscenza, oltre alla consape-
volezza che In Italia non esistevano 
“centri” o associazioni in grado di dare 
alle famiglie e ai malati adulti delle 
risposte concrete alle loro richieste e 
che le malattie metaboliche eredita-
rie risultavano sconosciute non solo 
all’Opinione Pubblica, ma anche ai 
Medici e ai Pediatri, ha portato l’Ai-
smme a concentrare la sua attività in 
due ambiti: l’assistenza, telefonica e 
via Internet a famiglie e malati e la sen-
sibilizzazione dell’opinione pubblica 
con una quanto più possibile capillare 
diffusione di informazioni. Proprio per 
questo l’Associazione ha rivolto la sua 
attenzione non solo al territorio loca-
le ma anche ad altre Regioni d’Italia. 
Sin dalle sue prime settimane di vita 

l’associazione ha realizzato un sito In-
ternet (www.aismme.org) per fornire 
utili informazioni alle famiglie. E’ stato 
così possibile anche offrire una imme-
diata opportunità di dialogo grazie 
all’attivazione di un indirizzo mail.
Oltre alla posta elettronica, l’Aismme 
ha attivato una linea telefonica dedi-
cata che è sin da subito diventata un 
supporto importante per moltissime 
persone che quotidianamente cerca-
vano informazioni o contatti con altre 

famiglie per condividere e scambiare 
esperienze. 

Il lavoro di assistenza telefonica e via 
Internet viene svolto da genitori a fa-
vore di altri genitori, in collaborazio-
ne anche con medici dei centri scree-
ning, medici dei centri di cura MME e 
dei centri di diagnosi, del Registro Re-
gionale Malattie Rare di Padova; per 
quanto riguarda le richieste inerenti 
le malattie rare vengono consultati 
medici o laboratori di analisi su tutto 
il territorio. 
L’obiettivo è quello di contribuire nel 
nostro piccolo, con tutti i nostri limiti 
e difficoltà, a rompere l’isolamento in 
cui vivono molte delle famiglie con 
figli affetti da MME e Malattie Rare, 
spesso escluse ed emarginate dal 
contesto sanitario, lasciate senza una 
diagnosi definitiva o senza farmaci 
che possano curare queste patolo-
gie. 
Inoltre l’Aismme si propone di favori-
re il dialogo tra le famiglie dei pazien-
ti che può essere prezioso: lo scambio 
di informazione consente di trovare 
risposte ai problemi quotidiani, ma 
anche di sentirsi meno soli, di alle-
viare il peso psicologico che spesso è 
connesso a queste malattie.

Tutte le telefonate e le mail ricevute 
vengono schedate quotidianamente. 
Vengono annotati i contatti e riportati il 
motivo della chiamata e la risposta data, 
oltre ai riferimenti della persona che 
chiama. Questo metodo ha permesso 
di avere un quadro chiaro di quali siano 
le richieste e le necessità di famiglie e 
malati. Le richieste riguardano princi-
palmente: 
· informazioni su un dato tipo di malat-
tia - quasi sempre malattie rare di cui si 
sa poco;
· informazioni sui centri per la cura e la 
riabilitazione della malattia nella regio-
ne o fuori regione;
· la ricerca di altre famiglie con figli affet-
ti dalla stessa patologia del proprio fi-
glio. A questo proposito l’associazione 
ha messo a disposizione delle famiglie 
una pagina apposita del sito (SoS del 
menù) nella quale è possibile lanciare 
degli appelli di “ricerca-persone”; la ri-
chiesta di aiuto e sostegno psicologico 
a genitori che hanno appena ricevuto 
la diagnosi per il proprio bambino: si 
tratta prevalentemente di mamme e 
papà molto giovani che si ritrovano a 
dover fronteggiare la malattia - quasi 
sempre del primo figlio – e a trattare 
un argomento totalmente sconosciuto 
spesso da soli. In questo caso i genitori 
sono spaventati, disorientati e insicuri 
su ciò che è meglio per il loro bambino 
in quel momento. Molte volte il bam-
bino è ancora grave, ricoverato in tera-
pia intensiva neonatale per superare la 
prima fase acuta della malattia; molti i 
contatti da parte di chi vuole capire se il 
proprio bambino può essere affetto da 
una malattia metabolica ereditaria.
Negli ultimi mesi il numero delle te-
lefonate e delle mail è sensibilmente 
aumentato in conseguenza anche del-
la campagna di sensibilizzazione per 
estendere la prevenzione neonatale 
promossa dall’AISMME su tutto il territo-
rio nazionale. In questo caso le richieste 
provengono da donne in gravidanza o 
papà in attesa che cercano informazioni 
inerenti allo screening allargato alle cir-
ca 40 patologie metaboliche: quando 
e dove fare lo screening; quali sono i 
centri regionali di screening, il metodo 
di screening e successiva conferma del-
la malattia, info sulle malattie  risultanti 
dallo screening stesso, ecc.

12-14 giugno 2008, Catania - Shera-
ton Catania Hotel
IX° Congresso Nazionale Neuroradio-
logia Pediatrica (patrocinio AISMME 
ONLUS)
19 aprile 2008, Ottaviano (NA) – Ca-
stello Mediceo 
Giornate Pediatriche Vesuviane
23-27 aprile 2008, Ischia – Centro 
Congressi Hotel Continental
VII Edizione Ischia Pediatria  & Neona-
talogia 2008
17-18 aprile 2008, Bologna – Policli-
nico S. Orsola- Malpighi
II Convegno Nazionale G.I.E.R.P.I.
11-12 aprile 2008, Bari – Hotel She-
raton Nicolaus
Mediterranea Meeting nazionale di 
nutrizione pediatrica
5 aprile 2008, Napoli – Grand Hotel 
Ramada

Congresso della Società italiana di pe-
diatria sez. Campania
5 aprile 2008, Teramo – Ospedale G. 
Mazzini 
Congresso Regionale SIPPS Abruzzo 
28-29 marzo 2008, Siderno (RC)
Congresso Regionale di Pediatria - So-
cietà Italiana di Pediatria Sez. Cala-
bria
27-29 marzo 2008, Ostia Lido - 
Roma
25° Incontro Pediatrico Ostia Lido 
Roma - 5° Congresso Interregionale 
della Società Italiana di Pediatria - Se-
zione Laziale
14-15 marzo, Palermo - Hotel Jolly 
3° Convegno Nazionale Arteriosclerosi 
dal bambino all’adulto
14-15 marzo, Rimini - Palacongressi 
della Riviera
1° Congresso Nazionale Biotecnologie 

Medicina e Salute 
7- 8 marzo, Messina - A.O.U. Policli-
nico
6° Convegno sulle Malattie Genetiche 
Rare – Ricercatori siciliani e calabresi 
per le malattie rare
6 – 8 marzo, Sirmione (BS) 
4° Congresso Nazionale di Pediatria 
On Line 
29 febbraio-2 marzo, Roma - Audi-
torium S. Lorenzo 
FOCUS 2008 - Formazione Permanen-
te per il pediatra
29 febbraio – 2 marzo Verona - Pa-
lazzo della Gran Guardia
IV Workshop “Cure intensive del neo-
nato 
29 febbraio, Roma - Ist. Superiore 
Sanità - Aula Pocchiari
Malattie Rare: prima giornata di sensi-
bilizzazione

Congressi
AISMME partecipa ad importanti congressi medici pediatrici sia dando il suo patrocinio che 
provvedendo alla consegna del materiale informativo sulla campagna “Screening neonatale 
metabolico allargato” ai medici pediatri e tecnici  presenti. 

Numero verde gratuito a disposi-
zione delle Famiglie dei bambini 
metabolici e dei   pazienti adulti che   
cercano informazioni e suppor-
to.  Dal lunedì al venerdì dalle 10 alle 
17,30  da rete fissa. L’Associazione of-
fre informazioni ed assistenza su va-
rie tematiche socio-sanitarie inerenti 
le Malattie Metaboliche Ereditarie e 
Malattie Rare:

-  scrivere a info@aismme.org
-  o telefonare allo 049 936.61.29 

dal lun. al ven. dalle 10.00 alle 17.30

Lun. - Ven. 10.00 / 17.30 da rete fissa

Gli articoli completi delle notizie si possono trovare nel sito di AISMME all’indirizzo www.aismme.org alla pag. INCONTRI
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Associazione Culturale 
Rosso Porpora   
L’associazione “Rosso Porpora” col-
labora con AISMME dal 2007 nelle 
numerose campagne volte alla tutela 
della salute. La battaglia per allargare 
la prevenzione e quindi lo screening 
neonatale ci è sembrata degna di 
nota, perché in grado di dare effetti-
vi risultati e di poter fare la differenza 
sulla qualità della vita di tanti bambi-
ni. E nel 2008 è doveroso che questo 
esame sia applicato per legge in tutte 
le Regioni. Noi che attraverso il teatro 
ci troviamo di fronte a tante persone 
abbiamo un’occasione preziosa per 
lanciare il messaggio in modo diretto. 

Sara Righetto

Accademia Filarmonica di Campo-
sampiero e Campodarsego (Pd) 
L’Accademia Filarmonica, Associazio-
ne di Musica e Cultura patrocinata dal 
Comune di Camposampiero, è ormai 
una realtà vivace e consolidata. L’as-
sociazione si contraddistingue per 
l’insegnamento di un’ampia gamma 
di strumenti classici e moderni, per 
lo studio del canto lirico e moderno e 
soprattutto per la pratica della musi-
ca d’assieme. L’attività della scuola ha 
coinvolto quest’anno quasi 250 allievi 

di ogni età: Se i più piccoli hanno in-
fatti appena tre anni, la magia della 
musica ha attirato ragazzi, adulti e 
perfino pensionati. Vorremmo dare il 
nostro piccolo sostegno all’AISMME in 
questo difficile percorso sottolinean-
do i valori della Vita. 

Prof.ssa Carla Vazzola, 
Direttrice Accademia Filarmonica 

Associazione Internazionale 
Cavalieri della Cristianità e della 
Pace
L’Associazione, fondata a Roma nel 
1948, filantropica e umanitaria, mira 
ad alleviare le sofferenze dei più po-
veri nel mondo.  I valori che la ispirano 
sono umanitari cristiani ecumenici e 
ci insegnano che ogni vita è preziosa 
e che tutti gli uomini di qualsiasi ceto, 
razza o religione hanno il diritto ad 
una vita dignitosa e senza sofferenze. 
Consideriamo la carità verso i meno 
fortunati una responsabilità persona-
le di ognuno di noi e i nostri interventi 
sono sempre stati indirizzati non solo 
ad ascoltare le esigenze di chi ha bi-
sogno ma dare loro un vero suppor-
to sociale. Negli ultimi anni abbiamo 
raccolto e consegnato a organismi 

cattolici e di altre religioni, in Italia e 
all’estero, abbigliamento e attrezzatu-
re di tipo militare e medico, farmaci di 
prima e seconda classe, generi di pri-
ma necessità, computer e attrezzature 
scolastiche, giocattoli per le missioni 
francescane e oboli. Ci occupiamo in 
generale di raccolta farmaci e fondi 
per  aiutare le popolazioni del Terzo 
mondo. Attualmente, su richiesta della 
Dr.ssa Kashale Muanji Pauline (Fonda-
zione Arc-En-Ciel “FONDARC” Repub-
blica Democratica del Congo) abbia-
mo stilato un progetto in gemellaggio 
con la Takeda Farmaceutica Spa per la 
costruzione di una scuola materna a 
MontNgaliema, comune molto povero 
con svariati problemi in cui non è raro 
il reclutamento e l’addestramento dei 
bambini alla guerra da parte dei ribelli 
e sono numerosi gli abusi contro i civili.  
Il motivo del nostro gemellaggio con 
AISMME ONLUS è dettato dal fatto che 
entrambe le nostre associazioni sono 
impegnate a dare un forte sostegno 
alla vita, aiutare le famiglie che si trova-
no in difficoltà di conoscenza medica, 
e soprattutto sostenerle quando si tro-
vano in situazioni sconosciute come 
nel caso delle malattie metaboliche 
rare. 

Dr.ssa Vicenzina Basciu, 
Responsabile aiuti umanitari 

Alessia Merz, testimonial dell’AISMME, fa il bis!

Gemellaggi

Fiocco rosa in casa Merz-Bazzani. Lu-
nedì 3 marzo Alessia ha dato alla luce 
Martina, per la gioia di papà Fabio e 
del fratellino Niccolò. La piccola, nata 
in un ospedale romano, pesa 3 chili e 
mezzo ed è lunga 50 centimetri. I neo 
genitori avranno ora un bel da fare 
tra pannolini e biberon! Ma mentre 
Fabio sarà impegnato sui campi da 
gioco per riportare in serie A il suo 
Brescia, la show girl ha deciso di pren-
dersi ancora un po’ di tempo prima di 
ritornare sotto i riflettori. Dopo l’Isola 
dei Famosi, la Merz è scomparsa dai 
teleschermi, dedicandosi all’attività 
di moglie e mamma. Un lavoro a tem-
po pieno che non sembra dispiacerle, 
anche se la voglia di riconquistare un 
posto al sole è tanta. Abbiamo avuto 
il piacere di sentire telefonicamente 

Alessia Merz, a poche settimane dal 
parto. “Informatevi e fate fare al vo-
stro bimbo tutte le analisi possibili, 
prima e dopo il parto!”. E’ stato questo 
il consiglio di Alessia rivolto a tutte le 
mamme. “Partorirò a Roma, nella stes-
sa clinica dove è nato il mio primo fi-
glio. Non ho potuto sottoporre Nicco-
lò allo screening neonatale allargato, 
e credo che non potrò farlo neppure 
per la piccola che sta per arrivare. Non 
è giusto che solo in alcune parti d’Ita-
lia sia possibile sottoporre il neonato 
allo screening neonatale allargato – 
ha spiegato – In tutti gli ospedali ed 
in tutte le Regioni italiane dovrebbe 
essere possibile accedere allo scree-
ning. Noi mamme non chiediamo la 
luna, ma solo una garanzia in più per 
i nostri figli!”. Ha poi lamentato una 

pesante mancanza di informazione 
su tutto quello che riguarda i possi-
bili rischi e le eventuali risposte della 
medicina per prevenirli: “Nel mondo 
dello spettacolo – ha continuato – 
nonostante le gravidanze siano sem-
pre più sotto i riflettori e la disponi-
bilità economica sia talvolta molto 
alta, nessuno sa nulla di screening 
neonatale allargato o della possibilità 
di donare il cordone ombelicale. Una 
disinformazione che però tocca non 
solo le star. L’informazione è in gene-
rale carente, così come, purtroppo, la 
curiosità, la voglia di informarsi. For-
se è perché si pensa che i problemi, 
la sofferenza, le malattie tocchino 
sempre gli altri. Non è così, e quando 
capita di doversene accorgere è uno 
choc ed è spesso troppo tardi. 

Si possono evitare rischi grazie a sem-
plici controlli. Controlli che poi danno 
alle famiglie il tempo ed il modo di 
decidere, di organizzarsi. Trovo che 
ci sia troppa sufficienza e pressappo-
chismo quando si parla di gravidanza 
e di patologie neonatali”.

Giuliana Valerio

Continua la Campagna nazionale di 
sensibilizzazione ed informazione 
sullo “Screening neonatale metabo-
lico allargato” con lo spot video della 
testimonial Alessia Merz 
· sulle Reti Mediaset dal 14 al 20 gen-
naio 2008

 · e con lo spot audio nelle radio locali             
e nelle radio nazionali, tra cui: 

Radio 105 

105 Classic 

Radio Monte Carlo

Radio 101 

Radio 2

Lo screening in 
tv e alla radio

E’ diventata mamma di Martina
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Campodarsego ( PD)
Commedia “La zia di Carlo”

Castelfranco Veneto (TV) 
Il trenino in corsa per…l’AISMME

Castelfranco Veneto (TV) 
Note d’Amore

Castelfranco Veneto (TV)
Gran Galà di beneficenza all’ Hotel Fior

Padova
Presentazione calendario “Bellezze venete 2008”

Padova
Pallavolo: Antonveneta vs Lube Macerata 

13 gennaio 2008

8 dic. 2007 - 6 gen. 2008

19 dicembre 2007

23 dicembre 2007

11 febbraio 2008

2 marzo 2008

“Note d’amore” concerto benefico con l’Orchestra 
di Diego Basso e la partecipazione di grandi artisti: 
Enrico Ruggeri, Francesco Grollo e Francesco Sar-
tori. L’indescrivibile forza musicale degli elementi 
d’Orchestra che accompagnava voci così impor-
tanti nel panorama musicale italiano, il tutto in 
una serata indimenticabile di musica e solidarietà 
a favore di AISMME onlus. Che ringrazia per l’uma-
nità e la disponibilità di tutti, in special modo di 
Enrico Ruggeri. 

AISMME è stata scelta quale associazione rappre-
sentativa per l’aspetto “solidarietà” del calendario 
“Bellezze venete 2008”. Un grazie speciale a Paolo 
Braghetto, Art director, che ha curato la presenta-
zione del calendario sottolineando l’attività di AI-
SMME Onlus. 

Nell’ambito della 1° Giornata Europea per le ma-
lattie rare 

Importante il gemellaggio di AISMME ONLUS con 
Antonveneta Semprevolley Padova nella partita di 
campionato A1 giocata al Palanet a Padova contro 
la Lube Macerata. Momento emozionante quando 
i giocatori esibivano la maglietta con il simbolo di 
AISMME durante la fase di riscaldamento in que-
sto secondo sodalizio di amicizia e solidarietà. 
Un grazie speciale al Presidente Sartorati per l’im-
portante sostegno.

Castelfranco Veneto (TV)
Concerto di Natale

Castelfranco Veneto (TV)
Personale di Claudio Abbiendi

6 gennaio 2008

9-20 gennaio 2008

Concerto Natalizio - Coro Polifonico di Salvarosa di-
retto dal Maestro Renzo Simonetto e la banda mu-
sicale di Cortina d’Ampezzo.
Dal connubio una magnifica sinfonia di voci e suoni 
natalizi che ha riscosso un notevole apprezzamento 
di pubblico.

Teatro accademico: Mostra pittura personale di Clau-
dio Abbiendi “Colori in Corso”
“…. perché l’ associazione AISMME è un cantiere 
aperto verso la vita…dove il lavoro di tutti, può cam-
biare futuro di ogni bambino affetto da una malattia 
metabolica. Un abbraccio da Claudio Abbiendi”

In collaborazione con il Comune di Castelfranco 
Veneto, Ascom e AISMME Onlus anche quest’an-
no si è svolta l’iniziativa del “Trenino in corsa per 
l’AISMME”, giunta alla 3° edizione. Ringraziamo di 
cuore i nostri amici Gruppo Scout di Castelfranco 
Veneto “Clan Rosa dei venti” e Gruppo Scout  Lo-
reggia “Clan viaggiatori liberi” che ci hanno sup-
portato durante la manifestazione.

L’Ascom e l’Aismme: dichiarazioni del Presidente 
Ascom cav. Gino Bolzon
“ Il commerciante non è solo dedito alla sua atti-
vità ma è anche sensibile alla solidarietà. Pertan-
to, nelle varie manifestazioni che come Ascom si 
promuovono durante l’anno, ci sono più occasioni 
per appoggiare questa giusta causa. In particolar 
modo - per quanto riguarda l’Aismme - l’Asso-
ciazione Commercianti crede fermamente nella 
campagna di sensibilizzazione rivolta alla natalità 
e ai bambini, persone più deboli e bisognose di 
attenzioni che al mondo d’oggi meritano più di 
chiunque altro sostegno e dedizione.  Un grazie 
deve andare anche al Comune di Castelfranco Ve-
neto che attraverso la collaborazione dell’Assesso-
re Roberto Ceron, riusciamo a compiere un valido 
sostegno per l’Aismme”.

Calde note natalizie dell’Orchestra e il Coro di Die-
go Basso hanno allietato i commensali e accom-
pagnato le prelibatezze preparate per il Gran Galà 
di Natale a favore di AISMME Onlus nel prestigioso 
Hotel Fior. 
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