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Riportiamo l’intervento integrale di Ai-

smme al Convegno organizzato da Cit-

tadinanzattiva a Roma il 27 settembre 

scorso sul tema del Percorso di Nascita. 

Intervento che è stato ripreso da diversi 

mass media nazionali. In quella sede 

è stato presentato il Report inerente il 

percorso nascita e gli screening neona-

tale, alla cui realizzazione AISMME ha 

collaborato. Un’indagine che mirava ad 

evidenziare le diffi  coltà che una coppia 

incontra nell’accedere alle prestazioni 

garantite per legge, i tempi di accesso, i 

costi sostenuti, la continuità delle cure, 

l’accessibilità agli screening neonatali; 

la prevenzione in gravidanza, il grado di 

empowerment dei cittadini e la consa-

pevolezza dei propri diritti.

Parlo a nome delle famiglie e dei ma-

lati e delle moltissime associazioni che 

li rappresentano, soggetti, questi, cui 

troppo speso non viene data voce.

Siamo quelli che vivono sulla propria 

pelle la malattia, ancora prima che 

questa venga diagnosticata e sia pre-

sa in considerazione da un punto di 

vista medico.

Siamo le famiglie che vagano da una 

regione ad un’altra per avere una dia-

gnosi perché, se residenti nella pro-

vincia sbagliata, non abbiamo avuto 

la possibilità di far fare al nostro bam-

bino lo screening neonatale quando 

anche non abbiamo avuto una dia-

gnosi sbagliata, e magari nel frattem-

po abbiamo messo al mondo un altro 

(o altri)  fi gli con la stessa patologia.

Ma siamo anche quelli che hanno 

una malattia talmente rara che non è 

neppure inserita nei panels delle pa-

tologie screenabili, perché non esiste 

una cura o è benigna o è ad esordio 

tardivo.

Non voglio qui dilungarmi sull’impor-

tanza di applicare a tutte le regioni ita-

liane, ad ogni singolo nato, il test che 

permette la diagnosi precoce. Una 

diagnosi che, lo sappiamo ormai tutti, 

grazie ai progressi della ricerca medi-

ca, permetterebbe di identifi care sino 

a una cinquantina di patologie alla 

nascita, inesorabilmente progressive 

e fortemente invalidanti, off rendo la 

possibilità di cure e trattamenti die-

tetici che risparmierebbero ai piccoli 

malati soff erenze e disabilità se non 

anche la morte. 

E non siamo pochi. Ad oggi in Italia 

vengono screenati 150.000 sui quasi 

600.000 bambini che nascono ogni 

anno, una copertura soltanto del 25%. 

LO SCREENING NEI LEA? Cronaca di un percorso ad ostacoli
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27 settembre: La XII Commissione Af-

fari Sociali della Camera sta discuten-

do il provvedimento di conversione in 

legge del decreto-legge 13 settembre 

2012, n. 158, “Disposizioni urgenti per 

promuovere lo sviluppo del Paese me-

diante un più alto livello di tutela della 

salute”, presentato dal Governo e vo-

luto dal Ministro della Salute professor 

Renato Balduzzi. Sono in corso le au-

dizioni informali conoscitive. Uniamo 

presenta un Memorandum che inclu-

de anche alcuni emendamenti, redat-

to in collaborazione con Aismme. In 

particolare, relativamente all’articolo 

5 (Aggiornamento LEA). Vi si chiede ol-

tre all’aggiornamento dell’elenco delle 

malattie rare riconosciute, l’inserimento 

dello screening nei LEA. 

27 settembre: Cittadinanzattiva orga-

nizza sul tema una lunga tavola roton-

da. In quella sede Manuela Pedron, vice 

presidente di AISMME, presenta un ap-

pello per allargamento e uniformità del 

test neonatale. Il testo viene ripreso da 

media nazionali. 

Nei giorni successivi aziende, associa-

zioni di categoria e società scientifi che  

sostengono pubblicamente le necessità 

di fare queste diagnosi precocemente. 
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Tra questi anche Riccardo Palmisano, 

Ad di Genzyme in Italia e vicepresidente 

delegato Assobiotec.

2 ottobre: Inizia il dibattito in Commis-

sione. I parlamentare depositano gli 

emendamenti: 723 in tutto, con punte 

di 144 proposte emendative solo per 

l’articolo 1 del dl. Tra questi ben cinque 

– tutti identici che hanno raccolto le fi r-

me di ben 13 deputati di diversi schiera-

menti politici – a favore dell’inserimento 

di questa misura di diagnosi precoce 

e prevenzione nei LEA. Ricalcano tutti 

l’emendamento proposto da UNIAMO 

sull’allargamento dei programmi di 

screening neonatali.

5 ottobre: in Commissione l’Onorevo-

le Livia Turco chiede il ritiro di alcuni 

emendamenti presentati, tra questi 

quelli che prevedevano l’inserimento 

degli screening nei LEA.

8 ottobre: viene bocciato l’emenda-

mento relativo all’aggiornamento del 

nomenclatore tariff ario dei presidi 

delle protesi e degli ausili.

La commissione, al momento di andare 

in stampa, sta ancora lavorando. Le pre-

messe non sembrano buone. Vi terremo 

aggiornati su quanto sta accadendo sul 

nostro sito Internet, www.aismme.org
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Le strutture in cui si eff ettuano 

più di 2500 parti per anno off rono 

maggiore attenzione alla libertà di 

scelta della puerpere, in termini di 

servizi off erti e possibilità di eff et-

tuare il parto in analgesia. Mentre 

per lo screening neonatale allarga-

to ogni Regione fa storia a se: Tosca-

na, Liguria ed Emilia Romagna, per 

esempio, eff ettuano lo screening 

metabolico su tutti i nuovi nati; 

Abruzzo, Campania e Calabria non 

erogano questo specifi co screening 

che, invece, nel Lazio ed in Sicilia 

viene eseguito solo in alcune aree 

territoriali. La fotografi a dell’assi-

stenza prima, durante e dopo il 

parto nel nostro Paese è emersa 

dalla rilevazione «Percorso nascita, 

indagine civica sulle prestazioni sa-

nitarie. Focus sugli screening neo-

natali», condotta dal Tribunale per i 

diritti del malato-Cittadinanzattiva, 

in 51 strutture italiane diff erenti per 

numero di parti annui (da quelle 

con meno di 500 all’anno a quelle 

con più di 2500). Il lavoro è stato 

condotto grazie al sostegno non 

condizionato di Genzyme, società 

del Gruppo Sanofi .

REPORT NASCITE
Italia a più velocità:

maggiori tutele 
dagli ospedali più grandi

Parlo a nome di...
Tenuto conto degli ultimi dati della 

Toscana, dall’ottobre 2001 all’agosto 

2011, su oltre 285.000 bambini scre-

enati ben 166 sono risultati aff etti da 

varie patologie metaboliche, vale a 

dire 1 su 1.700. Questo dà la misura 

di quanti casi sfuggano all’identifi ca-

zione immediata della patologia, con 

l’avvio per famiglie e bimbi su una 

strada che è un vero e proprio calva-

rio. Infatti, la possibilità di agire sulla 

malattia prima che ne compaiano i 

sintomi è la chiave della prevenzione 

della disabilità, soprattutto neurologi-

ca, che deriva da queste malattie, con 

una forte ricaduta sull’individuo, sulla 

famiglia, ma anche sull’intera società.

È in atto in questi mesi un’accelera-

zione del percorso che ci auguriamo 

porterà presto all’attivazione di un 

programma di screening di massa. Ab-

biamo gli strumenti, le Tandem Mass, 

che potrebbero coprire un numero su-

periore al doppio dei nuovi nati in Ita-

lia. Abbiamo già pronto un protocollo 

elaborato dalle Società  medico-scien-

tifi che per la sua applicazione. Sappia-

mo ormai tutti che la prevenzione, in 

questo come in altri campi, ha un costo 

enormemente inferiore a quello che si 

deve sostenere a causa di una diagnosi 

tardiva. Si muove il mondo della ricer-

ca, che fa continui passi avanti. E anche 

l’opinione pubblica è ormai resa sensi-

bile di fronte alle problematiche delle 

malattie rare.

Eppure è proprio questo per noi il mo-

mento di mantenere ancora più alta 

l’attenzione.

Oggi siamo qui per fare sentire la no-

stra voce e per dare il nostro contribu-

to ad un percorso che ci auguriamo 

sia il più breve possibile.

Abbiamo partecipato con Uniamo 

FIMR alla stesura degli emendamenti 

al Decreto del Ministro Balduzzi pre-

sentati in queste ore alla XII Commis-

sione Aff ari Sociali e chiediamo:

1.di includere lo screening neonata-

le allargato nei Livelli Essenziali di 

Assistenza (LEA). 

2. di inserire nel panel delle malat-

tie screenabili tutte le patologie, 

non solo quelle per cui esiste cura 

e trattamento dietetico, ma anche 

le patologie benigne (malattie che 

probabilmente non si manifeste-

ranno) e le patologie ad esordio tar-

divo (molte sono lisosomiali). Que-

sto perché alla comparsa dei primi 

sintomi, quando ad esordio tardivo, 

questo farebbe evitare alle famiglie 

pellegrinaggi diagnostici dal momen-

to che le malattie sono spessissimo 

diffi  cilmente diagnosticabili; evitereb-

be la trasmissibilità della patologia ai 

fi gli;  permetterebbe di confrontare 

e valutare i dati raccolti dal registro 

nazionale malattie rare consentendo 

l’implemento delle patologie (possi-

bilmente screenabili in tandem mass) 

dei pannelli di screening; infi ne, attra-

verso i dati Ministeriali indirizzerebbe 

la ricerca scientifi ca alla ricerca di cure 

e trattamenti per le nuove patologie 

che si presentano con una certa fre-

quenza. La curabilità non può essere il 

solo parametro per lo screening. 

3. di guardare oltre al test. L’esecu-

zione dello screening rappresenta 

solo il primo passo di un intervento 

di medicina preventiva che coinvolge 

necessariamente anche il follow-up, 

la diagnosi, la presa in carico, il tratta-

mento e la rivalutazione. Lo screening 

è veramente utile quando ogni dia-

gnosi genera un appropriato percorso 

di cura, continuo, globale e centrato 

sul binomio indissolubile paziente/

famiglia e medico. 

4. di puntare alla realizzazione di un 

coordinamento nazionale che dia 

una regia univoca e un impulso all’in-

cremento e alla sostenibilità degli 

screening attraverso il servizio sanita-

rio nazionale. Per i 32 centri di scree-

ning esistenti in tutta Italia bisogna 

provvedere alla creazione di un grup-

po di esperti e tecnici che, lavorando 

insieme sotto l’egida del Ministero e 

dell’Istituto Superiore Sanità, possano 

istruire e preparare i centri screening 

regionali già esistenti - e/o accorparli 

in varie aree geografi che - per una ri-

organizzazione generale e uniforme e 

per la conseguente attivazione dello 

screening allargato in tutto il territorio 

nazionale. Questo permetterebbe di 

risparmiare tempo e risorse, e nel giro 

di poco tempo portare tutte le strut-

ture predefi nite allo stesso livello di 

autcome con la certifi cazione di qua-

lità degli stessi;

5 – Infi ne, nella programmazione di 

un programma di screening allargato, 

non bisogna dimenticare il contributo 

di esperienza e conoscenza che pos-

sono off rire i malati e le loro famiglie, 

anche attraverso le diverse associazio-

ni. Anche in questo ambito la messa in 

rete delle competenze non può avere 

che eff etti positivi.

Aismme Onlus off re la possibilità 

di eseguire lo screening neonatale 

metabolico allargato al vostro 

bambino e fornisce il cartoncino 

(blood spot) necessario 

per il prelievo
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Screening regioni

re di un panel di 40 malattie, quelle 

che attualmente vengono indagate 

nei test di screening che si eff ettuano 

in Toscana, regione che rappresenta al 

momento l’eccellenza Italiana.”

Secondo le statistiche, in Puglia si po-

trebbero identifi care e quindi salvare 

circa 50 bambini l’anno. Una grande 

vittoria per le famiglie pugliesi, da 

anni sensibilizzate all’argomento scre-

ening grazie all’associazione A.ME.

GE.P. Domenico Campanella O.n.l.u.s., 

una delle realtà maggiormente attive 

sul territorio che da diversi anni lavo-

ra nel territorio pugliese a sostegno 

delle famiglie dei pazienti aff etti da 

patologie metaboliche e genetiche, 

facendosi portavoce delle diverse pro-

blematiche ad esse inerenti. 

Lo screening sbarca 
nell’isola!
Le Screening Metabolico allargato è 

diventato realtà anche in Sicilia dal 

16 novembre 2011. L’Assessorato alla 

Salute della Regione Sicilia ha infatti 

fi nanziato un progetto pilota per lo 

screening, grazie al quale è possibile 

individuare circa 30 Malattie Metabo-

liche Ereditarie . I destinatari sono, per 

il momento, tutti i nuovi nati della pro-

vincia di Palermo e di Trapani, ma lo 

studio è destinato ad allargarsi a tutte 

le provincie della Sicilia Occidentale. 

Per quanto riguarda la Sicilia Orientale 

lo screening è attivo a Catania.

Per aderire allo screening basta fi rmare 

il modulo di consenso/informato che 

viene sottoposto e spiegato ai genitori 

al momento del parto. Per il momento 

l’adesione è dunque facoltativa, ma noi 

speriamo che nel futuro questo test di-

venti obbligatorio per legge anche per 

la Regione Sicilia. Il Centro di Riferimen-

to per le Malattie Metaboliche Eredita-

rie è situato presso la Clinica Pediatrica 

dell’Ospedale Di Cristina di Palermo, 

diretta dal Prof. G. Corsello, che è anche 

il responsabile scientifi co del progetto. 

Si occupano della parte diagnostica di 

laboratorio la Dott.ssa Pitonzo, Dott.ssa 

Santoro e la Dott.ssa Iona, mentre del-

la parte Clinica si occupano la Dott.ssa 

Caserta la Dott.ssa Castana e la Dott.ssa 

Mortillaro.

Le famiglie dei pazienti aff etti da tali 

Malattie Metaboliche Ereditarie han-

no inoltre come punto di riferimento 

l’Associazione IRIS che da sempre lot-

ta affi  nché questi bambini vengano 

accolti e curati con dignità. 

L’Associazione è stata anche prota-

gonista di campagne di divulgazione 

e di sensibilizzazione dell’opinione 

pubblica che hanno sicuramente 

contribuito ad aumentare l’interesse 

delle Istituzioni intorno alle Malattie 

Metaboliche Ereditarie, fi no al rag-

giungimento di tale, importantissimo 

traguardo.

C. Salamone, Presidente 

Associazione Siciliana Malattie 

Ereditarie Metaboliche Rare Onlus

c/o Ospedale Pediatrico 

“G. Di Cristina” Palermo

      Tel. 338/9778006 -334/3512011

associazioneiris@libero.it

irismemonlus.blogspot.com

dalla struttura cagliaritana venga for-

mato al Meyer di Firenze, dove è stata 

anche collocata l’attrezzatura fi nan-

ziata dalla Regione Sardegna. 

E il risultato già si vede: un neonato 

cagliaritano è stato salvato dalle con-

seguenze di una malattia metabolica, 

l’acidemia isovalerico, proprio grazie 

allo screening metabolico allargato. 

La diagnosi precoce nel piccolo di 3 

giorni ha permesso, infatti, l’avvio im-

mediato della terapia garantendogli 

così un’esistenza normale. 

“La malattia è stata diagnosticata pri-

ma che si manifestassero i sintomi 

clinici – ha aff ermato il dott. Franco 

Lilliu, responsabile dell’UO Malattie 

Metaboliche della II Clinica Pediatrica 

del P.O. Microcitemico – Al momento 

della diagnosi il neonato stava bene 

pur essendo già presenti nel suo san-

gue sostanze che, accumulandosi 

progressivamente, avrebbero porta-

to in pochissimi giorni a gravi conse-

guenze per la sua salute, con irreversi-

bili handicap neurologici e fi sici”. 

Screening 
adesso ci sono i fondi
Al via entro due anni per 30 malattie

Stanziati dalla Regione Puglia due 

milioni di euro per avviare i corsi di 

formazione del personale tecnico da 

destinare al progetto di screening 

delle malattie metaboliche sui neo-

nati pugliesi, circa 42mila l’anno: lo ha 

annunciato l’assessore regionale alla 

Salute, Ettore Attolini. 

La gestione del test sarà accentrata 

nell’Ospedale Giovanni XXIII che già 

da due anni è stato fornito dei mac-

chinari necessari, tre Tandem massa 

fi nora inutilizzati, costati 3 milioni e 

961mila euro. Il responsabile del pro-

getto è il Dott. Francesco Papadia, Pri-

mario del Reparto di Malattie Metabo-

liche e Genetica Clinica dell’Ospedale 

Pediatrico “Giovanni XXIII”. “Il primo 

passo – ha detto il medico - sarà ef-

fettuare, su tutti i nuovi nati della Re-

gione, lo screening obbligatorio per 

la Fibrosi Cistica. Il test dovrebbe en-

trare a regime entro pochi mesi, con-

siderando i tempi per l’acquisto dei 

macchinari e l’avvio delle attività. Per 

quanto invece riguarda lo screening 

allargato ci vorrà un po’ di tempo, ma 

speriamo che entro due anni si possa 

arrivare all’eff ettività. Si procederà per 

gradi, ma vorremmo arrivare a dispor-

Un test in due ospedali
La Regione sta ancora decidendo 

se a Padova o a Verona 

(o in entrambi)

Continua il tira e molla tra l’Azienda 

Ospedaliera di Padova e quella di Ve-

rona per l’eff ettuazione de test per i 

50 mila bambini che ogni anno na-

scono in Veneto. Con il risultato che 

è ancora tutto fermo. 

Una svolta sembrava essere giunta in 

luglio quando, nonostante il parere 

contrario della Commissione sanità a 

febbraio per gli alti costi, l’Assessore 

Coletto aveva annunciato di aver indi-

viduato “nelle due aziende ospedalie-

re di Padova e di Verona i due centri 

titolati per lo screening neonatale e 

la conseguente diagnosi di eventuali 

patologie rare”. Poi, il silenzio. Dopo 

una lettera di sollecito da parte delle 

Associazioni interessate, tra cui Aism-

me, l’assessore ha convocato ad un 

tavolo tutti i soggetti, promettendo 

in quella sede una decisione defi nitiva 

entro il 30 settembre e la convocazio-

ne nel frattempo di una commissione 

di esperti, cui avrebbe dovuto par-

tecipare un rappresentante per cia-

scuna delle due Aziende ospedaliere 

e uno della Regione, per derimere la 

questione. Alla data in cui andiamo 

in stampa, il 23 ottobre, non è giunta 

ancora nessuna notizia da Coletto e la 

commissione non è stata convocata.

L’esperienza del Meyer 
si allarga anche 
alla Sardegna 
Lo screening salva un bambino 

di tre giorni

Un’altra regione apre allo screening 

neonatale allargato. La Toscana ha 

condiviso la sua esperienza con la Sar-

degna, formando i laboratoristi che da 

luglio eff ettuano lo screening neona-

tale per oltre 40 malattie metaboliche 

ereditarie ai 15.000 bambini che ogni 

anno nascono nella regione insulare. 

E’ questo il risultato della convenzione 

fi rmata lo scorso luglio tra la Asl 8 di 

Cagliari e l’Azienda Ospedaliero Uni-

versitaria Meyer di Firenze, dove ha 

sede il Centro di Riferimento regionale 

per lo Screening Neonatale che svol-

ge i test in Toscana e in Umbria, che, 

prevede che il personale identifi cato 

VENETO

SICILIA

SARDEGNA

PUGLIA

Screening neonatale, negli Usa 
si eff ettua su 4 milioni di neonati l’anno
‘Panel’ diversi da Stato a Stato

Gli ospedali americani vantano l’applicazione del più grande programma di 

screening genetico neonatale. Vengono infatti eff ettuati i test all’incirca su 

4 milioni di neonati l’anno nell’ambito di un programma operativo già da 

una cinquantina di anni e in continuo sviluppo. Il test per l’individuazioni di 

disordini genetici è standardizzato ma possono esserci delle diff erenze tra 

Stato e Stato, come avviene anche in Italia, dove però fi no ad oggi gli scree-

ning vengono fatti in maniera molto più ristretta che negli USA. Ogni Stato 

fonda, amministra e fi nanzia il proprio progetto di diagnosi neonatale, cui 

viene affi  ancato quello per la coordinazione della salute dei bambini colpiti 

da malattia genetica. Possono ad esempio variare i parametri richiesti per 

l’inclusione di una malattia genetica nel programma di screening. Negli Usa 

inoltre il sangue residuo prelevato dal neonato può essere utilizzato a scopo di 

ricerca, utilissima per quelle malattie genetiche che cronicizzano, facendo sen-

tire i propri eff etti a lungo termine e, spesso, per tutta la vita.
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Toscana, screening pilota per l’ADA 
Già testati 50 mila bambini, trovato un caso positivo

È veloce, poco costoso e si è rivela-

to il più effi  cace al mondo. Parliamo 

del test precoce che permette, a 

sole 48 ore di vita, di diagnosticare 

il difetto di adenosina-deaminasi 

(ADA), una delle più gravi immuno-

defi cienze congenite. Il test, svilup-

pato da tre ricercatori dell’Azienda 

Ospedaliero Universitaria Meyer e 

dell’Università di Firenze, si è rileva-

to nel tempo unico nello scenario in-

ternazionale per l’elevata precisione 

di diagnosi. Già diventato brevetto 

registrato in tutti i Paesi del mondo, 

sta rivoluzionando a tal punto la dia-

gnostica da essersi guadagnato di-

verse pubblicazioni su una delle più 

prestigiose riviste di Immunologia 

internazionali, 

La Regione Toscana ha iniziato, 

come studio pilota, lo screening 

per difetto di ADA dal 2011. Ad oggi 

sono stati testati oltre 50.000 bam-

bini, senza alcun risultato falso po-

sitivo. È stata fatta la diagnosi di un 

neonato aff etto dalla malattia, che 

potrà quindi essere seguito clinica-

mente e curato prima che si manife-

stino infezioni gravi. 

L’applicazione del test ha svelato 

come questa rara immunodefi cien-

za tanto rara non sia. Fino ad oggi 

l’incidenza si stimava fosse intorno 

a 1:500.000 nati. L’alta sensibilità del 

test ha fatto sì che anche questo va-

lore sia probabilmente da rivedere. 

Fino ad oggi, in Toscana, in un arco 

di tempo in cui sono nati 200.000 

neonati, sono stati infatti diagnosti-

cati 4 casi, cioè 1:50.000, un’inciden-

za apparentemente 10 volte più ele-

vata di quanto prima considerato. Il 

costo per eff ettuare il test per tutti 

i nuovi nati in Toscana in un anno è 

di poche centinaia di euro, meno di 

quanto costi una singola giornata 

di ricovero in occasione della prima 

infezione.

Il test funziona anche sulla forma 

tardiva di ADA, cioè sui bambini che 

inizieranno ad ammalarsi di gravi in-

fezioni dopo i 2-3 anni di vita.

È proprio per questi risultati che 

molti pediatri ed Immunologi da al-

tri Paesi europei ed extraeuropei (tra 

cui USA e Paesi del Medio-Oriente) 

hanno chiesto ai tre ricercatori del 

Meyer di poter utilizzare la loro me-

todica. “Il basso costo e la possibilità 

Il 3 settembre a Birmingham (UK) 

si è svolto il primo “E-IMD Europe-

an patient organization meeting 

for inborn errors of metabolism”. 

Il convegno ha visto la partecipa-

zione di 34 relatori, tra cui I rap-

presentanti di 12 diverse associa-

zioni di malati, del mondo medico 

e universitario e delle industrie.

Quindi, sempre a Birmingham, dal 

4 al 7 settembre si è svolto l’an-

nuale simposium della Society for 

the Study of Inborn Errors of Me-

tabolism (SSIEM). Tema di questa 

edizione ‘Phnotypic diversity of 

inherited Metabolic Disorders’. 

Presenti i maggiori esperti mon-

diali, di persona o in videoconfe-

renza.

INFO www.ssiem2012.org

di utilizzare gli stessi operatori e le 

stesse macchine già routinariamen-

te utilizzate per lo screening - spiega 

il dr. Resti - rende la metodica fattibi-

le immediatamente, permettendo a 

bambini con questa grave patologia 

di tornare a vivere una vita normale”. 

Fino ad oggi esisteva un solo meto-

do, complesso capace di individuare 

un gruppo di immunodefi cienze se-

vere, ma il costo elevato lo rendeva 

diffi  cilmente sostenibile. Il test svi-

luppato al Meyer, nell’ambito del 

Programma Regione Toscana-Uni-

LA MALATTIA 

HA UN’INCIDENZA 

10 VOLTE SUPERIORE 

A QUANTO SI PENSAVA

SSooociiettty ffoorr thhee Stuudy of  
Innnnbbooorrnn Errrroorss off MMeetaboolissm

Annual Symposium 2012

Phenotypic diversity of  
Inherited Metabolic Disorders

4 – 7 September 2012 

ICC, Birmingham, UK

FFFFooorr dddeeetaaaiilsss vissitt: 
www.ssiem2012.org

versità, sta quindi rivoluzionando la 

diagnosi di questa rara immunode-

fi cienza.

È fondamentale includere la dia-

gnosi delle immunodefi cienze con-

genite in un programma di scree-

ning neonatale ed è per questo che 

l’Advisory Committee for Heritable 

Disorders in Newborns and Children 

(ACHDNC), in un voto storico del 

gennaio 2010 ha deciso di includere 

queste patologie all’interno di quel-

le che devono essere primariamente 

off erte a tutti i nuovi nati. 

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

Screening regioni

Bambini aff etti da AADC migliorano con la terapia genica
In uno studio clinico di fase 1 con-

dotto da Paul Wuh-Liang Hwu del 

National Taiwan University Hospi-

tal, sono state applicate tecniche di 

trasferimento genico con l’ausilio 

del vettore adeno-virus associato su 

quattro bambini aff etti da una rara 

e letale malattia metabolica cono-

sciuta come defi cit di decarbossilasi 

degli aminoacidi aromatici (AADC). 

I bambini, di età compresa tra 4 e 6 

anni, sin dalla nascita erano privi di 

un enzima che consente al cervello 

di produrre il neurotrasmettitore 

dopamina. Tale condizione general-

mente porta alla morte nella prima 

infanzia. Prima della terapia non 

mostravano nessun movimento 

spontaneo e le palpebre superiori 

erano costantemente abbassate. 

Dopo aver ricevuto, attraverso la 

terapia genica, il gene “corretto”, 

hanno gradualmente acquisito una 

capacità di movimento della testa. 

Sedici mesi dopo, il peso dei bambi-

ni è aumentato; uno era in grado di 

stare in piedi e gli altri di stare seduti 

senza sostegno. 

Lo studio apre a nuove possibilità 

per il trattamento del morbo di Par-

kinson, per la sclerosi laterale amio-

trofi ca e per le demenze causate da 

difetti del gene.
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Nato E-IMD, il Registro europeo 
dei pazienti con acidurie organiche 
www.e-imd.org/en/index.phtml

Orphan Europe Academy 
per hyperammonemia, acidemia organica e 
disturbi del ciclo metabolico dell’urea

Migliorare la qualità della diagnosi, 

diff ondere informazioni, ricerche e 

cure per individui aff etti da acidu-

ria organica (OAD) e difetti del ciclo 

dell’urea (UCD): è questo l’obiettivo 

del registro europeo dei pazienti con 

acidurie organiche E-IMD, fondato 

dalla Commissione Europea attraver-

so il DG SANCO (Public Health and 

Consumer Protection Directorate). Si 

propone di condividere conoscenze, 

esperienze a un livello internazionale 

per evitare le diff erenze nel tratta-

mento tra i diversi Paesi, ma anche di 

informare i pazienti sulla loro malattia, 

sulle opzioni di cura e su dove ottene-

re un trattamento migliore.

Le due attività principali sono la realiz-

zazione di un Registro europeo dei pa-

zienti e la creazione di protocolli con-

divisi basati sulle esperienze europee.

Per facilitare l’accesso alla diagnosi 

e ai trattamenti, è stato attivato un 

portale web multilingua (www.e-

imd.org) dedicato ai pazienti, dove è 

possibile contribuire attivamente alla 

ricerca fornendo dettagli sui singoli 

casi clinici. 

Il Registro è sul web ed è protetto da 

una password. In una prima fase, che 

terminerà alla fi ne del 2013, raccoglie 

informazioni sui 600 pazienti in Euro-

pa. I malati saranno seguiti e schedati 

sulla base di: storia familiare, età alla 

diagnosi, primi sintomi, frequenza e 

durata dell’ospedalizzazione, storia 

medica e dello sviluppo della malat-

tia, esami fi sici e neurologici e qualità 

della vita. 

Se si è malati o familiari e si desiderano 

informazioni, aiuto professionale o al-

tro, scrivere a: contact@e-imd.org

Orphan Europe Academy è un centro 

di formazione per medici specialisti 

che fa capo a Orphan Europe, società 

del Gruppo Recordati attiva nella te-

rapeutica delle malattie rare o orfane 

(in particolare di tipo metabolico). È 

partner del nuovo programma euro-

peo E-IMD (European Registry and 

Netwok for Intoxication type Meta-

bolic Desease) per la ricerca di cure e 

la condivisione di conoscenze riguar-

do l’acidemia organica (OAD) e i di-

sturbi del ciclo metabolico dell’urea 

(UCD) e sostiene il progetto off rendo 

attività di formazione su queste due 

patologie. 

Molte sono le richieste di in-

formazioni o di aiuto che ogni 

giorno arrivano al Centro aiuto-

ascolto, una linea telefonica de-

dicata ed una mail che sono di-

ventati un supporto importante 

per famiglie o malati alla ricerca 

di informazioni o contatti con 

altre famiglie per condividere e 

scambiare esperienze. 

L’assistenza telefonica e via In-

ternet viene svolto da genitori 

a favore di altri genitori, in col-

laborazione anche con medici 

dei centri screening, medici dei 

centri di cura MME e dei centri 

di diagnosi, oltre che del Regi-

stro Regionale Malattie Rare di 

Focus sulle acidurie

wwwwww.aaissmmmmme..oorrgg

www.aissme.orgooorrrrrrrrrrrrrrrrrrrgggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggggg

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 scale 92181040285 usando:

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

mod. unico persone fi siche. 

Come aiutare 
Aismme onlus 

www.aismme.org

Centro di aiuto ascolto
Padova; per le richieste inerenti 

le malattie rare vengono consul-

tati medici o laboratori di analisi 

su tutto il territorio. L’obiettivo è 

quello di contribuire a rompere 

l’isolamento in cui vivono mol-

te delle famiglie con fi gli aff etti 

da MME e Malattie Rare, spesso 

escluse ed emarginate dal con-

testo sanitario, lasciate senza 

una diagnosi defi nitiva o senza 

farmaci che possano curare que-

ste patologie. Ma anche favorire 

il dialogo tra le famiglie dei pa-

zienti che può essere prezioso, 

in quanto consente di trovare 

risposte ai problemi quotidiani e 

di sentirsi meno soli.

tutti i giorni dalle 8.00 alle 24.00

e-mail: info@aismme.org 
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Andata in archivio anche quest’anno la Giornata mondia-

le delle Malattie Rare che si è svolta lo scorso 29 febbraio 

sul tema “Rari ma forti insieme”, restano le aff ermazioni, le 

esperienze e le testimonianze dei protagonisti del mondo 

che gravita intorno a queste malattie. Abbiamo pensato di 

riportare, divise per macroargomenti, le dichiarazioni e le 

neotizie più signifi cative emerse nel corso delle iniziative e 

dei convegni che si sono susseguiti in quella settimana tra 

febbraio e marzo sul tema delle malattie rare e dei malati. 

Ebbene sì, se ne è parlato molto, e questo è già di per sé 

un risultato. Ma si è anche parlato molto. Ci auguriamo, 

come sempre, che alle parole, spesso belle e ispirate, pos-

sano presto seguire i fatti.

Giornata Malattie Rare

“Rari ma forti insieme”

5a Giornata mondiale 

delle Malattie Rare 2012

Aggiornamento dei LEA: l’obiettivo del 

governo è quello di inserire altre 109 

patologie nei nuovi Livelli Essenziali di 

Assistenza. La lista delle nuove esen-

zioni preparata nel 2008 deve essere 

rivista e su questo stiamo lavorando. 

I LEA non sono una cosa immobile, 

una lista sempre uguale, ma una serie 

di prestazioni, circa 6000, che devono 

essere fl essibili in entrata ed in uscita. 

Normativa ad hoc. Il mondo delle Ma-

lattie Rare è certo un ambito in cui c’è 

spazio per attività normativa ma, an-

cor di più, c’è bisogno di applicazione 

e attuazione, perché nelle carte che 

abbiamo molto c’è già scritto, ma va 

messo in pratica. Abbiamo bisogno di 

buone pratiche e buone prassi. 

Nato l’intergruppo 
parlamentare per 
le Malattie Rare

Nella Giornata mondiale delle Ma-

lattie Rare è stato presentato un 

Intergruppo parlamentare per le 

Malattie Rare coordinato dall’On. 

Binetti e dalla Senatrice Baio. 

Obiettivo, creare un interesse co-

ordinato e continuato sul tema e 

mantenere acceso un dialogo vir-

tuoso tra politica e sanità, che spin-

ga il Governo a prendere nel minor 

tempo possibile efficaci decisioni 

sulle Malattie Rare.

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

Vanno eliminate le difformità tra le 

Regioni, differenze riscontrabili sia 

nei livelli di assistenza aggiuntivi e 

nell’accesso e nelle esenzioni per i 

farmaci di fascia C, sia nei percorsi 

assistenziali che variano da ospe-

dale ad ospedale. Occorre fornire 

organicità e completezza al sistema, 

coordinando ed orientando i 21 sot-

tosistemi regionali.

Mi impegno a valutare la fattibilità in 

tempi brevi dal punto di vista tecnico 

scientifi co della proposta di inserire 

nelle commissioni che valutano l’in-

validità dei pazienti esperti in malat-

tie rare e di aprire ‘sportelli’ dedicati 

alle malattie rare nelle singole ASL.

Balduzzi... in pillole
Entro il 2013 confermo l’impegno per 

realizzare il Piano nazionale delle 

malattie rare.

Le malattie rare costituiscono una 

priorità e i nuovi LEA dovranno esse-

re il punto di partenza per dare i ser-

vizi di cui hanno bisogno ai pazienti 

‘cosiddetti rari’.Infatti, se anche una 

singola patologia può avere pochi 

malati, messi tutti insieme i pazienti 

‘rari’ sono tanti. Mi riterrei già soddi-

sfatto se ci si riferisse a questo mon-

do come alle malattie ‘cosiddette 

rare’. Si tratta infatti di una parola 

che lancia immediatamente un mes-

saggio implicito, molto più vicino 

alla situazione reale”.
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Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285

Giornata Malattie Rare

L’UE invita 
i Paesi membri 
a elaborare Piani 
sulle malattie rare
Elaborare e adottare un piano o 

una strategia preferibilmente en-

tro la fi ne del 2013 per orientare e 

strutturare gli interventi pertinenti 

nel settore delle malattie rare nel 

quadro dei sistemi sanitari e sociali. 

È quanto chiede agli stati membri 

il Consiglio dell’Unione Europea in 

una raccomandazione approvata 

l’8 giugno 2009. Il numero totale 

di persone colpite da malattie rare 

nell’UE si colloca tra 27 e 36 milioni. 

Nella maggior parte dei casi si tratta 

di persone che soff rono di patologie 

meno frequenti, che colpiscono una 

persona su 100 000 o meno. 

Alla luce di queste considerazioni 

nella raccomandazione il Consi-

glio chiede agli stati “di usare ai fi ni 

dell’elaborazione di politiche a livel-

lo comunitario una defi nizione co-

mune di malattia rara quale malattia 

che presenta una prevalenza ugua-

le o inferiore a 5 casi ogni 10 000 

persone”, “di prendere atto dell’ela-

borazione di orientamenti e racco-

mandazioni per la progettazione di 

interventi nazionali sulle malattie 

rare da parte delle autorità compe-

tenti a livello nazionale, nell’ambito 

dell’attuale progetto europeo per 

lo sviluppo di piani nazionali per 

le malattie rare (EUROPLAN), am-

messo a benefi ciare per il periodo 

2008-2011 di un fi nanziamento in 

base al primo programma d’azione 

comunitario nel campo della sanità 

pubblica” e “di individuare centri di 

competenze adeguati nel loro terri-

torio nazionale entro la fi ne del 2013 

e di considerare la possibilità di pro-

muoverne la creazione”. 

Infi ne, il Consiglio invita la commis-

sione “a presentare, entro la fi ne del 

2013 e al fi ne di permettere l’ela-

borazione di proposte nell’ambito 

di un eventuale futuro programma 

d’azione comunitaria in materia di 

salute, una relazione al Parlamento 

europeo, al Consiglio, al Comitato 

economico e sociale europeo e al 

Comitato delle regioni in merito 

all’attuazione della presente racco-

mandazione, sulla base delle infor-

mazioni fornite dagli Stati membri, 

al fi ne di analizzare l’effi  cacia delle 

misure proposte e di valutare la 

necessità di ulteriori azioni intese a 

migliorare la vita dei pazienti aff etti 

da malattie rare e quella delle loro 

famiglie”.

Un Libro bianco 
delle malattie rare in 
vista del Piano nazionale 
da presentare all’UE
Raccogliere da associazioni pazienti, 

società scientifi che, Ong, funzionari 

di enti e istituzioni nazionali e loca-

li, associazioni industriali, agenzie 

nazionali e regionali per i Servizi 

Sanitari, decisori politici e da tutti i 

portatori d’interesse ad esso corre-

lati, contributi e spunti di rifl essione 

sull’importante priorità di sanità pub-

blica rappresentata dalle Malattie 

Rare. Con questo obiettivo si è svolta 

nel marzo scorso sul sito malatirari.it 

una Consultazione Pubblica sul tema 

delle malattie rare. L’iniziativa era del 

senatore Antonio Tomassini, presi-

dente della Commissione Igiene e 

Sanità di Palazzo Madama che sta la-

vorando alla realizzazione di un Libro 

Bianco sulle malattie rare che possa 

rappresentare un utile contributo 

alla defi nizione del Piano Nazionale 

che tutti i Paesi membri dell’Unione 

Europea sono chiamati a presentare 

entro il 2013.

Per questa iniziativa e per il suo im-

pegno a favore dei malati rari, Tomas-

sini è stato premiato da Uniamo Fimr 

onlus.

L’UE avvia un rapporto 
sullo screening 
neonatale
La Commissione Europea sta lavo-

rando su un rapporto che identifi chi 

e valuti tutti gli aspetti relativi alla ri-

caduta sulla salute pubblica dell’ap-

plicazione dello screening neonata-

le. Sono stati coinvolti professionisti, 

pazienti e autorità sanitarie. Le pra-

tiche e le politiche dello screening 

saranno mappate in tutti gli stati 

dell’Unione Europea e analizzate 

sulla base delle migliori metodo-

logie e del punto di vista degli sta-

keholders.

Saranno presi in considerazione una 

serie di aspetti dei programmi di 

screening, la sostenibilità e I suoi ef-

fetti nel migliorare la salute pubbli-

ca, come anche la cura dei pazienti 

e la qualità della loro vita. Non solo, 

saranno identifi cate le sfi de e le op-

portunità risultanti dall’implemen-

EUROPA

tazione dello screening e proposte 

soluzioni, accompagnate dalle ne-

cessarie informazioni per permettere 

alle autorità nazionali di compiere 

scelte informate.

Infi ne, si identifi cheranno le strategie 

che la Commissione Europea può 

adottare per promuovere la realizza-

zione e l’implementazione dei pro-

grammi di screening neonatali nei 

Paesi europei. 

Tra i partner della ricerca anche il 

Centro Nazionale per le malattie rare, 

Istituto Nazionale della Salute, Roma. 

Italia capofi la 
per un manuale UE
L’Italia è alla guida del gruppo di lavo-

ro e studio che produrrà un manuale 

utile ai paesi Ue (e non solo) per 

dare vita a linee guida nazionali sul-

le malattie rare. Dopo un workshop 

internazionale all’Istituto superiore 

di Sanità per cominciare a mettere 

insieme le metodologie per l’elabora-

zione delle linee guida, il lavoro con-

tinuerà all’interno della Commissione 

europea. Il manuale sarà un compen-

dio delle evidenze scientifi che e delle 

conoscenze.
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Giornata Malattie Rare

Bruno Dallapiccola, direttore scienti-

fi co dell’ospedale Bambino Gesù di 

Roma, direttore di Orphanet Italia, e 

uno dei grandi esperti di malattie rare 

in Italia. “In Italia, dopo la diagnosi, ci 

sono diffi  coltà a trovare il percorso 

giusto di presa in carico, di cura. È tut-

to demandato alle Regioni- spiega- e 

ci sono molti modi diversi di prendere 

in carico il paziente. Anche per que-

sto ci sono ancora forti fenomeni di 

migrazione da una Regione all’altra. 

Abbiamo 250 centri specializzati, ma 

non tutti hanno le stesse strutture e 

gli stessi livelli di eccellenza. Nel 2011 

Dallapiccola, Orphanet: serve un piano nazionale 

Pronto il Registro delle Malattie Rare 
Censite 485 patologie rare nel triennio 2007-2010
‘’Per la prima volta il Registro Nazio-

nale delle malattie rare copre oltre il 

90% dell’intero territorio nazionale e 

raccoglie i dati provenienti da qua-

si tutte le regioni’’. Lo ha aff ermato 

il presidente dell’Iss, Enrico Garaci. 

“Uno sforzo molto importante vista 

la complessità nel censirle dovuta 

alla diffi  coltà di diagnosi ma anche 

di dotarsi di infrastrutture, nonché 

alle scarse conoscenze scientifi che’’. 

“Con il nostro continuo lavoro fatto 

insieme alle Regioni abbiamo avvia-

to un processo virtuoso di comple-

tamento della raccolta del dato. Ora 

è necessario raff orzare la copertura 

territoriale - spiega Domenica Taru-

scio, direttore del Centro nazionale 

malattie rare - Non ci sono Regioni 

più o meno virtuose, ma in tutte il 

meccanismo di raccolta del dato 

deve andare a regime, perché c’è chi 

ha aderito prima al Registro delle 

malattie rare e chi dopo. Il nostro è 

l’unico Paese al mondo che si è do-

tato di un sistema di sorveglianza 

delle malattie rare – continua - fi -

nemente organizzato e articolato in 

tre livelli: i Presidi, che sono la fonte 

primaria dei dati raccolti; i Registri 

regionali e interregionali, presenti 

in tutte le Regioni italiane; il Regi-

stro nazionale all’Istituto Superiore 

di Sanità, organo tecnico-scientifi co 

del Sistema Sanitario Nazionale”.

“Veneto, province autonome di Bol-

zano e Trento, Emilia Romagna, Li-

guria e dal 2011 Campania e Puglia 

hanno costituito un registro inter-

regionale che include circa 44 mila 

pazienti su una popolazione di 22 

milioni di abitanti - spiega la coor-

dinatrice del tavolo interregionale 

Paola Facchin del dipartimento di 

pediatria dell’Università di Pado-

va - Oltre a raccogliere dati, stiamo 

creando una rete di assistenza al 

malato. Lo scambio di esperienze 

consente anche di arrivare prima 

a diagnosi appropriate e agevola-

re l’accesso alle terapie, quando ci 

sono”.

I dati
Sono 95 mila i pazienti con malattie 

rare in Italia. La classe di patologie 

maggiormente segnalata su scala 

nazionale è quella delle malattie 

del sistema nervoso e degli orga-

ni di senso, con una percentuale 

del 21,05% rispetto al totale delle 

diagnosi di condizioni rare incluse 

nel Registro nazionale. A seguire le 

malattie del sangue e degli organi 

ematopoietici (20,6%), le malattie 

delle ghiandole endocrine, della 

nutrizione, del metabolismo e di-

sturbi immunitari (18,95%) e le mal-

formazioni congenite (15,04%). Con 

percentuali molto basse fi gurano le 

diagnosi delle malattie dell’appara-

to genito-urinario e delle malattie 

infettive e parassitarie (0,6%), delle 

condizioni morbose di origine peri-

natale (0,24%) e dei sintomi, segni 

e stati morbosi mal defi niti (0,01%). 

Cos’è il Registro 
Nazionale
Istituito presso l’ISS in attuazione 

del Decreto Ministeriale 279/2001, 

che ha dato vita alla Rete nazionale 

dedicata alle malattie rare, si pro-

pone la sorveglianza delle malattie 

rare, la produzione di evidenze epi-

demiologiche a supporto della de-

fi nizione e dell’aggiornamento dei 

Livelli Essenziali di Assistenza e delle 

politiche e della programmazione 

nazionale, indicati come priorità a 

partire dal Piano Sanitario Nazio-

nale1998-2000. Mira ad ottenere 

informazioni epidemiologiche utili 

l’Europa ha stabilito i criteri necessari 

perché ciascun centro possa essere 

defi nito un centro di competenza, ma 

in Italia non sono ancora state fatte le 

verifi che dei criteri e da giugno deve 

partire l’European reference network, 

la Rete dei centri di riferimento. Anche 

in vista del fatto che nel 2013 ci sarà 

la circolazione transfrontaliera dei 

malati. Noi siamo indietro. La Francia 

è la migliore, la Spagna ha fatto molti 

passi avanti”.

Per ovviare serve “un piano nazionale” 

e bisogna rilanciare anche “il tema del-

la ricerca. Basta pensare - spiega - che 

La rete? C’è, 
ma funziona 
solo… quella 
informatica
Per i pazienti e le loro famiglie l’in-

formazione non è più un ostacolo 

insormontabile: Internet fa la sua 

parte mettendo in rete le cono-

scenze e le necessità. Peccato però 

che oggi si faccia poca rete in Italia 

e che ogni regione e ogni Centro 

vadano per conto proprio… Co-

munque il web aiuta. Secondo Do-

menica Taruscio, direttore del cen-

tro nazionale malattie rare dell’Iss, 

i siti delle associazioni di riferimen-

to sono tutti molto affi  dabili. Meno 

consigliato è affi  darsi ai risultati 

generici dei motori di ricerca. 

L’Istituto di sanità ha un suo nu-

mero verde l’800.896949 attivo dal 

lunedì al venerdì dalle 9 alle 13. Tra 

le pagine web più note ci sono 

www.uniamo.org

www.osservatoriomalattierare.it

www.lemalattierare.info 

e, a livello internazionale, 

www.rarediseaseday.org

quest’anno l’Italia è uscita per la prima 

volta dal bando europeo e-rare per-

ché non si trovava un milione di euro 

da mettere”. Quanto all’inserimento 

nei Lea di un elenco di nuove malattie 

rare Dallapiccola commenta: “Questi 

elenchi sono sbagliati e sono opera di 

inciviltà. Ci sono malati rari che non ci 

rientrano e non hanno diritti pur aven-

do questa diagnosi. Mettiamo nei Lea 

quelle 250 malattie considerate più 

comuni fra le rare (colpiscono fi no a 

una persona su 100mila, ndr) lascian-

do fuori le rarissime. E poi lasciamo ai 

centri specializzati la possibilità di fare 

diagnosi di malattie rare facendo di 

volta in volta accedere quei pazienti 

alle esenzioni”.

Fonte, Ag. DIRE

REGISTRI

a defi nire le dimensioni del proble-

ma; è funzionale, inoltre, a stimare il 

ritardo diagnostico e la migrazione 

sanitaria dei pazienti, a supportare 

la ricerca scientifi ca, inclusa quella 

clinica, e a promuovere il confronto 

tra operatori sanitari per la defi nizio-

ne di criteri diagnostici.
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Il presidente 
di Farmindustria
Massimo Scaccabarozzi 

“La ricerca si sta orientando sempre 

di più verso le patologie di nicchia” 

e “sempre di più nel medio e breve 

termine si andrà verso una medicina 

personalizzata sul paziente: questo 

aiuterà molto, perché non si farà più 

diff erenza fra una grande patologia e 

una patologia rara”. “Negli ultimi anni 

sono stati presentati 1500 farmaci per 

le malattie rare, 500 dei quali hanno 

ottenuto la patente di farmaco or-

fano e 62 oggi sono disponibili per i 

pazienti. E in Italia sono più che qua-

druplicati, negli ultimi anni, gli studi 

clinici, oltre il 90% sono sostenuti 

dall’industria farmaceutica. Oggi 10 

pubblicazioni su 100 nella ricerca ri-

guardano le patologie rare. L’industria 

farmaceutica sostiene non più solo la 

ricerca, ma anche la conoscenza e la 

formazione sulle malattie rare”.

Il genetista Dalla Piccola
“Occorre uscire dalla logica di un 

elenco chiuso e rigido delle patolo-

gie rare. Serve più fl essibilità e uno 

strumento più dinamico, perché 

dalla genetica arrivano informazioni 

sempre nuove”. “Per aff rontare, dal 

punto di vista sanitario, le malattie 

rare ci vogliono delle risorse dedi-

cate e molta attenzione deve essere 

data alla pediatria, perché il 70% al-

meno dei malati rari sono bambini”.

Sergio Dompé
presidente 
di Dompé farmaceutici 
ed ex presidente 
di Farmindustria
“Già oggi l’Italia può contare sui risul-

tati della ricerca. Il nostro Paese è le-

ader in questo segmento di cura con 

ben 30 aziende attive nella produ-

zione di farmaci” per le malattie rare. 

Nel 2004 avevamo 17 sperimenta-

zioni cliniche in corso oggi sono 66, 

con un incremento del 300%. Senza 

contare la leadership italiana in 17 

progetti di ricerca europei”. 

Le buone pratiche
È stato inaugurato il 29 febbraio al Po-

liclinico Umberto I di Roma lo ‘sportel-

lo dedicato alle malattie rare’. Dentro 

uno stesso poliambulatorio si trovano 

tutti gli specialisti delle diverse disci-

pline mediche in modo da dare un 

punto di riferimento sia ai cittadini 

che in questo modo non vengono 

spostati da una parte all’altra sia ai 

medici di medicina generale, che così, 

in caso di dubbio circa una possibile 

diagnosi di malattia rara, sanno su chi 

poter fare affi  damento.

Il  Consorzio 
internazionale 
per la ricerca 
sulle malattie rare
È nato il Consorzio internazionale 

per la ricerca sulle malattie rare (In-

ternational Rare Diseases Research 

Consortium, IRDiRC), un’iniziativa 

lanciata ad aprile 2011 da Commis-

sione Europea e National Institute 

of Health americano. Riunisce enti 

governativi, ricercatori, associazioni 

dei malati, membri dell’industria far-

maceutica e professionisti del setto-

re sanitario. Ad oggi ne fanno parte, 

anche quei soggetti che, come la 

Fondazione Telethon, vantano una 

solida tradizione per quanto riguar-

da il fi nanziamento della ricerca 

su queste patologie. Tale progetto 

permetterà di attuare politiche co-

ordinate al livello mondiale, per il 

fi nanziamento della ricerca sulle 

malattie rare. Il suo obiettivo prin-

cipale è quello di disporre, entro il 

2020, di 200 nuove terapie per le 

malattie rare e di rendere fruibili i 

test diagnostici.

Pani 
direttore generale Aifa
“Siamo fortemente impegnati sul 

fronte delle malattie rare e abbiamo 

intenzione di concentrare tutte le no-

stre energie per tutelare i malati aff et-

ti da patologie rare, poco conosciute, 

spesso diffi  cilmente diagnosticate e 

‘orfane’ di cure. In ambito europeo, 

l’Italia abbia evidenziato le diffi  coltà 

degli attuali regolamenti che discipli-

nano le terapie per le malattie rare e 

assicuro l’impegno dell’Aifa in questo 

campo. L’Aifa è la prima Agenzia eu-

ropea a fi nanziare la ricerca indipen-

dente: sulle malattie rare abbiamo già 

investito dal 2005 circa 19 milioni di 

euro ed è nostra intenzione fare sem-

pre di più in questo senso”. 

Portale delle 
malattie rare
e farmaci orfani, 
Ospedale Pediatrico 
Bambino Gesù
IRCCS Roma
“Notevoli speranze e profondi cam-

biamenti sono attesi dal progresso 

scientifi co, per tutte le malattie rare, 

in particolare dai risultati del Proget-

to Genoma Umano. Diverse centinaia 

di malati possono oggi ottenere una 

diagnosi attraverso un test biologico. 

Le conoscenze sulla storia naturale 

di queste malattie sono in continuo 

progresso attraverso la creazione di 

un osservatorio ad esse dedicato e i 

ricercatori lavorano sempre più spes-

so in rete per condividere i risultati 

delle loro ricerche e per progredire 

più effi  cacemente. Inoltre stanno na-

scendo nuove speranze basate sulle 

prospettive off erte dal regolamento 

sui farmaci orfani. A livello politico la 

sensibilizzazione a questo problema 

porterà ad un sostegno reale alla ri-

cerca e al trattamento delle malattie 

rare che rappresentano una priorità 

per i programmi europei in materia 

di salute e ricerca. La legislazione e i 

fi nanziamenti dell’UE, per i progetti 

di ricerca e sviluppo, mirano a pro-

muovere la produzione di “medici-

nali orfani” per i pazienti aff etti da 

malattie rare, inoltre l’Europa ha rac-

comandato a tutti gli stati membri di 

realizzare entro il 2013 i propri piani 

nazionali per le malattie rare. Le ma-

lattie rare devono essere codifi cate 

in modo adeguato e la ricerca deve 

essere potenziata e fi nanziata. I centri 

di competenza devono essere identi-

fi cati e deve essere promossa la loro 

partecipazione nelle reti di riferimen-

to europeo. Le competenze acquisite 

a livello europeo devono essere so-

stenute e condivise; allo stesso modo 

devono essere condivise le valutazio-

ni sui valori clinici dei farmaci orfani. 

Deve essere garantita la sostenibilità 

delle infrastrutture sviluppate per le 

malattie rare. Deve essere promos-

so l’empowerment del paziente che 

deve essere coinvolto (insieme ai suoi 

rappresentanti) in tutte le fasi del pro-

cesso decisionale”.

RICERCA

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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• Uniamo ha organizzato per il 29 

febbraio a Roma un incontro in Se-

nato.

• Pazienti e associazioni, ma anche 

un buon numero di giornalisti, 

hanno partecipato alla video chat 

organizzata dalla giornalista del 

Corriere della Sera, Margherita De 

Bac, con il ministro Balduzzi. che si 

è messo a disposizione del pubblico 

per circa tre quarti d’ora

• La sera del 27 febbraio, al teatro 

Quirino a Roma spettacolo teatrale 

“Controvento”, regia di paolo Trenti-

no, “Sette autori portano in scena le 

malattie rare”, su iniziativa del’Iss.

• Al Policlinico Umberto I di Roma è 

stato inaugurato lo “sportello dedi-

cato alle malattie rare”.

• Al Bambino Gesù, sempre a Roma, 

è stata avviato un “traghettamento 

delle conoscenze dai pediatri ai me-

dici che seguono i pazienti adulti”.

• A Milano, la Fondazione Policlinico 

ha organizzato banchetti informa-

tivi e seminari su temi trasversali. 

Simposio
A Padova Uniamo in colla-

borazione con Aismme ha 

organizzato il 25 febbraio 

il simposio “Rari ma forti 

insieme. La solidarietà nelle 

malattie rare”. Hanno parte-

cipato associazioni, medici, 

istituzioni.

Lettera appello
Con una lettera appello 

indirizzata sia alla Confe-

renza Stato Regioni che al 

Ministro della Salute Bal-

duzzi, Aismme ha chiesto di 

affrontare in tempi quanto 

più rapidi possibili la que-

stione dell’ampliamento e 

della omogeneizzazione su 

scala nazionale dello scre-

ening neonatale allargato 

e, più in generale, il tema 

delle malattie e dei malati 

rari. Il testo è stato ripreso 

da diversi mass media na-

zionali, tra cui il Corriere 

della Sera.

In Videochat con 
il Ministro 
Balduzzi 

C’era anche Aismme tra i pa-

zienti, le associazioni e i gior-

nalisti che hanno seguito la 

video chat organizzata dalla 

giornalista del Corriere della 

Sera, Margherita De Bac, con 

il ministro Balduzzi. Tre quar-

ti d’ora di chiacchierata nel 

quale il Ministro ha risposto 

a domande e ascoltato sug-

gerimenti. 

A Copparo 
una camminata 
e un concerto
Una camminata pomeri-

diana, due ore a passeggio 

insieme attraverso viali e pi-

ste pedonali del paese, e un 

concerto al Teatro Comunale 

De Micheli dei Londoncafe, 

tribute band dei Dire Strates, 

i cui ricavi sono stati devoluti 

all’Associazione per sostene-

re i progetti in corso e quelli 

futuri, unitamente a quanto 

raccolto dalla vendita dei 

volumi “Poesie per la vita” di 

Davide Zannoni.

Le principali 
iniziative 
in Italia

EURORDIS
Rare Diseases EuropeSociety for the Study of Inborn Errors of Metabolism

INIZIATIVE

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

CON IL PATROCINIO DI

Comune 
di Padova

wwww.uniamoo.org

Rari ma forti insieme, 
la Solidarietà 

nelle Malattie Rare

simposio

Padova Palazzo Moroni
Sabato 25 febbraio 2012

AISMME fa parte di...

CnAMC - Coordinamento nazionale 
delle Associazioni dei Malati Cronici

   Le Associazioni 
 Amiche 
di Telethon

Le iniziative di Aismme
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Medicina e psichiatria insieme per un percorso di cura
Riportiamo l’intervento della dottoressa Roberta d’Aprile, psicologa in pediatria a Padova  in occasione del simposio or-

ganizzato da Uniamo e Aismme a Padova il 25 febbraio scorso.

Il titolo pensato per questa giornata 

sulle malattie rare, “Rari ma forti in-

sieme” mi ha portato a interrogarmi 

proprio sul senso di un lavoro come il 

nostro, di un lavoro che si occupa del-

la psiche, delle soff erenze dell’anima, 

in un ambito dove invece è il corpo 

che si ammala.

Delle malattie del corpo si occupa la 

medicina, eppure ogni esperienza di 

malattia si accompagna a delle riso-

nanze emotive profonde, che in ogni 

caso accrescono la soff erenza in chi, 

già dalla malattia, viene trascinato in 

una condizione di maggiore fragilità.

Ecco allora che medicina e psicolo-

gia e/o psichiatria si intersecano e 

si compenetrano come discipline al 

servizio della cura del paziente, cura 

non intesa come in un senso stretta-

mente “medicalizzato”, ma come un 

“prendersi cura” della persona nella 

sua totalità e nella sua dignità di esse-

re umano. 

È proprio dalla comune appartenenza 

all’umana condizione, e dalla consa-

pevolezza di essere “PERSONE”, ancora 

prima che medici o psicologi, che ci è 

possibile avvicinarci e intuire o cono-

scere quelle risonanze emotive che 

normalmente accompagnano l’insor-

gere di una malattia.

Basta fermarci e chiederci come cam-

bierebbe la nostra psicologia se una 

malattia insorgesse nelle nostre vite.

È molto facile intuire quali sentimenti 

possono assalire le persone: angoscia, 

tristezza, paura, rabbia, impotenza, 

ma soprattutto, la SOLITUDINE, uno 

dei sentimenti più frequenti e più do-

lorosi che accompagnano uno stato di 

malattia.

Quando ci si ammala ci si sente imme-

diatamente soli, o almeno più soli.

Chiaramente poi ci sono malattie e 

malattie. Quelle che defi niamo ge-

nericamente “malattie rare” hanno 

alcune caratteristiche che mettono in 

moto una serie di vissuti spesso diffi  -

cili da gestire. Il fatto stesso di essere 

“malattie rare” è una defi nizione che di 

per sé amplifi ca quel senso di solitu-

dine che accompagna ogni incontro 

con l’esperienza della malattia. Tra le 

malattie rare ce ne sono alcune più 

diff use e altre molto rare; tuttavia una 

delle caratteristiche di queste malattie 

ne di un presente sempre uguale. La 

dimensione  della cronicità, dunque, 

cambia profondamente l’esperienza 

del tempo. 

Ogni professionista della salute, me-

dico o psicologo, che scelga di “pren-

dersi cura” delle persone con malattia 

rara” si trova a fare i conti con quelle 

dimensioni psicologico-esistenziali 

che la risonanza emotiva di tali condi-

zioni porta con sé: vale a dire le que-

stioni legate al senso o al non senso, 

alla morte, al franare delle dimensioni 

della fi ducia e della speranza.

Alla malattia  seguono rebounds emo-

zionali diversi, che oscillano dall’ansia 

alla depressione, dalla disperazione 

alla speranza inquieta, ma anche tal-

volta motivi di  rifl essione sul vivere 

e sul morire che l’essere soli trascina 

con sé.

Una medicina centrata sulla persona 

non può allontanarsi o negare quella 

parte di umana fragilità che la condi-

zione di malattia risveglia, amplifi can-

dola. 

Ogni paziente ha una sua modalità 

di vivere e di rivivere, attraverso la 

malattia, debolezze e fragilità.  Ecco 

allora che le competenze professio-

nali di tipo psicologico, nell’ambito 

delle malattie rare, possono essere 

spese per off rire occasioni di incontro 

e di condivisione delle parti più fragi-

li, quelle che non trovano mai spazio 

perché bisogna farsi coraggio (ed è 

necessario anche questo), perché i 

genitori devono tenere e contenere 

le paure dei loro bambini (quando 

si tratta di bambini piccoli), o perché 

non si vuole appesantire nessuno 

(quando si tratta di adulti). Il supporto 

psicologico o i gruppi di incontro pos-

sono rappresentare uno spazio dove 

possono venire riconosciuti i mille 

volti della fragilità, decifrati nei loro si-

gnifi cati umani e clinici, valutati nelle 

loro dimensioni psicologiche e psico-

patologiche, ma soprattutto e prima 

di tutto uno spazio dove possano es-

sere accolti nella loro dignità umana 

ed esistenziale.

Senza dimenticare poi la responsabi-

lità, per chiunque lavori in un ambi-

to relazionale dove il prendersi cura 

occupa uno spazio centrale, della 

continua educazione e formazione in 

ambito comunicativo e la necessità 

di condividere tra colleghi medici e 

psicologi, quanto l’esperienza dell’in-

contro con la malattia fa vibrare in noi. 

Questa è la funzione dei gruppi di su-

pervisione, momenti e spazi dedicati 

appositamente alla condivisione e alla 

rifl essione su questi aspetti: i senti-

menti di fatica e di impotenza, la pau-

ra, la tristezza, con cui si fanno i conti 

quando la dimensione della cura non 

corrisponde a quella della guarigione. 

E magari ci si difende con la freddezza, 

con il distacco, con l’oggettivazione 

del paziente, che fi niscono col diven-

tare ulteriori ferite ad umanità già se-

gnate e provata dal dolore.

Chi vuole essere d’aiuto a chi sia lam-

bito o sommerso da una malattia, e 

dalla fragilità che è in essa, deve ten-

dere verso l’affi  namento e la dispo-

nibilità delle capacità umane, ancor 

prima che professionali, di ascolto 

autentico, di attenzione, di sensibi-

lità, di intuizione, che poi possono 

esprimersi attraverso gesti e parole 

semplici, ma delle quali, chi sta male, 

ha forse più bisogno che non di altre 

cose astratte e formali. 

Solo in una relazione profondamente 

umana e in un’esperienza di condi-

visione profonda è possibile intuire 

cosa prova ogni paziente, quali signifi -

cati riesce a dare al suo star male. 

Dalla malattia, dalla solitudine che 

essa trascina con sé, ma anche dalle 

possibilità di condivisione, possono 

rinascere nuovi orizzonti di senso e 

nuovi e signifi cati abitualmente igno-

rati o rimossi.

è proprio l’eterogeneità di segni e sin-

tomi, non solo tra una malattia e l’altra 

ma spesso all’interno della stessa ma-

lattia. 

L’80% di queste malattie ha origini ge-

netiche, il 50% insorge in età infantile; 

Molte di queste sono malattie gravi o 

molto gravi, sono malattie croniche, 

spesso degenerative e a volte letali. 

Possono essere malattie disabilitanti, 

che comportano la perdita o il deca-

dimento di alcune funzioni psico-fi si-

che, con delle gravi compromissioni 

psico-sociali, e soprattutto molte di 

esse non hanno ancora una cura, o se 

ce l’hanno è una cura che comunque 

non toglie dalla condizione di malat-

tia, ma regala solo una migliore convi-

venza con essa.

Tra chi ha dovuto fare i conti nella 

propria vita con una malattia rara è 

esperienza comune e diff usa il lungo 

iter diagnostico e la diffi  coltà di giun-

gere a una diagnosi corretta, diffi  coltà 

a cui si sommano, in alcune circostan-

ze (purtroppo) le ferite legate al non 

ascolto, alla banalizzazione, al giudizio 

rispetto a un ansia eccessiva. Questo 

lascia ancora più sole le persone, get-

tate nello smarrimento, nella confu-

sione, nell’incertezza, nell’incompren-

sione. 

L’incontro con una esperienza di ma-

lattia rara catapulta famiglie intere in 

condizioni psicologiche e umane radi-

calmente diverse da quelle che si vive-

vano in condizione di vita “normale”.

Molte di queste malattie compro-

mettono, più o meno gravemente, 

la propria vita sociale e di relazione; 

non si ha più la libertà di organizzare il 

proprio tempo, la propria giornata¸si è 

costretti a dipendere dalle decisioni di 

medici e infermieri. Questo non sen-

tirsi più liberi, o di fatto, non esserlo 

più, è un’esperienza dolorosa alla qua-

le non è facile sfuggire.  

Ammalandosi cambia anche l’espe-

rienza soggettiva del tempo; quan-

do si è sani, si è capaci di progetti, di 

programmi per il futuro, quando la 

malattia incombe nella propria vita, 

soprattutto quando richiede lunghi 

periodi di ospedalizzazione, si è spes-

so sommersi dall’angoscia e dal timo-

re che non ci sia un futuro di fronte, o 

che il futuro possa essere la ripetizio-
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3 Gennaio 
Milano – Ist. Besta: Malattie 
Rare: costi troppo alti per una 
famiglia su tre

13 Gennaio 
Mozione approvata l’11 gen-
naio dal Senato, che impegna il 
Governo ad adottare un Piano 
Nazionale per le Malattie Rare, 
di durata triennale, per assicu-
rare prevenzione, sorveglianza, 
diagnosi tempestiva, tratta-
mento e riabilitazione

18 Gennaio 
Malattie Rare: sì della Camera 
a nuove esenzioni, aiuti per i 
farmaci orfani e valutazione di 
nuovi screening

31 Gennaio
Alle tredici è mancato Salvatore 
Di Nucci. Presidente AILU 

1 Febbraio 
Scoperto un inaspettato lega-
me tra due diverse malattie 
genetiche: il favismo e l’incon-
tinentia pigmenti 

7 Febbraio 
Toscana. Screening neonatale: 
l’esperienza del Meyer si allarga 
alla Sardegna

10 Febbraio 
Balduzzi, malattie rare e disa-
bilità gravi sono priorità dei 
nuovi Lea

14 Febbraio 
“Rari, ma forti insieme”. Sarà 
questo lo slogan della Giornata 
Mondiale delle Malattie Rare, le 
cui iniziative nel nostro Paese 
sono coordinate da UNIAMO-
FIMR (Federazione Italiana 
Malattie Rare) e che tornerà a 
celebrarsi il 29 febbraio.

22 Febbraio 
Lo screening neonatale meta-
bolico non può più attendere. 
Continua l’impegno dell’AISM-
ME (Associazione Italiana So-
stegno Malattie Metaboliche 
Ereditarie) per l’applicazione 
dello screening neonatale 
metabolico allargato a tutti i 
600.000 nuovi nati ogni anno 
sul territorio nazionale.

23 Febbraio 
Malattie rare: centro naziona-
le, tra 2007 e 2010 censite 485 
patologie

23 Febbraio
Sono 95 mila i pazienti con ma-
lattie rare, ma in Italia la perce-
zione del fenomeno è bassa

23 Febbraio
Malattie rare. Balduzzi: “In Patto 
della Salute 109 nuove patolo-
gie. O forse più”

24 Febbraio
Procreazione, no al test preim-
pianto eugenetico. L’ok del Css 
alle nuove linee guida della leg-
ge 40. Esperti divisi. 

24 Febbraio
Malattie Rare, Balduzzi: 
“Sui Lea e lista delle esenzioni 
stiamo lavorando, quella del 
2008 era superata”
“A dinamicità ricerca corrispon-
da fl essibilità normativa”

28 Febbraio
Malattie rare: in Italia 2 milioni 
di malati, verso altre 109 pato-
logie nei Lea

28 Febbraio 
Malattie rare: norme e regola-
menti, da programma Ue a de-
creto italiano

28 Febbraio
AISMME in Videochat con il 
ministro della Sanità Renato 
Balduzzi

29 Febbraio
Giornata mondiale Malattie 
Rare. «Attivare in fretta lo scre-
ening neonatale metabolico 
allargato in tutta Italia». Docu-
mento di AISMME Onlus alla 
Conferenza Stato-Regioni e al 
Ministro della Sanità  Balduzzi

29 Febbraio
Malattie rare: il decreto di leg-
ge è pronto, il problema sono 
i costi

1 Marzo 
Giornata mondiale Malattie 
Rare: nasce organismo interna-
zionale per la ricerca.

3 Marzo
Al via una Consultazione pub-
blica sulle Malattie Rare: La 
ospiterà il portale www.mala-
tirari.it dal 13 marzo. Obiettivo: 
raccogliere da associazioni pa-
zienti, ricercatori e tutti coloro 
che vorranno spunti di rifl essio-
ne sul tema.

3 Marzo
Ministero e Aifa: un fi nanzia-
mento di 12 progetti di ricerca 
sulle malattie rare per 3 milioni 
di euro.

7 Marzo
Malattie genetiche, Società 
italiana di genetica umana e 
Orphanet Italia insieme per il 
censimento

13 Marzo
Los Angeles: l’UCLA identifi ca 
un metodo per correggere mu-
tazioni del DNA mitocondriale

14 Marzo
Piano nazionale per le malattie 
rare, Taruscio “Siamo a buon 
punto, un gruppo ristretto sta 
elaborando una prima bozza”

15 Marzo
Studiata una encefalopatia in-
fantile causata da defi cit di tia-
mina pirofosfochinasi

20 Marzo
Screening neonatale per ma-
lattie lisosomiali: troppo deli-
cato per essere trattato a livello 
regionale?

23 Marzo
Riuniti a Roma massimi esperti 
malattie metaboliche eredi-
tarie

27 Marzo
Malattie rare, PKU: Burlina, “gra-
zie al test neonatale i pazienti 
hanno una vita normale”

29 – 30 Marzo
,Roma, Primo Meeting avanza-
to sui disturbi metabolici e ge-
netici che interessano il fegato 
organizzato dalla della Orphan 
Europe Academy, in collabora-
zione con l’Ospedale Pediatrico 
Bambino Gesù.

3 Aprile
Perché si è scoperto che con-
viene a tutti curare le patologie 
rare. Farmaci orfani: una nuova 
collaborazione tra no profi t e 
industria. Ora il mercato è più 
attraente 

4 Maggio
Mucopolisaccaridosi di tipo 
1, le cellule staminali hanno 
ottenuto benefi ci sul modello 
animale

8 Maggio 
La fda approva un nuovo far-
maco per la cura della malattia 
di Gaucher

9 Maggio
Pediatri,1 bimbo su 200 aff etto 
da malattie croniche-complesse

10 Maggio
Meyer: Il test precoce per la 
diagnosi neonatale del difetto 
di ADA rivoluziona la diagnosi 
internazionale

14 Maggio
Malattie rare in situazioni di 
urgenza: Recordati promuove 
nuovi strumenti di consulta-
zione per i pronto soccorso. 
Pubblicato un vademecum che 
sarà distribuito nei 770 Pronto 
Soccorso in tutta Italia

15 Maggio
Spinelli (UNIAMO): “No alla abo-
lizione delle esenzioni ticket 
e la sostituzione di esse con la 
franchigia per i malati rari” 

18 Maggio
Bambini aff etti da una rara ma-
lattia metabolica migliorano 
con la terapia genica

29 Maggio
La nuova grande sfi da per la 
rara malattia di Pompe: la me-
dicina preventiva

7 Giugno 
Malattie Mitocondriali, tutte le 
novità dal Convegno Nazionale

19 Giugno
Ricerca: il lato buono del cole-
sterolo, speranze contro malat-
tia rara

11 Luglio
Piano nazionale per le malattie 
rare, il Governo deve interveni-
re con azioni immediate

17 Luglio
Disturbi del ciclo dell’urea, 
pronte le linee guida europee. 
Per l’Italia ha lavorato Alberto 
Burlina

25 Luglio
Fenilchetonuria, una nuova 
speranza dai chaperoni farma-
cologici. Per ora testati solo sui 
topi

4 Settembre
Rapporto EUCERD 2012, l’attivi-
tà dell’EMA sempre più orienta-
ta ai farmaci orfani
Rapporto EUCERD 2012, l’Italia 
eccellenza in ricerca ma si at-
tende il piano nazionale per le 
malattie rare

7 Settembre
Sanità, approvato il decreto 
Balduzzi. I Lea aggiornati entro 
il 31 dicembre

14 Settembre
Rimborso di cure e terapie ese-
guite all’estero? Pubblicata la 
guida di EURORDIS, in lingua 
italiana

25 Settembre
Cittadinanzattiva: PERCOR-
SO NASCITA, indagine civica 
sull’accesso alle prestazioni 
sanitarie focus sugli screening 
metabolici neonatali. AISMME 
Onlus partecipa alla presenta-
zione del Report di Cittadinan-
zattiva

26 Settembre
Cittadinanzattiva: Screening, 
l’appello di AISMME per alla-
gamento e uniformità del test 
neonatale

27 Settembre
UNIAMO FIMR Onlus presenta 
un Memorandum alla Commis-
sione Aff ari Sociali in materia di 
tutela della salute

3 Ottobre
Screening neonatali, presenta-
to emendamento ‘bipartisan’ 
per inserirli nei LEA

4 Ottobre
Accolti gli emendamenti pro-
posti da UNIAMO al Dl Balduzzi

8 Ottobre
Sanità, Dl Balduzzi: in due gior-
ni spariti gli emendamenti su 
screening e nomenclatore. 
L’On Livia Turco ‘rema contro’ 
l’introduzione degli screening 
nei LEA. Stop anche per il no-
menclatore

9 Ottobre
Screening Neonatale allarga-
to: scovato il primo bambino 
aff etto da isovalerico acidemia

Gli articoli completi delle notizie si possono trovare nel sito 

di AISMME all’indirizzo: www.aismme.org alla pag NEWS
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Utility

Parere favorevole, con alcune mo-

difi che e suggerimenti al Ministro 

della salute, dal Consiglio superiore 

di Sanità (Css) alle nuove linee guida 

della legge 40 sulla procreazione as-

sistita, presentate a novembre 2011 

dall’allora sottosegretario alla Salute 

Eugenia Roccella. Il Css avrebbe an-

che preso atto di alcune sentenze di 

tribunali, ribadendo il ‘no’ alla possi-

bilità di eff ettuare test preimpianto 

sull’embrione «a fi ni eugenetici». Le 

nuove linee guida aggiornano le ul-

time emanate nel 2008 dal ministro 

Livia Turco. 

L’uso delle tecniche di feconda-

zione assistita è concesso a chi è 

infertile ma anche a chi è fertile 

se portatore di malattie infettive 

come Hiv, Hbv e Hcv. Non si citano 

le malattie genetiche, nonostante i 

tribunali abbiamo già riconosciuto 

questo diritto ad alcune coppie fer-

tili che rischiavano di avere figli con 

grave malattie come la talassemia e 

la fibrosi cistica.

Procreazione, no al test preimpianto eugenetico
L’ok del Css alle nuove linee guida della legge 40. Esperti divisi
da www.lettera43.it, 23 Febbraio 2012 

DIVIETO AL TEST PREIMPIANTO

Nelle nuove linee guida sarebbe 

esplicitato il divieto di diagnosi 

preimpianto sull’embrione a scopo 

eugenetico. Un punto questo che dà 

però luogo a diverse interpretazio-

ni. Secondo alcuni membri del Css, 

infatti, la fattispecie del test preim-

pianto su coppie fertili ma portatrici 

di malattie genetiche (che rientre-

rebbero secondo alcuni specialisti 

nella categorie delle coppie infertili 

poiché impossibilitate a procreare 

prole sana) non rappresenta ‘eugene-

tica’ e dunque, in conseguenza di tale 

interpretazione, sarebbe possibile ef-

fettuare il test, e ciò anche sulla base 

di alcune sentenze già espresse da 

tribunali. Secondo l’interpretazione 

di alcuni esperti si aprirebbe dunque 

la strada alla possibilità di eff ettuare il 

test preimpianto per le coppie porta-

trici di patologie genetiche. Secondo 

altri , al contrario, è da considerarsi 

la norma della legge a tutela della 

salute dell’embrione, sulla base della 

quale si escluderebbe, tale possibilità 

di test preimpianto.

CADE IL LIMITE 
DELLA PRODUZIONE 
DI SOLI TRE EMBRIONI

Secondo quanto si è appreso, nelle 

linee guida verrebbe a cadere il limi-

te precedentemente stabilito della 

produzione di soli tre embrioni da 

impiantare. 

Si prevederebbe poi che gli em-

brioni prodotti non possano essere 

trasferiti ma debbano restare nella 

struttura iniziale, dal momento che 

non sarebbero disponibili risorse 

fi nanziarie mirate alla creazione di 

un’unica struttura di raccolta.

Le linee guida dovrebbero essere 

quindi vagliate dal ministro della 

Salute considerando i suggerimenti 

degli esperti del Css per l’approva-

zione; successivamente se il Ministro 

dovesse apporre la fi rma al provve-

dimento, le linee guida dovranno es-

sere pubblicate in gazzetta uffi  ciale.

WWW.AISMME.ORG

Un bambino su 500 nasce aff etto da una malattia metabolica ereditaria: solo 1 volta su 4 viene rico-

nosciuta in tempo. Lo Screening neonatale metabolico allargato permette una diagnosi precoce 

che evita al bambino gravi handicap o la morte. Nel sito dell’associazione www.aismme.org si pos-

sono trovare informazioni sui centri cura, diagnosi e screening delle malattie metaboliche ereditarie. 

AISMME - Associazione Italiana Sostegno 

Malattie Metaboliche Ereditarie Onlus

info@aismme.org  ☎049.99.00.700   

IBAN IT 93 X 05018 12101 000000121810

VERONICA PIVETTI 
Testimonial della nostra campagna di sensibilizzazione

DONA IL TUO 5 PER MILLE 
ad AISMME ONLUS. Inserisci 

il codice fiscale dell’associazione 

9 2 1 8 1 0 4 0 2 8 5 e la tua firma nella 

dichiarazione dei redditi (CUD, 730, Unico)

con il patrocinio di



Il ministro

14

www.aismme.org

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

Utility

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 
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 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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Prepensionamento per i familiari 
dei disabili: al via l’azione legale 

Bocciate le nuove 
Tabelle di Invalidità
È stato bocciato lo schema di Decre-

to con le nuove Tabelle di Invalidità 

Civile da parte della Commissione 

Aff ari Sociali della Camera su pro-

posta della deputata Margherita 

Miotto. Una bocciatura accolta con 

soddisfazione dalla FISH (Federa-

zione Italiana per il Superamento 

dell’Handicap), che solo pochi gior-

ni fa ne aveva chiesto il ritiro e che 

si augura che questa stroncatura 

sia solo l’inizio di una rifl essione più 

profonda sulle modalità di valuta-

zione della disabilità. Ora la palla 

torna al ministro Balduzzi.

Secondo la FISH in quel documento 

era stata ravvisata “una patente vio-

lazione dei princìpi della Convenzio-

ne ONU sui Diritti delle Persone con 

Disabilità – ratifi cata dall’Italia con la 

Legge 18/09 - dal momento che ci 

si basava su una visione puramente 

sanitaria, senza alcuna attenzione 

alle diffi  coltà e agli ostacoli all’inclu-

L’iniziativa è promossa dal Coordina-

mento famiglie disabili. La proposta di 

legge sul tema è ferma in Parlamento 

da 18 anni, due anni fa era giunta dal-

la Camera, approvata all’unanimità. La 

legge non sarà discussa per il parere 

negativo della Ragioneria dello Stato. 

Il Senatore Azzolini, presidente della 

Commissione Bilancio, incontra i rap-

presentanti del Comitato. E si impegna 

a chiedere al ministro Fornero un fon-

do specifi co per fi nanziare la legge. 

sione e alle pari opportunità. 

Le nuove procedure, poi, a causa 

delle numerose ulteriori certifi cazio-

ni specialistiche previste, avrebbero 

prodotto un aumento dei costi a ca-

rico del Servizio Sanitario Nazionale 

e del Cittadino. 

Una complicazione e un sovracca-

rico che mal si coniugano con le 

recenti tendenze alla semplifi cazio-

ne amministrativa e alla spending 

review”. Infi ne, aveva contestato “la 

debolezza, l’inadeguatezza e l’arre-

tratezza scientifi ca dello strumento 

di valutazione”, senza che per altro 

lo schema di Decreto, “fornisse, in-

credibilmente, alcuna indicazione 

per la valutazione specifi ca degli 

atti quotidiani della vita, cioè del 

requisito principale per accedere 

all’indennità di accompagnamento, 

preferendo, su questo, lasciare carta 

bianca all’INPS”.

Da www.Superando.it

Malattie rare, Legge 648/96: 
un patrimonio da difendere
Diffi  cile a crederci, eppure il nostro 

Paese ha una legge originale, che po-

trebbe essere un modello per l’Euro-

pa. La conoscono in pochi, forse solo 

coloro che per un qualche motivo ne 

sono stati interessati. 

E’ la legge 648 del 1996 che ha istitui-

to un elenco, periodicamente aggior-

nato, di farmaci che possono essere 

erogati per indicazione, dosaggio, 

frequenza di somministrazione, du-

rata o via di somministrazione diversi 

rispetto a quelli per cui sono autoriz-

zati. Tale legge prevede che possano 

essere erogati a carico del SSN, qua-

lora non esista una valida alternativa 

terapeutica:

1. i medicinali innovativi la cui com-

mercializzazione è autorizzata in 

altri stati ma non sul territorio na-

zionale;

2. i medicinali non ancora autorizza-

ti ma sottoposti a sperimentazio-

ne clinica;

3. i medicinali da impiegare per 

un’indicazione terapeutica diver-

sa da quella autorizzata.

L’80% dei farmaci inseriti nell’elenco 

della 648 servono per i malati rari. Ma 

il problema è che quell’elenco oramai 

è fermo.

Valentina Corvino

ULTIMA ORA
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Quando lo sport 
abbraccia il cuore
Domenica 17 giugno si è disputata a 

Massanzago (Pd) la seconda edizione 

del Torneo amichevole quadrangolare 

di calcio “Chi perde vince” organizzato 

da due accompagnatori scuola calcio, 

Luca Tessaro e Ivan Battiston, in colla-

borazione con AISMME Onlus.

Il torneo, riservato ai bambini del 2003 

e 2004, prevedeva che entrassero in 

campo tutti i giocatori, indipenden-

temente dalle capacità tecniche. Non 

essendoci nessuna classifi ca e pun-

teggio, si voleva privilegiare il gioco, 

il coinvolgimento di tutti gli atleti e 

l’amicizia tra le squadre. Inoltre con la 

presenza di un amico speciale, Ales-

sandro, un ragazzo di 15 anni aff etto 

da una malattia metabolica rara, si è 

voluto dimostrare che il calcio è anche 

vicinanza e solidarietà con chi il calcio 

al pallone lo vorrebbe dare, ma la disa-

bilità fi sica glielo impedisce. Le off erte 

raccolte durante la manifestazione 

sono state interamente devolute a so-

stegno dei progetti dell’AISMME.

Un ringraziamento particolare da 

parte di AISMME ai collaboratori del-

la manifestazione, a tutti i bambini 

delle squadre di calcio partecipanti, 

ai Genitori, al Comune di Massanza-

go e  in particolare all’Assessore allo 

sport presente alla manifestazione, 

all’Avis di Massanzago, agli sponsor 

che hanno permesso la realizzazione 

È uscito il volume ‘Urgenza nelle 

malattie rare genetico-metabo-

liche. Un supporto per il perso-

nale medico ed infermieristico’, 

a cura di SIMGePed per i tipi 

della casa editrice Controvento.

“In questi ultimi anni – scrive nella 

prefazione Roberto Cerone, presi-

dente SIMMESN - i progressi com-

piuti dalla conoscenza delle malat-

tie genetiche sono stati costanti e 

particolarmente rapidi, in partico-

lare sono state riconosciute nuove 

forme di malattie dovute a disordini 

del metabolismo. Di conseguenza è 

necessario che la comprensione di 

questo ampio gruppo di malattie 

non sia patrimonio esclusivo degli 

addetti ai lavori ma venga esteso ai 

pediatri italiani e a tutti gli opera-

tori stranieri. Con queste premesse 

l’iniziativa della Società Italiana di 

Malattie Genetiche Pediatriche e 

Disabilità Congenite è meritevole 

non solo per l’ampio lavoro svolto 

ma anche perché sono molto pochi 

i testi in lingua italiana che espon-

gono in modo semplice e chiaro gli 

argomenti trattati dai vari autori in 

questa sede. Il manuale curato da 

Andria, Melis, Santoro e Selicorni, 

grazie anche all’utilizzo di singole 

schede di facile interpretazione e 

consultazione, può essere sicura-

mente d’ausilio a tutti coloro che 

svolgono funzioni assistenziali che, 

di regola, non richiedono una co-

noscenza articolata e approfondita 

delle problematiche del paziente 

con patologia malformativa e me-

tabolica. La Società Italiana per lo 

Studio delle Malattie Metaboliche 

Ereditarie e lo Screening Neonatale 

(SIMMESN) che ha fra i suoi scopi 

quello di promuovere e divulgare la 

conoscenza delle malattie metabo-

liche ereditarie e, quindi, ben lieta 

di contribuire alla presentazione di 

questa opera di diff usione culturale 

per un affi  namento professionale 

qualifi cato”. 

Community

della manifestazione. Un particolare 

ringraziamento a Luca Tessaro e Ivan 

Battiston per il loro impegno e  la te-

nacia dimostrata per la realizzazione 

dell’evento.

AISMME Onlus rivolge un particolare 

ringraziamento alla Dr.ssa Carla Vazzola, 

direttore artistico dell’Accademia 

Filarmonica di Camposampiero e 

Campodarsego, per la disponibilità e 

sensibilità. 

Ringraziamo vivamente tutte le Famiglie 

e le Aziende che hanno sostenuto 

AISMME nel corso di quest’anno .

Ringraziamo Davide Zannoni per 

l’infaticabile energia nel dare il proprio 

contributo.
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Buon Natale

per informazioni      info@aismme.org      Numero Verde 800.910.206

Addolcire il Natale con i biscotti 

di AISMME Onlus è un gesto di 

solidarietà a favore dei bambini aff etti 

da malattie  metaboliche ereditarie. 


