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PARLIAMO ANCORA DI SCREENING
Perché si smetta di parlarne 

e, fi nalmente, si faccia!

www.aismme.org
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Lo scorso 13 dicembre abbiamo 

partecipato a Roma ad una giornata 

di rifl essione sugli screening neona-

tali, organizzata da Cittadinanzatti-

va-Tribunale per i diritti del malato. 

Presenti i rappresentanti del mondo 

che gravita intorno alle malattie rare: 

dalle società medico-scientifi che alle 

associazioni di malati e familiari, dal-

l’industria farmaceutica ai ricercatori. 

E’ stata un’occasione importante per 

fare il punto sullo “stato dell’arte” del-

l’applicazione dello screening neo-

natale allargato.. Gli indirizzi e le linee 

guida di autorevoli voci scientifi che, è 

emerso, vengono ancora parzialmen-

te disattese nei 32 Centri in Italia che 

eff ettuano gli screening. E’ quindi im-

portante che il Governo si impegni nel 

fornire alle Regioni linee guida di indi-

rizzo e standard minimi di erogazione 

di servizi e che i centri applichino pro-

cedure uniche per creare omogeneità 

nel lavoro e negli output. Ma ancora 

più importante, abbiamo sottolinea-

to noi di AISMME, è che lo screening 

venga applicato ad ogni nuovo nato 

in tutto il nostro territorio! Sono anni 

che denunciamo la devastante diversi-

tà tra Regione e Regione ma anche tra 

zone diverse di una stessa Regione. Le 

istituzioni devono accelerare il proces-

so di attivazione. In questo contesto 

iniziative come l’incontro organizza-

to da Cittadinanzattiva sono molto 

importanti: bisogna mettersi in rete: 

associazioni, professionisti, strutture 

pubbliche, punti nascita, tutti dobbia-

mo lavorare insieme per promuovere 

una informazione più omogenea sul 

territorio e per fare pressione. 

Noi associazione che rappresentiamo 

i malati e le famiglie, abbiamo posto 

l’accento sull’importanza dell’infor-

mazione. Quando siamo partiti nel 

2006, di screening non ne sapeva 

niente nessuno. Non se ne conosce-

vano le possibilità di applicazione e 

neppure quali fossero le patologie 

screenabili. Il nostro primo impegno 

è stato quello di informare e suscitare 

l’interesse. Oggi le persone vogliono 

capire, non hanno paura di aff rontare 

il fatto che il proprio fi glio sia aff etto 

da una determinata patologia. E se la 

persona sa dello screening, vuole far-

lo e ci chiama per avere informazioni. 

Tra i nodi da sciogliere, è emerso, an-

che il follow up del paziente identifi -

cato: manca una reale presa in carico, 

non si viene seguiti come si conver-

rebbe, non si forniscono informazioni 

su eventuali rischi inerenti una futura 

procreazione. 

Temi sicuramente già aff rontati, ma 

l’importante è che se ne parli e se ne 

continui a parlare. Qualcuno, prima o 

poi, ci auguriamo ascolterà.

Cristina Vallotto

Presidente di AISMME Onlus

L’AISMME CHIEDE 
screening metabolico allargato su tutto il territorio. 

E si riapre il dibattito

Della Dott.ssa Rossella Parini

Rivista di prevenzione e informazione dell’AISMME

Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie Onlus

info@aismme.org • tel. 049 9900700 • numero verde 800 910 206

Con un articolo pubblicato su 

www.osservatoriomalattierare.it, 

l’AISMME ha lanciato lo scorso 12 

ottobre 2011 l’ennesimo appello 

a velocizzare i tempi per l’avvio 

dello screening neonatale allarga-

to in tutto il territorio italiano. Un 

Poste Italiane S.p.A. - Spedizione in abbonamento postale

D.L. 353/03 (conv. in L. 27/02/04 n. 46) art. 1, c. 2-3, CNS PD

Il 29 febbraio 2012 si celebra la quinta 

Giornata delle Malattie Rare, l’evento 

di sensibilizzazione più importante ed 

evocativo per tutti i pazienti, familiari e 

coloro i quali con il loro lavoro, le loro 

decisioni o scelte, il loro impegno, le 

loro opinioni, sono protagonisti nel set-

tore delle malattie rare. Dalla sua prima 

edizione, nel 2008, la partecipazione è 

cresciuta costantemente trasformando 

l’evento da europeo a mondiale, con 

oltre 1000 eventi che hanno coinvolto 

centinaia di migliaia di persone.

“Rari ma forti insieme” è lo slogan della 

Giornata della Malattie Rare 2012, che 

esprime il tema conduttore di tutti gli 

eventi, la Solidarietà, scelto per sottoli-

neare l’importanza e la necessità della 

collaborazione e del mutuo supporto 

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

nelle Malattie Rare: si agisce insieme 

per aff rontare sfi de che sono simili per 

tutti i pazienti e chi gli ruota intorno.

Gli appuntamenti

25 febbraio a Copparo (FE), Teatro 

De Micheli:  serata di sensibilizzazio-

ne organizzata da AISMME Onlus con 

uno spettacolo musicale con i Dire 

Straits Over Gold – Cover Band dei 

Dire Straits.

Padova il 25 febbraio, Palazzo Mo-

roni – Sala Anziani, ore 9,30

Simposio “Rari, ma più forti insieme. 

La Solidarietà nelle Malattie Rare” 

AISMME Onlus (Delegazione Uniamo 

F.I.M.R. per il Veneto) tra gli organizza-

tori della giornata. 

5a Giornata delle Malattie Rare

appello che ha subito avuto una 

vasta eco nel mondo delle MR. Nei 

giorni successivi si sono succedute 

prese di posizione da parte di di-

versi medici e rappresentanti delle 

associazioni. A pagina 2 e 3, oltre 

al testo dell’AISMME, ne riportia-

mo alcune tra le più signifi cative.

a pagina 2 e 3



2
Screening

www.aismme.org

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

“In Italia, per quanto riguarda l’ap-

plicazione dello screening neonatale, 

quello che domina è la diff ormità. 

Nascere in una regione piuttosto che 

in un’altra, o a volte semplicemente in 

una città o in un’altra, può fare la stes-

sa diff erenza che passa tra la vita e la 

morte, o comunque quella che passa 

tra una vita con un salute abbastanza 

buona e una vita con una disabilità 

grave. Non è un modo di dire, mentre 

parlo mi vengono in mente dei casi 

concreti di bambini e famiglie che a 

causa di uno screening non eff ettua-

to stanno passando un inferno. Un 

inferno ora perché la diagnosi è arri-

vata troppo tardi, quando già i danni 

c’erano stati, un inferno prima per le 

diffi  coltà di arrivare a dare un nome 

a quel continuo star male dei propri 

fi gli, tempo speso a girare da un ospe-

dale all’altro. E chi glie lo va a spiega-

re a quei genitori che tutto questo si 

sarebbe potuto evitare con un esame 

fatto entro i primi tre giorni di vita, 

che richiede solo una goccia di san-

gue e che costa circa 55 euro? Chi dice 

a quei genitori siciliani che se erano 

liguri o toscani il loro bimbo oggi sta-

rebbe bene e avrebbe solo bisogno di 

una dieta un po’ particolare?”. Mentre 

racconta queste cose e spiega com’è 

oggi la situazione in Italia Manuela 

Pedron, vicepresidente di Aismme 

–  si anima, si indigna, si interrompe 

e le vengono in mente altri casi che 

potrebbe raccontare. “Ma come si fa 

ad avere tutti i mezzi per evitare certe 

tragedie e non farlo?! Io credo che se 

anche si può salvare un solo bambino 

ci sia il dovere di fare tutto quello che 

è possibile”. 

Un esempio sui tanti che Manuela ri-

corda è quello di Giovanni, un bimbo 

a cui nessuno potrà dare più una vita 

normale, che gli poteva essere garan-

tita alla nascita se gli avessero fatto lo 

screening. “Ma a Caserta, in Campa-

nia, dove è nato lui, non lo facevano 

- racconta -  se fosse nato in Toscana 

oggi sarebbe un bambino come tutti 

gli altri”. Il bambino fu dimesso dopo 

soli 3 giorni dal parto e i suoi problemi 

cominciarono poco dopo. Edemi, crisi 

epilettiche, problemi cardiaci, per la 

diagnosi ci vollero 4 mesi.

Aveva ‘semplicemente’ una malattia 

metabolica rara, la metilmalonico aci-

duria con omocistinuria. La mancata 

diagnosi  tempestiva ha provocato 

il seguente quadro clinico: anemia, 

neutropenia, encefalopatia epilettica, 

atrofi a ottica e cardiomiopatia.

“Sarebbe bastato uno screening meta-

bolico allargato alla nascita di Giovan-

ni per evitare tanti danni e un calvario 

prima di trovare una causa. Oppure 

sarebbe bastato che il pediatra, oppor-

tunamente informato sulle malattie 

metaboliche, di fronte ai sintomi aves-

se lui stesso raccolto una goccia di san-

gue inviandola ad un centro in grado 

di fare lo screening. Nulla di tutto que-

sto è accaduto e per la diagnosi si sono 

persi 4 mesi. Ora Giovanni segue una 

cura appropriata, ma a causa del ritar-

do nella formulazione della diagnosi 

esatta è cardiopatico, ipotonico, soff re 

di un defi cit visivo, di ritardi psicomo-

tori e deve assumere degli antiepilettici 

per tenere sotto controllo le crisi. Nulla 

di tutto ciò sarebbe accaduto con una 

diagnosi tempestiva e con la sommini-

strazione immediata di qualche pun-

tura di vitamina B12”.

La storia di Giovanni è solo una delle 

tante che Aismme raccoglie grazie al 

suo centro si ascolto. L’associazione 

infatti risponde ad un numero verde 

gratuito 800910206 raggiungibile tut-

ti i giorni dalle ore 8 alle 24.  

(da www.osservatoriomalattierare.it)

Cerone, SIMMESN
 “Avere la strumentazione 

è solo un punto di partenza”
“In Italia abbiamo strumenti per lo 

screening neonatale delle malattie 

metaboliche, chiamati spettrome-

tria di Massa Tandem, che sarebbero 

suffi  cienti per eff ettuare lo screening 

neonatale per una natalità doppia di 

quella attuale. Però per svariati motivi 

(economici organizzativi, strutturali) 

solo in alcune regioni italiane lo scree-

ning neonatale metabolico allargato 

viene eseguito.” A dirlo è il prof. Rober-

to Cerone, presidente della SIMMESN 

la società italiana per lo studio delle 

Malattie Metaboliche Ereditarie  e lo 

Screening Neonatale nonché respon-

sabile del Centro Regionale di riferi-

mento per gli screening neonatali e la 

diagnosi delle malattie metaboliche 

dell’Università degli Studi di Genova e 

dell’U.O.S. “Malattie Metaboliche del-

l’Istituto G.Gaslini.  

 “Il tema degli screening è molto de-

licato e occorre sempre fare chiarezza 

– dice il prof. Cerone -  In primo luogo 

non bisogna  confondere un’ attività 

di screening, che comprende l’esecu-

zione del test, con un programma di 

screening che include, oltre all’esecu-

zione del test, l’accertamento diagno-

stico, l’impostazione della terapia (sia 

essa dietetica o farmacologica) e la 

presa in carico del paziente. Nel 2008 

il ministro Turco stanziò 3 milioni di 

euro per acquistare lo spettrometro di 

massa Tandem  e si pronunciò a favo-

re degli screening, che è successo poi? 

Non ho più avuto alcun riscontro rela-

tivamente a tali stanziamenti e alcuni 

Centri hanno implementato la stru-

mentazione di laboratorio attraverso 

diversi tipi di fondi. Come ho già sot-

tolineato in precedenza attualmente 

non è certamente il numero degli 

strumenti a disposizione il problema 

principale e il limite all’estensione del-

lo screening a livello nazionale. 

Lo strumento è solo il primo passo, 

una volta individuati i neonati che 

potrebbero essere a rischio è necessa-

rio intraprendere un iter diagnostico 

con accertamenti specifi ci e in caso 

di diagnosi defi nitiva occorre iniziare 

un trattamento specifi co adeguato e 

prendere in carico il paziente e la sua 

famiglia in ogni periodo della vita del 

nostro paziente Per raggiungere que-

sto traguardo non occorrono solo le 

risorse economiche, che ovviamente 

sono imprescindibili, ma bisogna con-

siderare aspetti fondamentali quali 

competenza sia clinica che di labora-

tori, professionalità e aggiornamento 

continuo tutto questo regolato da 

una legislazione nazionale”. 

LA SITUAZIONE IN ITALIA 
COPERTURA TOTALE
Emilia-Romagna, Toscana (che co-
pre anche i neonati dell’Umbria), 
Liguria

COPERTURA PARZIALE
Sardegna, Lazio,  Campania, Sicilia

DELIBERA REGIONALE 
Veneto

Il presidente della CNMR Flavio Ber-

toglio lancia un vero e proprio “grido 

d’aiuto” a tutte le Istituzioni coinvolte 

e ai referenti politici, «affi  nché l’impor-

tante obiettivo dello screening neona-

tale allargato, possa essere raggiunto 

quanto prima in tutto il Paese. È neces-

sario che una società evoluta si ponga 

l’obiettivo di off rire lo screening neona-

tale per tutte quelle Malattie Rare che 

hanno o avranno una cura. Diagnosti-

care per sapere e sapere per curare si-

Flavio Bertoglio, Consulta Naz. Malattie Rare
Un appello per lo screening neonatale allargato 

gnifi ca evitare un terribile calvario alle 

famiglie, costi enormi per il sistema, 

ma soprattutto una vita normale per il 

bambino e per l’adulto che diventerà. 

Al contrario, la mancanza di screening 

ha conseguenze gravissime, fi no alla 

degenerazione dei sintomi in una for-

ma di disabilità grave, spesso gravissi-

ma, che implica un ricorso intensivo al 

Sistema Sanitario e Socio Assistenziale 

con costi per pensioni di invalidità e ac-

compagnamento, ausili ecc”.

...E SI RIAPRE IL DIBATTITOL’AISMME CHIEDE 
screening metabolico allargato su tutto il territorio

AISMME Onlus fornisce ai genitori, ai medici ospedalieri  e ai pediatri di 

base il cartoncino (Blood spot) per la raccolta del sangue dal tallone del 

bambino da inviare al Centro di screening di riferimento. Prego scrivere 

a info@aismme.org oppure telefonare al Numero 

Verde 800.910.206.
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Lo screening neonatale allargato 

permette di segnalare la necessità di 

un trattamento precoce nei neonati 

che hanno un difetto congenito del 

metabolismo identifi cabile median-

te spettrometria di massa tandem 

(ms / ms). La ms / ms può identifi care 

più di 40 disordini causati da difetti 

genetici del metabolismo delle pro-

teine e degli acidi grassi contempo-

raneamente, mediante il dosaggio 

di aminoacidi e acilcarnitine su una 

singola goccia di sangue. Il neona-

to aff etto non appare chiaramente 

malato alla nascita: i sintomi, che 

possono manifestarsi già nei primi 

giorni, appaiono generalmente in 

forma acuta durante il primo anno 

di vita. Tuttavia, sono stati descritti 

casi con insorgenza della patologia 

solo in età adulta. 

La capacità di identifi care precoce-

mente i neonati aff etti prima del-

l’insorgenza dei sintomi può quindi 

drammaticamente migliorare la 

prognosi della maggior parte dei 

pazienti. Prima che lo screening 

neonatale divenisse disponibile, la 

fenilchetonuria ( pku ) per esempio 

non veniva diagnosticata prima dei 

sei mesi di vita, quando ritardo men-

tale e altri sintomi neurologici non 

specifi ci cominciavano a manife-

starsi. Da quando questo test è stato 

disponibile, lo screening neonatale 

per la pku è iniziato largamente in 

tutto il mondo (il cosiddetto Test di 

Guthrie), ma nei decenni successivi 

pochi altri difetti – come l’ipotiroi-

dismo congenito e la galattosemia 

– sono stati aggiunti in molti pro-

grammi di screening neonatale. Tut-

to è cambiato dalla diff usione della 

spettrometria di massa tandem ne-

gli anni ‘90, ma dal momento che 

il numero di difetti da sottoporre a 

screening neonatale è a discrezione 

di ciascuno stato, esiste ad oggi una 

certa discrepanza nel numero di pa-

tologie sottoposte a screening neo-

natale. In Italia la legge 502 del 1992 

rende obbligatorio per tutti i neonati 

solo lo screening della pku , dell’ipo-

tiroidismo congenito e più recente-

mente della fi brosi cistica. Ad oggi 

la Toscana è l’unica regione che con 

deliberazione del 2004 si è adeguata 

ai protocolli internazionali sottopo-

nendo a screening allargato per più 

di 40 patologie tutti i suoi neonati. Il 

primo progetto pilota di screening 

allargato risale però al 2001. Durante 

il periodo di attività (ottobre 2001- 

agosto 2011) sono stati sottoposti 

a screening allargato oltre 285.000 

Neonati: complessivamente sono 

stati identifi cati 57 neonati con iper-

fenilalaninemia (10 pku ), 48 acidurie 

organiche, 23 difetti della ß- Ossida-

zione degli Acidi Grassi, 7 difetti del 

Ciclo dell’Urea, altri 10 difetti e infi ne 

21 Defi cit di Biotinidasi. Il bacino di 

utenza annuo è di 34.000 Neonati in 

Toscana e dal 1 gennaio del 2010 an-

che di circa 8-10.000 Neonati umbri. 

È da considerare che, sebbene sin-

golarmente rari, i disordini congeniti 

del metabolismo nel loro insieme 

hanno un’incidenza di 1 nuovo caso 

ogni 2000 nuovi nati . 

Uno dei più grossi problemi legati 

allo screening neonatale riguarda il 

contenimento dei test falsi positivi. 

Questi comportano costi elevati per 

i bilanci sanitari regionali  nazionali 

e soprattutto, generano stress nei 

genitori, per ovviare a questo pro-

blema sono stati sviluppati test se-

condari (second tier test) eff ettuati 

sempre sul cartoncino di sangue, 

che sono volti alla conferma dei test 

per il riconoscimento delle acide-

mie metilmalonica e propionica che 

ha permesso di azzerare i richiami 

dovuti al metabolita aspecifi co pro-

pionil carnitina e di portare il valore 

predittivo del test dal 5 al 100%. Un 

altro grosso impegno per gli opera-

tori di screening è quello di evitare 

i test falsi negativi, fi no al 2007, ad 

esempio, gli screening neonatali ef-

fettuati in tutto il mondo basati sul 

dosaggio mediante MS/MS della 

tirosina, riuscivano ad identifi care 

solo 1-2 casi su dieci di tirosinemia 

tipo I. La tirosinemia ereditaria di 

tipo I è un difetto metabolico con-

genito associato a malattia epatica 

severa nell’ infanzia. I bambini aff etti 

sono candidati al trapianto di fegato. 

In questo difetto metabolico però, il 

blocco enzimatico è 4 tappe a valle 

della tirosina, che quindi può risulta-

re del tutto normale nei primi gior-

ni di vita. Un altro aspetto rendeva 

il vecchio test diagnostico ancora 

meno attendibile: la concentrazione 

di tirosina aumenta, per immaturità 

enzimatica, nei neonati prematu-

ri. Ciò signifi ca quindi che questa 

può aumentare in una percentuale 

consistente di bambini sani e esse-

re normale nella maggior parte di 

quelli realmente aff etti, la diagnosi 

pertanto era quasi esclusivamente 

clinica, dopo manifestazione dei 

sintomi e spesso in fase avanzata 

di malattia. Il blocco della via meta-

bolica dovuto a defi cit dell’enzima 

fumarilacetoacetato idrolasi porta 

all’accumulo primario di succinilace-

tone. Tuttavia, la procedura analitica 

riconosciuta a livello internazionale 

per lo screening neonatale era in 

grado di estrarre dal  sangue del 

neonato tale metabolita. E’ proprio 

per questa ragione che al Meyer di 

Firenze è stata studiata una reazione 

chimica che rendeva il succinilaceto-

ne facilmente identifi cabile durante 

lo screening neonatale. La nuova 

reazione è stata valida per diversi 

mesi e il nuovo metabolita è stato 

inserito nel pannello di screening 

neonatale regionale. Dopo l’iter di 

validazione scientifi ca il nuovo test è 

stato brevettato ed è ora utilizzato a 

livello internazionale.

Nel prossimo futuro il pannello di 

screening neonatale verrà allargato 

a nuove patologie e fra queste le più 

importanti candidate sono alcune 

Immunodefi cienze Severe Combi-

nate (la regione Toscana ha iniziato 

un progetto pilota per lo screening 

neonatale dell’ADA SCID da gennaio 

del 2011) e alcune malattie di accu-

mulo lisosomiale. 

* Laboratorio di Spettrometria di Massa, 
Centro Regionale di Screening Neonatale 
Sez. Malattie Metaboliche e 
Neuromuscolari Ereditarie
Clinica di Neurologia Pediatrica
Azienda Ospedaliera Meyer 

Screening

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

www.aismme.org

«E’ necessario incrementare lo scree-

ning neonatale e prevedere delle 

risorse specifi che all’interno del Fon-

do sanitario nazionale». A lanciare 

la proposta è Bruno Dallapiccola, 

direttore scientifi co dell’ospedale 

pediatrico Bambino Gesù di Roma, 

nonché direttore di Orphanet-Italia, 

intervenuto a Cernobbio alla secon-

da Conferenza nazionale sulla ricer-

ca sanitaria. Secondo Dallapiccola, 

«è necessario inoltre incrementare il 

numero di Regioni che forniscono lo 

screening neonatale allargato, oggi 

ancora limitato. Non spendendo 

più soldi ma lavorando su un’infor-

mazione capillare alla popolazione, 

sulla formazione del personale in 

maniera adeguata». Bisogna «orga-

nizzare una rete di genetisti, i pro-

tocolli di terapia e i follow up. Una 

mole di lavoro che però spesso le 

Regioni non sono in grado di pro-

durre. Ma dovrebbe essere la Con-

ferenza Stato-Regioni – a prendere 

in mano la situazione e decidere ad 

esempio che più Regioni si uniscano 

condividendo i costi, e la logistica 

per attuare un vero e diff uso scree-

ning neonatale».

Bruno Dallapiccola, 
Orphanet-Italia

Un fondo ad hoc 
per lo screening

SCREENING ALLARGATO IN TOSCANA 
10 ANNI DI ESPERIENZA di Giancarlo La Marca*
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Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

Si è svolto a Bologna, dal 27 al 29 ot-

tobre 2011, il Congresso nazionale 

Congiunto della Società Italiana per 

lo Studio delle Malattie Metaboliche 

Ereditarie (SIMMESN) e della Società 

Italiana Malattie Genetiche Pediatri-

che e Disabilità Congenite (SIMGe-

Ped). 

Il congresso si è aperto con una lettu-

ra magistrale del Prof. R. Hennekam 

(Londra) dal titolo “Next generation 

sequencing” che ha presentato le 

nuove prospettive per la diagnosi di 

malattie genetiche. 

La sessione di apertura è stata dedi-

cata ai “Percorsi diagnostici-terapeu-

tici integrati”, con relazioni in tema 

di “Difetti del metabolismo della co-

balamina” (M.C. Schiaffi  no, Genova), 

“Monitoraggio delle malattie d’accu-

mulo” (O. Gabrielli, Ancona), “Nuove 

frontiere della diagnosi prenatale” (G. 

Andria, Napoli). 

Una intera sessione è stata dedicata 

alla “Patologia d’organo: l’orecchio”, 

con relazioni di G. Biasucci (Piacenza), 

A. Selicorni (Monza), C. Dionisi-Vici 

(Roma) ed A. Martini (Padova). 

E. Pasquini (Firenze) ha presentato i 

risultati del censimento SIMMESN sui 

pazienti italiani con malattie meta-

boliche ereditarie (MME) individuati 

attraverso lo screening neonatale 

esteso. Dal 2004 al 2010 sono stati 

esaminati dai 4 Centri che hanno ef-

fettuato lo screening esteso (Firenze, 

Roma, Genova, Napoli) 409640 neo-

nati e sono stati diagnosticati più 

di 110 pazienti con MME diverse da 

iperfenilalaninemie (per le quali esi-

ste dagli anni ’90 la copertura totale 

del territorio italiano). 

A. Bordugo (Padova) ha presentato (a 

nome di A.B. Burlina) i dati relativi ad 

una survey europea su pazienti con 

patologia caratterizzata da intossica-

zione acuta. 

La sessione sullo Screening neonatale 

ha visto, oltre alla presentazione da 

parte di R. Cerone (Genova) dell’an-

nuale Rapporto Tecnico su program-

mi di screening in Italia per l’anno 

2010 (http://www.sismme.it/it/docu-

menti.htm) e, da parte di U. Caruso 

(Genova), del rapporto sui programmi 

di assicurazione di qualità gestiti dalla 

SIMMESN, relazioni in tema di “Racco-

mandazioni italiane per screening e 

follow-up dell’IC” (A. Cassio, Bologna), 

“Conservazione protratta del mate-

riale biologico residuo allo screening 

neonatale” (A. Olivieri, Roma) e “Pro-

tocolli e linee guida per lo screening 

della FC” (C. Castellani, Padova). 

La mattinata di sabato 29 ottobre ha 

visto lo svolgimento di 3 corsi paralleli: 

SIMMESN - Laboratorio: “Oltre il 

controllo di qualità”, con la parteci-

pazione di P. Rinaldo (Mayo Clinic, 

Rochester, MN USA) promotore e 

responsabile del progetto “Region 4 

Genetics collaborative” che raccoglie 

da tutto il mondo dati sullo screening 

esteso e fornisce ai partecipanti stru-

menti utilissimi per l’interpretazione 

e la gestione dei risultati. 

SIMMESN- Clinica: “Nutrizione inte-

grata nel bambino con malattia me-

tabolica ereditaria” 

SIMGePeD: “Patologia della colonna 

vertebrale” 

Nel corso di 3 sessioni dedicate sono 

state presentate 24 presentazioni 

orali selezionate fra i 94 abstract in-

viati. Tutte le comunicazioni sono sta-

te caratterizzate da un elevato livello 

scientifi co. Fra gli autori con meno di 

40 anni di età sono state premiate per 

la SIMMESN le presentazioni di Elisa 

Giocoliere (Firenze), “L’estensione 

dello screening allargato alle immu-

nodefi cienze severe combinate nella 

regione Toscana” e Caterina Porto 

(Napoli), “Sinergia tra terapia enzima-

tica sostitutiva con alfa-Galattosidasi 

ricombinante e 1-DeossiGalattonoji-

rimicina in fi broblasti di pazienti con 

Malattia di Fabry” e, per la SIMGePeD, 

le comunicazioni di Alessandro Mus-

sa (Torino), “Correlazioni genotipo-fe-

notipo in 160 pazienti con sindrome 

di Beckwith- Wiedemann”, Federica 

Tamburrino (Bologna), “Dose di Shox 

e statura fi nale in pazienti Turner trat-

tate con terapia con GH” e di Federica 

Zucchetti (Monza), “Elaborazione di 

un algoritmo diagnostico clinico per 

sindrome di Kabuki”. 

La SIMMESN ha conferito la nomina 

di Socio Onorario al Dr. Piero Rinaldo 

per il suo alto contributo internazio-

nale nel campo dello Screening Neo-

natale e delle Malattie Metaboliche 

Ereditarie. 

Durante il Congresso si sono svolte 

anche le Assemblee annuali delle 

due società. Al termine dell’Assem-

blea SIMMESN il Prof. R. Cerone è 

stato confermato Presidente per il 

biennio 2012-2013. 

Vivissimi complimenti e un partico-

lare ringraziamento al Presidente del 

Congresso, Prof. Alessandro Cicogna-

ni ed al Coordinamento Scientifi co 

(Alessandra Cassio, Giacomo Biasuc-

ci, Roberto Motta) il cui lavoro, vali-

damente supportato dalla Segreteria 

organizzativa, ha reso possibile il suc-

cesso dell’evento. 

Il presidente della Repubblica, Gior-

gio Napolitano, ha conferito al Con-

gresso una propria medaglia di rap-

presentanza. 

U. Caruso, Segretario SIMMESN

Per informazioni

www.sismme.it/congressi/2011/
congresso2011.htm 

www.simgeped.it/ 

MALATTIE GENETICO-METABOLICHE TRA TECNOLOGIA ED ASSISTENZA
Congresso nazionale Congiunto SIMMESN SIMGePed

Valutare la facilità di accesso a servizi e 

prestazioni per le coppie/genitori in at-

tesa di un bambino, creare uno spazio 

di confronto con opinion leader sugli 

screening neonatali: questi i principali 

obiettivi che intende perseguire il pro-

getto “percorso nascita”, promosso da 

Cittadinanzattiva, cui partecipa anche 

AISMME Onlus.

Il momento dell’attesa è uno dei più 

aff ascinanti per una coppia ma, spes-

so, interfacciarsi con i servizi sanitari 

diventa diffi  coltoso. Un ostacolo tra i 

tanti riguarda l’accesso alle prestazio-

ni diagnostiche obbligatorie, previste 

gratuitamente per la mamma, come 

l’ecografi a del III mese di gravidanza, o 

servizi che vengono erogati ma talvol-

ta non tenendo conto delle esigenze 

di una donna incinta. Vi sono poi diff e-

renze tra Regione e Regione e tra ospe-

dale ed ospedale inerenti l’ erogazione 

gratuita dell’analgesia durante il parto 

ed il numero di screening neonatali 

per malattie genetiche, tra le quali al-

cune di quelle metaboliche. Il percor-

so nascita risulta problematico anche 

per ciò che attiene alla tempestività 

della diagnosi precoce nel bambino, 

fenomeno ancora più forte nel caso di 

bambini aff etti da patologie rare.

Per garantire una migliore tutela dei 

diritti delle coppie, dei nascituri e dei 

neonati, il Tribunale per i diritti del 

malato intende:

avviare un momento di rifl essione con 

opinion leader (associazioni, cittadini, 

società scientifi che, medici, geneti-

sti…) che abbia il fi ne di confrontarsi 

sulla necessità degli screening neo-

natali e dal quale emergano spunti di 

rifl essione per i genitori e tutti gli ope-

ratori del settore sanitario;

avviare un’indagine sul percorso na-

scita che permetta di evidenziare: 

le diffi  coltà che una coppia incontra 

nell’accedere alle prestazioni garanti-

te per legge, i tempi di acceso, i costi 

sostenuti, la continuità delle cure, l’ac-

cessibilità agli screening neonatali; la 

prevenzione in gravidanza, il grado di 

empowerment dei cittadini e la con-

sapevolezza dei propri diritti;

portare all’attenzione del mondo del-

l’informazione dei diritti e delle pre-

stazioni a cui la coppia ed il nascituro 

devono poter aver accesso nell’am-

bito del servizio sanitario nazionale 

(prestazioni diagnostiche, terapeuti-

che, screening neonatali);

sensibilizzare sul tema le istituzioni, i 

cittadini i professionisti sanitari, i deci-

sori politici, presentando, in un evento 

pubblico, i dati che si otterranno dal-

l’indagine.

Per informazioni

Giulia Mannella  

g.mannella@cittadinanzattiva.it

PERCORSO NASCITA
L’ACCESSO A PRESTAZIONI SANITARIE E SCREENING NEONATALI
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Notizie dalle regioni

patologie (Fenilchetonuria, Ipoti-

roidismo Congenito, Fibrosi Cistica, 

Iperplasia Surrenalica, Galattosemia, 

Favismo, Defi cit Biotinidasi e MCAD) 

e eff ettua il test circa 63.000 bimbi 

all’anno per un totale di circa 500 

mila prestazioni annue. 

Dal gennaio 2009 al gennaio 2010 

aveva introdotto in fase sperimen-

tale lo screening allargato in Tan-

dem Mass Spettrometria. Padova 

invece ospita il Centro di cura delle 

Malattie Metaboliche Ereditarie e 

da pochi mesi ha costituito un nuo-

vo laboratorio per la diagnosi ed il 

trattamento delle patologie meta-

boliche. 

Fondi dallo Stato 
al Veneto per le MR

La Regione Veneto ha ottenuto dal-

lo Stato 389.568 Euro necessari per 

fi nanziare un progetto relativo alle 

Malattie rare che sarà realizzato dal 

Coordinamento Regionale per le 

Malattie Rare. Il progetto, che sarà 

attivato nel 2012,  prevede:

percorsi assistenziali per le persone 

aff ette da malattie rare

defi nizione di protocolli terapeutici 

e sviluppo modulo per la formula-

zione di piani terapeutici nel sistema 

informatizzato di gestione assisten-

ziale per i pazienti con malattie rare;

sviluppo e utilizzo dei percorsi dia-

gnostico terapeutici per malattie 

rare: condivisione delle best practi-

ces per specifi ci percorsi assistenziali 

al fi ne di ottimizzare l’appropriatez-

za nella presa in carico dei soggetti 

con malattia rara. 

IL RAPPORTO 
TECNICO 2010 
SULLO SCREENING 
NEONATALE IN ITALIA 
in pillole
Dati di SIMMESN, 

R. Cerone e U. Caruso

• Centri screening al 31.12 2010: 

 32 suddivisi in 17 regioni italiane

• Screening per le tre malattie 

obbligatorie:

 Iperfenilalaninemia- HPA: coper-

tura 102%; incidenza 1 su 3.494 

nuovi nati

 Ipotiroidismo congenito – IC: co-

pertura 99,8%; incidenza 1 su 

973,7 nuovi nati

 Fibrosi cistica – FC - 79,5%: non 

viene screenata in Abruzzo, Ba-

silicata, Puglia e Sardegna; inci-

denza 1 su 4.962 nuovi nati

• Screening allargato mediante 

spettrometria di massa tan-

dem:  come già nel 2009 i Centri 

di Firenze, Genova, Napoli, Pado-

va e Roma nel 2010 hanno pro-

seguito i relativi programmi di 

screening esteso mediante MS-

MS. L’attività del Centro di Firenze 

è regolamentata da una delibera 

Regionale. Il Centro di Verona 

ha eff ettuato un progetto pilota 

della durata di un anno mirato 

principalmente all’individuazio-

ne dei range di riferimento. Sono 

stati esaminati 87.480 nuovi nati. 

L’incidenza complessiva delle 

patologie metaboliche, pur se 

su dati parziali, è di 1: 3124 nati 

vivi (con esclusione delle HPA) 

confermando il dato dell’anno 

precedente (1:3187). 

 Si riscontra per l’anno 2010 una 

incidenza più rilevante dei difet-

ti di ß-ossidazione individuati 

(1:8748) e delle acidosi organi-

che (1:9720) a fronte di 1: 17496 

per le aminoacidopatie, con 

esclusione dei due casi di FIGLU. 

• Con metodi tradizionali sono 

stati esaminati 47.830 bambi-

ni, con un incidenza di 1: 337

Al via la fase operativa
Screening diviso 
tra Verona e Padova

La Giunta regionale, con una deli-

bera approvata alla fine di dicem-

bre 2011 ha dato il via libera al 

passaggio dalla fase sperimentale 

a quella operativa del progetto di 

screening neonatale allargato per le 

malattie metaboliche, che si baserà 

sulla collaborazione tra le Aziende 

Ospedaliere di Padova e Verona. Il 

ritardo, secondo l’Assessore regio-

nale Coletto è dipeso dalla situa-

zione “estremamente complessa”: 

c’era da realizzare a Padova il labo-

ratorio che potesse ospitare il mac-

chinario e da coordinare le attività 

tra le Aziende di Padova e Verona, 

tenendo conto che quest’ultima era 

incaricata dell’esecuzione di tutti i 

programmi di screening neonatali 

previsti dal servizio sanitario nazio-

nale fin dal 1976 e che da allora ha 

trattato circa 2 milioni di soggetti. 

“Negli scorsi mesi le due Aziende 

hanno lavorato alla definizione 

di una collaborazione per evitare 

sprechi e sovrapposizioni – ha spie-

gato Coletto – il cui protocollo sarà 

in tempi brevi predisposto da una 

commissione di esperti nominata 

dal segretario regionale per la sani-

tà Domenico Mantoan”. 

Per quanto attiene al fi nanziamento, 

circa 3 milioni di euro l’anno, dal mo-

mento che lo screening metabolico 

allargato che va attivato a Padova 

è una prestazione non prevista dai 

Livelli Essenziali di Assistenza nazio-

nali (LEA) ed il Governo nazionale, 

con la manovra del luglio scorso, ha 

impedito alle Regioni di utilizzare il 

Fondo Sanitario per prestazioni non 

inserite nei LEA, andrà reperito al-

l’interno del bilancio regionale non 

sanitario. 

Pare così chiudersi una vicenda che 

si trascinava da tempo. La Regione 

del Veneto aveva infatti approvato 

nel novembre 2009 una Delibera di 

Giunta che stabiliva l’assegnazione 

dello screening allargato alle azien-

de ospedaliere di Verona e di Pado-

va, ciascuna con alcune provincie. 

Verona è già Centro regionale di 

screening per il Veneto, Friuli Vene-

zia Giulia, Provincia di Trento per 8 

VENETO

Piano sanitario nazionale
67 mln di euro alla Sicilia, 
una parte anche per le MR

Sono oltre 67 i milioni di euro desti-

nati alle aziende sanitarie dell’Isola 

per l’attuazione dei cosiddetti “pro-

getti obiettivo” del Piano Sanitario 

Nazionale Si tratta di quote vinco-

late del Fondo Sanitario Nazionale 

che il ministero della Salute eroga 

alle Regioni per raggiungere deter-

minati obiettivi su tutto il territorio 

con particolare riguardo alle cure 

SICILIA

primarie, le malattie rare, quelle de-

generative, le cure palliative, la pre-

venzione, la non autosuffi  cienza, la 

tutela della maternità, le biobanche 

e la sicurezza sul lavoro.

Il fi nanziamento permetterà l’avvio 

di nuove e importanti iniziative delle 

aziende sanitarie, sostenendo i costi 

iniziali di attrezzature, tecnologie, 

formazione, percorsi e innovazioni 

organizzative che poi, a regime, le 

stesse Aziende sanitarie avranno il 

compito di ricomprendere nelle pro-

prie attività istituzionali.

La rete di assistenza per 
le malattie metaboliche 
ereditarie 

La Regione Emilia-Romagna, con 

una delibera di Giunta, ha istituito 

la rete regionale per l’assistenza alle 

persone con malattie metaboliche 

ereditarie. Il provvedimento appro-

vato dalla Giunta defi nisce tutto 

il percorso di assistenza, a partire 

dall’esito dello screening neonatale 

fi no alla presa in carico complessiva 

del paziente.

Un percorso di cura integrato tra 

servizi ospedalieri e territoriali, con 

l’obiettivo di garantire la migliore 

qualità della vita possibile, in rap-

porto alla specifi ca malattia. 

La rete di assistenza defi nita con il 

provvedimento della Giunta è orga-

nizzata secondo il modello organiz-

zativo “Hub&Spoke” (centri di riferi-

mento specializzati e nodi periferici) 

già attuato in Emilia-Romagna nei 

casi in cui è richiesta un’assistenza 

particolarmente complessa e di alta 

specializzazione.

La delibera aff ronta inoltre il de-

licato tema della comunicazione 

della diagnosi ai genitori e fornisce 

riferimenti legislativi e informazio-

ni su alcuni bisogni fondamentali 

dei bambini con malattia metabo-

lica ereditaria e delle loro famiglie: 

consulenza genetica accertamento 

della disabilità, certifi cato di esen-

zione, erogazione di farmaci, pro-

tesi ed eventuali dispositivi medici, 

erogazione di alimenti particolari, 

assistenza domiciliare, integrazione 

scolastica.

EMILIA ROMAGNA

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Nei suoi ultimi giorni di vita il Go-

verno Berlusconi ha inviato al Con-

siglio Superiore di Sanità le nuove 

linee guida che prevedono il divieto 

alla diagnosi preimpianto. Secondo 

l’uscente  sottosegretario alla salu-

te Eugenia Rocella non c’è niente di 

nuovo: “La diagnosi preimpianto è 

già vietata dalla legge 40 sulla fecon-

dazione assistita”. Di tutt’altro parere 

medici e avvocati, che ricordano che 

la diagnosi è consentita proprio da-

gli articoli 13 comma 2 e 14 comma 

5 della L.40, che prevedono che la 

coppia possa chiedere di conoscere 

lo stato di salute dell’embrione. Inter-

pretazione confermata da almeno 10 

sentenze del Tar e della Consulta. 

Le nuove linee guida vieterebbero 

le indagini cliniche sull’embrione, il 

divieto di eff ettuare qualsiasi sele-

zione sul frutto del concepimento 

e circoscriverebbero l’accesso alle 

tecniche di fecondazione artifi ciale a 

coppie sterili, escludendo quelle con 

malattie genetiche per le quali i test 

sugli embrioni costituiscono l’unica 

speranza di avere fi gli sani. Tecniche 

consolidate e largamente praticate 

in tutta Italia. Secondo Carlo Flami-

gni, pioniere della fecondazione as-

sistita, e Ettore Cittadini, membro del 

Consiglio Superiore della Sanità che 

dovrà valutare le nuove linee guida, 

“nella L.40 non c’è un impedimento 

preciso alla diagnosi. Tanto che nel 

centro a Palermo lo facciamo con 

coppie aff ette da Talassemia”. Come 

succede anche nella clinica bolo-

gnese di Andrea Borini. “Mai avuto 

problemi, nessuna denuncia. Quello 

che mi stupisce, semmai, è che nes-

suno protesti contro uno Stato che 

non passa questi esami. Anche per-

ché chi vi si sottopone non lo fa per 

avere un fi glio biondo o con gli oc-

chi azzurri, ma per non trasmettere 

gravi malattie”.

D’accordo anche il genetista di fama 

mondiale Andrea Ballabio: “E’ un 

paradosso: mentre da un lato è con-

sentito l’aborto terapeutico anche a 

gravidanza avanzata per coppie che 

abbiano concepito un fi glio aff et-

to da una malattia genetica, d’altro 

canto si vieterebbe di agire preven-

tivamente, fruendo della diagnosi 

preimpianto sull’embrione. Con la 

singolare conseguenza di privilegia-

re più l’embrione, ossia un insieme di 

poche cellule senza sistema nervoso 

né cuore formati, che un feto già for-

mato. Oltretutto circa il 3-5% della 

popolazione italiana, pari a 1,8-3 mi-

lioni di persone, soff re di malattie ge-

netiche e potrebbe aver bisogno di 

fare la diagnosi preimpianto, peraltro 

prevista dalla L.40”.

www.aismme.org

Malattie Rare

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

FECONDAZIONE ASSISTITA

Escluse le coppie con malformazioni genetiche

I risultati di una nuova analisi pub-

blicata su Orphanet Journal of Rare 

Diseases indicano che, nel prossimo 

decennio, la crescita complessiva 

del costo, in percentuale, dei farma-

ci orfani potrebbe comunque diven-

tare sostenibile, nonostante un au-

mento del numero di farmaci orfani 

approvati in Europa. Attualmente, i 

farmaci orfani sono considerati un 

peso per i bilanci sanitari europei 

ma, secondo le previsioni, il loro im-

patto economico dovrebbe rimane-

re costante a partire dal 2016. Entro 

il 2020, è prevista una stabilizzazio-

ne della spesa farmaceutica totale 

in Europa, che si attesterà intorno al 

4%-5%. Ciò suggerisce che il costo 

dei farmaci non costituirà una bar-

riera all’accesso ai trattamenti per le 

malattie rare.

Ciò è dovuto a quattro trend princi-

pali: 

- L’aumento, in Europa, delle de-

signazioni di farmaco orfano (la 

concessione dello status di far-

maco orfano ai medicinali che, in 

Probabile sostenibilità dei costi dei farmaci orfani
questo modo, ottengono i requisiti 

necessari per seguire uno speciale 

iter regolatorio). Tuttavia, solo una 

percentuale limitata (circa 10%) dei 

prodotti designati riesce ad ottene-

re l’autorizzazione all’immissione in 

commercio. Questa tendenza è sta-

ta riscontrata anche negli Stati Uniti 

dopo l’introduzione della legge sui 

farmaci orfani del 1983.

- La perdita dell’esclusività di com-

mercializzazione e della tutela bre-

vettuale per i farmaci orfani, intro-

dotte poco dopo l’adozione della 

normativa nel 2000. 

- Un rallentamento del tasso di cre-

scita del numero di farmaci orfani 

che ottengono l’autorizzazione al-

l’immissione in commercio per nuo-

ve indicazioni. 

- Solo una percentuale limitata di 

pazienti riceverà una diagnosi e 

solo alcuni saranno sottoposti a 

trattamento. I pazienti più idonei 

per il trattamento potranno essere 

individuati rapidamente e trattati, 

ma la percentuale di assunzione dei 

farmaci diminuirà nel tempo.

Inoltre, i risultati di questa analisi 

hanno mostrato che, secondo le 

previsioni, la quota di farmaci orfani 

sul totale del mercato farmaceutico 

dovrebbe aumentare da 3,3% nel 

2010 e raggiungere un picco del 

4,6% nel 2016. Successivamente, è 

atteso un livellamento fi no al 2020, 

anno in cui la crescita dei farmaci 

orfani sarà in linea con la crescita 

registrata sul mercato farmaceutico 

complessivo.

(da www.molecularlab.it)
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Il nuovo programma europeo E-IMD 

(European Registry and Netwok for 

Intoxication type Metabolic Desease) 

per la ricerca di cure e la condivisione 

di conoscenze riguardo due patolo-

gie rare, l’acidemia organica (OAD) e 

le inibizioni del ciclo metabolico del-

Un registro europeo dei malati

Presentato il Rapporto 2011 sui Registri delle Malattie Rare 
Nonostante molto sia stato fatto 

negli undici anni da quando è stato 

creato il Registro Nazionale delle Ma-

lattie Rare, il sistema italiano è molto 

complesso e ci sono varie diffi  coltà 

da aff rontare per mettere a punto 

una mappatura precisa della situa-

zione. Al Registro Nazionale, infatti, 

si affi  ancano quelli Regionali/Inter-

regionali, istituiti in tempi e modi 

diversi e gestiti quindi con modalità 

diff erenti, cosa che non consente 

un’interpretazione univoca dei dati 

a livello nazionale. È questo uno dei 

tanti elementi che emergono dal 

Rapporto ISTISAN 11/20, denomina-

to “Registro Nazionale e i Registri Re-

gionali/interregionali delle malattie 

rare. Rapporto anno 2011”, recente-

mente presentato

Esso illustra inoltre, in diversi capitoli, 

il quadro sulle iniziative europee nel-

le Malattie Rare, l’evoluzione del con-

testo normativo, programmatico e 

istituzionale della rete nazionale ita-

liana dedicata alle stesse, le fasi della 

pianifi cazione e implementazione 

del Registro Nazionale, la descrizione 

dei Registri Regionali/Interregionali 

che forniscono i dati epidemiologici 

a quello Nazionale, la valutazione 

della qualità dei dati e alcuni modelli 

metodologici per la stima di indica-

tori epidemiologici e  risultati epide-

miologici ottenuti a livello nazionale 

nel periodo 2007-2010.

«Dall’analisi dei dati sono emerse al-

cune importanti criticità (soprattutto 

relative a completezza e aggiorna-

mento), connesse anche alla com-

plessità della materia trattata- com-

menta nella prefazione del Rapporto 

il presidente dell’Istituto Superiore 

di Sanità Enrico Garaci - queste, se 

opportunamente aff rontate e cor-

rette, porteranno a un grande arric-

chimento in termini di informazioni 

scientifi che e potranno costituire 

una solida base, utile sia per intra-

prendere decisioni di sanità pubblica 

Il RNMR, istituito con Decreto mini-

steriale (n. 279/2001) presso l’istituto 

Superiore di Sanità, si propone di 

raccogliere e di fare da collettore di 

importanti informazioni sulle ma-

lattie rare, come per esempio la loro 

incidenza, la valutazione del ritardo 

diagnostico, le migrazioni dei pazien-

ti. Fornisce quindi un’ampia base dati 

per intraprendere studi descrittivi sul-

la popolazione, studi eziologici, studi 

valutativi di interventi/servizi di sani-

tà pubblica e studi per la ricerca e lo 

sviluppo di farmaci.

Obiettivi del Registro sono consentire 

REGISTRO NAZIONALE E REGISTRI 
REGIONALI/INTERREGIONALI DELLE MALATTIE RARE 

Cosa sono? 
la programmazione nazionale e regio-

nale degli interventi sanitari e svolgere 

attività di sorveglianza per le MR.

La Conferenza Stato-Regioni ha de-

cretato l’obbligo per le Regioni di at-

tivare entro il 31 marzo 2008 Registri 

regionali o interregionali sulle malat-

tie rare in connessione con il Registro 

nazionale. I Registri Regionali si dif-

ferenziano per l’organizzazione, per 

la tipologia delle informazioni che 

raccolgono e processano, e per le fi -

nalità che vengono a essi attribuite 

dalle diverse Amministrazioni regio-

nali/provinciali.

(nazionale e/o regionale) che per sti-

molare e sviluppare ulteriori ricerche 

scientifi che mirate a singole Malattie 

Rare o a gruppi di esse». 

Il rapporto è scaricabile dall’indirizzo 

http://www.iss.it/binary/publ/cont/

undici20WEB.pdf

(da UNIAMO-FIMR)

l’urea (UCD), promosso dalla Commis-

sione Europea si è impegnato a creare 

nel triennio 2011 -2013 un network 

composto da specialisti, associazioni 

di pazienti, industria farmaceutica e 

istituzioni. Tra i suoi compiti quelli di 

creare un registro europeo dei malati 

di tali patologie e fornire un protocol-

lo di cura europeo basato su evidenze 

cliniche.

Verranno così raccolti i dati relativi a 

600 pazienti, attraverso i quali, entro 

la fi ne del 2013, si prevede di ricostrui-

re la storia clinica delle due patologie, 

valutare l’effi  cacia e la sicurezza delle 

cure attualmente applicate, confron-

tare diagnosi, trattamenti e gestione 

dei malati nei diversi paesi europei 

e identifi care in quale misura queste 

patologie incidano sulla qualità della 

vita, l’educazione, la carriera profes-

sionale e la vita sociale dei pazienti e 

delle loro famiglie.

Con l’obiettivo di facilitare l’accesso 

alla diagnosi e ai trattamenti, è stato 

attivato un portale web multilingua 

(www.e-imd.org) dedicato ai pazienti, 

nel quale, attraverso una survey onli-

ne è possibile contribuire attivamente 

alla ricerca fornendo dettagli sui sin-

goli casi clinici.
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Fantàsia è il nuovo ristorante nel 

cuore di  Venezia che unisce la sfi da 

della cucina tipica all’impegno socia-

le. Si trova dietro l’Arsenale, a po-

chi metri dal campo della Bragora, 

Castello 3911 (tel 041 5228038). E’ 

stato inaugurato il 21 maggio 2011 

dall’impresa sociale Uniamo Goldin, 

nata nell’ambito di Uniamo, l’asso-

ciazione nazionale malattie rare. Non 

ha fi ni di lucro ma solo l’obiettivo di 

ripagare chi ci lavora e reinvestire gli 

utili nelle attività dell’associazione 

nazionale malattie rare Uniamo. 

Il suo staff  è composto da profes-

sionisti del settore della ristorazio-

ne accanto ai quali lavorano anche 

diversamente abili. Finora sono 

stati inseriti ben cinque ragazzi con 

malattie rare che, seguiti dal Servi-

zio Disabili del Comune di Venezia 

e dall’Uffi  cio Sil dell’Ulss 12, hanno 

svolto in Fantàsia un percorso di 

inserimento lavorativo: l’obiettivo 

è portare questi ragazzi ad una pie-

na autonomia lavorativa. A questo 

scopo Uniamo Goldin è parte attiva 

di un progetto dell’Assessorato al 

Commercio del Comune di Venezia 

che mira alla sensibilizzazione delle 

imprese commerciali e turistico-al-

berghiere all’inserimento lavorativo 

dei diversamente abili. 

Informazioni utili su Uniamo ed Unia-

mo Goldin sui siti: www.malatirari.it 

e www.uniamo.org

FANTÀSIA, un ristorante  solidale 
nel cuore di Venezia
La sfi da dell’inserimento lavorativo dei diversamente abili

 Il mio bambino di 23 mesi è aff etto da 

“Defi cit multiplo di acil Co-a deidroge-

nasi”. Vorrei mettermi in contatto con 

famiglie che hanno un fi glio con la stes-

sa patologia o altre patologie della Beta 

ossidazione degli acidi grassi. 

Prego scrivere a angyds@tiscali.it

 La mia bambina di 5 anni è aff etta 

da ipercolesterolemia familiare. Cerco 

altre famiglie con lo stesso problema 

per scambio di esperienze e sostegno. 

Prego scrivere a 

cristina.castelli9@gmail.com

Utility

RG

.ORG

G

RGOROR

info@aismme.org      ☎ 049.9900700

Se vuoi sostenere direttamente i progetti dell’associazione 
puoi versare un tuo contributo libero:

a mezzo versamento c/c postale 68.59.58.34

con bonifi co bancario Banca Etica 

IBAN IT 93 X 05018 12101 000000121810

devolvendo il 5 per mille ad AISMME Onlus 

Codice fi sc. 9218104 0285 usando:

mod. integrativo  CUD, mod. 730/1 bis redditi; 

mod. unico persone fi siche. 

COME AIUTARE AISMME ONLUS 

WWW.AISMME.ORG

SOS appelli dalle famiglie 
Se vuoi lanciare un appello per cercare famiglie con le quali condividere il tuo problema e la tua esperienza, AISMME Onlus ti mette 
a disposizione questo spazio. Inoltra la richiesta a info@aismme.org e dai il tuo consenso alla pubblicazione in questa pagina.

 Salve a tutti, sono un medico, nonchè 

la zia di una bimba di quasi 5 anni aff et-

ta da Defi cit della Beta ossidazione de-

gli acidi grassi a catena corta. Desidere-

rei un confronto con altre famiglie in cui 

è presente la stessa patologia. Grazie. 

Scrivete a sonialandolfo@gmail.com 

     

 Sono la mamma di un bimbo di tre 

anni di cui è stata diagnosticata l’aci-

demia metilmalonica tipo CBLC. Vorrei 

mettermi in contattato con famiglie che 

hanno bimbi con lo stesso problema. 

Scrivete a rossellabrindisi@yahoo.it

Emanuele ha tre anni, è aff etto da una 

gravissima disabilità causata da una 

malattia metabolica progressiva rara 

e incurabile Non può parlare bene, 

sorridere, stare seduto, camminare, 

mangiare, eppure dipinge. Quadri 

coloratissimi su tele che hanno sba-

lordito anche i critici d’arte, al punto 

da convincere la famiglia a realizzare 

una mostra in una chiesa a Camaio-

re, dove il bambino vive. 

Realizza i quadri preferibilmente da 

sdraiato, dando istruzioni al suo in-

terlocutore su dove vuole il colore 

(sulle sue mani o sulla tela) e deve 

essere sostenuto anche quando usa 

il pennello. «Dipingere — spiegano 

i genitori — è per lui più che parla-

re, il suo unico modo di raccontar-

si». Sembra che pasticci ma quando 

si guarda il quadro fi nito si resta 

sbalorditi per gli azzeccati accosta-

menti cromatici e l’intenzionalità 

descrittiva. «Sembra che qualcuno 

da lassù lo guidi» dicono i genitori. 

«Un evento mirabile e raro» chiosa il 

critico d’arte Enrico Dei. Una lezione 

da un bimbo sfortunato che deve 

far rifl ettere.

(da La Nazione)

Emanuele è un artista

AISMME Onlus rivolge un particolare 
ringraziamento alla Dr.ssa Carla Vazzola, 
direttore artistico dell’Accademia 
Filarmonica di Camposampiero e 
Campodarsego, e a Walter Basso 
per la disponibilità e sensibilità.

Ringraziamo vivamente:

le Famiglie e le Aziende che hanno 
sostenuto le iniziative di Natale a favore 
dell’Associazione;

l’Associazione Libera-Mente di Teolo,  
per il torneo dedicato a Gianni Alfi ne;

Davide Zannoni per l’infaticabile energia 
nel dare il proprio contributo.
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L’incidenza di malattie da accumulo lisosomiale 
è maggiore rispetto a quanto atteso
L’interesse per lo screening neonata-

le per le malattie da accumulo liso-

somiale è aumentato notevolmente 

dopo l’introduzione delle terapie di 

sostituzione enzimatica di nuova 

concezione, e della necessità, con-

seguente, di una diagnosi precoce.

In Austria è stato eff ettuato uno stu-

dio prospettico di screening per la 

malattia di Gaucher, la malattia di 

Pompe, la malattia di Fabry, e la ma-

lattia di Niemann-Pick tipo A e B, che 

ha incluso l’analisi di mutazione per 

valutare la praticabilità e l’opportu-

nità di includere queste malattie nei 

panel di screening neonatale.

Gli esami sono stati compiuti su 

macchie di sangue secco di 34.736 

neonati.

I campioni anonimi sono stati 

analizzati per l’attività enzimatica 

di beta-glucocerebrosidasi, alfa-

galattosidasi, alfa-glucosidasi, e 

sfi ngomielinasi acida mediante 

spettrometria di massa tandem a io-

nizzazione elettrospray. Le analisi di 

mutazione nei campioni sono state 

eff ettuate in caso di sospetto defi cit 

enzimatico.

Basse attività enzimatiche sono sta-

te rilevate in 38 neonati, e le analisi 

di mutazione hanno confermato 

l’esistenza di malattie da accumulo 

lisosomiale in 15 di essi. 

Le mutazioni più frequenti sono 

state trovate per la malattia di Fabry 

(1 su 3.859 nascite), seguite da ma-

lattia di Pompe (1 su 8.684), e dalla 

malattia di Gaucher (1 su 17.368). 

L’analisi mutazionale ha rilevato pre-

valentemente mutazioni missense 

associate a un fenotipo ad esordio 

tardivo.

“In 38 dei quasi 34mila campioni 

– riassumono gli autori - sono state 

rilevate basse attività enzimatiche 

ma solo in 15 casi l’ulteriore analisi 

delle mutazioni ha confermato la 

presenza della malattia da accumu-

lo. L’analisi mutazionale ha rilevato 

prevalentemente mutazioni mis-

sense associate a un fenotipo ad 

esordio tardivo”.    

Lo studio rilancia due diff erenti 

problematiche. Da una parte, stan-

do ai dati dello studio, la propor-

zione complessiva di neonati por-

tatori di una mutazione per una 

malattia da accumulo lisosomiale 

è risultata superiore alle attese. 

Signifi ca che l’incidenza di queste 

patologie potrebbe essere superiore 

a quanto si ritiene e conferma l’esi-

stenza di un numero non indiff eren-

te di casi che sfuggono alla diagnosi. 

Questo sarebbe un punto a favore 

dello screening, che si questo neo-

natale o su specifi che coorti. 

Dall’altro, però, lo studio ripropone 

il problema non ancora del tutto 

risolto di una diagnosi precoce, 

addirittura neonatale e comunque 

in fase asintomatica, di malattie – 

come quella di Pompe – che posso-

no esordire molto avanti nell’età. Un 

rischio concreto dimostrato proprio 

dal fatto che l’analisi delle mutazio-

ni genetiche ha rilevato prevalente-

mente la presenza di questa tipolo-

gia di malattia. Se si fosse trattato 

di test non anonimi ci si sarebbe 

trovati di fronte al problema di co-

municare (o non comunicare) alle 

famiglie la diagnosi di una malattia 

che si sarebbe potuta manifestare a 

15 – 30 o anche a 50 anni. Su come 

aff rontare questa problematica il di-

battito è ancora aperto.

MALATTIA DI POMPE   
Mongini: Diagnosi precoce fondamentale, 
anche per le forme tardive
Ci sono malattie rare, come quelle 

metaboliche o quelle da accumulo 

lisosomiale, come la glicogenosi II o 

malattia di Pompe, che posso essere 

‘scoperte’ attraverso esami biochimi-

ci anche quando non danno ancora 

segni. Alcune forme sono destinate 

ad esordire presto, con rapido de-

corso ingravescente se non adegua-

tamente curate; è il caso di molte 

malattie metaboliche. In altri casi, 

come nella variante della malattia di 

Pompe, i segni possono presentarsi 

più tardi, a qualsiasi età. Per alcune 

malattie metaboliche rare, soprat-

tutto per quelle che hanno valide 

terapie o possono essere combattu-

te con la dieta, c’è un forte consenso 

intorno all’utilità di una diagnosi alla 

nascita, dunque con screening neo-

natale. Per quanto riguarda invece 

altre patologie ad esordio tardivo 

rare, come la malattia di Pompe, la 

discussione è viva. Abbiamo fatto il 

punto della situazione con la Dotto-

ressa Tiziana Mongini, Responsabile 

dell’Unità Malattie Neuromuscolari 

dell’Ospedale Molinette di Torino, 

nonché uno dei Coordinatori del 

Gruppo di studio italiano AIM (Asso-

ciazione Italiana Miologia) - AIG (As-

sociazione Italiana Glicogenosi), un 

gruppo indipendente di neurologi 

italiani nato nel 2006.

Vale la pena scoprire una malattia 

ad esordio tardivo quando è an-

cora asintomatica?

L’argomento è molto delicato, non 

privo di implicazioni etiche. Dipen-

de anche delle malattie, dal fatto 

che ci sia o meno una terapia e da 

quanto essa sia effi  cace. Prendiamo 

il caso della malattia di Pompe ad 

esordio tardivo, sulla quale il nostro 

gruppo ha lavorato, per la quale esi-

ste una terapia, ma di cui non sap-

piamo ancora tutto. Oggi succede 

che si faccia la diagnosi in mancan-

za di sintomi, magari nel corso di 

indagini per altri motivi, anche de-

cenni prima che compaiano i segni 

di malattia.  In questi casi non sap-

piamo quando esordirà la malattia, 

può succedere a 6 anni come a 40, 

ma averla diagnosticata è di fonda-

mentale importanza, poiché ci per-

metterà di coglierne i primi sintomi 

ed agire di conseguenza. 

Nel caso di malattia di Pompe 

quando è opportuno cominciare 

la terapia?

Su questo diffi  cile quesito, il nostro 

gruppo è arrivato ad un consensus. 

Se si tratta di un bambino che sta 

benissimo, e questo viene valuta-

to secondo una serie complessa e 

molto accurata di parametri, allora 

si preferisce non cominciare alcuna 

terapia. Medicalizzare così forte-

mente un bambino che fa tutte le 

normali attività e che potrà svilup-

pare la malattia a 40-50 anni non ci 

è sembrato giustifi cato dai dati sulla 

storia naturale di malattia. Questi 

soggetti verranno seguiti con una 

visita accurata ogni sei mesi. Se in-

vece compare anche solo un piccolo 

segno che dia il sospetto che la ma-

lattia sta cominciando a manifestar-

si, allora si comincia la terapia. Que-

sto perché si è visto che la terapia è 

in grado di bloccare la progressione 

della malattia e stabilizzarla e che 

in alcuni casi c’è stata regressione. 

Purtroppo non è la cura defi nitiva, e 

speriamo che quella arrivi un gior-

no, ma è di certo di grande benefi -

cio. Non tutti sono d’accordo con 

il fatto di aspettare i primi sintomi, 

c’è anche un gruppo di pediatri che 

sostiene l’inizio immediato della te-

rapia anche senza sintomi. Tuttavia 

studi che dimostrino una maggiore 

effi  cacia della terapia cominciata in 

fase asintomatica non ci sono, men-

tre conosciamo i benefi ci di un trat-

tamento comunque precoce. 

Personalmente ha seguito dei casi 

con diagnosi asintomatica?

Attualmente sono tre. Uno viene se-

guito regolarmente, sta benissimo e 

non ha avuto bisogno di terapia, uno 

l’ha cominciata dopo un anno e mez-

zo dalla diagnosi mentre un altro ha 

mostrato presto i segni, dopo 6 mesi 

ha dovuto cominciare. A livello del 

Malattie Lisosomiali

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

www.aismme.org



10
Malattie Lisosomiali

www.aismme.org

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

Gruppo Italiano stiamo aggiornan-

do in questo periodo i database, 

quindi non posso dare dati molto 

precisi. Abbiamo appena pubblicato 

sul Neurology un importante lavoro 

su circa 80 casi in terapia seguiti per 

quattro anni, ma esistono pazienti 

non in terapia e di questi una piccola 

percentuale è in fase asintomatica

Sarebbe ipotizzabile lo screening 

neonatale di massa per questa 

malattia?

In alcuni paesi stranieri viene già eff et-

tuato uno screening neonatale per la 

forma infantile: l’iter è piuttosto com-

plicato e richiede uno sforzo per cui il 

nostro sistema non è ancora del tutto 

preparato, non tanto per l’esame in sé 

ma proprio per la complessità della 

malattia. Un conto è fare la diagnosi 

perché capita nel corso di altre inda-

gini o perché si vedono dei sintomi 

sospetti, altra cosa è fare il test a tutti 

i bambini. Ma poiché la diagnosi pre-

coce è di fondamentale importanza, 

nel frattempo, non penserei ad uno 

screening di massa quanto piuttosto 

ad uno selettivo. 

In che senso uno screening selet-

tivo?

Si potrebbe applicare il test diagno-

stico rapido su tutti, bambini o adulti, 

che presentino segni anche minimi 

compatibili con la malattia, in modo 

da non perdere tempo prezioso so-

prattutto nel caso della forma infanti-

le. Per quest’ultimo gruppo, si potreb-

be diff ondere tra i pediatri l’uso di fare 

il test diagnostico su tutti i bambini 

che mostrano qualche minimo sinto-

mo precoce (es. un minimo ritardo di 

accrescimento o di acquisizione delle 

tappe motorie, oppure un dubbio sul-

la funzionalità cardiaca). Per la forma 

più tardiva, gli indizi potrebbero es-

sere un ritardo a iniziare a camminare 

(es. a 18 mesi), una debolezza a salire 

le scale, una dispnea non giustifi cata. 

Per avere il sospetto però servirebbe 

una maggiore sensibilizzazione di tut-

ta la classe medica, purtroppo questo 

tipo di sensibilità manca un po’ ed è 

anche parzialmente colpa della pre-

parazione universitaria, che tende a 

trascurare queste rare malattie.  

(da www.osservatoriomalattierare.it)   

Screening, né sani né malati. 

Arrivano i ‘patients in-waiting’.

Pubblichiamo il commento pubbli-

cato su Neurology della dottoressa 

Jennifer M. Kwon dell’Università di 

Rochester e del Dr. Robert Steiner, 

profondi conoscitori della malattia e 

dei risvolti di una diagnosi precoce. 

 “Dal 2005 sono stati messi a punto 

programmi di screening neonatale 

per una gamma più ampia di errori 

congeniti del metabolismo e si pre-

me perché vengano eff ettuati per 

malattie potenzialmente curabili 

come alcune di quelle da accumulo 

lisosomiale, tipo la malattia di Pompe 

o la malattia di Krabbe.  Ci sono studi 

che hanno descritto la soff erenza vis-

suta da famiglie i cui neonati erano 

risultati positivi allo screening. Molti 

di questi disturbi sono così rari che è 

anche diffi  cile off rire consigli e rassi-

curazioni. Lo stress e l’ansia sentita 

da queste famiglie sono condivisi 

anche dagli specialisti. Nel caso della 

malattia di Pompe, per esempio, ci 

si domanda cosa si può fare per mi-

gliorare la situazione quando viene 

diagnosticata una forma ad esordio 

tardivo. Sarebbero necessari dei mar-

catori della progressione della malat-

tia. Allo stesso modo servono studi 

più approfonditi sulla sicurezza e l’ef-

fi cacia a lungo termine della terapia 

enzimatica sostitutiva. Di grande im-

portanza poi sarebbero gli studi sulla 

storia naturale dei casi ad insorgenza 

tardiva, più che l’osservazione di un 

singolo paziente. In questo possono 

tornare utili i registri della società far-

maceutiche ma sarebbero preferibili 

dei registri indipendenti. 

La medicina è ancora male attrez-

zata per sostenere e consigliare le 

persone nella condizione di ‘pa-

ziente in attesa’. Magari il fatto che 

per la malattia di Pompe ci sia un 

trattamento disponibili può dimi-

nuire l’impatto di una diagnosi in 

età presintomatica. Alcune famiglie 

sono in grado di far fronte a questa 

sorta di limbo diagnostico senza 

una eccessiva angoscia ma per altri 

gli anni di salute saranno rovinati 

dalla paura del futuro. 

(da www.osservatoriomalattierare.it)   

Lo studio italiano realizzato dal Grup-

po Italiano per la Glicogenosi  Tipo 

II, coordinato dal Professor Antonio 

Toscano, dal Professor Corrado An-

gelini e dalla Professoressa Tiziana 

Mongini, pubblicato su Journal of 

Neurology, ha dimostrato che la 

terapia enzimatica sostitutiva con 

alglucosidasi alfa è ben tollerata e 

produce risultati apprezzabili, spe-

cialmente nelle capacità motorie e 

respiratorie dei pazienti. 

L’analisi è stata condotta su 74 pa-

zienti giovani o adulti, aff etti da 

Malattia di Pompe e trattati dai 12 

a 54 mesi con terapia enzimatica 

sostitutiva e si è focalizzata sulla va-

lutazione delle funzioni motorie, re-

spiratorie e cardiache monitorando 

l’andamento clinico. I risultati più 

importanti si sono registrati nella 

MALATTIA DI POMPE
Uno studio italiano conferma l’eff etto positivo 
del trattamento con terapia enzimatica sostitutiva 

capacità motoria – una larga mag-

gioranza dei pazienti ha mostra-

to infatti un miglioramento nella 

deambulazione – e in quella respi-

ratoria – nella maggioranza dei casi 

analizzati si evidenziano parametri 

migliorati o stabilizzati, con alcuni 

pazienti che hanno addirittura in-

terrotto la respirazione assistita o ri-

dotto le ore di ventilazione. “Si tratta 

di una ricerca interessante ed inno-

vativa – spiega il Professor Toscano, 

uno dei protagonisti di questo lavo-

ro, poiché rappresenta il più ampio 

studio ad oggi disponibile a livello 

internazionale su pazienti trattati 

(ben 74 provenienti da 18 diversi 

centri italiani). Per la prima volta 

sono stati valutati pazienti giovani 

e adulti alcuni dei quali con ridotta 

deambulazione o costretti alla sedia 

a rotelle.

Da alcuni anni la Malattia di Pompe 

è studiata attentamente nel nostro 

Paese grazie ad un “consorzio italia-

no” di una ventina di centri sparsi in 

tutta la penisola che, sotto il coor-

dinamento del Professor Antonio 

Toscano del Professor Corrado An-

gelini (Professore Ordinario di Neu-

rologia dell’Università di Padova e 

Direttore del centro neuromusco-

lare) e della Professoressa  Tiziana 

Mongini (Responsabile GSU Malat-

tie Neuromuscolari, Dipartimento 

di Neuroscienze, A.O.U.S. Giovanni 

Battista di Torino) sta approfonden-

do vari aspetti della patologia dal 

punto di vista clinico, diagnostico e 

terapeutico. 

Grazie a questo ampio lavoro di 

“squadra”,  tre anni fa sono state re-

datte le linee guida per la diagnosti-

ca ed il trattamento della malattia di 

Pompe, poi pubblicate nel 2008 su 

Neurology.

I ‘patients in – waiting’ sono i 

pazienti in attesa, sulla soglia tra 

l’apparire sano e avere una diagnosi 

di malattia o di predisposizione 

chiara per la malattia.

Approfondimento
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MUCOPOLISACCARIDOSI 1  Rovelli: sempre meno 
le diagnosi tardive ma lo screening neonatale 
potrebbe rappresentare un ulteriore vantaggio
Il primo trapianto di cellule stami-

nali ematopoietiche per le malattie 

lisosomiali fu praticato più di 30 anni 

fa proprio su un bambino aff etto da 

Mucopolisaccaridosi di Tipo I, prima 

ancora, dunque, che fosse approva-

ta la terapia enzimatica sostitutiva 

(ERT). Da allora ad oggi nell’am-

bito dei trapianti, e in particolare 

nel trapianto di midollo, i progressi 

sono stati moltissimi sia in termini 

di effi  cacia che di sopravvivenza. Un 

progresso che viene riconosciuto 

nella recente Consensus europea, 

al punto che, proprio in questa, si 

scorge una apertura ulteriore rispet-

to all’uso che ne è stato fatto fi no ad 

oggi. “Con questa Consensus – spie-

ga il dottor Attilio Rovelli, del Centro 

Trapianto di Midollo del San Gerar-

do di Monza, che ha partecipato al 

gruppo di lavoro – si fa strada l’idea 

che il trapianto può essere una stra-

da percorribile anche nelle forme in-

termedie di MPS tipo I, e questo è un 

passo importante”. Rovelli è anche 

membro dell’AIEOP (Associazione 

Italiana di EmatoOncologia Pediatri-

ca), che già nel 2010 aveva lavorato 

alle raccomandazioni per la diagnosi 

e la cura della malattia MPS tipo I. “In 

genere intorno ai due anni iniziano a 

manifestarsi i segni neurologici del-

la malattia, che poi progrediscono 

– spiega - Se vogliamo bloccare la 

malattia ad uno stadio in cui la quali-

tà della vita è ancora buona bisogna 

agire nei tempi idonei per arrivare 

a fermare le neurodegenerazione 

prima che il danno sia grave. Interve-

nendo in ritardo c’è il rischio concre-

to di andare a bloccare la malattia ad 

uno stadio troppo avanzato, quando 

il bimbo è già arrivato ad una situa-

zione che lo porterà forzatamente 

ad una vita non autonoma in età 

adulta. Per fortuna oggi i ritardi nella 

diagnosi si sono molto ridotti rispet-

to al passato. Si riesce nella maggior 

parte dei casi a fare il trapianto entro 

14-24 mesi di vita, anche grazie alla 

disponibilità del sangue cordonale. 

Certo ci sono ancora diagnosi tardive 

o che sfuggono e la sensibilità non è 

mai troppa”.”Si potrebbe mettere in 

atto lo screening neonatale basato 

sul dosaggio enzimatico – continua 

- In alcuni Paesi, compreso il nostro, 

sono in corso studi pilota in zone 

ristrette. Purtroppo il dosaggio en-

zimatico non discrimina tra forme 

gravi e lievi e potrebbe indurre impli-

cazioni etiche riguardo alla decisione 

sul trattamento. Il rischio concreto è 

quello di andare a fare un trapianto 

ad un bimbo di poche settimane di 

vita che magari non avrebbe mai 

sviluppato un fenotipo grave e nep-

pure intermedio. Ma si sta progre-

dendo anche sulla nostra capacità 

di predire il fenotipo sulla base del 

genotipo, possibile in circa il 50% dei 

casi. E’ probabile che questa percen-

tuale sia destinata ad aumentare nel 

corso dei prossimi anni. Lo scenario 

per il futuro potrebbe anche essere 

quello della diagnosi prenatale nella 

MPS I con avvio al trapianto imme-

diato per i casi che hanno una dia-

gnosi molecolare chiaramente indi-

cativa per forma grave e, per i casi la 

cui gravità è incerta sulla base della 

diagnosi molecolare, trattamento 

immediato con ERT nei primi mesi 

e monitoraggio clinico attento nel 

primo anno di vita per identifi care i 

segni di gravità della malattia. Sul-

la base di molte considerazioni di 

ordine generale e dell’eff etto della 

ERT se iniziata nei primi mesi di vita, 

è molto ragionevole pensare che 

i pazienti MPS I potrebbero avere 

un’evoluzione tanto più migliore 

quanto più precocemente trapian-

tati”.

(da www.osservatoriomalattierare.it)
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Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

Camera e Senato approvano una mozione unitaria 
PER IL CONTRASTO ALLE MALATTIE RARE
Il 17 e 18 gennaio scorso, con una rapidità che mai 

prima si era riscontrata nell’aff rontare la tematica 

delle malattie rare, Camera e Senato hanno appro-

vato all’unanimità una mozione unitaria per con-

trastare le malattie rare che impegna il governo ‘’a 

verifi care in che modo e fi no a che punto i bisogni di 

salute dei pazienti aff etti da malattie rare vengano 

attualmente soddisfatti, a istituire a livello nazionale 

e a promuovere l’istituzione in ambito regionale dei 

registri delle patologie di rilevante interesse sanitario; 

a dare una defi nizione tempestiva delle ‘malattie ra-

re’ da includere nell’elenco delle patologie da sotto-

porre a screening neonatale obbligatorio; a istituire 

il Comitato nazionale delle malattie rare, presso il 

ministero della Salute; a emanare urgentemente un 

provvedimento di aggiornamento dell’elenco delle 

malattie rare attraverso l’inserimento nei livelli es-

senziali di assistenza delle 109 patologie rare indicate 

nell’allegato 7 del decreto del Presidente del Consiglio 

dei ministri 21 marzo 2008, mai entrato in vigore’’.

(tratto da ASCA)

I  principali punti approvati all’unanimità impe-

gnano l’esecutivo a:

* produrre, nel più breve tempo possibile, la rela-

zione tecnica necessaria alla prosecuzione dell’iter 

legislativo del testo unifi cato dei disegni di legge 

sulle malattie rare in discussione in 12a Commis-

sione; 

* adottare entro il 2013 un piano nazionale per le 

malattie rare, con durata triennale, al fi ne di garan-

tire un equo accesso ai servizi sociosanitari su tutto 

il territorio nazionale;

* valutare l’opportunità di aggiornare l’elenco delle 

malattie rare, inserendo tutte le patologie ricono-

sciute come rare secondo i criteri dell’Unione eu-

ropea;

* recepire le raccomandazioni del Consiglio euro-

peo in materia dei farmaci cosiddetti orfani;

* garantire ai pazienti un equo accesso ai servizi 

socio-sanitari;

* stabilire piani per il trattamento domiciliare, e ad 

agevolare la predisposizione di una normativa che 

preveda l’autorizzazione temporanea di utilizzo 

per favorire l’accesso ai farmaci innovativi cosid-

detti orfani, mutuando il modello francese;

* favorire la ricerca e lo sviluppo di nuovi farmaci 

e terapie, attraverso un apposito piano di incenti-

vi alla ricerca basato sulla defi scalizzazione degli 

investimenti nel settore e sulla costituzione di un 

apposito fondo;

* rivedere le disposizioni riguardanti i farmaci previste 

dall’articolo 17, comma 1, lettera b) del decreto-legge 

6 luglio 2011, n. 98, convertito, con modifi cazioni, dal-

la legge n. 111 del 2011, recante “Disposizioni urgenti 

per la stabilizzazione fi nanziaria”, al fi ne di prevedere, 

nell’ambito del regolamento ivi richiamato, un regi-

me applicativo particolare per i farmaci orfani”

Il Governo si impegna inoltre ad istituire un tavolo 

di lavoro e concertazione permanente con tutti gli 

stakeholder, che verrà consultato con cadenza bi-

mestrale, al fi ne di intraprendere le azioni necessarie 

a colmare le carenze normative ancora riscontrabili 

in tema di malattie rare e monitorare le azioni intra-

prese in tale ambito.

il testo integrale della mozione approvata è su: 

http://superando.eosservice.com/docs/MalattieRare

%20MozioneSenato%2011gennaio2012.doc

Miotto (Pd) 

Gravi ritardi da parte delle Regioni

‘’Dopo l’approvazione a larga mag-

gioranza della mozione sulle malat-

tie rare - ha detto Margherita Miotto, 

capogruppo Pd in commissione Aff ari 

sociali della Camera - il governo si at-

tivi per aff rontare le numerose lacune 

legislative e assistenziali che colpi-

scono le persone aff ette da malattie 

rare. Riscontriamo ancora gravi ritardi 

nella trasmissione dei dati al registro 

nazionale da parte di alcune Regio-

ni e ciò comporta una conseguente 

carente programmazione nell’off erta 

dei servizi. Inoltre da 10 anni attendia-

mo l’aggiornamento dell’elenco delle 

patologie che comporta il mancato 

riconoscimento della gratuità dell’as-

sistenza farmaceutica. Inoltre, il ritar-

do dell’aggiornamento dei Lea (Livelli 

essenziali di assistenza) fermo al 2008, 

impedisce ai malati l’accesso ai percor-

si assistenziali validati dai protocolli 

sanitari. Chiediamo al governo ad af-

frontare e risolvere queste lacune ma 

anche di investire nella ricerca”.

Rondini (Lega)

Esaminare subito ddl su malattie 

rare fermi in Parlamento

“E’ opportuno nel più breve tempo 

possibile accelerare l’esame del testo 

unifi cato dei disegni di legge sulle 

malattie rare depositato in Senato e 

quindi prevedere in più che l’elenco 

delle malattie rare sia aggiornato ogni 

anno; adottare d’intesa con le regioni 

un piano strategico per le malattie rare 

fi nalizzato ad assicurare ogni forma di 

prevenzione, porre infi ne in atto tutte 

quelle iniziative di sostegno e assisten-

za alle famiglie in cui sono presenti 

uno o più malati rari, garantendo ad 

esempio che i farmaci orfani siano po-

sti a carico del Servizio sanitario nazio-

nale e predisponendo anche un piano 

per il trattamento domiciliare”.

Mossella (AI)

ora incentivare la ricerca scientifi ca

Secondo Donato Mosella, deputato 

di Alleanza per l’Italia e membro della 

Commissione Aff ari sociali di Monte-

citorio ‘’ora l’impegno per il Governo 

è soprattutto quello di incentivare la 

ricerca scientifi ca, il cui ruolo e’ fonda-

mentale per la diagnosi e la speranza 

di cura delle persone aff ette che in Ita-

lia sono circa 2 milioni, di cui il 70% e’ 

costituito da bambini. La convergenza 

unitaria raggiunta oggi dalla Camera 

sul tema dà molta forza al Governo 

per intervenire affi  nché si assicuri il 

monitoraggio delle patologie sul terri-

torio nazionale, anche valorizzando la 

rete informativa costituita dai medici 

di base: nessun malato deve essere la-

sciato da solo’’.

I commenti 
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Il Ministro Balduzzi 

Si vada verso 
l’allargamento 
dei LEA
Durante il dibattito, e nelle fina-

li dichiarazioni del Ministro, una 

particolare attenzione è stata data 

alla ormai datata questione del-

la discriminazione esistente tra le 

malattie rare incluse nell’elenco di 

quelle esenti e le malattie, scienti-

ficamente definite come rare, ma 

non incluse e per i quali i pazienti 

ricevono una tutela di serie B con 

gravi ripercussione tanto sui ser-

vizi di cui possono avvalersi che 

sul peso economico della malattia 

stessa per la famiglia.

“L’impegno di questo ministero e 

del sottoscritto – ha voluto sotto-

lineare Balduzzi – è riuscire, attra-

verso un nuovo patto per la salute, 

a recuperare la lista delle 109 ma-

lattie rare e non solo. Essendo in-

fatti passati alcuni anni da quando 

questa è stata determinata dovrà 

essere sottoposta ad un aggiorna-

mento”. Un passo in avanti decisa-

mente importante, soprattutto se 

si considera che negli ultimi anni 

mai c’era stata una apertura tale 

e che, anzi, pur avendo il ministro 

Fazio più volte riconosciuto l’im-

portanza dell’aggiornamento della 

lista, era stato sempre mantenuto 

fermo il ‘ma’ relativo alla copertura 

finanziaria e mai si era ipotizzato 

che quella lista potesse essere am-

pliata.  

Dalle parole del Ministro è apparso 

chiaro che la questione dei nuovi 

LEA – o comunque dell’amplia-

mento delle malattie rare esenti 

-  sarà probabilmente trattata con 

priorità, e che allo stesso tempo 

dovrebbe avviarsi un lavoro volto a 

rendere di effettivo utilizzo alcune 

norme già esistenti, come quelle 

relative all’autorizzazione tempo-

ranea di utilizzo dei farmaci”. 

Il Ministro della Salute Renato Balduzzi sulle malattie rare
L’intervento alla Camera del 17 gennaio

 “Sono quasi due mesi che sono Mini-

stro ma quotidianamente sono sol-

lecitato su questa o quella malattia 

cosiddetta rara. Dunque, non è stato 

casuale che fi n dall’inizio, a partire 

dalle prime occasioni di confronto, 

specialmente in Commissione, su 

questi problemi, abbia dato la dispo-

nibilità forte a intervenire su questo 

tema e abbia proposto al tavolo del 

Patto per la salute, attuativo tra l’al-

tro della cosiddetta manovra estiva 

ma, evidentemente, con una portata 

più ampia, di riprendere il cammino 

del decreto del Presidente del Consi-

glio dei ministri sui cosiddetti nuovi li-

velli essenziali di assistenza del 2008, 

aggiornando eventualmente le 109 

malattie che da allora a oggi certa-

mente richiedono un aggiornamen-

to. Del resto, ricordate che sin dall’ini-

zio l’aggiornamento doveva essere 

triennale e dai Lea del 2008 i tre anni 

sono già trascorsi. Preciso su questo 

punto che è importante fare un ra-

gionamento complessivo, perché si 

è dimostrato impraticabile in questi 

anni procedere attraverso interventi 

puntiformi, impraticabili specialmen-

te in un contesto di risorse limitate. 

Così confermo l’impegno, come ho 

già avuto modo di dire in più occasio-

ni e anche all’interno degli organi di 

questo ramo del Parlamento, per una 

rapida approvazione del disegno di 

legge sulle malattie rare.

Volevo precisare che non siamo al-

l’anno zero. Partiamo soprattutto dal 

regolamento del 2001. Abbiamo poi 

avuto il Fondo nazionale per le malat-

tie rare. Vi sono delle iniziative ormai 

consolidate di ricerca e ho lasciato 

agli atti, la scorsa settimana, nell’al-

tro ramo del Parlamento un quadro 

aggiornato dell’Aifa in ordine a que-

ste problematiche. Inoltre, siamo an-

che presenti da tempo sul versante 

europeo dato che l’Aifa è titolare di un 

sottoprogetto nell’ambito di un pro-

getto più ampio a livello comunitario, 

progetto che non si radica nella DG 

Sanco ma nella DG Industria, di una 

specifi ca iniziativa di ricerca volta a 

trovare meccanismi di accesso coor-

dinato ai cosiddetti farmaci orfani e 

anche questo è un elemento che va 

sottolineato.

Ma abbiamo bisogno di un ulteriore 

salto di qualità. Si deve passare dal-

l’acquisizione culturale, ormai quasi 

generalizzata, sul concetto di ma-

lattie rare e sulla scarsa pertinenza 

dell’aggettivo al sostantivo, alla indi-

viduazione di strumenti normativi e 

amministrativi e da questi all’eff etti-

vità pratica per poi riuscire, una volta 

che vi sia stata una qualche eff ettivi-

tà, a valutarla e, dunque, a vedere se 

non sia il caso di ritornare nel circolo 

virtuoso - l’acquisizione culturale, 

l’eff ettività pratica e la valutazione 

di quello che si è fatto - con la capa-

cità di dire dei «no» e dei «sì». Non è 

possibile dire soltanto dei «sì», spe-

cialmente nel contesto attuale, ma 

dobbiamo dire dei «no» e dei «sì» che 

siano appropriati: anche in questo 

campo l’appropriatezza è un po’ un 

faro che guida tutto. Dobbiamo apri-

re una discussione su basi nuove  e 

poi riuscire a chiudere queste discus-

sioni con impegni precisi. D’altra par-

te, anche per questo ho insistito per 

l’inserimento del tema malattie rare 

nell’ambito del prossimo Patto per la 

salute. Confermo l’impegno, entro il 

2013, possibilmente con qualche an-

ticipo, alla realizzazione del Piano na-

zionale delle malattie rare. I termini 

sovranazionali possono anche essere 

interpretati non come termini ultimi, 

ma come termini di orientamento, 

ossia come termini sollecitatori: non 

è necessario attendere obbligatoria-

mente lo spirare del termine e anche 

l’impegno per un patto di solidarietà 

con le aziende. D’altra parte, in mate-

ria di ATU non siamo sprovvisti di fan-

tasia, perché è dal 1996 che abbiamo 

nel nostro ordinamento lo strumento 

dell’autorizzazione temporanea di 

utilizzo; ma il fatto che sia previsto 

dal 1996 non vuol dire però che l’ab-

biamo praticato.

Dunque, affi  nché non siano orfane 

le persone, oltre che i farmaci, credo 

che si debba aprire una reale discus-

sione con le aziende sulla necessità di 

rendere compatibile l’aiuto sul fronte 

della ricerca con gli esiti, in termini di 

costi dei medicinali; che siano prati-

cabili e compatibili, sennò la diffi  coltà 

e le resistenze, soprattutto regionali, 

non potranno che aumentare. Abbia-

mo 21 sottosistemi sanitari, pertanto 

dobbiamo riuscire a fare di queste di-

versità una virtuosità. La strada, sot-

to questo profi lo, è quella delle buone 

pratiche, con un ruolo propulsivo del 

centro. D’altra parte, noi abbiamo già 

una situazione in cui molte regioni 

fanno lo screening neonatale, hanno 

dei Lea aggiuntivi per le malattie rare, 

hanno percorsi assistenziali istituiti ad 

hoc. Abbiamo anche, sull’altro fronte, 

un impegno del Governo, o meglio 

dei Governi: il primo riscontro nor-

mativo in materia risale al 1999, ma 

poi è proseguito dal 2004 in poi, con 

annualmente delle precisazioni per 

trovare un punto di caduta di questi 

discorsi nei cosiddetti piani di rientro. 

Gli strumenti ci sono per riuscire ad 

orientare questi 21 sottosistemi, ma 

l’importante è trovare un accordo tra 

l’impegno che il Governo indubbia-

mente mette e che i due rami del Par-

lamento indubbiamente esercitano e 

la possibilità di trarre virtuosità da un 

sistema decentrato e articolato”.

Semplifi care 
le procedure per 
i farmaci orfani
“Ormai il dibattito è maturo per 

snellire e migliorare le procedure 

per i farmaci innovativi, special-

mente i farmaci orfani. Si possono 

fare passi avanti anzitutto in ma-

teria di autorizzazione temporanea 

di utilizzo, evitando naturalmente 

comportamenti opportunistici. In 

generale, il cammino del nostro 

Paese sulle malattie rare è com-

plessivamente positivo, anche se 

l’appello alle Regioni è di destinare 

a questo settore risorse anche in 

assenza di un riparto specifi co. Giu-

ridicamente è possibile e quindi è 

politicamente doveroso”. 

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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La redazione di AISMME NEWS è disponibile per quanti desiderassero far conoscere la loro storia e la loro esperienza nell’ambito delle Malattie Metaboliche Ereditarie 
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lieti di riprendere l’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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3 giugno 
Milano – Ist. Besta: Malattie Rare: co-
sti troppo alti per una famiglia su tre

10 giugno 
Malattia di Pompe, in Campania 
potrebbero essere una novantina 
i casi senza diagnosi

10 giugno
Malattie rare: per bimbi grandi 
diffi  colta’, diagnosi da 3 a 6 anni

13 giugno
Regione Campania: Malattie rare, 
pronte le linee guida

16 giugno 
Nuova terapia per correggere 
errori geni

23 giugno
 X° Rapporto sulle malattie cro-
niche e rare del Cnamc: medici e 
pediatri  di fi ducia sotto accusa
Cnr di Napoli e Università Fede-
rico II: La bioinformatica in aiuto 
alla malattia di Fabry
Scienziati Tigem e Texas Children’s 
Neurological Research Institute 
scoprono legame tra gene master 
e malattie neurodegenerative

28 giugno
Paola Facchin, docente di Medi-
cina di Comunità all’Università di 
Padova, responsabile del Registro 
Regionale per le Malattie Rare nel 
Veneto: Malattie Rare: impossibi-
le separare il sostegno alla perso-
na da quello al paziente

30 giugno
Eurordis: Si delineano le politiche 
e pratiche future dello screening 
neonatale in Europa

4 luglio
Ospedale Meyer Firenze: scoper-
to test per rara immunodefi cien-
za congenita

5 luglio
La sanità dell’Umbria chiede il 
test del Meyer di Firenze per sco-
prire una rara malattia

6 luglio 
Malattie Rare: dal Governo nessu-
na vera apertura sugli screening 
neonatali
Istituto Neurologico Besta di Mi-
lano: possibile ridurre il defi cit 
energetico dovuto ad alterazioni 
genetiche dei mitocondri

27 luglio
Uniamo FIMR: Malattie Rare, 
scienza e aziende chiedono un 
piano nazionale e più aiuti a ricer-
ca e sviluppo

30 agosto
IRB Barcellona: Nuove scoperte 
malattia di Lafora

1 settembre
Mucopolisaccardosi 1, Parini: 
“Screening neonatale utile per 
un migliore trattamento”
Mucopolisaccaridosi 1, Rovelli: 
“Crescono i successi del trapian-
to, grazie anche al cordone”
Mucopolisaccaridosi 1, nuova 
Consensus sulle terapie

9 settembre
Malattie Rare in Europa: scende 
in campo anche Recordati

13 settembre
University of Colorado Boulder : 
una nuova scoperta può aiutare 
gli scienziati a capire meglio ma-
lattie mitocondriali umane

14 settembre
Telethon San Raff aele: nel 2013 
una sperimentazione sul morbo 
di Krabbe

16 settembre
Screening neonatale: potenzia-
to il centro fanese .Santa Croce, 
Neuropsichiatria Infantile centro 
di riferimento delle Marche
Malattie neurologiche in pedia-
tria: nasce la prima Rete per la 
raccolta di informazioni e imma-
gini cerebrali

24 settembre
Sindrome di Sanfi lippo, a Parigi 
sta per partire la sperimentazione 
sulla terapia genica

26 settembre
Genova: Gaslini, arriva la terapia 
domiciliare per i pazienti Gaucher

27 settembre
Ipercolesterolemia familiare, 
Genzyme richiede AIC in Europa 
per il mipomersen

29 settembre
Malattie Rare, Fazio richiede nuo-
ve norme per farmaci orfani
EUCERD, The European Union 
Committee of Experts on Rare Di-
seases, ha pubblicato il Rapporto 
2011 sulle attività relative alle 
malattie rare e ai farmaci orfani 
svolte sia dalla UE che dagli Stati 
membri fi no alla fi ne del 2010

3 ottobre
Un team di ricercatori della Swe-
dish Medical University del Karo-
linska Institutet ha scoperto una 
nuova malattia ereditaria respon-
sabile di un grave ritardo mentale 
e di disfunzione epatica. 

7 ottobre
I maggiori esperti nazionali a con-
fronto a Reggio Emilia sulle malat-
tie degenerative dell’età infantile
Uniamo FIMR: Conoscere per as-
sistere: un nuovo approccio alle 
Malattie Rare

12 ottobre
AISMME: Screening neonatale: 
“Italia a macchia di leopardo”

13 ottobre
Pompe, Bembi: “Terapia in fase 
asintomatica? Solo il tempo e gli 
studi diranno cosa è meglio”
Screening, Cerone (SIMMESN): 
“Avere la strumentazione è solo 
un punto di partenza”
Disabile a vita per un esame da 
50 euro

25 ottobre
Malattie rare, tra 10 anni le tera-
pie non faranno crescere la spesa 
farmaceutica della UE

8 novembre 
Dalla Piccola: Serve un fondo ad 
hoc per lo screening delle malat-
tie rare

11 novembre
Malattie rare, parte il progetto 
del Nuovo Regina Margherita. 
Produrre farmaci orfani e farmaci 
off -label, realizzare terapie perso-
nalizzate, miscele nutrizionali e 
preparazioni galeniche magistrali 
per tutti i cittadini del Lazio

14 novembre
“Bebè in provetta, è colpo di 
mano” nuovo stop alla diagnosi 
preimpianto

15 novembre
«Fecondazione assistita vietata a 
portatori di malattie genetiche»

18 novembre
Ospedale Meyer Firenze: Tosca-
na, Screening allargato: 10 anni 
di esperienza

21 novembre
Scovato ‘gene’ perdita forza mu-
scolare, legato a malattia rara

23 novembre
Sintesi enzimatica della Pirroli-
sina: il misterioso 22° aminoacido

25 novembre
Ass. Dossetti:  Al via il 1° dicembre 
Stati generali delle malattie rare
30 Novembre
Screening neonatale per le malat-
tie lisosomi ali: studio di fattibilità 
ed incidenza in tutta l’Austria

2 dicembre
Stati Generali Malattie Rare: Mini-
stro Balduzzi, semplifi care proce-
dure farmaci orfani
Stati Generali Malattie Rare: Bas-
soli (PD), bene impegno Balduzzi 
per nuovi LEA
Stati generali Malattie rare:  Or-
lando, indicazioni ue vanno 
seguite, Parlamento può e deve 
fare di piú
Stati Generali Malattie rare:  a 
febbraio parte tavolo lavoro per-
manente

7 dicembre
Nuovi risultati sulla rara malattia 
di Pompe grazie a uno studio 
italiano

13 dicembre
Malattia di Pompe, Mongini: “Dia-
gnosi precoce fondamentale, an-
che per le forme tardive”

14 dicembre
Relazione sullo Stato Sanitario del 
Paese (Rssp) 2009-2010: registrati 
oltre 90 mila casi malattie rare

15 dicembre
Nasce il Registro Nazionale delle 
malattie mitocondriali

28 dicembre
Ipotesi di malattia metabolica per 
sclerosi multipla

30 dicembre
Regione Veneto: Screening meta-
bolico neonatale, progetto al via. 
Coletto:”Il Consiglio dovrà trova-
re 3 milioni”
Regione Emilia Romagna: con 
delibera approvata dalla Giunta 
è stato defi nito tutto il percorso 
di cura, a partire dall’esito dello 
screening neonatale fi no alla 
presa in carico complessiva del 
bambino
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