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Via libera allo screening metabolico nel Veneto

E la seconda Regione in Italia dopo la Toscana

La Giunta regionale del Veneto ha
dato una speranza in piu ai 47 mila
bimbi che ogni anno nascono nella
regione. Lo scorso 8 agosto € sta-
ta infatti approvata una delibera
che programma l'attivazione dello
“screening neonatale metabolico
allargato” per tutti i nuovi nati, un
test in grado di individuare le circa
40 patologie metaboliche attual-
mente diagnosticabili, a poche ore
dalla nascita.

“A poco piu di due anni dalla richie-
sta presentata da AISMME all’Asses-
sorato alla Sanita della Regione del
Veneto supportata dalla raccolta di
quasi 8.000 firme - spiega Manuela
Pedron, Vicepresidente di AISMME
Onlus, I'Associazione che raccoglie

Assessore Sandro Sandri, quale
tempistica & prevista per I'ap-
plicazione effettiva dello scree-
ning allargato? E' un esame
che sara reso obbligatorio da
subito o partira intanto come
progetto sperimentale?
E' indispensabile avviare speri-
mentalmente nel corso del 2009
lo screening allargato, al fine di
mettere a punto i contenuti tec-
nici, fra cui la scelta definitiva di
quali difetti genetici includere
nello screening ora possibile con
le nuove metodiche, ed anche il
modello organizzativo da imple-
mentare. Come giustamente rile-
vato, non si tratta soltanto di ef-
fettuare dei nuovi sofisticati test
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i genitori dei bambini affetti da
malattie metaboliche ereditarie,
malattie altamente invalidanti e
spesso mortali se non diagnosticate
in tempo - la Giunta Regionale ha
finalmente deliberato I'applicabilita
dello screening metabolico allarga-
to che dovra essere eseguito in tutti
i centri nascita della Regione”. Il Ve-
neto diventa cosi la seconda Regio-
ne in Italia ad attivare lo screening
allargato dopo la Toscana che aveva
deliberato in merito nel 2004.
Le malattie metaboliche ereditarie
sono tra le malattie rare quelle che
necessitano di un immediato “soc-
corso” clinico la cui precondizione &
il riconoscimento immediato della
patologia. Riconoscimento che puo
avvenire attraverso lo screening
fatto alla nascita, un test oggi facil-
mente eseguibile ma che in ltalia
viene applicato a tutti i neonati solo
nella regione Toscana dove e attivo
per legge dal 2004. E I'importanza
di questo test lo pud dare un nume-
ro: in Toscana su 150.000 bambini
screenati sono stati identificati 81
bambini affetti, uno ogni 1.850.
“Negli ultimi anni si sono succedu-
ti nel Veneto ben tre Assessori alla
Sanita: I'ex Assessore Flavio Tosi (ora
Sindaco di Verona), l'ex Assessore
Francesca Martini (ora Sottosegreta-
rio alla Sanita) e I'attuale Assessore
Sandro Sandri — ha puntualizzato Cri-
stina Vallotto, Presidente dell’AISM-
ME -che con grande sensibilita sin da
subito hanno dato il loro benestare
avendo ben compreso l'importanza
di estendere la prevenzione neo-
natale adeguando il pannello delle
malattie comprese nello screening
regionale. Arrivare ad una soluzione
positiva non € certo stato facile per
i Tecnici della Regione”. Tra i proble-
mi da risolvere, la presenza di due
>>segue a pag. 2
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con lo screening neonatale metabolico il suo futuro inizia con la prevenzione

OBIETTIVO RAGGIUNTO PER AISMME ONLUS.

MALATTIE METABOLICHE EREDITARIE
Approccio alla diagnosi

del Dott. Franco Lilliu*

Le malattie metaboliche ereditarie
subiscono una serie di preconcetti
diffusi che possono portare ad un
ritardo diagnostico. Sono, infatti,
considerate:

1- malattie molto rare,

2- malattie troppo specialistiche,
3- malattie il cui sospetto diagno-
stico pud essere confermato da
esami di laboratorio molto com-
plicati.

Al contrario:

1- queste sono rare singolarmen-
te, ma non come gruppo,

2- e possibile il sospetto diagnosti-
co anche per il non-specialista

3- e possibile eseguire le indagini di
primo livello nei laboratori di base.

Lincidenza complessiva di questo
gruppo di malattie in Italia & in-
torno a 1/2500 nati vivi. E'dunque
importante che il pediatra man-
tenga sempre un forte sospetto
diagnostico, anche se ovviamente
un buon numero di questi sospet-
ti non saranno successivamente
confermati.
Si pensa sia difficile sospettare
clinicamente un paziente affetto
da errore congenito del metaboli-
smo ossia che la semeiotica clinica
sia troppo specialistica, in realta
sia nel neonato che nel bambino
piu grande, secondo la patologia
implicata, abbiamo dei sintomi
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2 aismme’ 4 @;}

Screening

Via libera allo screening metabolico nel Veneto

>> segue da pag. 1

candidature d'eccellenza per Iatti-
vazione dello screening allargato:
I'Azienda Ospedaliera di Verona -
Centro Regionale di Screening attivo
da quasi 30 anni, riferimento anche
per il Friuli Venezia Giulia e per le Pro-
vince Autonome di Trento e Bolzano
per un totale di 78.000 neonati I'an-
no e I'Azienda Ospedaliera di Padova
- Centro di cura U.O.C. per le Malattie
Metaboliche Ereditarie. “Che il lavo-
ro fosse ripartito tra le due Aziende
Ospedaliere era risaputo oramai da
mesi — continua la Vallotto - tenuto
conto delle risorse disponibili e del-
le competenze acquisite. | Tecnici
della Regione confidano comunque
che i neonati potranno cominciare
ad essere screenati gia dall'inizio del
2009"

Un'ottima notizia, dunque, per i neo-
genitori italiani, che guardano con
fiducia alla possibilita che in ogni Re-
gione sia possibile, effettuare il maxi-
test ai loro piccoli. Una realta presto
anche per il Friuli Venezia Giulia e
la Provincia Autonoma di Trento. La
delibera della Giunta regionale del
Veneto sara infatti trattata nel pros-
simo autunno nel Tavolo Tecnico per
le Malattie Rare dell’Area Vasta Nord-
Est per estendere la territorialita e
il bacino d’'utenza per lo screening
metabolico allargato anche a queste
due aree.

“Ci auguriamo che la sensibilizza-
zione che AISMME Onlus sta condu-
cendo anche a livello nazionale dia
presto i suoi frutti anche altrove - ha
concluso la Vallotto - e che anche i
neonati delle altre Regioni possano
sentirsi presto protetti alla nascita
dallo screening neonatale metabo-
lico allargato. Dove lo screening &
gia attivo i bambini identificati pre-
cocemente hanno una discreta qua-
lita di vita. Dove invece lo screening
allargato manca i bambini vengono
identificati quando i danni neurolo-
gici irreversibili sono gia comparsi.
Ed un bambino tardivamente iden-
tificato € un bambino che dovra
convivere, oltre che con la sua pato-

logia, anche con una grave disabilita
causata da un evento prevedibile e
- bisogna tenerne conto - con costi
sociali ben superiori al valore dello
screening stesso”.

Le nuove linee guida nazionali per
I'applicazione dello screening allar-
gato sono gia state approvate dalle
due societa scientifiche, il SISMME
(Societa Italiana Studio Malattie
Metaboliche Ereditarie) ed il SISN
(Societa Italiana per gli Screening
Neonatali).

Ma l'applicazione del test e solo un
primo passo, anche se importante:
€ necessario parallelamente im-
pegnarsi per la gestione dei nuovi
piccoli malati. “Occorre la volonta
per una seria ed organica presa
in carico del paziente metabolico
- conclude Manuela Pedron - cosa
che comprende il potenziamento
dei centri di cura (quei pochi che
esistono sono al limite del collasso
e difficilmente riescono a far fronte
alle emergenze), corsie preferenziali
per i farmaci salvavita, una adegua-
ta preparazione dei medici pediatri,
un‘adeguata attenzione ai pazien-
ti adulti per i quali oggi non esiste
nulla in termini di assistenza. Ed i
tempi devono non solo essere certi,
ma anche rapidi”.

Deliberazione della Giunta Regionale n. 2171/2008

“Prevenzione, cura e riabilitazione delle malattie metaboliche” Definizione di un progetto congiunto di esecuzione di scree-
ning neonatali ivi compreso lo screening neonatale allargato per le malattie metaboliche ereditarie. Prenotazione di spesa.

- Visto I'art. 92 della “Legge finanzia-
ria regionale per l'esercizio 2008” n.
1del 27/02/2008, delibera di affidare
all’Azienda Ospedaliera di Padova e
all'Azienda Ospedaliera di Verona
I'incarico di predisporre un progetto
congiunto di screening neonatali ivi
compreso lo screening neonatale al-
largato per le malattie metaboliche
ereditarie;

- di stabilire che detto progetto
dovra pervenire a firma congiunta
dei Direttori Generali dell’Azienda
Ospedaliera di Padova e dell’Azien-
da Ospedaliera di Verona entro 60
giorni dalla pubblicazione del pre-
sente atto nel Bur e comunque non
oltre il 30 ottobre 2008, alla Direzio-
ne Piani e Programmi Socio Sanitari
della Regione Veneto, la quale prov-
vedera ad acquisire sul progetto
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stesso il parere tecnico del Gruppo
Interregionale dell’area vasta per le
malattie rare di cui alla Dgr n. 2706
del 10/09/2004, in premessa richia-
mata e descritta;

- di prenotare per lesercizio 2008 la
somma di € 100.000,00= (centomi-
1a/00) nel capitolo n. 60009 “Quota
del Fondo Sanitario Regionale - parte
corrente, in gestione accentrata pres-
so la Regione - Realizzazione Progetti
Obiettivo Programmi e Azioni Pro-
grammatiche - L. 27/12/1983, n. 730
- art. 17, Lr 20/07/1989 n. 21 - Lr
14/09/1994, n. 55 - art. 24, Lr
09/02/2001 n. 5” del Bilancio di pre-
visione 2008 che presenta adeguata
disponibilita;

- di demandare ad un Decreto del
Dirigente regionale della Direzione
Piani e Programmi Socio Sanitari

I'impegno, per l'esercizio 2008, della
suddetta somma che verra liquida-
ta in un’unica soluzione all’Azienda
Ospedaliera di Padova ad avvenuta
approvazionedelsuddetto “Progetto
di esecuzione di screening neonatali
ivi compreso lo screening neonatale
allargato per le malattie metaboli-
che ereditarie”;

- di stabilire che allimpegno di spe-
sa per gli esercizi successivi si prov-
vedera con atti specifici a seguito di
presentazione a firma del Direttore
dell’Azienda Ospedaliera di Padova
del rendiconto finanziario e del rap-
porto sullattivita svolta al 31 dicem-
bre che dovranno pervenire entro il
31 gennaio dell'anno successivo;

- di trasmettere il presente provve-
dimento alla Quinta Commissione
consiliare.

Intervista all’Assessore
alla Sanita del Veneto
Sandro Sandri

>> segue da pag. 1

di laboratorio, ma anche di met-
tere a punto un vero e proprio
“sistema di screening” (che inizia
con linformazione agli utenti,
prosegue con la sistematica rac-
colta dei campioni, e con i relativi
controlli di qualita e metodi per
recupero di eventuali anomalie
riscontrate, prevede poi i test di
screening, seguiti dai test di ap-
profondimento e infine dalle va-
lutazioni cliniche, e dal colloquio
con le famiglie per pianificare la
strategia di prevenzione/cura a
lungo termine). Nella fase di spe-
rimentazione andranno anche
definite le soluzioni ad eventuali
problemi etici che si presentas-
sero, ad esempio nel caso di pa-
tologie per le quali lo screening
evidenzi una probabilita e non
una certezza di malattia, o per pa-
tologie per le quali le possibilita
di prevenzione/cura siano tuttora
limitate, in modo da sfruttare al
meglio il potenziale vantaggio di
questa nuova importante conqui-
sta tecnica della Medicina, ma da
minimizzare I'ansia ed i problemi
che situazioni cosi delicate posso-
no ingenerare nelle famiglie.
Quanto ai costi per I'applicazio-
ne dello screening allargato per
i 47.000 neonati che nascono
ogni anno nella nostra Regione
sono sostenibili dalla sanita re-
gionale? Sono previsti dei pro-
getti o dei finanziamenti ad hoc
per la cura dei maggior numero
di malati che saranno identifi-
cati con lo screening?

Nel corso del prossimo anno si
avranno a disposizione i dati reali
relativi ai costi aggiuntivi genera-
ti da questo allargamento dello
screening, in una realta come
quella Veneta che aveva gia mol-
to investito nella prevenzione di
malattie endocrino-metaboliche,
offrendo alle famiglie Venete li-
velli di protezione impensabili in
altre realta nazionali ed interna-
zionali. Sulla base di questi dati,
la Regione Veneto assumera le
opportune decisioni.
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importanti e ben definiti, che pos-
sono farci sospettare una di queste
patologie.

Il ruolo del pediatra di base o dello
specialista al momento del sospetto
(e in base alle condizioni cliniche), e
quello di avviare gli esami di primo
livello che possono essere eseguiti
in qualunque laboratorio. Questo &
vero soprattutto per il bambino piu
grandetto. Non sara invece possibile
nel neonato che dovra essere preso
in carico in una struttura clinica che
abbia al suo interno un centro spe-
cializzato nella diagnosi e cura delle
malattie del metabolismo o in alter-
nativa possa mantenere uno stretto
contatto con tale Centro.

Quando dobbiamo dunque pensare
ad una malattia del metabolismo?
La classificazione accettata univer-
salmente e quella di Saudubray, che
suddivide queste malattie in tre ma-
crocategorie.

1. Disordini che danno luogo ad un
quadro clinico cosiddetto di intossi-
cazione, per accumulo di metaboliti
tossici che I'organismo non € in gra-
do di smaltire, ossia di metaboliz-
zare. || difetto enzimatico specifico
impedisce, infatti, la trasformazione
di alcune sostanze quali aminoacidi,
zuccheri.

Queste sostanze o altri metaboliti
da queste derivanti, accumulan-
dosi sono di per sé tossiche per
l'organismo. Una volta accumulati
gli aminoacidi o gli zuccheri pos-
sono incamminarsi verso altre vie
di “smaltimento” trasformandosi in
altre sostanze estremamente tossi-
che per l'organismo. Un esempio di
Cio e dato dalla tirosinemia di tipo
| ove non & dannosa principalmen-
te la tirosina che si accumula, ma il
succinilalcetone che da questa deri-
va per via del blocco enzimatico. La
terapia recentemente utilizzata ha
lo scopo di bloccare la produzione
di succinilacetone pur restando alta
la tirosina.

In questo caso i sintomi si manife-
stano alla nascita o meglio, poche
ore dopo e possono rendersi con-
clamati poco dopo la dimissione del
neonato dal Nido. Infatti, durante
la gravidanza, il circolo materno ha
avuto la funzione di ripulire il san-
gue fetale da queste sostanze, dopo

la nascita cid non pud pil avvenire e
si manifestano gravi sintomi.
Spesso i sintomi si manifestano
dopo episodi febbrili intercorrenti
che scatenano il catabolismo pro-
teico portando a scompenso.

| sintomi possono essere assai ge-
nerici, quali difficolta nell'alimenta-
zione o scarso accrescimento, in altri
casi si hanno sintomi piu gravi quali
vomito, letargia, coma, insufficienza
epatica, cardiomiopatia. In questi
casi la diagnosi pud essere semplice
e la terapia risolutiva.

Altre volte i sintomi sono intermit-
tenti e portare a difficolta nella dia-
gnosi. Il dosaggio degli aminoacidi
plasmatici ed urinari e il dosaggio
degli acidi organici urinari, il dosag-
gio delle acilcarnitine evidenziano
questi metaboliti. Leliminazione
delle proteine o degli zuccheri coin-
volti, in associazione ad altre terapie
farmacologiche, spesso e in grado
di risolvere il gravissimo quadro cli-
nico

2. Il secondo gruppo di malattie
sono i disordini che coinvolgono il
metabolismo energetico nei quali
e coinvolto il metabolismo interme-
dio e i sintomi sono conseguenti ad
un difetto della produzione di ener-
gia. Sono coinvolti gli organi che
da tale metabolismo dipendono in
modo particolare, ossia il miocardio,
il muscolo, il cervello e il fegato. In
particolare tra questi abbiamo le
malattie mitocondriali, i difetti della
ossidazione dei grassi e i difetti che
coinvolgono il metabolismo del gli-
cogeno. Questo gruppo é piu diffici-
le da diagnosticare perché non esi-
ste esame specifico che ci permetta
la diagnosi, non accumulandosi
per esempio metaboliti specifici,
e questa giunge da test funzionali,
dosaggi enzimatici o test molecolari
su DNA.

3. Infing, il terzo gruppo di malattie
€ rappresentato dai disordini che
coinvolgono le “molecole comples-
se’, nelle quali si ha un disturbo della
sintesi o del catabolismo di moleco-
le complesse. Appartengono a que-
sto gruppo le malattie da accumulo
lisosomiale, le mucopolisaccaridosi,
le malattie perossisomiali, i disordini
della sintesi di particolari molecole
come i difetti della glicosilazione

delle proteine (quest'ultimo grup-
po di malattie definite e conosciute
solo recentemente).

In questo caso i sintomi clinici si
manifestano progressivamente nei
primi mesi o anni di vita, con una
sintomatologia  prevalentemente
neurologica, con ritardo dello svi-
luppo psicomotorio e in modo piu
specifico spesso si manifestano con
perdita delle funzioni motorie o co-
gnitive gia acquisite dal bambino.
Sono spesso coinvolti il muscolo, il
sistema osteo-scheletrico, il SNC, la
funzione visive. In realta possono
essere interessati tutti gli organi
ed apparati. In particolare abbia-
mo sintomi neurologici progressivi,
aspetto dismorfico, visceromegalia,
sintomi oculari con opacita cornea-
le, opacita del cristallino macchie
rosso ciliegia, retinite pigmentosa,
sintomi a carico dell’'udito, sintomi
a carico dell'apparato cardiovasco-
lare come valvulopatia, ipertrofia
miocardia, ancora sintomi a carico
dell'apparato scheletrico.

In questi casi lo specialista dovra
chiedere oltre al dosaggio dei mu-
copolissaccaridi urinari anche quel-
lo degli oligosaccaridi. Quest’ulimo
esame & senz'altro meno conosciu-
to e spesso viene trascurato pur
essendo di facile esecuzione per il
laboratorio specializzato.

Si dovra inoltre affiancare a questi
due esami anche la richiesta del
pattern della transferrina sierica che
permette lo studio dei difetti della
glicosilazione delle proteine. Spes-
SO quest’'esame pud essere esegui-
to anche da prelievo assorbito su
Guthrie card (quello utilizzato per
lo screening neonatale). Questo
tipo di metodica per la raccolta del
sangue, utilizzato oltre il periodo
neonatale, ha il grande vantaggio
di permettere l'invio a distanza del
campione senza le problematiche
relative all'invio del prelievo di san-
gue in provetta.

In conclusione, limportante e so-
spettare una malattia del metabo-
lismo, spesso la diagnosi, puo arri-
vare con pochi esami specialistici e
la terapia essere drammaticamente
efficace.

*UO Malattie del Metabolismo
e Screening Neonatale
II° Clinica pediatrica-Cagliari

| principali centri italiani
per la cura delle Malattie

Metaboliche Ereditarie
A cura di Aismme Onlus

TORINO: Azienda Sanitaria
Ospedaliera O.LR.M. - S.ANNA,
Ospedale Infantile Regina Mar-
gherita

MONZA: Azienda Ospedaliera S.
Gerardo, Clinica pediatrica

MILANO: Azienda Ospedaliera
S.Paolo, Dipartimento materno
infantile

GENOVA: Istituto Giannina Ga-
slini, Ospedale Pediatrico IRCCS,
U.O Clinica Pediatrica I°

PADOVA: Azienda Ospedaliera-
Universita di Padova, Diparti-
mento di Pediatria, U.O.C. Malat-
tie Metaboliche Ereditarie

FIRENZE: Azienda Ospedaliero
Universitaria Ospedale Meyer,
Malattie Metaboliche e Neuro-
muscolari Ereditarie

ROMA: Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu, Dipartimento di
Neuroscienze, U.O. di Patologia
Metabolica

NAPOLI: Universita degli Studi
Di Napoli Federico II°, Diparti-
mento di Pediatria

BARI: Ospedale Pediatrico Gio-
vanni XXIII°, U.O. Malattie Meta-
boliche

CATANIA: Azienda Ospedaliero-
Universitaria Policlinico, U.O. di
Clinica Pediatrica |

PALERMO: Ospedale Pediatrico
G. Di Cristina, 4° Pediatria

CAGLIARI: Azienda U.S.L.8 Ospe-
dale Microcitemico U.O. Malat-
tie del Metabolismo e Screening
Neonatale, II° Clinica Pediatrica

Lelenco dei laboratori diagnostici
é scaricabile sul sito
www.sismme.it

www.aismme.org
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ECCO PERCHE IL PRIMO GENETISTA
E IL PEDIATRA

La sindrome di Down, la fibrosi cisti-
ca e la distrofia muscolare progres-
siva, sono tre esempi ben noti di
malattie genetiche, cioé causate da
alterazioni ereditarie dei geni o da
anomalie cromosomiche. La sindro-
me di Down é la piu frequente causa
di ritardo mentale, la fibrosi cistica &
la piu frequente malattia a eredita
autosomica recessiva i cui genitori
sono cioé portatori sani del difetto
genetico, la distrofia muscolare ¢ la
malattia piu frequente ereditata da
una madre portatrice sana. Patolo-
gie spesso gravi, che impongono
un prezzo altissimo, umano ed eco-
nomico, alla comunita. Ogni anno si
scoprono nuove malattie ereditarie
che si aggiungono a quelle note da
decenni, come quelle appena ricor-
date. E'inoltre stato ampiamente di-
mostrato che una componente ere-
ditaria legata al patrimonio genetico
di ciascun individuo puo essere de-
terminante nella predisposizione ad
ammalarsi di diabete, asma, sclerosi
multipla, cardiopatia ischemica e al-
tre malattie frequenti, che vengono
dette’ multifattoriali’, perché conse-
guenza di diverse cause, genetiche
e ambientali. Il patrimonio genetico
ereditario influenza anche la suscet-
tibilita al cancro: le cellule subisco-
no delle drammatiche modificazioni
in seguito ad una serie di alterazioni
genetiche. | bambini sono le vittime
piu frequenti della patologia gene-
tica ed ereditaria e delle malforma-
zioni congenite e i pediatri sono sta-
ti in moltissimi casi i medici che per
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primi hanno scoperto e descritto
queste malattie. E la collaborazione
tra pediatria e genetica molecola-
re ha aperto la strada alla diagnosi
precoce, fondamentalmente per la
prevenzione e per impostare possi-
bili terapie delle malattie ereditarie
dei bambini. Per fare il punto della
situazione |’ ospedale pediatrico
Bambino Gesu, ha chiamato a rac-
colta alcuni dei migliori genetisti e
biologi molecolari italiani in un con-
vegno che si & aperto ieri e si con-
cludera oggi a Roma, dal titolo * La
Genetica Molecolare per il Pediatria’
. Scienziati di base, patologi mole-
colari e genetisti clinici portano i ri-
sultati delle proprie esperienze di ri-
cerca sulle malattie monofattoriali o
monogeniche e multifattoriali, non-
ché sull’individuazione di nuove te-
rapie per la prevenzione e la cura di
queste patologie. Il convegno vuole
essere soprattutto un’occasione per
presentare ai medici pediatri italiani
che lavorano nei reparti ospedalieri
o nel territorio le conoscenze che la
moderna genetica molecolare met-
te a disposizione del clinico, per la
diagnosi e il trattamento degli am-
malati. Ad esempio, I'identificazione
del gene responsabile di una malat-
tia, e delle specifiche alterazioni che
ne causano il malfunzionamento,
permette di effettuare una diagno-
si certa e spesso precoce. In molti
casi, inoltre, & possibile fare opera
di prevenzione primaria, stabilendo
con sicurezza il rischio di trasmet-
tere una determinata malattia alla

discendenza. La comprensione dei
meccanismi che producono il dan-
no biologico in presenza di una de-
terminata alterazione genetica da
la possibilita di individuare i “punti
di attacco” per una terapia raziona-
le, prima che le lesioni organiche
diventino irreversibili. Sono ormai
numerose la malattie genetiche per
Ccui esiste una cura specifica, spesso
efficace. Ad esempio, molte malat-
tie metaboliche ereditarie tra cui la
fenilchetonuria, la galattosemia e I
intolleranza al fruttosio sono dovu-
te all’accumulo di sostanze tossiche
che si accumulano in quanto non
possono venire smaltite a causa di
un difetto genetico. Queste malat-
tie, spesso gravissime, possono, se
riconosciute in tempo, essere trat-
tate efficacemente con semplici
accorgimenti dietetici, evitando di
somministrare ai piccoli pazienti le
sostanze che non possono venire
metabolizzate adeguatamente. Per
altre malattie come le malattie di
Hurler e di Hunter, un trattamento
efficace si & dimostrato il trapian-
to di midollo osseo. In altri casi,
come nella malattia di Gaucher, I’
individuazione del gene difettoso
ha permesso la sostituzione della
proteina, generalmente un enzima,
con una proteina estratta da placen-
ta e adeguatamente modificata o *
fabbricata’ in laboratorio da batteri
opportunamente addestrati grazie
allerisorse dell'ingegneria genetica.
Infine sono iniziati i primi tentativi di
affrontare alla radice alcune di que-
ste malattie, sostituendo il gene al-
terato con un gene normale inserito
nelle cellule dei malati. Nonostante
i problemi da superare per una effi-
cace terapia genica siano numerosi,
gli ostacoli non sono insormonta-
bili. Per alcune malattie del sangue
i tempi per una terapia genica sa-
ranno piu brevi, per altre malattie si
aspettera ancora alcuni anni.
Paolo Durand
Direttore Scientifico Osp. Pediatrico
Bambino Gesu, Roma

(Repubblica — 20 aprile 1996)

LA STORIA

“Nostro figlio
Stefano,
morto di una
malattia che si
poteva curare”

Stefano & nato il 23 luglio 2008
a Brindisi con parto naturale
dopo una bellissima e serena
gravidanza. Alla nascita pesava
3.210 kg ed era lungo 51 cm.
Sembrava un “principino” delle
favole. Da subito si & attaccato
al seno, ma abbiamo imme-
diatamente notato che aveva
difficolta di suzione e si ad-
dormentava con molta facilita,
dunque quasi a digiuno. Dopo
tre giorni di degenza ospedalie-
ra tra regali, fiocchetti, sorrisi e
tanta felicita, il nostro “principi-
no” é stato dimesso nonostante
presentasse un calo di 400 g. Fi-
nalmente il nostro meraviglioso
bimbo ha varcato la soglia di
casa con mamma e papa, ignari
del fatto che questa splendida
favola si sarebbe trasformata
di li a poco in una immensa e
dolorosa tragedia. Stefano nei
giorni seguenti continuava a
mangiare poco, era ipotonico
e dormiva molto. Cio lo ha por-
tato a perdere altri 100 grammi.
Ci siamo decisi, quindi, a por-
tarlo al Pronto soccorso per un
controllo, allarmati da questo
ulteriore calo. Lo stesso giorno
€ stato ricoverato ed é stato
sottoposto a numerose analisi
che hanno dato un responso
negativo. Continuavano a ripe-
terci che il bambino era pigro e
che avrebbe sicuramente ripre-
so a mangiare nel giro di poche
settimane. Dopo una settimana
ha iniziato a prendere gradual-
mente peso e a rispondere agli
stimoli. Era un bambino molto
coccolone, che rapiva tutti, pa-
renti e amici. Nei giorni a segui-
re, nonostante Stefano stesse
meglio, abbiamo deciso di por-
tarlo ad un controllo pediatrico
poiché, comunque, continua-



va a presentare alcuni sintomi
come ipotonia, sonnolenza e,
nuovamente, inappetenza. In
ospedale hanno fatto ulteriori
analisi. Tutto & risultato nega-
tivo e ci hanno consigliato di
cambiare il latte artificiale, per-
ché, secondo il parere medico
il bambino non digeriva bene
quello che assumeva attual-
mente. Il tentativo della sostitu-
zione del latte non portava da
nessuna parte e Stefano appari-
va pallido, febbricitante e sem-
pre piu debilitato. In seguito,
dunque, ad un ennesimo con-
trollo medico, finalmente una
pediatra si accorse che i valori
dell'anemia erano molto bassi
e che nelle ore seguenti tende-
vano ad abbassarsi ancora di
piu. Fu solo allora che decisero
di trasferirlo nell’'Utin dell'ospe-
dale Di Venere di Bari, dove il
nostro amato “principino’, dopo
giorni di ferrea volonta di vivere
e di occhi e manine desiderosi
ancora di coccole, € diventato
un angioletto. Soltanto poche
ore prima avevamo saputo con
precisione la diagnosi della ma-
lattia di Stefano: la acidemia
metilmalonico-omocistinuria.
Un nome, quello della malattia
che ha ucciso il nostro bimbo,
cosi difficile quanto semplice
da diagnosticare se solo Ste-
fano non fosse nato in Puglia.
La acidemia metilmalonico-
omocistinuria rientra infatti in
un gruppo di 40 malattie me-
taboliche che attraverso uno
screening neonatale, eseguito
in alcune Regioni italiane ma
non in Puglia, possono essere
identificate precocemente. E’
un esame che ha permesso a
moltissimi bambini di cresce-
re, di andare all'asilo, a scuola
e, soprattutto, di vivere. La vita
di Stefano possiamo ormai solo
sognarla ma speriamo che la
sua storia possa permettere a
molti bambini di continuare a
sognare.

| genitori di Stefano

Notizie dalle Regioni ===
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Lombardia

Continua la raccolta fondi da par-
te di Obm - Ospedale dei Bambini
Milano-Buzzi onlus per l'acquisto
della Tandem mass. Tra le ultime
iniziative per incentivare le dona-
zioni, l'invio dal 1 al 20 novembre
2008 di un sms al numero 48585
da tutti i cellulari Vodafone, Tim e
Wind per donare 1 euro o chiamare
il numero da rete fissa Telecom per
donare 2 euro. Chi volesse dare un
contributo al progetto, potra effet-
tuare una donazione intestata a:
OBM

Ospedale dei Bambini Milano
Buzzi Onlus

Via Castelvetro, 32

20154 Milano

Progetto Tandem Mass

tramite Bonifico Bancario:

Banca Regionale Europea ag. 117
IBANIT70110690601616000000000186
oppure tramite Bollettino Postale:
c/cn.5755 1459

Per informazioni:
www.ospedaledeibambini.it
Telefono 02 465467 34

Veneto

Via libera allo screening allargato
su tutti i nuovi nati della regione.
Lo scorso 8 agosto, infatti, la Giun-
ta regionale ha approvato una de-
libera (n.2171) che ne programma
I'attivazione, facendo cosi del Ve-
neto la seconda Regione in ltalia
ad attivare lo screening allargato
dopo la Toscana. | Tecnici della Re-
gione confidano che il test possa
essere attivato gia dall'inizio del
2009. Due le sedi per l'attivazione
dello screening:I’Azienda Ospeda-
liera di Verona - Centro Regionale
di Screening attivo da quasi 30
anni, riferimento anche per il Friu-
li Venezia Giulia e per le Province
Autonome di Trento e Bolzano per
un totale di 78.000 neonati l'anno;
e I'Azienda Ospedaliera di Padova
- Centro di cura U.OC. per le Malat-
tie Metaboliche Ereditarie
Ma per I'Aismme questo € solo un
risultato di partenza: occorre la
volonta per una seria ed organica
presa in carico del paziente meta-
bolico, con il potenziamento dei
centri di cura, corsie preferenziali
per i farmaci salvavita, una adegua-
ta preparazione dei medici pediatri,
un’adeguata attenzione ai pazienti
adulti per i quali oggi non esiste
nulla in termini di assistenza.
Cristina Vallotto
Presidente Aismme Onlus

» Emilia Romagna

La Regione non ha ancora assunto
una decisione al riguardo dell’ap-
plicazione dello screening allarga-
to a tutti i nuovi nati. Siamo ancora
nella fase istruttoria che ha com-
portato una serie di incontri per
la definizione delle patologie che,
in base anche alle proposte delle
societa scientifiche, devono essere
considerate prioritarie al fine dello
screening. Non si sa quale sara la
decisione finale che miauguro pos-
sa essere positiva. Per la realizzazio-
ne del programma sara comunque
indispensabile un potenziamento
sia della componente clinica che
di quella laboratoristica e siamo in
attesa delle decisioni che saranno
prese al riguardo.

Professor Alessandro Cicognani

Centro Regionale per lo Screening Neo-
natale delle Malattie Endocrino-Meta-
boliche

Laboratorio Centralizzato - Ospedale
S.Orsola Malpighi - Bologna

3 Lazio

E'in corso l'appalto, che si atten-
de concluso per meta dicembre,
per la fornitura dei reagenti per
lo screening allargato sui 30.000

neonati afferenti il Centro.
Prof. Italo Antonozzi -
U.O.C. Patologia Clinica -

Servizio Malattie Genetico-Metaboliche

— Universita La Sapienza
Policlinico Umberto I° - Roma

4 Calabria

Purtroppo non vi sono stati cam-
biamenti in Calabria rispetto all'an-
no scorso. Lo screening neonatale
viene fatto solo per Ipotiroidismo
Congenito, Fenilchetonuria e Fibro-
si Cistica. Tuttavia, poiché la situa-
zione & carente per quanto riguarda
il personale (due dirigenti biologi di
ruolo, un amministrativo a contrat-
to -da circa 10 anni!- ed un tecnico,
sempre disponibile dal servizio di
analisi specialistiche per dosaggio
di ormoni, marker tumorali ecc.) nel
febbraio scorso sono riuscito a far-
mi ricevere dall’Assessore regiona-
le, solo in seguito ad una pubblica
denuncia tramite un programma
in una televisione regionale, e ho
sottoposto alla sua attenzione il
problema. Ho chiesto di aumenta-
re il numero dei dirigenti da due a
quattro, dei tecnici da uno a tre, e
degli amministrativi da uno a due
al fine di assicurare la continuita in

tutto I'arco dell’anno. Finora, infatti,
la continuita & stata assicurata con
enorme sacrificio da parte di tutti
e anche perché non si sono verifi-
cate condizioni gravi determinanti
I'assenza dei due Dirigenti. A questa
richiesta ho anche fatto seguire la
proposta di aumentare il numero
delle malattie evidenziabili con lo
screening, in modo particolare del-
le malattie rare tramite la tandem
mass. LAssessore mi ha indirizzato al
Direttore Generale dell’assessorato.
Attualmente (ai primi di settembre
ndr) il Direttore Generale ha chiesto
al Direttore Generale dell’Azienda
Policlinico di quantificare il costo
per portare avanti lo screening, che,
a sua volta ha incaricato il Direttore
Amministrativo e il Direttore Sani-
tario di fornire i dati richiesti. Ho
chiesto un colloquio con il Direttore
sanitario.

Professor Giuseppe Parlato

Centro Regionale di Screening Neonatale
U.0. di Chimica Clinica

> Sardegna

Da giugno 2008 il laboratorio del-
I'Ospedale Microcitemico di Ca-
gliari ha bloccato l'attivita di ana-
lisi altamente specializzate, come
i controlli per le malattie metabo-
liche ereditarie e per le malattie
rare, che vengono ora refertati nel
Continente.

Non &, inoltre, ancora previsto
lo screening neonatale allargato
in quanto non é stato acquistato
I'apposito macchinario previsto
dal 19.01.07 nel Piano Regionale
dei Servizi Sanitari (delib. 36/30
del 01/07/08) e ulteriormente
finanziato a livello nazionale (Fi-
nanziaria 2008).

Dr.ssa Luisa Molinas Presidente

Cometa Sardegna

Associazione per la ricerca

e la prevenzione delle

malattie metaboliche ereditarie

e delle malattie rare

www.aismme.org




Screening

Quando una goccia di sangue puo salvare una vita

Gemellaggio AISMME e Cometa Sardegna per una campagna di sensibilizzazione

per I'applicazione dello screening allargato in Sardegna

Spot su radio e televisioni, inser-
zioni sulla stampa locale, manifesti
e opuscoli informativi. Prendera il
via nei prossimi giorni una massic-
cia campagna di sensibilizzazione
da parte di Cometa Sardegna, I'as-
sociazione che raccoglie le fami-
glie dei piccoli pazienti affetti da
malattie metaboliche genetiche
in cura presso I'Ospedale Microci-
temico di Cagliari, centro regiona-
le di riferimento per la cura delle
malattie metaboliche ereditarie e
centro regionale di screening neo-
natale. Una campagna condotta in
collaborazione con I'AISMME, As-
sociazione Italiana Studio Malattie
Metaboliche Ereditarie Onlus, con
la quale é stato avviato un gemel-
laggio finalizzato all'introduzione
in tutta Italia dello screening me-

PROTEGGILO

CON LO SCREENING NEONATALE METABOLICO

tabolico neonatale allargato.

Si tratta di un test effettuato su
qualche goccia di sangue preleva-
ta dal tallone del bambino a poche
ore dalla nascita che permette di
identificare precocemente fino a
40 malattie genetiche metabo-
liche, patologie rare che, se non
riconosciute in tempo, portano a
gravissime conseguenze quando
non anche alla morte del neonato.
Un test applicato per legge sin dal
2004 nella regione Toscana, dove
su 150.000 bambini screenati sono
stati identificati 81 bambini affet-
ti, uno ogni 1.850. "Nei primi mesi
del 2009 sara obbligatorio anche
per i neonati del Veneto e proba-
bilmente esteso a Friuli Venezia
Giulia e nelle Provincie di Trento
e Bolzano - afferma Cristina Val-

Iniziativa di sensibilizzazione per estendere la prevenzione neonatale promossa da:

Associazione Italiana Studio
Malattie Metaboliche Ereditarie®
onlus

aismme

www.aismme.org

con la collaborazione di:

COMETA SARDEGNA onlus

ASSOCIAZIONE PER LA RICERCA
E LA PREVENZIONE DELLE MALATTIE
METABOLICHE EREDITARIE E RARE

Associazione ltaliana Studio Malattie Metaboliche Ereditarie®onlus

alsmme

lotto, presidente AISMME Onlus
- grazie alla sensibilizzazione di Al-
SMME ed anche allo stimolo di un
decreto governativo che prevede
stanziamenti per l'acquisto delle
necessarie apparecchiature e che
invita le autorita regionali a com-
piere i necessari passi per I'appli-
cazione del test su larga scala”
Dove lo screening & gia attivo i
bambini identificati precocemen-
te hanno una discreta qualita di
vita. Dove invece lo screening al-
largato ancora manca, la malattia
viene diagnosticata quando i dan-
ni neurologici irreversibili sono gia
comparsi. Ed un bambino tardiva-
mente identificato € un bambino
che dovra convivere, oltre che con
la sua patologia, anche con una
grave ed inguaribile disabilita, con
costi altissimi non solo umani, ma
anche sociali, ben superiori al va-
lore dello screening stesso.
“Lemalattie metaboliche ereditarie
sono tra le malattie rare quelle che
necessitano di un immediato ‘soc-
corso’clinico la cui precondizione
il riconoscimento immediato della
patologia - spiega il Presidente di
Cometa Sardegna Dottoressa Lui-
sa Molinas -. Riconoscimento che
puod avvenire attraverso lo scree-
ning fatto alla nascita, un test che
in Italia stenta ancora a decollare.
Negli ultimi mesi, dopo il noto fat-
to accaduto al piccolo Stefano, al
quale era stato negato il farmaco,
ed il rischio di chiusura del labo-
ratorio analisi per queste malattie
al Microcitemico di Cagliari per la
precarieta del personale addetto,
abbiamo fatto pressioni sulle au-
torita regionali competenti affin-
ché assicurassero un rapido avvio

COMETA SARDEGNA onjus

ASSOCIAZIONE PER LA RICERCA
E LA PREVENZIONE DELLE MALATTIE
METABOLICHE EREDITARIE E RARE

del test anche per tutti i nostri 13
mila bambini che ogni anno na-
scono in Sardegna, ma non abbia-
mo ancora ricevuto risposta. Ecco
perché abbiamo deciso di gemel-
larci con AISMME Onlus rendendo
cosi piu efficace la nostra azione di
sensibilizzazione ed informazione
alla cittadinanza sull'importante
tema della prevenzione in epoca
neonatale”.

“In questi ultimi mesi c'&¢ stata
un’accelerazione nella sensibilita
da parte delle Istituzioni di fron-
te a queste patologie - dichiara
Cristina Vallotto presidente AISM-
ME. - Il Parlamento ha approvato
un disegno di legge che prevede
stanziamenti ad hoc ed il SISMME
(Societa Italiana Studio Malattie
Metaboliche Ereditarie) ed il SISN
(Societa Italiana per gli Screening
Neonatali) hanno elaborato le nuo-
ve linee guida nazionali per I'appli-
cazione dello screening allargato.
Siamo convinti che un’adeguata
pressione da parte dell'opinione
pubblica, oltre che dal mondo me-
dico e dell'associazionismo, possa
portare presto una speranza in piu
anche per tutti i nuovi nati in Sar-
degna”.

La campagna si articolera nei pros-
simi giorni negli studi dei Pediatri
di base, negli Ospedali, nelle clini-
che private, nelle televisioni, nei
quotidiani, in tutti i luoghi sensibi-
li al problema.

Maggiori informazioni
si possono trovare sui siti

delle due associazioni
www.aismme.org
www.cometasardegna.altervista.org




La presa in carico riabilitativa
nelle malattie metaboliche

Dott.ssa Anna Bazzana, Dott.ssa Annamaria Salghetti, Dott. Andrea Martinuzzi*

Le Malattie Metaboliche sono pato-
logie ereditarie a trasmissione ge-
netica causate dall'assenza o dalla
carenza di uno dei sistemi intracel-
lulari deputati ad una o piu delle
vie metaboliche essenziali. L'altera-
zione genetica causa l'assenza o la
riduzione di un particolare enzima e
conseguente blocco o ostacolo nel-
la via metabolica implicata e con ac-
cumulo conseguente di metaboliti a
monte del blocco. Le manifestazioni
cliniche sono varie e dipendono sia
dalla via metabolica implicata (pro-
duzione di energia, smaltimento
dei rifiuti cellulari, trasformazione
di substrati), sia dal tipo del meta-
bolita eventualmente accumulato
e dalla sede di accumulo. Tipici se-
gni osservabili sono di ambito mo-
torio (ipotonia muscolare, paralisi,
disturbi del movimento), sensoriale
(ipovisione, sordita), mentale (ritar-
do, disturbi del comportamento, o
viscerale (cuore, fegato, il midollo
osseo, lo scheletro).

Lesordio e la gravita dei sintomi
sono in relazione alla tossicita del
metabolita accumulato e all'entita
del difetto metabolico.

Esistono forme a rapida evoluzione,
principalmente nel neonato, carat-
terizzate da ipotonia, convulsioni,
coma, sviluppo di gravi danni neu-
rologici irreversibili e a lenta pro-
gressione, oppure forme in cui la
sintomatologia puo insorgere in eta
successive con comparsa di ritardo
dello sviluppo neuromotorio (ritar-
do nella deambulazione autonoma
e/o nello sviluppo del linguaggio,
crisi convulsive, coma, rifiuto del-
I'alimentazione, vomito, segni di in-
sufficienza epatica, ipotonia musco-
lare, alterazioni scheletriche, segni
di insufficienza del midollo osseo).
Si conoscono ad oggi piu di 500 tipi
di Malattie Metaboliche Ereditarie;
trale forme pil frequenti ricordiamo
la fenilchetonuria, 'omocistinuria, la
glicogenosi, la galattosemia.

Per il trattamento di molte forme &
fondamentale l'eliminazione dalla
dieta di alcuni alimenti e I'utilizzo di

farmaci e cofattori enzimatici in gra-
do di facilitare la depurazione del-
I'organismo dai prodotti tossici oltre
ad evitare il digiuno prolungato e
lo sforzo muscolare eccessivo. Per
alcune di queste forme sono in uso
da pochi anni trattamenti sostitutivi
con enzimi ricombinanti che mirano
a correggere alla radice il difetto.
Nella maggior parte dei casi pero
non esiste ancora una cura definiti-
va e spesso i trattamenti medici non
sono sufficienti per limitare le con-
seguenze della malattia. La manife-
stazione clinica dei disturbi, come
gia descritto, € molto variegata e gli
organi colpiti sono molteplici: spes-
so i giovani pazienti necessitano di
diverse visite specialistiche, esami
strumentali complessi e lunghe de-
genze in ospedale con la possibilita
di essere eccessivamente medicaliz-
zati. Ne consegue il rischio di perdere
di vista la globalita della persona per
focalizzare I'attenzione solo sui sinto-
mi della malattia. Il clinico specialista
consiglia interventi medici mirati a
un particolare problema e raramente
si sofferma sulle problematiche pil
globali che riguardano la disabilita
che consegue alla malattia.

Il processo riabilitativo

Nell'ambito di queste patologie
dell'eta evolutiva vi & la necessita di
avere una visione d'insieme del sog-
getto, in particolare di identificare
gli ambiti specifici dell'intervento
riabilitativo: & importante definire le
conseguenze delle malattie concen-
trandosi sulle capacita del bambino
piuttosto che sulle funzioni che ha
perduto, cercando di definire le sue
possibilita di partecipazione sociale.
La complessita di bisogni di questi
bimbi richiede un intervento mul-
tidisciplinare e quindi il coinvolgi-
mento di specializzazioni cliniche
diverse che lavorino insieme come
un‘equipe. La centralita dei bisogni
dellindividuo attiene alla responsa-
bilita dell’equipe che lo ha in carico,
al fine di definire I'intervento riabili-
tativo piu appropriato. Lattenzione

non si concentra solo sull'individuo
ma anche sul contesto sociale nel
quale egli si muove.

Il processo riabilitativo richiede per-
tanto una costante attenzione agli
aspetti positivi e alle potenzialita del
bambino e della sua famiglia: si deve
cioé guardare non a quello che non
sa fare ed essere, ma a quello che po-
trebbe fare ed essere nell'ambito del-
la sua area di sviluppo potenziale. In
questo senso va nettamente supera-
to il concetto di un intervento riabili-
tativo malattia-specifico, per puntare
ad un intervento persona-specifico.
La chiave di questo approccio sta
nella descrizione “neutrale” del fun-
zionamento del bambino: una de-
scrizione che parte dalla ricognizio-
ne delle funzioni e strutture integre e
quelle deficitarie, e delle attivita che
la persona riesce ad agire, di quelle
che richiedono assistenza e di quelle
che non sono affatto eseguite. Infine
la descrizione deve completarsi con
la identificazione di quegli elementi
ambientali che fungono da barriera
riducendo il funzionamento della
persona e quelle che invece lo mi-
gliorano giocando da facilitatori. In
questa operazione il riferimento al
modello concettuale della classifi-
cazione internazionale del funzio-
namento delllOMS (ICF) e di grande
utilita, ed allinterno della nostra
Unita Operativa di Riabilitazione di
Alta Specialita per le gravi disabilita
dell'eta evolutiva di Conegliano il suo
aggancio all'operazione di progetta-
zione, pianificazione e verifica del-
l'intervento riabilitativo permette un
approccio globale adattabile a qual-
siasi condizione per quanto rara.

La centralita della persona

E' fondamentale il momento unita-
rio ed unificante del progetto riabi-
litativo “individualizzato’, nel quale il
ruolo centrale della persona indiriz-
za le scelte di obiettivi e percorsi ria-
bilitativi. Ogni aspetto del percorso
riabilitativo - tecnico, operativo, sa-
nitario — e dipendente dalla centrali-
ta della persona nella sua interezza.

Il processo riabilitativo deve essere
organizzato nelle sue diverse com-
ponenti: individuazione dei proble-
mi e delle risorse, definizione degli
obiettivi riabilitativi, delle procedu-
re terapeutiche e degli strumenti di
verifica.

La visione sintetica e condivisa di
obiettivi attendibili e di strategie
praticabili deve dare origine a un
progetto riabilitativo generale che si
declina in programmi articolati dalle
singole componenti dell'equipe.

Il progetto riabilitativo ed il pro-
gramma riabilitativo: I'importan-
za della famiglia
Il progetto riabilitativo, elaborato
dall'equipe multidisciplinare, defi-
nisce esiti ed aspettative che si in-
tendono perseguire, tenendo conto
dei bisogni, delle preferenze, delle
menomazioni, delle abilita residue e
dei fattori ambientali. Il programma
riabilitativo definisce, all'interno del
progetto riabilitativo, i termini tera-
peutici, ovvero gli obiettivi, i tempi,
le modalita e le verifiche degli inter-
venti; individua gli operatori coin-
volti e ne definisce i compiti.
Lo sviluppo ottimale di un bambi-
no con disabilita avviene all'interno
del nucleo familiare. Per favorire la
crescita del bambino & quindi fon-
damentale un approccio di cura
centrato sulla famiglia, che preveda
la prosecuzione delle attivita riabili-
tative anche nei suoi contesti di vita.
>>segue apag. 8
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>> segue da pag. 7
Un trattamento estensivo svolto in

ambito ambulatoriale, oltre a forni-
re le premesse per il miglioramento
della qualita di vita della famiglia, &
infatti essenziale per evocare tutte
le potenzialita adattive dei bambino
e per permettergli di generalizzare
i propri apprendimenti nella vita
quotidiana, momento indispensa-
bile per il successo terapeutico. La
famiglia deve percio essere stimo-
lata e motivata a partecipare attiva-
mente al programma riabilitativo e
a tutte le decisioni inerenti il proces-
so di crescita del figlio. A tale scopo,

ai familiari deve essere garantita
una qualificata informazione sulle
problematiche della patologia del
figlio, sull'organizzazione dei servizi
e sui presupposti delle diverse pro-
poste riabilitative.

Lobiettivo di dare risposte spe-
cifiche, funzionalmente rilevanti,
personalizzate ed efficaci alla di-
sabilita presentata nei bambini e
ragazzi con malattia metabolica e
certamente una sfida per il team
riabilitativo della nostra unita, che
deve di volta in volta adattare scel-
te e percorsi alle peculiarita delle
diverse sindromi. Questo e partico-

larmente vero quando lintervento
riabilitativo (che molto spesso puo
piu correttamente essere definito
“abilitativo”) incrocia complesse esi-
genze mediche in termini di esami
strumentali e analisi, prescrizioni
dietetiche, limitazioni o indicazio-
ni per specifiche attivita, o terapie
continuative. E' in questo frangente
che il prevalere del lavoro di equipe
permette di integrare in un proget-
to coerente i diversi attori e i diversi
interventi evitando settorialismi che
andrebbero a danno del paziente e
della sua famiglia. La possibilita di
dare una risposta globale ai bisogni

Percorsi per facilitare
I'inserimento a scuola
degli alunni con disabilita

Firmata un’Intesa tra Governo, Regioni ed Enti locali

Favorire I'accoglienza, I'inserimento
e l'integrazione a scuola degli alunni
diversamente abili attraverso inter-
venti di sostegno ed assistenza pro-
mossi e coordinati da Governo, Re-
gioni, Aziende Sanitarie, Province,
Comuni, Uffici Scolastici Regionali
e Provinciali, Istituzioni scolastiche
autonome. Questo l'obiettivo del-
I'Intesa firmata lo scorso 20 marzo
tra i rappresentanti del Governo
e degli Enti locali ai sensi dell’art.
8 della legge n. 131 del 5 giugno
2003.

Tra le azioni che tutti i soggetti isti-
tuzionali firmatari del documento si
sono impegnati ad adottare figura
lo sviluppo di percorsi in grado di
accogliere ed accompagnare duran-
te tutto il ciclo scolastico il bambino
diversamente abile e i suoi familiari.
In particolare, ai fini di un corretto
inserimento scolastico dovranno
essere valutati, anche di concerto
con la famiglia, i bisogni educativi
speciali e personali che I'alunno ri-
chiede.

Periodicamente, dovra inoltre esse-
re predisposta, anche con l'ausilio di
un esperto di pedagogia e didattica
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speciale, una Diagnosi Funzionale
(DF), cioé un atto di valutazione di
ingresso e presa in carico del bambi-
no al fine di favorirne la piena inte-
grazione scolastica e sociale. Accan-
to a questo sara redatto dal consiglio
di classe, in collaborazione con gli
operatori dell’Unita Multidisciplina-
re, gli operatori dei servizi sociali e i
genitori, anche uno specifico Piano
Educativo Individualizzato (PEIl) con-
tenente le attivita educative e didat-
tiche programmate, gli interventi di
carattere riabilitiativo e sociale da
adottare, la tipologia e la funziona-
lita delle esigenze complessive di ri-
sorse professionali, tecnologiche, di
supporto all'autonomia scolastica,
di riorganizzazione funzionale degli
ambienti. Tutti obiettivi, questi ulti-
mi, che impegnano, in base all'art. 4
dell'Intesa, in primo luogo le Regio-
ni, gli Enti locali e le istituzioni sco-
lastiche che sulla base delle risorse
annualmente disponibili dovranno
concertare le modalita tecniche per
la gestione e la distribuzione delle
risorse di personale e delle risorse
materiali utili all'integrazione del-
I'alunno diversamente abile.

funzionali, offrendo valutazioni e
percorsi riabilitativi in tutti gli ambiti
in un programma coerente e armo-
nico, rappresenta un primo punto
di forza, che si deve innestare e col-
legare fortemente con la gestione
specialistica medica in un rispetto
reciproco dei ruoli nell'ottica di una
ottimizzazione del risultato perché
la persona raggiunga il miglior livel-
lo di funzionamento possibile.

* Unita Gravi Disabilita Eta Evolutiva,
IRCCS “Medea” La Nostra Famiglia,
Polo Regionale di Conegliano-Pieve
di Soligo (TV)

Una nuova tecnica per
rigenerare cellule epatiche

Nuove speranze per il fegato arri-
vano dai ricercatori dell’'universita
di Pittsburgh che hanno messo a
punto una tecnica con cui & possi-
bile rigenerare tessuto epatico in un
luogo diverso dal fegato. La tecnica,
presentata a Roma nel corso di un
convegno promosso dall’lstituto
Rimed (Ricerca Mediterranea) da
Eric Lagasse esperto di medicina
rigenerativa, e sperimentata per ora
nell'animale, consiste nell'iniettare
nell'addome cellule epatiche; que-
ste si aggregano nei linfonodi che
si trovano nelle vicinanze del fegato
e crescono fino a poter raggiungere
dimensioni sufficienti da sostituire
la funzione metabolica dell'organo.
Le cellule del fegato, ha spiegato
Lagasse, riescono ad invadere i lin-
fonodi in un processo che assomi-
glia molto alle metastasi del tumore
ma senza per fortuna avere le stesse
caratteristiche maligne e gli espe-
rimenti fino ad ora riprodotti in la-
boratorio hanno dimostrato che &
possibile far ricrescere tessuto epa-
tico fuori del fegato ristabilendo la
funzione dell'organo malato. | linfo-
nodi dunque potrebbero diventare
la sede del trapianto di cellule epa-
tiche e svolgere la funzione di una
vera e propria fabbrica di salvatag-
gio di tessuto nuovo ed efficiente.

«La tecnica - commenta Bruno Gri-
delli, direttore del centro trapianti di
Palermo e vicepresidente del Rimed
- se si dimostrera efficace anche nel-
I'uomo, potrebbe avere una ricadu-
ta in tempi relativamente brevi ed
essere utilizzata soprattutto per sal-
vare bambini affetti da malattie me-
taboliche in attesa di un organo da
trapiantare. Ma il metodo potrebbe
essere utilizzato anche nelle malat-
tie epatiche croniche dell’adulto per
pazienti che hanno un rischio trop-
po elevato per il trapianto».

Ma la ricerca verso strade alterna-
tive ai trapianti come quella della
crescita di tessuti in strutture lonta-
ne dall'organo non é la sola a dare
prospettive nel settore dei trapianti.
Alla conferenza Rimed si & parlato
anche di come avvicinare i misteri
dei geni che governano la com-
patibilita di organo, attraverso lo
studio delle specificita biologiche
che provocano il rigetto. E c'¢ chi
come lI'immunologo Fadi Lakkis sta
scoprendo come in natura esistano
processi genetici che permettono il
riconoscimento e dunque la fusione
o l'intolleranza e dunque il rigetto
di organismi (hydractinia) vicini alle
meduse.

(Da Il Messaggero.it del 4.11.2008)




MALATTIE RARE
Unificati in Senato i 7 ddl presentati in Parlamento

Il testo in esame nelle commissioni di Camera e Senato

Con la presentazione del proget-
to di Legge n.1646 presentato il
12 settembre scorso alla Camera
dall’Onorevole Mariella Bocciardo,
salgono a sette le iniziative legisla-
tive sulle malattie rare, farmaci e
ricerca, all'esame dei due rami del
parlamento. Mentre alla Camera
I'iter legislativo & appena iniziato
al Senato il percorso di valutazio-
ne presso la Commissione Igiene
e Sanita & giunto in primo luogo
all’'unificazione dei sei disegni di
legge in esame sulla base del testo
del disegno dilegge n.52 (Senatore
Tomassini) ed in secondo luogo alla
presentazione degli emendamenti
agli articoli.

Alla vigilia delle votazioni sugli
emendamenti, UNIAMO FIMR
Onlus, la Federazione Italiana

Malattie Rare, ha presentato alla
Commissione una serie di note e
riflessioni finalizzate a rendere il
DDL piu possibile aderente alle
vere esigenze ed aspettative dei
malati e delle loro famiglie. “I ma-
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lati rari italiani hanno bisogno di
una norma che dia maggiore orga-
nizzazione e piu certezze di diritto
all'intervento sanitario di quanto
nel desse il DM 279 dell'ormai lon-
tano 2001 - ha spiegato la Presi-
dentessa, Renza Barbon Galluppi

La revisione delle norme sulle
malattie rare, in particolare sulla
loro prevenzione e cura. E’' que-
sto uno dei temi trattati dalla
Commissione Igiene del Parla-
mento nel corso della prima set-
timana di novembre. Tra i punti
all'ordine del giorno, la messa a
punto del ddl 52 e delle nume-
rose leggi collegate, I'estensione
di indagini diagnostiche neo-
natali obbligatorie e l'adozione
di misure dirette a disciplinare
ed incentivare la produzione di
farmaci orfani per fronteggiare
questo tipo di patologie.

-~ L o

Tomassini: “incentivare la ricerca
e l'accesso alle terapie”

“Sulle malattie rare deve nascere
un sistema paese che crei sinergia
tra le necessita dei pazienti, le pro-
prie capacita scientifiche e il con-
testo delle imprese innovative che
operano nel settore della salute”.
Lo ha affermato Antonio Tomassi-
ni, Pdl, presidente della commis-
sione Igiene e sanita del Senato,
nel corso di un convegno sulle
malattie rare e farmaci orfani, pro-
mosso da Sanita News con I'lss.

“Nel 2005 - sottolinea Tomassini
—avevamo gia licenziato dalla com-
missione Sanita un disegno dilegge
pronto per essere votato in aula al

Senato, sugli‘Incentivi alla ricerca e
accesso alle terapie nel settore del-
le malattie rare’ Sarebbe stato un
obbligo morale portarlo a termine
nella legislatura successiva. Basta-
va conoscere il ‘repechage; con il
quale si portano al voto d'aula i ddl
di basilare interesse per i cittadini,
e pertanto trasversali sul piano po-
litico”. Purtroppo, conclude l'espo-
nente Pdl, “non e’ stato fatto, noi ci
siamo affrettati a riproporlo, ora & il
ddl n. 52 e impieghero tutte le mie
forze per finire l'iter parlamentare
in tempi brevi".
(DIRE-notiziarioSanita’)

- Su questo punto il progetto di
legge presentato alla Camera € un
ottimo modello. Tuttavia, nel testo
presentato emergono alcune criti-
cita. In generale, troviamo il DDL
n.52 sbilanciato sugli aspetti della
ricerca farmacologica degli incen-

UNIAMO

FEOERAZIONG |TAL LANA
MALATTIE RARg
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tivi per l'industria, degli organismi
regolatori, in particolare il Comita-
to Nazionale per le malattie rare, e
di gestione dei fondi. Sullo sfondo
appaiono alcune indicazioni sul-
I'aspetto sociale e poco o niente
sull’aspetto assistenziale”.

Raggiunto l'accordo sui LEA

Governo e Regioni hanno raggiunto un’intesa
sui nuovi livelli essenziali di assistenza

Entrano tra le prestazioni a carico
del Servizio sanitario nazionale il
vaccino anti-Hpv per la prevenzio-
ne del tumore alla cervice uterina
eil partoindolore, e si allunga con-
temporaneamente l'elenco delle
malattie rare. Vengono escluse,
invece, 54 prestazioni considera-
te obsolete, altre 94 entrano a far
parte dell’elenco ad alto rischio di
inappropriatezza, mentre ulteriori
13 vengono previste solo per al-
cuni casi specifici. A rendere nota
l'intesa e il sottosegretario alla
Salute Ferruccio Fazio, che ha in-
contrato le Regioni ieri nella sede
del ministero in Lungotevere Ripa.
L'accordo, tuttavia, viene definito
dal sottosegretario “un‘intesa di
massima’; raggiunta con la “mag-
gioranza delle Regioni’, ma con
“il distinguo della Lombardia’, che
non sembra pienamente convinta
dell'accordo con I'Esecutivo.

Il costo complessivo dei nuovi Lea
dovrebbe combaciare perfetta-
mente con il Fondo sanitario nazio-
nale, che perl'anno ormaialle porte
ammonta a 102 miliardi di euro. Un
risultato che verra raggiunto anche
con una ‘sforbiciata’ ai posti letto,
gia scritta nella manovra trienna-
le varata dall’Esecutivo (dl 112) e
ribadita nellintesa raggiunta con
le Regioni. Il taglio complessivo
potrebbe superare le 25 mila unita,
se l'indice dei posti letto dovesse
passare dall’attuale 4,5 ogni mille
abitanti a 4 per mille.

Quel che é certo e che i posti let-

to dovranno scendere di numero,
perdendo almeno qualche cente-
simo di punto percentuale rispet-
to ai parametri attuali (si calcola
5-7 mila posti letto in meno ogni
volta che si riduce di 0,1 l'indice
ogni mille abitanti).

Tornando all'accordo sulle pre-
stazioni raggiunto, il nuovo no-
menclatore tariffario delle protesi
e degli ausili - fermo al ‘99 - “deve
ancora essere definito’, conferma
Fazio. Mentre per quanto riguarda
le 54 prestazioni uscite di scena,
tra queste contiamo l'angioscopia
percutanea, il test della secretina,
la flebografia renale, la risonanza
magnetica mammaria mono e bi-
laterale. Tra le 94 ad alto rischio di
inappropriatezza, invece, rientrano
tac e radiografie, ma anche l'esame
della colesterolemia. Per queste, le
Regioni dovranno prevedere speci-
fici programmi per far si che venga-
no eseguite solo quandoil cittadino
ne ha reale bisogno. Ovviamente la
strada appare piu in salita per quel-
le Regioni che, su questo fronte,
hanno fatto ben poco, mentre chi
ha gia battuto la strada dell'appro-
priatezza avra vita piu facile. Ma
proprio su questo punto si solleva
il malcontento della Lombardia,
stando a quanto riferito dal sotto-
segretario. “Secondo la Lombardia
- spiega Fazio a margine dell'incon-
tro - alcune Regioni finirebbero per
esserne penalizzate”.

(da vitadidonna.it del 23.10.2008)
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SARDEGNA Quando un farmaco

fa la differenza tra la vita e la morte

Stefano nasce a Cagliari il 18 no-
vembre 2005 con parto cesareo alla
35° settimana da madre diabetica.
Si tratta di un parto controllato, che
avviene senza particolari problemi
in anticipo per evitare che il bam-
bino aumenti troppo di peso (3,280
chili alla nascita).

Appena nato viene ricoverato in
patologia pediatrica neonatale per
normali problemi respiratori con-
seguenti alla nascita anticipata. Il
bambino rimane ricoverato per circa
un mese. Dopo un periodo iniziale
in cui riceveva il latte per sonda, ini-
zia a succhiare autonomamente e,
poco prima di Natale, viene dimes-
so. Sembra tutto normale: il bambi-
no mangia, dorme ed ¢ tranquillo.
Dopo circa dieci giorni i genitori
notano che Stefano presenta un
leggero pallore e sembra sempre
un po’ spossato. Verso le 4 del mat-
tino del 5 gennaio 2006, i genitori si
accorgono che il bambino respira a
fatica, presenta un consistente pal-
lore e perde conoscenza. Il pediatra
gli pratica immediatamente due
aerosol e scorta il piccolo al pronto
soccorso da dove passa direttamen-
te in terapia intensiva alla patologia
pediatrica neonatale. Gli viene dia-
gnosticata una bronchiolite e viene
intubato. E’ questo l'inizio di un cal-
vario. | sintomi comunque non sono
solo quelli tipici della bronchiolite.
Il bambino risulta anche anemico
e per salvarlo gli vengono praticate
delle trasfusioni. Nel frattempo si
intensificano i prelievi di sangue e i
controlli. La sua vita rimarra appesa
ad un filo per circa 15 giorni. Nella
seconda meta di gennaio arriva la
diagnosi: malattia metabolica rara.
Il suo metabolismo non sintetizza
la vitamina B12. Si chiama acidemia
metilmalonico con omocistinuria:
40 casi accertati nel mondo.

La cura non sempre viene recepita
dai malati. Stefano la recepisce, per
quanto pesante essa sia. Una dolo-
rosa iniezione giornaliera di transco-
balamina (vitamina OH B12) e varie
medicine dal sapore orribile oltre ad
una dieta vegetariana che esclude
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completamente la carne e il pesce
(per lui & praticamente un veleno
che gli puo intaccare il sistema ner-
voso centrale) lo dovranno accom-
pagnare per tutta la vita.

Dopo circa un mese e mezzo di
ospedale, Stefano viene dimesso e
inizia la sua riabilitazione.

Il bambino ha subito vari danni
dalla malattia. Presenta un ritardo,
necessita degli occhiali, ha bisogno
di scarpe correttive, stenta inizial-
mente a camminare, ma migliora
continuamente con la cura e la tera-
pia giornaliera sia a casa che in un
centro specializzato. | genitori nel
frattempo si documentano per non
lasciare niente di intentato e lo iscri-
vono a Cometa Sardegna per avere
consigli e dare una mano a chi si tro-
va a combattere contro una malattia
genetica rara

Le giornate sono occupate a repe-
rire i farmaci in giro nelle varie sedi
Asl del Cagliaritano, a prenotare
esami e visite di controllo (c’& solo
uno specialista in tutta la ASL per le
malattie metaboliche), a rinnovare
permessi vari da rinnovare ulterior-
mente dopo qualche mese come
se la malattia potesse sparire da un
momento all‘altro.

A giugno di quest’anno i genitori
scoprono che il laboratorio per il
metabolismo dell'ospedale Micro-
citemico di Cagliari, grazie al quale
gli & stata diagnosticata la malattia e
che garantisce il servizio delle analisi
periodiche e neonatali cessera il suo
servizio a fine mese. | prelievi ver-
ranno inviati ad un laboratorio del
continente. La preoccupazione cre-
sce pensando al dicembre dell'anno
precedente quando Stefano venne
ricoverato e sottoposto a continui
prelievi di monitoraggio della ma-
lattia aggravata dalla gastroenterite
che lo portava rifiutare il cibo facen-
dolo consistentemente dimagrire.
“Come genitori esprimiamo il no-
stro disagio per questa situazione
e rivolgiamo la nostra preoccupa-
zione verso quei neonati che, af-
fetti da identiche malattie, saranno
irrimediabilmente danneggiati da

ritardi nella diagnosi per carenze e
disservizi sanitari — hanno dichiara-
to Silvio e Maria. i genitori di Stefa-
no - Ci dispiace profondamente e ci
chiediamo se la vita e la salute dei
nostri bambini possano essere ro-
vinate dalla malattia o perse per ri-

sparmiare qualche euro nel bilancio
regionale”.

Un appello accorato che Silvio e
Maria hanno rivolto, lo scorso 17
giugno, alla Regione e per cono-
scenza al Ministero della Salute. Nel
frattempo, i genitori di Stefano ven-

Ospedale Microcitemico

di Cagliari

Bloccate le analisi altamente specializzate

Dallo scorso mese di giugno il
laboratorio dell'Ospedale Micro-
citemico di Cagliari non esegue
piu analisi altamente specializza-
te, come i controlli per le malattie
metaboliche ereditarie e per le ma-
lattie rare. Tutti i prelievi vengono
inviati ad un laboratorio del Conti-
nente con un notevole aggravio di
costi e soprattutto di tempi. Tempi
che, nel caso di neonati affetti da
malattie metaboliche ereditarie o
malattie rare, possono essere de-
terminanti per l'efficacia delle cure
e per la stessa sopravvivenza dei
piccoli pazienti.“Nelle malattie del
gruppo dei disturbi del metaboli-
smo degli aminoacidi - ha dichia-
rato Enzo Molinas, responsabile

dell’Associazione Cometa Sarde-
gna - & necessario intervenire rapi-
damente nel momento della crisi
acuta. Sarebbe come immaginare
che, per un bimbo diabetico in
crisi di scompenso acuto, sia ne-
cessario inviare il prelievo per la
glicemia in un laboratorio della
Penisola per poi decidere quanta
insulina somministrare. La soluzio-
ne va trovata in Sardegna”
Nonostante [l'interessamento di
stampa, televisioni, istituzioni e
politici, la situazione non si & anco-
ra sbloccata e le migliaia di appelli
lanciati per sensibilizzare l'opinio-
ne pubblica e le istituzioni regio-
nali non hanno ricevuto risposte
concrete.
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gono informati che il farmaco che
tiene in vita il loro piccolo Stefano
e stato tolto dalla produzione. Inizia
una corsa contro il tempo. | genitori
lanciano un appello via rete. Stam-
pa, televisioni, istituzioni, politici si
interessano al caso di Stefano. Dopo
il clamore e tutti gli appelli si fa viva
anche la Regione Sardegna. Grazie
ad amici e conoscenti si mobilita la
gente comune, che si mette alla ri-
cerca di qualche confezione alterna-
tiva o di OH B12 ancora disponibile
nelle farmacie italiane, svizzere, del
Vaticano, dell'Europa e addirittu-
ra dellAmerica trovandone qual-
che confezione. Risponde anche la

multinazionale Pfizer produttrice
del farmaco fino a marzo 2008 che
accoglie l'appello direttamente dai
genitori e cede gratuitamente at-
traverso passaggio via Ospedale,
il farmaco salvavita per Stefano e
Giuseppe (un altro bambino con la
stessa malattia nato in Sardegna 10
mesi dopo Stefano) fino a ottobre
per quando garantisce (e mantie-
ne) la ripresa della produzione. Si
interessano al caso in Parlamento e
vengono fatte due interpellanze in
Consiglio Regionale.

Nel frattempo al laboratorio del Mi-
crocitemico siamo tornati indietro
di 17 anni, a quando il servizio di

screening non esisteva.
Oggi continuano a giungere atte-
stati di solidarieta ed interesse per
queste problematiche da parte di
numerose persone e di politici locali
(sia di maggioranza che opposizio-
ne al governo regionale) ma conti-
nuano a scontrarsi con l'indifferenza
dell’Assessorato regionale. “Per ora
si puo dire che c’e stata poca tempe-
stivita - commenta il padre di Stefa-
no, Silvio Pedditzi - poca sensibilita
e tante giustificazioni burocratiche
che in altre regioni non vengono ti-
rate fuori. Intanto il tempo passa”.
Giuliana Valerio
Ufficio stampa AISMME ONLUS

CONVEGNI E CONGRESSI

Uno degli obiettivi principali dell'associazione € la sensibilizzazione di Medici, Pediatri, Neonatologi e Tecnici di Laboratorio, per sollecitare una maggior presa
di coscienza dell'importanza dell'estensione della prevenzione neonatale mediante I'applicazione dello “screening neonatale metabolico allargato” e, piu in
generale, per diffondere una maggior cultura delle Malattie Metaboliche Genetiche.
In questo contesto si colloca la partecipazione di AISMME Onlus ad alcuni tra i piu importanti convegni e congressi medici che si svolgono in Italia con stand

informativi, cartellonistica, depliant inseriti nelle cartelline dei congressisti. Questi i congressi a cui abbiamo partecipato:

22.11.2008

Milano

HumanKinesis

Diagnosi Palpatoria Integrata

13-15.11.2008

Napoli

XXXIV Congresso Nazionale
della Societa Italiana

di Neurologia Pediatrica

12-14.11.2008
Milano
DAM 11 2008

8-9.11.2008

Milano

La patologia respiratoria
nel bambino

Approccio convenzionale
e omeopatia

28-30.10.2008
Palermo

Congresso Congiunto
SISMME-SISN-SIMGePeD

25.10.2008
Ancona
Cambiano le malattie o i bambini?

25.10.2008

Ottaviano

Giornate Pediatriche Vesuviane:
Novita in Gastroenterologia
Pediatrica

15-18.10.2008

Genova

64°Congresso S.I.P.

Societa Italiana di Pediatria

1-4.10.2008

Matera

37°Congresso Nazionale
della Societa Italiana

di Cardiologia Pediatrica

26-27.09.2008

Verona

Congresso Pediatrico Internazionale.
Nutrition and Metabolism

in Children: The Ages

of Childhood Obesity

26-27.09.2008

Perugia

Le Nuove Giornate Perugine
di Pediatria

25-27.09.2008

Novara

Neonati, adottati, immigrati:
ibambini di oggi per I'ltalia
di domani

25-27.09.2008

Bologna

Focus 2008

Nuove tendenze in diagnostica
e terapia pediatrica

19.09.2008

Roma

Il deficit di GH dal bambino
all’adulto

13-17.07.2008
Salerno

Pari e Dispari
Lofficina del Pediatra

07-11.07.2008

Ostuni (BR)

Alimentazione e nutrizione
in eta evolutiva

Ve Corso di Aggiornamento
per Pediatri di Libera Scelta

25-28.06.2008
Campofelice di R. (PA)
Giornate nissene di pediatria
IV° Congresso nazionale

23-25.06.2008

Campofelice di R. (PA)

Confronti in neonatologi, pediatria,
nutrizione

13.06.2008

Nocera Inferiore (SA)

Screening Metabolico Allargato:
1° progetto pilota in Campania

www.aismme.org
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11 gennaio

La Commissione Europea approva il
farmaco Elaprase per il trattamento
a lungo termine della Sindrome di
Hunter

21 Marzo

Piacenza - Riconoscimento dell’'uni-
ta operativa complessa di Pediatria
e Neonatologia come centro di ri-
ferimento per la diagnosi, terapia e
follow up delle malattie metaboli-
che congenite.

26 Marzo
Israele - Nuovi orizzonti nella crea-
zione di enzimi sintetici

8 Aprile

Washington (USA) —Richiesta appro-
vazione di una legge per applicare a
tutti gli stati lo screening neonatale
metabolico allargato alla nascita

11 Aprile

Malattie Rare - Turco: pronto il
DPCM sui nuovi LEA. Altre 109 ma-
lattie comprese nell'esenzione tic-
ket

11 Aprile

“Uniamo” chiede al nuovo Governo
I'applicazione delle leggi vigenti ma
disattese.

21 Aprile
Sanita: screening neonatali e altre
109 malattie rare in nuovi Lea

www.aismme.org

6 Maggio
Regione Sardegna riorganizza rete
regionale malattie rare

13 Maggio

Washington (USA) - Speranze su te-
rapia genica per trattamento della
NCL Ceroidolipofuscinosi.

13 Maggio
Si celebra il 17 e 18 maggio il MPS
Life Day:

29 Maggio

Fabrazyme® (agalsidasi beta), il far-
maco Genzyme per il trattamento
della malattia di Fabry ottiene dal-
'EMEA I'approvazione completa

30 Maggio
Molise - Malattie rare, via libera alla
legge regionale

31 Maggio

E morto Lorenzo Odone: per salvar-
lo i genitori inventarono «l'olio di
Lorenzo»

1 Giugno

Un test prezioso per tutti i neonati
in ogni Regione - Appello di Aism-
me Onlus al Ministro della Salute

4 Giugno

Rochester NY - Da una iniezione di
staminali speranze contro malattie
metaboliche neurologiche

4 Giugno
Nocera Inferiore (SA): all'Ospedale
screening metabolico allargato sul-
le malattie metaboliche ereditarie
nei bambini

20 Giugno

Cagliari — Microcitemico: Tecnico
precario, esami sospesi. “Paura per
nostro figlio di 2 anni”. Fuori produ-
zione il farmaco salvavita

27 Giugno

Malattie rare: Sip, problema 2 volte
pediatrico, ma bimbi penalizzati in
cure

29 Giugno

Padova: Unita operativa di malattie
metaboliche. «Reparto debole e ab-
bandonato»

30 Giugno

Gerusalemme (Israele) : Nuovo con-
cetto di trattamento delle malattie
mitocondriali utilizzando la terapia
enzimatica sostitutiva

1 Luglio

Malattie metaboliche ereditarie: va
allargato lo screening neonatale
- Nuovo appello da AISMME Onlus.

1 Luglio

Norvegia - Identificato un vettore
come agente terapeutico per il trat-
tamento della PKU

3 Luglio

Cagliari - Impegno della Giunta per
risolvere i problemi del Microcite-
mico

3 Luglio

Sanita. Il Ministro Sacconi:“l Lea non
esistono, per la Corte dei Conti non
c'é copertura”

7 Luglio
Kansas (USA) — Al via lo screening
neonatale metabolico allargato

10 Luglio
Mitocon chiede un registro dei ma-
lati mitocondriali

15 Luglio

Politica sanitaria — Associazioni: Che
fine hanno fatto i nuovi LEA? | LEA
saranno ridiscussi o no?

24 Luglio
Revocati i nuovi LEA per mancata
copertura finanziaria

08 Agosto

Boston (USA) - Nuova strada per le
cure: Ricreate staminali di 10 ma-
lattie

3 Settembre

Miami (Florida-USA) - Nuove spe-
ranze per il trattamento di malattie
neuromuscolari mitocondriali

9 Settembre
Sanita. Fazio: pronte bozze nuovi
Lea e norme anti-attesa

10 Settembre

Uniamo FIMR lancia il “Dado Magi-
co’, 4 incontri per risolvere i proble-
mi connessi alle Malattie Rare

11 Settembre

AISMME - Via libera allo screening
metabolico nel Veneto: é la secon-
da Regione in Italia dopo la Toscana

30 Settembre
Mucopolisaccaridosi: nuove terapie
all'orizzonte

3 Ottobre

In Gazzetta Ufficiale l'individuazio-
ne dei Centri interregionali per le
malattie rare a bassa prevalenza

8 Ottobre
Malattie Rare. Da associazioni ap-
pello per piano nazionale

15 Ottobre

Istituto Telethon Dulbecco - Sco-
perto un meccanismo di accesso al
DNA che potrebbe rivelarsi impor-
tante nella strategia di cura di diver-
se malattie genetiche

25 Ottobre

Londra - Pronto per la vendita un
nuovo test low- cost sull'embrione
scovera 15 mila difetti genetici

Gli articoli completi delle notizie si possono trovare nel sito di AISMME all'indirizzo: www.aismme.org alla pag NEWS
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Nell'ambito della Iniziativa nazionale di
sensibilizzazione ed informazione per lo “screening
neonatale metabolico allargato” I'Ass. Culturale
Rosso Porpora, con cui AISMME Onlus é gemellata,
ha riempito i Teatri del triveneto con varie
rappresentazioni del musical “Romeo e Giulietta” di
W. Shakespeare. Sono state toccate le citta di Fosso,
Mestre, Spinea, Marcon , Marghera e Jesolo, Prov.
Venezia. Cervarese S. Croce (PD). Un ringraziamento
particolare a tutto il gruppo per la disponibilita e per
il grande successo ottenuto.

Lo Lo atich wom Lo confit..

Arkoneks Bghess - datims b Frimi -
e

In Piazza della Bollente ad Acqui Terme (AL) si é tenuto
il Concerto di beneficenza Musiche dal Mondo a favore
dell’A.L.SM.M.E Onlus, con artisti tra i quali Antonella
Ruggero, Antonio De Palma, Enrique Balbontin, Big Fat
Mama ed altri. Conduttori della serata Loredana Miele
ed Alex Notari. Un ringraziamento particolare a Liguria
Musica per l'organizzazione e la sensibilita.
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Ledizione 2008 (aprile-luglio) ha visto AISMME
Onlus partecipe con la sensibilizzazione ed
informazione a Citta in Fiaba 2008. Il Festival
delle fiabe e dei racconti fantastici é il bellissimo
appuntamento culturale itinerante dedicato ai
bambini e ragazzi di 0-14 anni che per tre mesi
ha trasformato Padova e una ventina di comuni

della Provincia in paesi magici. Un ringraziamento

particolare all’Accademia Filarmonica di
Camposampiero e Campodarsersego e
all’Associazione Deleyja.

Un momento della nostra partecipazione a Civitas,
il salone della solidarieta in Fiera a Padova, dove
le associazioni presentano e propongono i loro

prodotti, i servizi, le esperienze, i progetti.

A Montegrotto Terme (PD) nel corso della tradizionale
Festa del Pescatore - Laghetti di S. Antonio — AISMME
era presente con un tavolo informativo e materiale di
promozionale. Il ricavato della manifestazione é stato
devoluto parzialmente ad AISMME Onlus a sostegno
dei progetti. Un ringraziamento particolare a Pierino
Baccarin e al Presidente della Pro Loco Piero Boaretto per

la dedizione e la disponibilita.

Dalla redazione

La redazione di AISMME NEWS e disponibile per quanti desiderassero far conoscere la loro storia e la loro esperienza nell’'ambito delle Malattie Metaboliche
Ereditarie che potrebbe essere di esempio o di aiuto ad altre famiglie o persone.
Ci scusiamo sin d'ora per le eventuali inesattezze contenute in questa pubblicazione. Saremo lieti di riprendere I'argomento e pubblicare le eventuali
modifiche o correzioni nella prossima pubblicazione.
Ringraziamo vivamente i Medici che hanno dato il loro supporto, determinante per poter dare una corretta informazione nell’ambito della
prevenzione, diagnosi e trattamento delle Malattie Metaboliche Ereditarie.
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SOS: appelli dalle famiglie

Molte volte la rarita della malattia
non consente di trovare facilmente
qualcun altro con lo stesso proble-
ma. Lassociazione mette a dispo-
sizione questo spazio per lanciare
degli appelli per contatti con altre
famiglie con il medesimo problema.
Per informazioni scrivere a
info@aismme.org

Sono la mamma di due bambini
affetti da “intolleranza al fruttosio”
(fruttosemia) e vorrei mettermi in
contatto con altre famiglie che ab-
biano figli con la stessa malattia per
scambio diinformazioni ed esperien-
ze. Prego scrivere a
ramon.ceroni@tele2.it

Sono la mamma di una bimba di 5
anni affetta da Gamma Idrossibutir-
rico aciduria (Semialdeide Succinico
deidrogenasi) e vorrei conoscere
altre famiglie con figlio affetto dalla
stessa patologia. prego scrivere in
associazione
info@aismme.org

Mi chiamo Pamela ed ho 25anni.
Sono affetta dalla nascita da una

IL 5 PER MILLE AD AISMME

Nella prossima dichiarazione dei redditi sara
possibile devolvere il 5 per mille a sostegno

patologia denominata “formimino
glutammato aciduria” Ovviamente
€ rarissima, ma se c'e qualcuno che
e nella mia stessa situazione sarei
contenta di scambiare quattro chiac-
chiere e confrontarci. Sarebbe bello e
confortante. Il mio indirizzo &
pamela.mosca@libero.it

Sono Alessandro, ho 56 anni e otto
anni fa mi é stata diagnosticata il
deficit di beta-enolasi (deficit di fo-
sfopiruvato idratasi), una miopatia
metabolica. Vorrei mettermi in con-
tatto con altre persone che hanno il
mio stesso problema per scambio di
informazioni ed esperienze.

Prego scrivere a
fralessandro@alice.it

Sono il papa di una bambina di 2
anni affetta da metilmalonica acidu-
ria con omocistinuria. Gradirei co-
noscere dei genitori o ammalati con
questa patologia per uno scambio di
informazioni. Prego scrivete a
maurizio.durizzi@alice.it

Mi chiamo Paolo e ho 39 anni. Vor-
rei chiedere se qualcuno soffre di

questo disturbo per scambiare due
chiacchiere, conoscere i sintomi di
questa patologie, ecc. Il disturbo e
deficit di carnitina palmitoil-trasfera-
si 2. Prego scrivere a
kocis2005@hotmail.it

Mi chiamo Maria e sono la mam-
ma di un bimbo di 10 anni affetto
da “scad” (short-chain acyl-CoA
dehydrogenase) malattia metaboli-
ca rarissima. Vorrei avere contatti con
famiglie che vivono lo stesso proble-
ma, per avere confronti.

Prego scrivete a
calicali@alice.it.

AIUTACI AD AIUTARE

Se invece vuoi sostenere direttamente i

delle associazioni e degli enti no profit e di ricer-

ca scientifica.

Il 5 per mille non sostituisce I'8 per mille e non

progetti dell’associazione puoi versare
un tuo contributo libero su:

- sul Conto Corrente Postale N° 68.59.58.34

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.

prestampato che trovi allegato al giornale

- sul Conto Corrente Bancario
BANCA ETICA

EiBsncaktica

IBAN:IT 93 X 05018 12101 00 00 00 121810

Anche I'AISMME é fra le realta che possono be-

neficiarie della quota del 5 per mille sulla dichia-

razione dei redditi.

Se vuoi sostenere le nostre attivita bastano due

gesti:

m Indicare il codice fiscale:

92181040285

www.aismme.org

specificando la causale: contributo.

| contributi liberali da te versati sono fiscal-

mente detraibili come stabilito e nei limiti

di legge. L'associazione rilascera la relativa
ricevuta e la tessera di aderente.

|0 ADERISCO
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m Firmare il riquadro dedicato alle Organiz- ,_“\\;,mme
zazioni Non Lucrative (Onlus)

Associazione Internazionale
Cavalieri della Cristianita
e della Pace
Insieme contro la denutrizione
infantile
178 milioni di bambini sotto i
cinque anni soffrono di malnutri-
zione. Un dato allarmante, pari al
32% dei bambini di questa eta, che
affligge soprattutto una ventina di
Paesi: Nigeria, Repubblica Demo-
cratica del Congo, Kenya, Etiopia,
Sud Africa, Madagascar, Uganda,
Sudan, Egitto, Tanzania, Yemen,
Afghanistan, Bangladesh, India,
Myanmar, Nepal, Pakistan, Viet-
nam, Indonesia, Filippine. LAsso-
ciazione Cavalieri della Cristianita
e della Pace, che ha sede a Padova
(tel. 049.657742; fax 049.8761939)
raccoglie fondi per aiutare questi
bambini nei loro Paesi d'origine.
Chi volesse aiutare l'associazione
puo fare un versamento nel Conto
Corrente Postale “Banco Posta Pa-
dova Centro” IBAN: IT 13 Q 07601
12100 000085784767, intestato a:
Associazione Internazionale dei Ca-
valieri della Cristianita e della Pace.
Per informazioni:
www.cavalieridellacristianitaedel-
lapace.com

Dr.ssa Vicenzina Basciu

Resp. Aiuti Umanitari

Sono il papa di una bellissima
bambina di tre anni che si chia-
ma Arianna e che é nata affetta
da fenilchetonuria. La malattia le
e stata diagnosticata alla nascita
e subito curata cosi da non ave-
re conseguenze. Adesso ho una
bambina stupenda, vivace, intelli-
gente forse anche troppo sveglia
per la sua eta. Ringrazio I'equipe
del Prof. Correra che opera nel-
I'Ospedale S.S. Annunziata di Na-
poli e che, assieme alla Dott.ssa
Carbone, ha operato un miracolo
sulla mia bimba. Sono persone
stupende, cosi come tutti i medici
e quelli che collaborano con loro.

Il Papa di Arianna
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Il sito internet di Aismme
ha un nuovo look

Da qualche giorno & on-line il
nuovo sito di AISMME Onlus, im-
portante strumento per fornire
informazioni alle famiglie dei pa-
zienti e a quanti cercano notizie
sulle malattie metaboliche eredi-
tarie.

Abbiamo cercato di renderlo piu
funzionale e consono alla quan-
tita di visitatori che ogni giorno

sostano nel nostro sito alla ricerca
di news.

Dal sito si puo ricavare il numero
verde 800.910.206 gratuito per
mettersi in contatto con il Centro
aiuto/ascolto.

Il numero verde e attivo dal lune-
di al venerdi dalle ore 10.00 alle
ore 17.00 da rete fissa da tutto il
territorio nazionale.

Metaboliche Ereditare
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Malattie
Metaboliche
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Le vostre storie

“Lavita e undono”
Un’associazione che lotta contro I’'Acidemia Propionica

Le attivita dell’Associazione “La vita
€ un dono” Onlus hanno avuto ini-
zio subito dopo la data della costi-
tuzione, il 10 dicembre 2007, e si
distinguono in attivita di sensibiliz-
zazione, pubblicitarie e per raccolta
fondi.

Sono stati realizzati un sito internet
(www.lavitaeundono.org) e un de-
pliant illustrativo.

Gli incontri di sensibilizzazione
presso la Scuola media di Eupilio,
per ricordare Davide e presentare
I'Associazione, hanno avuto un “mo-
mento forte” il 21.12.2007, giorno
della consegna, a nome del Ministro
della Pubblica Istruzione Fioroni, del
Diploma di Licenza Media a Davide
Carbone a.m.

Le attivita per la raccolta fondi fino-
ra sono state:

- Realizzazione di biglietti natalizi
solidali

- Organizzazione del 1° Trofeo Da-
vide Carbone-Sci di Fondo svolto a
Valbondione il 29.12.2007

- 02.06.2008 1° Camminata non
competitiva “Sui sentieri di Davide”,

L'acidemia propionica & una ma-
lattia metabolica ereditaria che
puo condurre alla morte o pro-
vocare danni irreversibili.
Per poterla combattere abbiamo
bisogno anche di te.
L'Associazione “La vita € un
dono” promuove e sostiene te-
rapie e cure per le persone af-
fette da acidemia propionica.

Per informazioni visita il sito

www.lavitaeundono.org
La vita e un dono,
non dimenticarlo mai

svolta a Castelmarte, con 1000 par-
tecipanti

- 20.09.2008 1° Trofeo Davide Car-
bone di Golf, con pit di 100 parte-
cipanti

- 11.10.2008 Concerto Coro Alpini
Orobica, tenuto presso la Chiesa di
Eupilio.

L'Associazione realizza, inoltre, par-
tecipazioni per cerimonie racco-
gliendo donazioni libere.

Per quanto riguarda il finanziamen-
to del Progetto di Ricerca sulla Aci-

demia Propionica, abbiamo appro-
fondito la conoscenza ed i rapporti
con il Prof. Dionisi Vici del reparto di
Malattie Metaboliche dell’Ospedale
Pediatrico Bambin Gesu di Roma.

Il nostro impegno, gia formalizzato
con I'OPBG, e di garantire due anni
di stipendio ad un ricercatore gia se-
lezionato, che iniziera a lavorare il 1°
gennaio 2009. Ovviamente & nostro
desiderio continuare il rapporto an-
che negli anni successivi.

Per concludere, vogliamo descrivere
come é nato il nome dell’Associazio-
ne. Le parole che Davide ha scritto,
nel suo ultimo lavoro in classe, sono
per noi un insegnamento ed uno sti-
molo perché, se La Vita & un Dono, &
importante cercare sempre di pro-
teggerla, anche quando & molto dif-
ficile e sembra impossibile.
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Associazione “La vita € un dono”
Via Leopardi, 10 22036 Erba (Como)
Cell. 339.2258036 Fax 031.3338884

E-mail: info@lavitaeundono.org
e Sito internet: www.lavitaeundono.org
BAN: IT33 U 03015 03200 000004 222847

www.aismme.org




con i biglietti
di auguri solidali
di AISMME

Questo Natale fai qualcosa diimportante: un ge-
sto di solidarieta a favore dei bambini affetti da
malattie metaboliche ereditarie.

Allegato al giornale troverai un biglietto solidale
che vogliamo donarti per augurarti Buon Natale.

I biglietti sono disponibili in tre versioni al prez-
zo di 0,85 € ciascuno.

Sono stampati in carta monopatinata da gr. 300/
mg. con busta abbinata ed il formato chiuso misu-
racm.11,5x16,5.

Per le Aziende

La personalizzazione con il logo dell'azienda &
possibile a partire da un ordine minimo di n. 150
biglietti. | prezzi per la personalizzazione sono a
parte e sono variabili.

Spedizione: a mezzo pacco postale in contrasse-
gno.

Per le Famiglie

| biglietti si possono avere in pacchetti da 10 pezzi.
Spedizione a mezzo posta (spese a carico destina-
tario) previo invio della ricevuta di versamento in
c/c postale n. 68.59.58.34 intestato ad AISMME
Onlus al fax n. 049-99.00.700 - oppure in contras-
segno.

| biglietti si possono richiedere:

« via e-mail: info@aismme.org

« via tel. al n. 049-99.00.700

« via fax al n. 049-99.00.700

Per ulteriori informazioni scrivere a
info@aismme.org

Per un Felice Natale
apri il tuo cuore

ed aiutaci a realizzare
un sogno!

www.aismme.org

Per un Felice Natale

apri il fuo cuore

e aiutaci a realizzare
'\ un sogno.

Per un

Felice Natale apri
il tuo cuore e
aiutaci a realizzare
un sogno

cHer un
elice @Natale apei
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