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Caro Ministro...

AISMME si é rivolta al neo Ministro Lo-
renzin con una lettera aperta inviata lo
scorso 26 maggio per sollecitare I'avvio
dello screening neonatale allargato su
tutto il territorio nazionale e richiama-
re 'attenzione del nuovo Governo sulle
malattie rare.

Gentile Ministro,

sono Cristina Vallotto, presidente di
Aismme, associazione che si occupa
di malati affetti da malattie metabo-
liche ereditarie e delle loro famiglie.
Le malattie metaboliche sono malat-
tie considerate ‘rare, eppure si stima
colpiscano un bambino ogni 1.750
nuovi nati.

Si tratta di malattie che degenerano
molto rapidamente, anche a poche
ore dalla nascita, e che causano gra-
vi invalidita se non la morte precoce.
Queste patologie vengono ricono-
sciuta in tempo soltanto in un bam-
bino su quattro e spesso e troppo
tardi. Il 25% dei pazienti attende da
5 agli 8 anni per sapere che malattia
lo ha colpito e il 40% di loro ha avuto
inizialmente una diagnosi sbagliata.
Eppure di tempo non ce n&: il 30%
di questi malati muore prima di aver
raggiunto i cinque anni!

Solo l'identificazione della malattia a
poche ore dalla nascita permette di
iniziare da subito una dieta particola-
re coadiuvata da farmaci che evitera
al bambino gravi danni irreversibili.
Lidentificazione certa della patolo-

gia nei tempi brevi necessari per un
intervento di cura efficace puo avve-
nire solo con lo screening neonata-
le allargato, un test che permette
l'identificazione precoce fino a oltre
50 di queste patologie. Un test che
costerebbe pochissimo al sistema
sanitario nazionale, circa 50 euro a
bambino, ma che risparmierebbe la
presa in carico a vita di pazienti gravi
che potrebbero non esserlo

Il test viene attualmente applicato
a pochi nuovi nati in Italia e non in
modo uniforme su tutto il territorio.
Esiste infatti una fortissima disparita
tra Regione e Regione, ma anche tra
aree diverse all'interno della medesi-
ma Regione. Ad oggi vengono scree-
nati 150.000 bambini sui 600.000 che
nascono in ltalia ogni anno, con una
copertura del 25%. La fortuna di na-
scere in un ospedale invece che in un
altro puo significare dunque per un
bambino malato la differenza tra la
vita e la morte o tra una vita normale
ed una di disabilita e sofferenze.
Alcune Regioni hanno fatto da “apri-
pista” negli scorsi anni applicando
lo screening allargato, si pensi per
esempio alla Toscana, e qualcosa si
sta muovendo anche in altre aree
d’ltalia. Ma il ritardo & ancora trop-
po pesante e le velocita sono troppo
diverse. Questo genera, oltre ad una
inammissibile disparita tra i cittadini,
anche una poco utile disomogeneita
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Un Piano... infinito

Il Piano Nazionale delle Malattie Rare
Un difficile (e lungo) percorso ad ostacoli

Il Piano Nazionale delle Malattie
Rare (PNMR), si propone di deline-
are le strategie e definire i compiti
delle diverse istituzioni coinvolte
per dare unitarieta all'insieme del-
le azioni gia in atto e programmare
quelle future con continuita e coe-
renza. Tra le questioni che affronta,
l'organizzazione della rete nazio-
nale, il sistema di monitoraggio, le
banche dati, il percorso diagnostico
e assistenziale, I'innovazione tera-
peutica (tra cui i farmaci orfani) e il
ruolo delle associazioni.

Il documento deve essere appro-
vato in via definitiva entro il 2013
(Raccomandazione della Commis-
sione Europea 2009/c 151/02), ma
la caduta del Governo e alcuni di-
fetti di fondo, come la mancanza di
adeguati finanziamenti, ne stanno
rallentando i tempi. Ma andiamo
per ordine.

18 dicembre 2012:

la prima bozza

Il 18 dicembre scorso I'allora Mini-
stro Balduzzi ha presenta alle asso-
ciazioni la bozza del Piano.

Il primo schema di Piano & stato
redatto da un gruppo di esperti
che con il mondo associativo han-
no stretti rapporti: oltre a un rap-
presentante del Ministero hanno

infatti partecipato il prof. Bruno
Dallapiccola (Orphanet), la dotto-
ressa Domenica Taruscio (Cnmr/
Iss), la professoressa Paola Facchin
(Veneto) che guida anche il tavolo
per le malattie rare in Conferenza
Stato Regioni e Claudio Giustozzi,
segretario dell’Associazione Dos-
setti nonché coordinatore delle
associazioni pazienti presso il Gabi-
netto del Ministero. Si & giovata, ol-
tre che delle indicazioni della Com-
missione Europea, dei contenuti
del documento finale del Progetto
dell’European Project for Rare Dise-
ases National Plans Development
(Europlan), coordinato dal Centro
Nazionale Malattie Rare dell’ISS".

Il documento & poi stato pubblica-
to sul portale del Ministero www.
salute.gov.it ed é stato attivato un
form per consentire ai soggetti in-
teressati — associazioni di malati,
strutture della Rete nazionale delle
malattie rare, societa scientifiche
— di inviare suggerimenti utili a mi-
gliorare il documento o a chiarire
aspetti specifici entro I'8 febbraio.

Le associazioni

non sono soddisfatte

Piovono pero le critiche. Renza Bar-

bon Galluppi, presidente di Uniamo
>>segue a pag. 2
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nelle procedure e nell'outcome dei

risultati.

Era in atto in questi ultimi mesi un’ac-

celerazione del percorso che avrebbe

potuto portare presto all’attivazione

di un programma di screening di

massa. Ma le cose ora sembrano es-

sersi bloccate. Abbiamo gli strumen-
ti, le Tandem Mass, che potrebbero
coprire un numero superiore al dop-
pio dei nuovi nati in Italia. Abbiamo
gia pronto un protocollo elaborato
dalle Associazioni medico-scientifi-
che per la sua applicazione. Sappia-
mo ormai tutti che la prevenzione, in
questo come in altri campi, ha un co-
sto enormemente inferiore a quello
che si deve sostenere a causa di una
diagnosi tardiva. Si muove il mondo
della ricerca, che fa continui passi
avanti. E anche l'opinione pubblica
€ ormai sensibile alle problematiche
delle malattie rare. Non solo. Il Centro

di Coordinamento Prevenzione Ma-

lattie voluto dal precedente Governo

ha aperto un gruppo di lavoro pro-

prio sullo screening allargato e per il

giugno 2014 é attesa una sua relazio-

ne. Ma ora ci serve la Sua attenzione.

I nostri figli sono ammalati e molti al-

tri bambini lo saranno presto. E non

importa quale sia il Governo in carica.

Siamo qui a chiederLe di prendere

in considerazione le nostre richieste

e di non perdere di vista questi temi,

anche se in questo delicato momen-

to della vita politica italiana altre
sembrano le priorita.

Chiediamo:

1. la veloce attivazione dello scre-
ening neonatale allargato in
tutto il territorio italiano;

2. diincludere lo screening neona-
tale allargato nei Livelli Essen-
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ziali di Assistenza (LEA).

3. diinserire nel panel delle malat-
tie screenabili tutte le patologie,
non solo quelle per cui esiste cura
e trattamento dietetico, ma an-
che le patologie benigne (malat-
tie che probabilmente non si ma-
nifesteranno) e le patologie ad
esordio tardivo (molte sono li-
sosomiali). Questo per evitare alle
famiglie pellegrinaggi diagnostici
alla comparsa dei primi sintomi,
per evitare la trasmissibilita della
patologia ai figli; per permettere
di confrontare e valutare i dati rac-
colti dal Registro Nazionale Malat-
tie Rare consentendo l'implemen-
to delle patologie dei pannelli di
screening; infine, per indirizzare
la ricerca scientifica alla ricerca di
cure e trattamenti per le nuove
patologie che si presentano con
una certa frequenza. La curabilita
non puo essere il solo parametro
per lo screening.

4. di guardare oltre al test. Lese-
cuzione dello screening rappre-
senta solo il primo passo di un
intervento di medicina preventiva
che coinvolge anche il follow-up,
la diagnosi, la presa in carico, il
trattamento e la rivalutazione.
Lo screening & veramente utile
quando ogni diagnosi genera
un appropriato percorso di cura,
cronico, globale e centrato sul
binomio indissolubile paziente/
famiglia e medico.

5. di puntare alla realizzazione di
un coordinamento nazionale
che dia una regia univoca e un
impulso allincremento e alla so-
stenibilita degli screening attra-
verso il servizio sanitario nazio-
nale. Questo permetterebbe di
risparmiare tempo e risorse, e nel
giro di due anni di portare tutte
le strutture predefinite allo stesso
livello di autcome con la certifica-
zione di qualita degli stessi;

6. di non dimenticare il contributo
di esperienza e conoscenza che
possono offrire i malati e le loro
famiglie, anche attraverso le di-
verse associazioni. Anche in que-
sto ambito la messa in rete delle
competenze non puo avere che
effetti positivi.

Siamo certi che come Ministro e

come donna sara sensibile alle nostre

richieste.

Un Piano... infinito

denuncia l'assenza di finanziamen-
ti ad hoc necessari per avviare un
nuovo sistema. Un investimento
che farebbe diminuire i costi, senza
il quale sara difficile avviare un pro-
getto concreto.“ll rischio - spiega -
che accada come nel 2001, quando
nacque il regolamento per le ma-
lattie rare rimasto fermo a lungo,
fatta eccezione per alcune regioni,
per mancanza di fondi”. Inoltre, de-
nuncia, serve un maggior coordi-
namento a livello nazionale delle
prestazioni extra-Lea. “L'accesso alle
terapie e all'assistenza per le patolo-
gie rare dipende dai piani terapeu-
tici assistenziali varati dalla Regione
- commenta - ma essendo al di fuori
dei Livelli essenziali di assistenza,
laddove ci sono piani di rientro a
causa di debiti accumulati, queste
non vengono erogate, creando una
situazione a macchia di leopardo. |
fondi ad hoc che chiediamo servi-
rebbero anche a questo: risorse da
cui attingere quando la regione non
e in grado di provvedere”. Anche Cit-
tadinazattiva punta il dito sui LEA.
Il Ministro Balduzzi aveva garantito
I'uscita rapida di un nuovo elenco,
con linserimento nella lista delle
malattie rare esenti di 110 nuove pa-
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tologie, ma non si e visto nulla e la
proposta Balduzzi € ancora ferma al
Ministero dell’Economia. L'associa-
zione chiede che l'aggiornamento
sia previsto nel Piano nazionale del-
le malattie rare e garantito entro 30
giorni dalla sua approvazione. Dito
puntato, inoltre, anche sulla man-
cata previsione di risorse finanziarie
aggiuntive per le malattie rare e sul-
la necessita di una messa a punto,
entro 60 giorni, di un‘offerta pubbli-
ca di screening neonatali allargati a
pil malattie rare. Polemico anche
il MIR, che sottolinea come il Piano
non affronti le problematiche sociali
derivanti dall'essere affetto da una
malattia rara che per certi versi sono
anche ben pillimportanti della stes-
sa malattia rara.

Si muovono anche alcuni depu-
tati, e senatori, che denunciano il
ritardo con cui la bozza é stata pre-
sentata, alla vigilia della fine della
legislatura.

Lo stop definitivo

Come previsto dalla associazioni, la
Conferenza Stato - Regioni blocca
il provvedimento: non ci sono suf-
ficienti finanziamenti. E ora, si rico-
mincia da capo.

Nei LEA dovevano entrare 110 malattie rare

Nel nuovo provvedimento di di-
cembre 2012 sui Livelli essenziali di
assistenza (le circa seimila presta-
zioni e servizi garantite dalla sanita
pubblica) che attendevano da anni
I'aggiornamento dopo la loro pri-
ma definizione del 2001 era previ-
sto il riconoscimento di 110 malat-
tie rare, che da tempo attendevano
di essere incluse, Per fare spazio ai
nuovi ingressi puntava sui risparmi
che si possono ottenere incidendo
sulle prescrizioni di esami diagno-
stici inutili.

Il provvedimento, che deve essere
adottato con DPCM, era stato in-
viato per il concerto al Ministero
dell’Economia e delle Finanze. Poi
doveva acquisire l'intesa della Con-
ferenza Stato-Regioni, previo pa-
rere delle Commissioni parlamen-
tari competenti che si potevano
esprimere anche a Camere sciolte.
Il provvedimento & ancora fermo a
questo passaggio.

Le MR incluse nei nuovi LEA

» Broncopneumopatie croniche
ostruttive (BPCO) al Il stadio (mo-
derato), Il stadio (grave), e IV sta-
dio (molto grave), comunemente
conosciute come enfisema polmo-
nare e broncopolmonite cronica.

Osteomieliti croniche, cioé malat-
tie croniche infiammatorie delle
ossa.

Patologie renali croniche (con va-
lori di creatinina clearance stabil-
mente inferiori a 85 ml/min).

Rene Policistico Autosomico Do-
minante.

Sarcoidosi al I, Il e IV stadio, cioe
malattie che interessano piu tes-
suti e organi con formazioni di
granulomi e che comportano
problemi polmonari, cutanei e
oculari.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Nel convegno a Roma sui Registri delle Malattie Rare

La voce delle associazioni

Si & tenuto a Roma il 25 febbraio
scorso nell'lstituto Superiore Sanita
il convegno sui Registri Regionali e
Nazionali delle Malattie Rare. Un'im-
portante occasione per fare il punto
sullo stato dell’arte di questo impor-
tante strumento ma anche sul mon-
do delle malattie rare e sulle istanze
di malati e famiglie, di cui sono por-
tatrici le diverse associazioni.

“Avviati nel 2001 a seguito del DM
279/2001, diversi sono stati in que-
sti anni gli incontri dove si e parla-
to delle metodologia di tenuta e
trasmissione dei dati regionali al
Registro Nazionale - spiega Manu-
lea Pedron, vicepresidente di AISM-
ME - Purtroppo ad oggi non tutte
le regioni hanno adottato lo stesso
sistema di rilevazione, registrazione
e trasmissione dei dati e molto si
deve ancora fare in questo senso. Ci
si augura che sia I'lSS che le regioni
(attraverso il tavolo interregionale)
possano a breve raggiungere un re-
gime uniforme vista I'importanza di
ottenere in tempo reale dati estre-
mamente importanti per i pazienti
affetti da MR. Dai dati infatti & pos-
sibile ottenere una miglior risposta
diagnostica, clinica e assistenziale

oltre che una migliore appropriatez-
za d'intervento su cure e assistenza
ai malati nei vari livelli. Con minori
costi e risparmio di risorse”.

Le associazioni hanno ribadito la ne-
cessita di un tempestivo inserimen-
to delle 109 e oltre patologie nel
registro nazionale oltre che di una
miglior riclassificazione, dal momen-
to che quella adottata finora non ri-
specchia piu la situazione europea e
mondiale. Occorre quindi un unico
grande riordino e revisione, passan-
do dall’attuale metodo ICD 9 al piu
nuovo ICD 11 (attuale classificazio-
ne europea e dell’'Organizzazione
Mondiale della Sanita), rendendo i
dati tracciabili negli attuali sistemi
di classificazione. Questo processo,
€ emerso, sara attuato nei prossimi
2 03 anni.

Si & parlato poi un riordino del DM
per i diritti esigibili e si e ribadito
che é Indispensabile la presenza dei
rappresentanti delle associazioni dei
pazienti nei gruppi di lavoro per il ri-
ordino e la riclassificazione.

Nel corso del convegno le associa-
zioni hanno denunciato la disomo-
geneita nell'attuale classificazione
(patologie registrate a livello regio-

nale che non risultano a livello na-
zionale). Inoltre, il fatto che sistema
informativo manca degli strumenti
integrati per dare informazioni ai
centri diagnosi e cura, alle associazio-
ni, ai pazienti. Hanno chiesto quindi
che venga potenziato I'attuale regi-
stro on line creato da Orphanet e una
sinergia con le associazioni affinché
possano essere inserite nei sistemi di
sorveglianza sia centrale che regio-
nali. Altre nazioni, ad esempio, accet-
tano informazioni direttamente dai
pazienti e dalle associazioni.

Si & ribadita poi limportanza che
ogni regione abbia un sito informati-
vo che misuri la qualita, la formazio-
ne e i servizi delle strutture, in modo
che sia piu semplice sapere se un
centro sia piu 0 meno competente
per quella determinata malattia rara.
Infine, relativamente ai servizi in
Rete, si e fatto presente che lo spazio
web dedicato alle malattie rare pre-
sente nel sito del Ministero € ancora
incompleto e migliorabile mentre il
portale malatirari.it nato su un pro-
getto del Ministero della Salute offre
un valido aiuto a pazienti e famiglie,
perché presenta non solo dati su
malattie ma anche soluzioni di vita.
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Un progetto
europeo per
tutti i Registri
nazionali

Si  chiama ‘Epirare’ (European
Platform for Rare Disease Registri-
es) ed é il progetto triennale euro-
peo co-finanziato dalla Commissio-
ne europea e coordinato dal Centro
Nazionale Malattie Rare dell'lstituto
Superiore di Sanita) che si propone
di sviluppare una piattaforma eu-
ropea per i registri delle malattie
rare e costruire un set di dati che sia
condivisibile tra i diversi Paesi, una
struttura internazionale e funziona-
le a condurre studi di ricerca e sani-
ta pubblica in questo settore anche
al di fuori dell’Unione Europea.

Europa e
Nord America

o [
Registri
La condivisione dei registri nazionali
contenenti i dati dei malati rari e da-
tabase tra Europa e Nordamerica e
stata recentemente oggetto di una
dichiarazione congiunta di EUROR-
DIS (Organizzazione Europea per le
Malattie Rare, NORD (Organizzazio-
ne Nazionale Statunitense per i Di-
sordini Rari) e CORD (Organizzazio-
ne Canadese per le Malattie Rare).
EURORDIS, NORD e CORD hanno
anche riconosciuto che il coinvolgi-
mento del paziente & un elemento
chiave nella creazione e nella ge-
stione a lungo termine dei registri e
che molti gruppi di pazienti sono gia
molto attivi e capaci in questo ruolo.
“Il' documento & importante in
quanto rappresenta una riflessio-
ne comune e il punto di vista di tre
delle pit influenti organizzazioni de-
dicate alle malattie rare, da un lato
all'altro dell’Atlantico, su un tema
cosi importante. Ci auguriamo che
queste riflessioni e questi principi
comuni possano essere un punto
di riferimento per tutte le altre parti
nell'elaborazione di politiche e nella
realizzazione di azioni nel campo dei
registri dei malati in particolare per
EUCERD, per i piani nazionali e per
IRDIRC" ha affermato Yann Le Cam,
Direttore Generale di EURORDIS.

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

Lo screening
dal 1° gennaio 2014

Mentre andiamo in stampa il Presi-
dente della V° Commissione Sanita
della Regione Veneto Leonardo Pa-
drin da notizia di una bozza di deli-
bera della giunta regionale che da il
via libera allo screening neonatale
allargato per le malattie metaboliche,
attivo per tutti in nati in ambito regio-
nale dal 1 gennaio 2014. A occuparse-
ne saranno sia I'Azienda Ospedaliera
di Padova (per le province di Padova,
Venezia, Treviso e Belluno con 26 mila
nati all'anno), sia I'Azienda Ospeda-
liera Universitaria integrata di Verona
(per le provincie di Verona, Vicenza e
Rovigo con 19 mila nati all'anno). In
una prima fase si indagheranno le ma-
lattie collegate al metabolismo degli
amminoacidi, degli acidi organici e
degli acidi grassi. In una seconda fase,
fatta una verifica dei risultati, si potra
valutare l'introduzione di altre patolo-
gie come le malattie lisosomiali, quel-
le del sistema immunitario e altre le-
gate agli amminoacidi (citrullinemia,
omocistinuria). E' previsto anche il rin-
forzo occupazionale dei due centri. A
Verona spetteranno tre collaboratori
tecnico-professionali laureati, un diri-
gente biologo e due medici, mentre
a Padova un biologo con specializza-
zione in medicina di laboratorio, due
tecnici di laboratorio, una unita per il
personale amministrativo di segrete-
ria, un medico per lo screening e un
medico per la presa in carico assisten-
ziale dei nuovi casi individuati proprio
grazie allo screening.

»  TOSCANA

Lo screening anche
per 'ADA-SCID

Recordati, attraverso la controllata
Orphan Europe, ha avviato un pro-
getto di ricerca in collaborazione con
I'Azienda Ospedaliero Universitaria
Meyer di Firenze, che consentira di
includere lo screening dellADA-SCID,
grave malattia rara, nel panel delle
oltre 40 malattie che il Meyer, per
primo in Italia, ha inserito nell'esame
di screening effettuato ai neonati di
Toscana ed Umbria. Lobiettivo e di
aumentare il numero di neonati sot-
toposti a screening per I'ADA-SCID
dagli attuali 45mila ai 100mila entro il
2013, sia incrementando il numero di
regioni collegate al sistema di scree-
ning del Meyer, sia supportando altre
regioni che implementeranno lo scre-
ening ADA-SCID utilizzando il metodo

messo a punto dagli specialisti dell'o-
spedale fiorentino. Lo studio, della
durata di 18 mesi circa, sara finanziato
attraverso listituzione di due borse
di studio per un valore complessivo
di 55mila euro destinate a due ricer-
catori allinterno del Dipartimento di
Scienze per la Salute della Donna e del
Bambino del Meyer.

P UMBRIA

P MARCHE

A Perugia progetto
pilota per screenare
le lisosomiali. A breve
anche nelle Marche

Nessuna Regione prevede ad oggi lo
screening sulle malattie rare da accu-
mulo lisosomiale, ma ora due Regioni,
Umbria e Marche, vogliano muoversi
in questa direzione.

La prima ad aprire la strada alla dia-
gnosi precoce di queste patologie
tramite lo screening é stata 'Umbria
grazie ad un progetto pilota portato
avanti dall'Universita di Perugia con
il finanziamento della Regione e della
Cassa di Risparmio di Citta di Castello.
Lo screening e stato eseguito su 3.403
neonati, da gennaio 2010 a giugno
2012. 37 di loro hanno presentato dei
risultati sospetti e in seguito ad appro-
fondimenti diagnostici uno di loro ha
mostrato una riduzione dell'attivita di
beta-glucosidasi, indicatore della ma-
lattia di Gaucher. Per ora lo screening
neonatale proseguira per tutto il 2013
e forse sara esteso a tutta la regione
Umbria. Anche nelle Marche si guarda
con interesse al progetto pilota sullo
screening neonatale per le malattie
lisosomiali e, contemporaneamen-
te, si lavora alla messa a punto di un
nuovo test diagnostico. Ad Ancona si
sta sperimentando un nuovo metodo
di screening che identifichi precoce-
mente questo gruppo di patologie. Si
tratta di un metodo di identificazione
dei marker (glicosaminoglicani) della
malattia, un test che peraltro avreb-
be un costo molto basso. Il progetto
pilota, sostenuto dalla rete regionale
malattie rare, partira a breve e durera
circa due anni.

> SARDEGNA

Dal 2012 lo screening:
gia identificato un
paziente

Il programma regionale di Screening
Neonatale Esteso e stato avviato in

Sardegna nell'ottobre del 2012. | test
di screening sono gestiti dalla UO
Malattie Metaboliche della Il Clinica
Pediatrica del Microcitemico, sotto la
responsabilita del Dott. Franco Lilliu.
Su circa quattromila nuovi nati sotto-
posti al test e stata diagnosticata una
malattia metabolica ereditaria a un
bambino cagliaritano di appena tre
giorni di vita.

Dell'importanza di ottenere una dia-
gnosi prima che i sintomi clinici si
manifestino, e la modalita di gestio-
ne degli stessi test di screening sono
stati argomento di discussione del
convegno “Lo screening neonatale
esteso delle malattie metaboliche
ereditarie e la spettrometria di massa
tandem in medicina di laboratorio”
svoltosi presso la struttura cagliari-
tana nell'ottobre scorso. All'incontro
hanno preso parte tra gli altri il Dott.
Renzo Galanello, pediatra e speciali-
sta in anemie ereditarie dell’'Ospeda-
le Microcitemico di Cagliari, membro
del comitato scientifico di Osserva-
torio Malattie Rare, il Dott. Giancarlo
La Marca della Clinica Neurologica
Pediatrica del Meyer di Firenze e il
Dottor Carlo Dionisi Vinci, responsa-
bile dell’Unita Operativa di Patologia
Metabolica dell'Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu di Roma.

» CAMPANIA

Sospeso per mancanza
di fondi

Dopo l'avvio nel 2008 del progetto
pilota da parte del Ceinge di Napoli
su circa 8.000 neonati della provincia
di Salerno e non avendo la Regione
né deliberato ne tantomeno reperi-
to i fondi per poter proseguire, dal 1°
gennaio di quest’anno lo screening
neonatale allargato & stato purtrop-
po sospeso.

P PUGLIA
Screening: ci sono i fondi

Grazie anche al tenace lavoro dellas-
sociazione A.ME.GE.P, che da anni
opera sul territorio pugliese, sensibi-
lizzando cittadini e istituzioni, a breve
lo screening neonatale allargato sara
realta anche in Puglia. Nell'ottobre
sCorso sono stati stanziati due milioni
di euro per avviare i corsi di formazio-
ne del personale tecnico da destinare
al progetto di screening delle malattie
metaboliche per i neonati pugliesi, cir-
ca 42mila I'anno, che sara accentrato
nell'Ospedale Giovanni XXIII di Bari
dove gia da due anni sono stati ac-

quistati i macchinari per gli esami. Lo
ha confermato I'assessore regionale
alla Salute, Ettore Attolini. Secondo le
statistiche, in Puglia si possono salvare
circa 50 bambini I'anno. La Puglia par-
te da una situazione piuttosto arretra-
ta: in controtendenza rispetto al resto
d'ltalia oggi assicura unicamente gli
esami neonatali per ipotiroidismo e
fenilchetonuria mentre non ha mai
avviato quello per la Fibrosi Cistica.
Presto sara introdotto lo screening
per la fibrosi cistica, quindi si arrivera
presto a sette-otto malattie e, a regi-
me, tra un anno, fino a 30, anche se
non ¢ ancora chiaro quali. Non solo:
anche lo screening per liper tiroidi-
smo sara effettuato nello stesso la-
boratorio, quindi unificato in quanto
finora e stato eseguito nei capoluoghi
di provincia e Acquaviva delle Fonti e
San Giovanni Rotondo. Inoltre, & stato
definito il pool di medici che dovra
organizzare I'avvio delle iniziative utili
per il Progetto (Elio Armenise, Luciano
Cavallo, Francesco Papadia, Gaetano
Petitti e Simonetta Simonetti).

E SICILIA

Progetto pilota
a Palermo e Trapani

Il 16 Novembre 2011 & stato avviato
un progetto pilota, di durata bienna-
le, nel bacino di utenza delle provin-
ce di Palermo e Trapani. Attualmente
sono stati sottoposti allo screening
metabolico allargato circa 15.000
bambini e tra questi sono stati indi-
viduati 3 soggetti affetti da deficit di
vitamina B12 con alti livelli di acido
metilmalonico nelle urine; 1 affetto
da aciduria isovalerica; 1 affetto da
metilmalonico aciduria con omoci-
stinuria; 1 soggetto affetto da deficit
di carnitina. Sono tutti in terapia e
rispondono positivamente ai tratta-
menti farmacologici.

Lo screening in
provincia di Catania

Tutti i centri nascita della provincia
di Catania, cinque strutture ospeda-
liere e due case di cura private, effet-
tuano lo screening. Ne sono escluse
solo due case di cura private che
ancora non hanno dato il loro assen-
so all'esecuzione dello screening.
Dall'inizio ad oggi sono stati esami-
nati 17.415 neonati e diagnosticati
tre errori congeniti del metabolismo
oltre ad una fenilchetonuria. Per le
altre provincie della Sicilia orientale
si € in attesa di nuovi finanziamenti
regionali per poter estendere ulte-
riormente lo screening.

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




Legge 40 sulla Fecondazione assistita
Lindagine preimpianto si puo fare
se portatori di malattia genetica ereditaria

La Corte Ue ha bocciato i primi gior-
ni di febbraio il ricorso del Governo
italiano che chiedeva il riesame della
sentenza del 28 agosto 2012 in cui la
Corte di Strasburgo aveva dato ragio-
ne ad una coppia italiana portatrice
sana di fibrosi cistica che per la legge
40 & non puo accedere alla diagnosi
preimpianto degli embrioni. Una pra-
tica permessa solo alle coppie sterili
0 a quelle in cui il partner maschile
abbia una malattia sessualmente tra-
smissibile come I'Aids.

Per la Corte, si leggeva nella sentenza
diagosto, la norma &“incoerente” per-
ché se da unlato lalegge non consen-
te la diagnosi preimpianto, allo stesso
tempo un‘altra norma permette alla
coppia di accedere a un aborto tera-
peutico in caso che il feto venga tro-
vato affetto da fibrosi cistica. Quindi,
secondo i giudici di Strasburgo cosi
com’e formulata, la legge 40 viola il
diritto al rispetto della vita privata e
familiare (articolo 8 Convenzione dei
diritti dell'uomo).

La diagnosi genetica preim-
pianto

E’ una procedura diagnostica che pre-

Le sentenze
2007, Tribunale di Cagliari: il test
preimpianto & ammissibile e costi-
tuzionale

2008, TAR: dopo Firenze e altre citta
anche il TAR del Lazio boccia il di-
vieto di diagnosi reimpianto

2009, la Consulta: e illegittima la
norma della Legge 40 su numero,
congelamento e diagnosi embrioni
2012, I'UE: no ai limiti alla diagnosi
preimpianto

vede l'analisi del DNA (o dei cromoso-
mi) proveniente da una o due cellule
di un embrione allo stadio di circa 8
cellule. E' possibile effettuare questo
tipo di diagnosi soltanto attraverso
I'utilizzo della fecondazione in vitro,
con la creazione di diversi embrioni in
provetta (da 10 a 20) tra cui individua-
re quelli piu idonei al prelievo delle
cellule necessarie per eseguire I'ana-
lisi, che avviene prima dell'impianto
degli embrioni in utero. Lo scopo e
quello di selezionare gli embrioni sen-
za il difetto genetico ricercato.

1“no” della Legge 40

La legge 40 sulla fecondazione assi-
stita, imponeva una serie di divieti:
no a coppie omosessuali, no a single
e «mamme nonne», no alla feconda-
zione eterologa, no alla diagnosi reim-
pianto per coppie che non sono sterili
ma portatrici di malattie genetiche;
no a produrre piu di tre embrioni (e
obbligo di impiantarli tutti), no a con-
gelarli, no a sperimentazioni sullem-
brione a fini di ricerca.

Un pezzo per volta e la L. 40
si...disfa

Dopo anni di ricorsi accolti dai tribu-
nali di varie citta, cio che ne rimane
non & molto. Gia tre articoli di questa
legge erano stati giudicati incostitu-
zionali dalla Consulta ed e ora possi-
bile produrre piu di tre embrioni, im-
piantarne nell'utero della donna solo
due, per esempio, e congelare gli altri.
L'ultimo pronunciamento della Corte
europea € un precedente importante
che portera inevitabilmente a una ri-
formulazione della legge da parte del
governo, 0 a una revisione delle sue
linee guida. La parola passa dunque al
Parlamento.

i

Genitori portatori sani
della malattia
Niemann-Pick:

la diagnosi preimpianto
dona la salute al loro bimbo
Nato il primo bambino concepito
in provetta «libero» da una malattia
rara molto grave, la Niemann-Pick. |
genitori, portatori sani, si sono rivol-
ti alla genetica affidandosi a tecni-
che di procreazione medicalmente
assistita. | loro embrioni sono stati
concepiti in provetta e poi sottopo-
sti alla diagnosi reimpianto, che ha
permesso di identificare quelli im-
perfetti e di avviare verso lo svilup-
po solo quelli senza geni difettosi.
Ne ha dato notizia Ermanno Greco,
responsabile del centro di biologia e
medicina della riproduzione dell’Eu-
ropean Hospital, a Roma:

Tutto questo e stato possibile grazie
al fatto che il Senato ha definitiva-
mente licenziato una legge che da
awvvio alla sperimentazione control-
lata, in centri nazionali certificati e
che la diagnosi reimpianto sull'em-
brione, vietata dalla legge 40 sulla
procreazione assistita, € stata «riam-
messa nel 2009 con una sentenza
della Corte Costituzionale che I'ha
dichiarata legittima per i casi di in-
fertilita», confermata poi dalla Corte
di Strasburgo per i diritti dell'uomo.
Oggi molti centri italiani privati han-
no ricominciato a offrire la diagnosi
sullembrione ancora estranea ai
centri pubblici.

Il test prenatale per le coppie sterili

(e lo deve pagare il SSN!)

Attualmente nessuno dei 76 centri
pubblici sui 357 attivi offre la diagnosi
preimpianto né la crioconservazione
e vi si osserva il limite dei tre embrioni
creati, nonostante questo non sia piu
obbligatorio. Una situazione destina-
ta a cambiare. Una sentenza del tri-

bunale di Cagliari del novembre 2012
ha sancito che gli ospedali o i centri
pubblici che fanno la fecondazione
assistita devono anche garantire la
diagnosi prenatale, che privatamente
ha un costo di circa 9.000 euro. Il giu-
dice ha ordinato ad un centro pubbli-

e un diritto

co di eseguire la diagnosi preimpianto
o di utilizzare le strutture esterne per
garantire I'esame ad una coppia ste-
rile e portatrice di talassemia. Grazie
alla sentenza del tribunale di Cagliari,
se i centri pubblici non si mettono in
regola rischiano di essere fuorilegge.

fﬁz'v aismme
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Censite le oltre
600 biobanche
statunitensi

Deregulation: & questa la parola
che descrive la situazione delle ol-
tre 636 biobanche statunitensi, cosi
come risulta da uno studio effet-
tuato nel febbraio scorso dall’'Uni-
versita del North Carolina. Ognuna
si regola come pud, come ritiene
opportuno senza che ci siano stan-
dard da rispettare a livello federale.
Eppure il mercato, da quando e
stato decriptato il genoma umano,
€ in enorme sviluppo ed é partita
una vera e propria corsa all'imma-
gazzinamento di pezzi e campioni
di ogni tipo sia per la ricerca che per
le cure.

Dallo studio risulta che le bioban-
che USA hanno natura diversa, eta
differenti, diversi fonti di finanzia-
mento (governo, universita, ven-
dita dei prodotti, no profit) e di
approvvigionamento dei materiali.
Eppure, commentano i ricercatori,
le biobanche sono il cuore di un’in-
dustria nuova e in rapida crescita,
il cui ruolo continua a aumentare
nell'ambito della ricerca biomedi-
ca. Ognuna si & sviluppata in modo
diverso e questo rende difficile il
pur necessario percorso di standar-
dizzazione. Inoltre, ponendosi dal
punto di vista del donatore, questo
deve essere garantito sugli scopi e
la natura delle ricerche.

E in Italia?

Nel nostro Paese la situazione e
analoga, anche se e escluso I'aspet-
to commerciale e il finanziamento
€ pubblico o sostenuto da enti no
profit. Sono circa una sessantina
e se non si & mai proceduto a un
censimento € comunque in atto il
tentativo di individuare standard
minimi uguali per tutti per poter
entrare cosi a far parte di una rete
a livello europeo.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Terapia genetica, il futuro delle cure

Le malattie causate dal difetto di un
gene possono essere corrette inse-
rendo nelle cellule una nuova copia
funzionante del gene, sfruttando vi-
rus ingegnerizzati. Ci hanno creduto
i ricercatori che da piu di vent’anni
hanno lavorato nei laboratori. E nel
novembre scorso la commissione
Europea ha dato il via libera per I'uso
commerciale del primo farmaco che
corregge un difetto genetico, Glybe-
ra, utilizzato per curare una malattia
rara che impedisce di digerire i grassi:
la deficienza da lipoproteina lipasi.
Contribuendo a normalizzare il meta-
bolismo dei globuli di grasso,Glybera
impedisce l'inflammazione del pan-
creas ed evita quindi il dolore, le pa-
tologie correlate e, se somministrato
abbastanza precocemente, anche
le co-morbilita associate. Messo in
commercio dalla UniQure di Amster-
dam, il trattamento costa 1,2 milioni
dieuro e puo essere somministrato in
ospedali specializzati. Nel frattempo,
sempre con la terapia genica, il Tiget
ha trattato con successo 13 pazienti
con I'Ada-Scid (I'immunodeficienza
che colpisce i cosiddetti “bambini
bolla” costretti a vivere in ambienti
sterili), e al laboratorio Telethon di
Napoli (Tigem) sono stati trattati 5
pazienti con I'amaurosi di Leber (ce-
cita).

Come funziona

La terapia genica pud essere estesa
a molte patologie. Il meccanismo &
sempre simile: il gene difettoso viene

individuato. Una copia del gene sano
viene messa a punto in laboratorio e
inserita nel genoma di un virus usa-
to come “vettore”. Il metodo sfrutta
la capacita del virus di penetrare
nel nucleo delle cellule, infettarle e
depositarvi il proprio Dna, “conse-
gnando” nelle cellule malate una co-
pia del gene sano. Il virus puo essere
somministrato in provetta per infet-
tare le cellule staminali prelevate dal
paziente che saranno poi reinfuse. O
puo essere iniettato nel tessuto da
riparare. Ma c'e il problema delle rea-
zioni di difesa da parte delle cellule e
quello dei vettori. Per sopravvivere, la
terapia genica deve trovare virus piu
efficienti e sicuri.

Il futuro

Al Salk Institute di La Jolla, Naldini ha
ingegnerizzato un nuovo tipo di vet-
tore: I'Hiv, un lentivirus che, una volta
privato del 90% del suo Dna, sembra-
va molto adatto grazie alla sua eleva-
ta capacita di infettare le cellule e il
basso rischio di scatenare un tumore.
Il via libera dalle autorita europee
di controllo sui farmaci & previsto
nel 2014 per I'Ada-Scid e uno o due
anni piu tardi per due delle altre sei
malattie sviluppate con Glaxo. Un ac-
cordo simile ha coinvolto Telethon e
la multinazionale biotech Shire per la
cura di un gruppo di malattie neuro-
degenerative causate dall'accumulo
di tossine che sono state studiate da
Andrea Ballabio, direttore del Tigem.
(da La Repubblica)

Descritta la proteina essenziale
per trascrivere il Dnain mRna

Un team di ricercatori dell’Europe-
an Molecular Biology Laboratory
di Grenoble e dell'Institute of Ge-
netics and Molecular and Cellular
Biology di Strasburgo ha descritto
per la prima volta nei dettagli mo-
lecolari l'architettura centrale della
TFIID, cioé della complessa pro-
teina umana essenziale per la tra-
scrizione del Dna in mRna. Questo
apre nuove prospettive di studio
della trascrizione e delle strutture
e dei meccanismi di altri assem-

blaggi di multi-proteine coinvolti
nella regolazione genica. Riuscen-
do a controllare la trascrizione del
Dna in Rna messaggero, la TFIID
€ una proteina fondamentale per
la determinazione dell'espressio-
ne dei geni nelle nostre cellule.
Nonostante il suo ruolo cruciale
si sapeva molto poco circa la sua
architettura. Lo studio harivelato il
funzionamento interno del nucleo
complesso della TFIID umana con
dettagli senza precedenti.

e R L
Morbo di Pelizaeus, la cura dalle staminali

Il morbo di Pelizaeus-Merzbacher,
che colpisce solo i bambini di sesso
maschile, causa un deterioramen-
to della sostanza bianca dell'ence-
falo, dovuta alla distruzione delle
guaine mieliniche, a causa di un
accumulo dei prodotti di degra-
dazione della mielina. Porta alla
morte trai 10 e i 15 anni di eta, e
a una vita infernale con contrattu-
re muscolari, ipostenia, demenza,
atrofia ottica, nistagmo oculare e,
a volte, deformita scheletriche e
crisi epilettiche. Ma una speranza
potrebbe arrivare dall’'Universita
di San Francisco dove sono stati
condotti alcuni esperimenti con le

cellule staminali neurali.

| ricercatori hanno Iniettato le cel-
lule staminali nel cervello, dove si
sono impiantate e hanno comin-
ciato a produrre proprio la mielina
che, in quel caso, & mancante. Ad
un anno dallimpianto le cellule
non solo non sono state rigettate
ma hanno cominciato a ricostruire
le guaine portando un migliora-
mento sensibile ai pazienti. Do-
vranno essere fatte altre prove
prima di poter dire al 100% che il
merito di tutto questo e del tra-
pianto e non di una coincidenza o
di una reazione particolare e speci-
fica. Ma la speranza di una cura c'e.

ATorino la prima sperimentazioneitaliana
su neonati con cellule staminali epatiche

Il Professor Marco Spada dell’Azien-
da Ospedaliera Citta della Salute e
della Scienza di Torino effettuera
uno studio su neonati affetti da
malattia metabolica ereditaria che
prevede l'utilizzo di cellule staminali
derivate da fegato umano adulto.

Si tratta di un approccio innovativo
di terapia cellulare per il trattamento
di malattie genetiche-metaboliche
ad alta complessita e mortalita.
Possibili ricadute di questa speri-
mentazione si potrebbero avere
anche nell'ambito della terapia d'a-
vanguardia delle malattie metaboli-

che pediatriche e, in generale, delle
emergenze epatiche mediche e chi-
rurgiche.
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“Malattie rare senza frontiere”
Giornata Mondiale delle malattie rare

Eccoci come ogni anno a raccontare, in pillole, quanto é succes-
so nel corso della Giornata Mondiale delle Malattie Rare, idea-
ta e promossa dalla European Organisation for Rare Disease
(EURORDIS) e dal suo Consiglio delle Alleanze Nazionali che si é
svolta il 28 febbraio scorso. In aumento i Paesi coinvolti, ben 63.
Un appuntamento che si rinnova ogni anno dal 2008 e che ol-
tre a puntare arichiamare l'attenzione su malati e malattie rare,
permette anche di fare il punto sullo stato dell‘arte della ricerca,
della normativa, e di tutto quanto ruota intorno al mondo di
queste malattie. Molte le buone notizie, tra cui il finanziamento
di 150 milioni di Euro da parte dell'UE per finanziare la ricerca
e la scoperta di nuovi farmaci. Ma non mancano neppure le
cattive notizie, come li'inerzia del Governo italiano sullaggior-
namento dei LEA o sullapplicazione dello screening. Continua
comunque l'impegno di AISMME e delle associazioni aderentia
Uniamo per mantenere alta l'attenzione su questi temi.

Occhi puntati, quest'anno sulla necessita sempre piti pressante
di creare un network mondiale che lavori insieme per contra-

» La voce delle associazioni in Italia

stare queste malattie, come evidenziato dallo slogan scelto
per questa edizione: “Malattie rare senza frontiere”. La ricerca
avrebbe enormi opportunita di successo se si raccogliessero
a livello internazionale i finanziamenti e si organizzassero i
gruppi di ricerca e i gruppi di pazienti in una coordinata e co-
mune azione in rete oltre i confini nazionali. In Italia questo
messaggio é doppiamente importante perché, nonostante
i passi avanti fatti negli ultimi anni, la tempestivita della dia-
gnosi, l'accesso, la disponibilita e il livello di qualita dellassi-
stenza medica e riabilitativa non sono ugualiin tutte le regioni.
Secondo il rapporto tecnico della 21° Conferenza nazionale
screening neonatali, infatti, sono appena 6 i centri che han-
no attivato i test con tandem mass. Solo in Toscana, Umbria
e Sardegna il test viene effettuato su tutti i neonati. In alcune
regioni sono partiti alcuni progetti pilota, che non saranno
attivi prima di due anni. In alcune regioni, come la Campania,
lo screening allargato si é fatto per diversi anni, ora pero viene
tagliato causa rristrettezze finanziarie.
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La vita racchiusa

in una goccia di sangue

Quando é un semplice test

afare la differenza

E’ una goccia di sangue a segnare il
confine tra la vita e la morte, tra la sa-
lute e la disabilita. Una stilla che pud
cambiare per sempre il destino di un
neonato, se utilizzata per effettuare
lo screening neonatale allargato, un
esame che permette di identificare
precocemente decine di malattie rare.
E’ questo il messaggio lanciato in oc-
casione della 6° Giornata Mondiale
delle Malattie Rare da AISMME Asso-
ciazione lItaliana Sostegno Malattie
Metaboliche Ereditarie Onlus per il
problema esistente della diagnosi
precoce alla nascita per le malattie
genetiche-metaboliche rare, ora fa-
cilmente identificabili attraverso un
semplice test eseguito a poche ore di
vita. Purtroppo perd questo test viene
eseguito in pochissimi centri nasci-
ta italiani. Cosi, per il piccolo malato,
nascere in una citta o in un‘altra pud
significare un futuro in salute o un de-

stino di sofferenze e disabilita. “Le ma-
lattie metaboliche rare sono di difficile
identificazione, cosa che porta spesso
a ritardi di diagnosi e all'applicazio-
ne della giusta cura. Le conseguenze
sono pesantissime dal momento che
si tratta di patologie di rapida evolu-
zione, che a sole poche ore dalla na-
scita possono degenerare e causare al
bambino gravi invalidita irreversibili,
quando non anche alla morte - spie-
ga Cristina Vallotto, presidente di Al-
SMME, Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie Onlus
- La nostra associazione lavora da anni
per arrivare all'applicazione di questo
test a tutti i 600 mila nuovi nati ogni
anno in [talia. Attualmente, infatti, il
test viene effettuato in pochi ospeda-
li e non in modo uniforme su tutto il
territorio, con fortissime disparita tra
regione e regione, ma anche tra aree
diverse all'interno della medesima
regione. La sesta Giornata Mondiale
delle Malattie Rare deve essere l'oc-
casione per riportare sui diversi tavoli
decisionali il tema dell'applicazione
dello screening, della necessita di
un coordinamento che dia gli input
e solleciti le Regioni a muoversi in
fretta e in modo unitario, nel rispetto
dei medesimi protocolli gia realizzati
dalle societa medico-scientifiche per
combattere le malattie metaboliche

rare con una sinergia che non conosce
frontiere”.

| numeri: nei Centri dove si applica lo
screening allargato viene identificato
1 bambino malato ogni 1.750 nati.
Questo & comunque un bambino
fortunato, perché ha la certezza di
venire curato nel modo giusto. Quelli
che invece non vengono sottoposti al
test — e sono il 75% dei bambini ita-
liani - dovranno aspettare: il 25% dei
pazienti attende da 5 agli 8 anni per
avere una diagnosi e il 40% di loro ha
avuto inizialmente una diagnosi sba-
gliata. Eppure di tempo non ce n'e: il
30% di questi malati muore prima di
aver raggiunto i cinque anni!

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE
oONLUS

Ci sono piu di 6000 malattie rare ri-
conosciute, che affliggono milioni di
persone, e loro familiari, in Europa e
nel mondo. Sono tante le barriere che
sorgono e imprigionano i malati rari e
chi li assiste. E il sentimento di sentirsi
soli, isolati, alienati, dimenticati quel-
lo che prevale. Frontiere fortissime di
un territorio che appare invisibile ai
pit, ma che nasconde vita, speranze
e opportunita. Abbattere ogni barrie-
ra e scavalcare ogni frontiera aiutera
a trovare delle soluzioni comuni che

non lascino piu nessun malato raro
solo. La Giornata ha contribuito a raf-
forzare una Comunita internazionale.
Il movimento e la visibilita creati dalla
Giornata delle Malattie Rare hanno
avuto un peso rilevante nell'adozione
delle Raccomandazioni del Consiglio
d’Europa sullo sviluppo di Piani o stra-
tegie nazionali, cosi come hanno ulte-
riormente rafforzato le persone con
malattie rare e le loro associazioni ad
agire a livello nazionale per spingere
le Istituzioni ad impegnarsi in modo
continuo ed adeguato.

Lo slogan della Giornata del 2013 sot-
tolinea la necessita di abolire delle
frontiere. Per andare avanti e progredi-
re nella ricerca e nella conoscenza ab-
biamo bisogno che i gruppi di ricerca e
i limitati finanziamenti vengano riuniti
in uno sforzo congiunto. | dati devono
essere raccolti per fornire indicazioni
utili allo sviluppo di politiche assisten-
ziali ma anche per le sperimentazioni.
La competenza deve essere condivisa
tra la comunita scientifica perché deve
arrivare a tutti i malati indipendente-
mente dal loro Paese di residenza.

La Giornata delle Malattie Rare & un
appello alla solidarieta perché i malati
rari e le loro famiglie non si sentano
isolate e perché le frontiere naziona-
li e regionali ma anche culturali non
creino cittadini con diritti diversi.
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» INITALIA

MR, dal Ministero
quasi 5 milioni
alle Regioni

Con il decreto ministeriale 7 otto-
bre 2011, il ministero ha destinato
4.984.727 euro alle Regioni come co-
finanziamento dei progetti per I'anno
20009, inoltre I'accordo Stato-Regioni
del 20 aprile 2011 ha vincolato una
quota di 20 milioni di euro ripartito
tra le Regioni per questo settore. |
progetti presentati dalle Regioni sono
prevalentemente incentrati sull'am-
pliamento dell'attivita clinico-assi-
stenziale condivisa nell'ambito della
rete malattie rare e sull'elaborazione
di Percorsi per specifiche patologie.

» LAPOLITICA
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L'Europa

150 milioni di Euro dall’'UE

La Commissione europea ha annun-
ciato un finanziamento di circa 150
milioni di euro per 26 nuovi progetti
diricerca dedicati allo studio di malat-
tie rare, che portano cosi a quota 500
milioni le risorse mobilitate dall’'Ue
negli ultimi sei anni per questo fine.
Secondo le prime stime, tali progetti
favoriranno un miglioramento delle
condizioni di vita di circa 30 milioni di
persone, affette da malattia rara. | 26
nuovi progetti riguardano un‘ampia
gamma di malattie rare e coinvolgo-
no oltre 300 partecipanti provenienti
da 29 Paesi europei e non. | gruppi di
ricerca sono formati da istituti univer-
sitari di primo piano, Pmi e gruppi di
pazienti. Tutti i laboratori interessati
faranno capo all'Universita di Newca-
stle, nel Regno Unito, la quale dovra
valutare i lavori e renderli pubblici
se sara il caso di farlo. Molti di questi
nuovi progetti contribuiranno al la-
voro del consorzio internazionale per
la ricerca sulle malattie rare (Irdirc),
che rappresenta la pit grande inizia-
tiva di ricerca collettiva sulle malattie
rare su scala mondiale. Avviato dal-
la Commissione europea insieme a

Il Piano Nazionale

Nel 2011 sono state avviate le atti-
vita per la stesura di un Piano nazio-
nale per le malattie rare che ['ltalia,
in sintonia con le indicazioni della
Commissione europea intende adot-
tare entro il 2013. Il Piano trattera gli
aspetti assistenziali e organizzativi,
gli strumenti fondamentali di gestio-
ne del sistema, le attivita di formazio-
ne, informazione, e ricerca, il ruolo
delle associazioni dei malati.

Il registro

Attualmente, la sorveglianza attra-
verso il Registro nazionale malat-
tie rare interessa solo le condizioni

rare indicate nell'allegato al D.M.
279/2001, che comprende 284 ma-
lattie e 47 gruppi.

Le attivita del Registro hanno in-
cluso, per il 2011, iniziative volte a
potenziare i registri territoriali delle
malattie rare.

Al 31 giugno 2011, il Rnmr contiene
114.936 casi con malattia rara. La
categoria delle malattie rare mag-
giormente segnalate & quella delle
malformazioni congenite con una
percentuale del 15,4%. Seguono le
malattie del sistema nervoso (7.5%);
le malattie delle ghiandole endo-
crine, della nutrizione, del metabo-
lismo e i difetti immunitari (5,8%) e
le malattie del sangue e degli organi
ematopoietici (1,2%).

Orphanet

Il database del portale delle ma-
lattie rare e dei farmaci orfani
Orphanet, alimentato dai dati che
vengono forniti dagli Istituti che vi
collaborano nei singoli Paesi, in Ita-
lia & gestito dall'Ospedale pediatri-
co Bambino Gesu. Ha recensito, fino
a dicembre 2011, 1.802 professio-
nisti dedicati alle malattie rare, 262
laboratori diagnostici che eseguo-
no complessivamente 3.522 tipi di
test, 83 registri di pazienti, 44 reti di
malattie rare. La ricerca é attiva, con
764 progetti dedicati.

orphanet

partner nazionali e internazionali, il
consorzio punta a fornire 200 nuove
terapie entro il 2020.

Il Parlamento Europeo

Il preludio alla Giornata delle Malat-
tie Rare é stato l'incontro di Bruxelles
del 26 febbraio 2013 dove Eurordis e i
membri del Parlamento Europeo, An-
tonyia Parvanova (Bulgaria) e Cristian
Silviu Busoi (Romania), nel corso del
loro semestre di presidenza, hanno
ospitato un evento politico trasversa-
le per esaminare in che modo le diver-
se misure politiche possano migliora-
re I'accesso alle terapie per le malattie
rare. Questo incontro precede il voto
nella sessione plenaria del Parlamen-
to per la “Direttiva Europea sulla Tra-
sparenza dei prodotti medicinali”. |
partecipanti hanno sottolineato “il bi-
sogno di trasparenza riguardo i prez-
zi e il rimborso dei farmaci orfani” e
hanno discusso su come sia possibile
ottenere un accesso equo ai farmaci.

’ L]
L'ltalia
Il Ministro della Salute,
Renato Balduzzi
“Sulle malattie rare abbiamo rispet-
tato gli impegni presi, due provvedi-

menti sono ormai prossimi alla defi-
nizione: 'aggiornamento dei Lea e il
Piano sanitario delle malattie rare.
Sull'aggiornamento dei Lea, la boz-
za licenziata da Balduzzi e stata in-
viata al ministero dell’economia e
alla Conferenza Stato Regioni a fine
dicembre.

Sul Piano sanitario abbiamo avuto
una consultazione allargata che non
e nelle tradizioni italiane. Abbiamo
avuto un appoggio piu dalle asso-
ciazioni che dalle societa scientifi-
che. Il riparto 2012 della sanita pre-
vede 20 milioni di euro per l'insieme
delle malattie rare e 15 milioni per i
tumori rari.

Le malattie rare hanno rappresenta-
to un tema prioritario e la sfida, per
la squadra che con me ha operato al
Ministero della Salute, e stata innan-
zitutto quella di coordinare e favori-
re il dialogo entro una realta molto
variegata e complessa, nella quale i
vari attori sono tutti ugualmente im-
portanti.

Le malattie rare, di cui nel nostro Pa-
ese soffrono 1-1,5 milioni di persone,
cinque persone ogni diecimila abi-
tanti, costituiscono un vero e proprio
banco di prova dell’efficienza del Si-
stema sanitario nazionale. Il Registro
italiano delle Malattie Rare, che oggi
arriva a oltre il 60% della copertura
nazionale e arrivato a censire 504 ma-
lattie, un risultato non indifferente da
un punto di vista epidemiologico,

vista la natura complessa delle pato-
logie rare. Ha valutato oltre 117mila
schede, cifre uniche, da un punto di
vista epidemiologico, nel panorama
internazionale.

Non meno rilevanti i risultati rag-
giunti in Europa: I'ltalia, attraverso
I'lstituto Superiore di sanita, coordi-
na per |'Europa i progetti Europlan,
Rare Bestpractices e Epirare, mirati a
favorire lo sviluppo di nuove cono-
scenze scientifiche. Un risultato, que-
sto, dovuto all'eccellenza raggiunta
attraverso i risultati conseguiti dal
nostro Registro Nazionale conside-
rato all'avanguardia in Europa. Parte-
cipiamo al progetto E-Rare per il co-
ordinamento della ricerca scientifica
a livello europeo e siamo partner in
IRDIRC, Consorzio Internazionale per
la ricerca sulle malattie rare.

Siamo inoltre leader nel RDConnect,
un progetto appena avviato insieme
ad altri Paesi dell’'UE che intende re-
alizzare in una piattaforma integrata
che connette i registri, le biobanche
e le informazioni cliniche dei pazienti
rari per generare nuove conoscenze
scientifiche che sono alla base per
generare nuovi mezzi diagnostici e
nuovi farmaci.

Infine, I'ltalia fa parte di Eucerd, il Co-
mitato Europeo di esperti sulle ma-
lattie rare meglio conosciuto come il
‘Parlamento di esperti sulle malattie
rare’ coordinato dalla Commissione
Europea e con sede al Lussemburgo”.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Verso la copertura del Ssn dei test genetici
per prevenire le malattie ereditarie

Il Servizio sanitario nazionale apre
le porte alla genomica, pensando in
prospettiva a far entrare i test gene-
tici nei Lea. Porte (future) spalanca-
te alla medicina predittiva a partire
dall'individuazione dei rischi di ma-
lattie ereditarie, con tutti gli effetti
che potra avere sulla prevenzione
con l'individuazione di cure sempre
pil mirate. E con queste ambizioni,
da centrare non certo a brevissimo

termine, che ministero della Salute
e Regioni hanno messo a punto le
linee di indirizzo su «La genomica
e la sanita pubblica». Un vademe-
cum per individuare e cominciare
a tratteggiare i percorsi da seguire
per impostare politiche concrete
e azioni da mettere in campo per
pensare al futuro della medicina e
delle cure, e al loro impatto-soste-
nibilita per il Ssn.

Avviato RARE-Bestpractices,
il progetto europeo di linee guida

per la gestione clinica

E' un progetto collaborativo qua-
driennale finanziato dall’'Ue, al quale
partecipano 15 partner apparte-
nenti a 9 Paesi membri e coordinato
dal Centro Nazionale Malattie Rare
dell'lss, che intende rispondere alle
necessita di informazione in tema di
malattie rare da parte di professioni-
sti, pazienti e altri soggetti interes-
sati, creando un sistema di risorse
pubblicamente accessibili per I'ela-
borazione, la valutazione, la diffu-
sione e l'implementazione di linee
guida per la pratica clinica.

Con lo scopo di sfruttare al meglio i

risultati della ricerca clinica nel cam-

po delle malattie rare, prevede:

- l'elaborazione di procedure stan-
dard per lo sviluppo e la valutazio-
ne di linee guida per la gestione
clinica delle malattie rare;

- la creazione di un database pub-
blicamente accessibile di linee

guida per le malattie rare per fa-
vorirne la diffusione e I'uso;

- la definizione di una metodologia
che renda possibile una descri-
zione formalizzata dei processi
compresi nelle raccomandazioni
per la pratica clinica con lo scopo
di favorirne limplementazione,
semplificare I'audit clinico e le va-
lutazioni economiche;

- la definizione di meccanismi volti
aindividuare le priorita della ricer-
ca clinica attraverso lidentifica-
zione sistematica di gap esistenti
tra ricerca clinica e necessita della
pratica clinica.

« percorsi formativi rivolti sia a chi
utilizza sia a chi produce linee gui-
da, in modo da diffondere proces-
si e strumenti validati per la loro
elaborazione e valutazione, che
tengano conto delle peculiarita
delle malattie rare.

E opportuno effettuare
lo screening neonatale

per le malattie lisosomiali?

Se si, per tutte o solo per alcune?
Una risposta certa a queste doman-
de non c@ ancora e lo dimostra la
diversita di programmi attuati sia
all'interno degli Usa che nel resto
del mondo. Tuttavia diversi stati USA

stanno sviluppando protocolli per lo
screening delle malattie LSD con lo
scopo futuro di incorporare questi
screening in quelli di routine, in cui
non & necessario richiedere il con-
senso dei genitori.

v

Malattie rare, un progetto

che parte daVerona

Uno spazio di formazione e di pro-
posta per cooperare a un accordo
di partecipazione nella ricerca in cui
si ritrovino pazienti e ricercatori. E
«Determinazione rara - AttivaMen-
te insieme nella ricerca», il nuovo
progetto messo a punto da Uniamo
Firm Onlus, la Federazione italiana
malattie rare.

Nata dal forte bisogno di conoscen-
za e informazione sulla sperimenta-
zione e sulla ricerca scientifica nel
campo delle malattie rare, l'inizia-
tiva punta a far mettere in gioco

istituzioni, professionisti della ricer-
ca e associazioni dei pazienti in un
percorso di responsabilizzazione
e di empowerment reciproco per
integrare competenze e gettare le
basi di un sapere e di un linguag-
gio condiviso tra ricercatori e pa-
zienti. Obiettivo: fornire a pazienti,
caregivers e associazioni abilita
e conoscenze per consolidare un
coinvolgimento consapevole negli
studi clinici e farmacologici come
I'inclusione in comitati etici e tavoli
decisionali.

Lisosomiali: la terapia enzimatica
sostitutiva (ERT) a domicilio

Il Centro Regionale Pediatria Ge-
netica e Malattie Rare, dell’'Univer-
sita Magna Grecia di Catanzaro ha
messo a punto e realizzato dei pro-
tocolli clinici, grazie ai quali i pa-
zienti lisosomiali per le malattie di
Gaucher, Fabry e sidrome di Hunter
possono ricevere a casa la terapia
ERT senza doversi recare in ospeda-
le, senza perdere giornate di scuola
o di lavoro ma garantendo la stessa
sicurezza della somministrazione
ospedaliera.

Questo e reso possibile grazie all’at-
tivazione, da parte di due aziende
farmaceutiche (Shire e Genzyme)
produttrici della terapia, che si fan-
no carico dei costi dell’assistenza
a domicilio. L'aderenza alla terapia
e il miglioramento della qualita di
vita di questi pazienti e delle loro
famiglie sono incredibili. Purtroppo
perd questo progetto e garantito
in sole 11 regioni italiane, ne sono
escluse, tra le altre, Emilia Roma-
gna, Veneto, Piemonte e Toscana.

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

Sifo: “Malattie rare saranno una pri-
orita nella nostra attivita scientifica”
Preparazione di farmaci orfani, sup-
porto scientifico e informativo, una
rete di assistenza per assicurare che i
farmaci per la cura delle malattie rare,
di difficile reperibilita in commercio,
possano essere disponibili su tutto il
territorio italiano sia in Ospedale che
fuori. Sono queste le risorse messe in
campo dalla Societa italiana di farma-
cia ospedaliera e dei servizi farmaceu-
tici delle Aziende sanitarie (Sifo) per
sostenere la lotta contro le malattie
rare. Nel corso del 2013 Sifo prevede
di inserire sul sito www.sifoweb.it in-
formazioni sulle farmacie ospedaliere
e territoriali italiane, con riferimenti
specifici su quali preparati vengono
allestiti e dove/come/quando, otte-
nere il farmaco per un paziente affet-
to da malattia rara ricoverato in una
qualsiasi struttura.

Farmindustria: “Dal 2000 ad oggi 70
studi clinici sui farmaci orfani”

Il presidente Scac-
cabarozzi “Secondo
gli ultimi dati Aifa
disponibili sulle spe-
rimentazioni risulta
che gli studi clinici
con almeno un far-
maco orfano sono
cresciuti nel tempo. Dal 2000 ad oggi
se ne contano 70. Inoltre, sempre negli
ultimi dieci anni sono state presentate
all’Agenzia del farmaco europea (EMA)
piu di 1.200 domande di designazione
di cui ne sono state approvate 1.096.
E non solo, stanno crescendo anche
le designazioni dei farmaci orfani, che
sono state 107 nel 2011 e ci aspettiamo
che nel 2013 siano almeno 150.

Aifa, Luca Pani: “Nasceranno, all'inter-
no dellAgenzia Italiana del Farmaco,
nuove modalita diinterazione e di coin-

» PILLOLE

Lo spot ufficiale
tutto italiano

EURORDIS ha affidato ad un regista
italiano, Carlo Hinterman, la realiz-
zazione dello spot ufficiale la sesta
edizione della Giornata delle Malattie
Rare. Non solo: italiani sono due dei
tre protagonisti dello spot Marghe-
rita Petroni dell’Associazione italiana
sindrome di Noonan, e Simone Gai-
to (Parent Project onlus) - entrambi
pazienti rari. E ancora sono italiani i
tecnici, gli animatori, le maestranze
che hanno permesso la realizzazione
dello spot. Tutti hanno partecipato
a titolo gratuito ma con grande pro-
fessionalita e passione. La colonna
sonora e cantata da Annie Lennox
degli Eurythmics, che con la canzo-
ne | Saved the World Today ha voluto
esprimere la sua solidarieta a tutti
malati rari cedendo gratuitamente i
diritti d’autore.

METABEAT,

la cucina per chi
soffre di malattie
metaboliche

Quiattro sabati, un gruppo di giovani
pazienti del Bambino Gesu e quattro
appuntamenti da non perdere tra i
fornelli di Eataly Roma per imparare
a spezzare con gusto la monotonia
e le difficolta di una dieta obbligata
e le barriere della “diversita”. Sono
gli ingredienti di MetabEat, |'evento
culinario che per quattro settimane
tra aprile e maggio ha visto prota-
gonisti bambini e ragazzi con ma-
lattie metaboliche rare, patologie
che costringono chi ne é affetto a
forti restrizioni alimentari e a seguire
un regime molto poco appetitoso.
Sotto la guida esperta di chef pro-
fessionisti, i ragazzi hanno imparato
a destreggiarsi tra cibi e fornelli, per

volgimento dei cittadini nel processo
regolatorio. Per la prima volta nella
storia dell’Agenzia, i cittadini avranno
un ruolo nel percorso d'accesso al far-
maco”. A questo scopo l'Aifa ha attivato
il Gruppo di lavoro “Monitoraggio per
I'accesso ai farmaci’; con il mandato di
proporre risposte concrete all'esigen-
za sollevata da diverse Associazioni di
cittadini e dagli operatori sanitari, di
monitorare costantemente le eventua-
li difficolta di erogazione dei farmaci a
livello territoriale e ospedaliero. E pro-
prio nell'ottica di questo nuovo approc-
cio, 'Agenzia ha istituito una specifica
consultazione pubblica per dare voce
a pazienti, cittadini, associazioni, opera-
tori sanitari ed enti interessati ad offrire
la propria opinione sul nuovo modello
diraccolta.

Federfarma, ampliare ruolo farma-
cie per assistere pazienti: “Un mag-
gior ruolo della farmacia nella rete di

» HANNO DETTO

Bruno Dallapiccola direttore scientifico di Orphanet Italia

assistenza di questi malati consentireb-
be di attenuare le marcate differenze
esistenti oggi tra pazienti affetti da
malattie rare nelle diverse Regioni”. Lo
afferma Annarosa Racca, presidente
Federfarma.”“La presa in carico da parte
della farmacia del malato affetto da una
malattia rara potrebbe agevolare quel
milione di famiglie italiane che vivono
tutte le difficolta, anche di ordine prati-
co, che questo tipo di malattia compor-
ta. In sinergia con i medici di famiglia e
gli altri operatori sanitari, seguendo le
indicazioni dei Centri di riferimento le
farmacie potrebbero contribuire a faci-
litare I'accesso di questi malati al farma-
co e ad altre prestazioni socio-sanitarie,
nonché collaborare al monitoraggio
dell'aderenza alle terapie da parte del
paziente. In particolare, la distribuzione
tramite le farmacie dei farmaci neces-
sari garantirebbe al cittadino orari di
distribuzione pill ampi e minori sposta-
menti”.

Bisogna che i malati rari facciano piu “rumore”. Anche a questo
serve la Giornata di oggi. La ricerca € importante anche per la
natura genetica di molte di queste malattie, e proprio per que-
sto va portata avanti perché noi conosciamo soltanto il 50%
della base genetica di queste malattie. E necessario capire qua-
le meccanismo genetico & implicato in ognuna di esse. Questa
¢ la base per costruire anche una buona prevenzione.

Simona Bellagambi esponente di Uniamo
Quali sono le urgenze di malati e famiglie? Prima di tutto occorre

ottenere equita di accesso e disponibilita dei servizi. In Italiacisono |

centri e regioni con competenze alte ma anche pazienti che non
godono della stessa situazione favorevole. Un disequilibrio che si
riflette non solo sull'aspetto medico della cura ma anche su quello
sociale. La migliore cura di queste persone & globale. la prima ne-
cessita & la vita quotidiana. Tutti hanno diritto a essere supportati:

servizi di sollievo, campi estivi, soggiorni giornalieri, strutture che =

non siano parcheggi... Occorre alleviare le necessita pil comuni.

trasformare il momento Aismme Onlus offre la possibilita di esequire

dell'alimentazione - par-
ticolarmente complesso
per chi soffre di malattie
metaboliche - in una pos-

lo screening neonatale metabolico allargato
al vostro bambino e fornisce il cartoncino
(blood spot) necessario per il prelievo

Afrontiamo un viaggo Insleme per abbatter le barriere dellisolamento.

sibilita di divertimento, PER INFORMAZIONI

info@aismme.org Numero Verde 800.910.206

creativita, condivisione e
crescita.
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» | PRINCIPALI EVENTI IN ITALIA. I

I 25 febbraio si & svolto a Roma pres-
so I'lstituto Superiore di Sanita il con-
vegno "ll Registro Nazionale e i Re-
gistri Regionali ed Interregionali
delle Malattie Rare”. La raccolta dati
e arrivata nel 2012 a una copertura
sul territorio del 97% (rispetto al 62%
del 2009), grazie a un miglioramento
generalizzato dell'intero sistema di
sorveglianza sia a livello regionale

che nazionale. La Dottoressa Dome-
nica Taruscio, direttore del Centro
Nazionale Malattie Rare, ha annun-
ciato la prossima pubblicazione di un
secondo Rapporto ISTISAN sui Regi-
stri delle Malattie Rare, dopo la prima
edizione del 2011, e si é soffermata
sulle criticita da affrontare per mi-
gliorare la qualita delle informazioni
fornite: migliorare I'accuratezza; defi-

Comeaiutare
Aismme onlus

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 bonifico bancario Banca Etica
IBAN IT 93 X 05018 12101 000000121810

devolvendo il 5 per mille ad AISMME Onlus
Codice fiscale 92181040285 usando:
mod. integrativo CUD, mod. 730/1 bis redditi;

mod. unico persone fisiche.

nire indicatori di qualita del processo;
ottimizzare le tempistiche; definire
gli obiettivi e le metodologie delle
analisi annuali.

Il 28 febbraio [l'lstituto Superiore
di Sanita insieme con la Diocesi
di Roma, la Facolta di Medicina e
Chirurgia e il Policlinico “Agostino
Gemelli” di Roma, ha promosso il
Convegno “Salute é solidarieta:
I'impegno comune per la lotta alle
malattie rare”. Il Convegno é stato
l'occasione per fare il punto sull’a-
vanzamento delle frontiere della ri-
cerca, sull'impegno delle Istituzioni,
sui farmaci orfani, sui problemi di
diagnosi e assistenza al malato “raro”
anche in un'ottica internazionale.

11 28 febbraio, UNIAMO FIMR onlus ha
promosso I'evento formativo/infor-
mativo intitolato “Decidi giocando
senza frontiere” , che si e tenuto

nell’'Universita La Sapienza di Roma.
Lobiettivo e stato quello di sfidare le
frontiere della non consapevolezza,
del timore, dell'ignoranza diffusa sul-
le malattie rare e di giocare insieme
per decidere su temi importanti qua-
li: assistenza transfrontaliera, scree-
ning neonatali e farmaci orfani.

Il 2 marzo, MIR Onlus (Movimento
Italiano Malati Rari), in collaborazio-
ne con la Consulta Nazionale delle
Malattie Rare e GILS, Gruppo italiano
Lotta alla Sclerodermia, hanno pro-
mosso la llI° edizione della “Mar-
cia dei Malati Rari” che si é svolta
a Milano.

Centrodiaiuto ascolto

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

NUMERO VERDE

800910 206

Padova; per le richieste inerenti
le malattie rare vengono consul-
tati medici o laboratori di analisi
su tutto il territorio. Lobiettivo &
quello di contribuire a rompere
l'isolamento in cui vivono mol-
te delle famiglie con figli affetti
da MME e Malattie Rare, spesso
escluse ed emarginate dal con-
testo sanitario, lasciate senza
una diagnosi definitiva o senza
farmaci che possano curare que-
ste patologie. Ma anche favorire
il dialogo tra le famiglie dei pa-
zienti che pud essere prezioso,
in quanto consente di trovare
risposte ai problemi quotidiani e
di sentirsi meno soli.

tuttii giorni dalle 8.00 alle 24.00

e-mai:info@aismme.org /
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Senatori e Deputati al lavoro per le malattie rare

Le proposte e i disegni di legge

Si muove il Parlamento per sollecita-
re I'applicazione dello screening ne-
onatale allargato su tutto il territorio
nazionale. Tre le proposte di legge
depositate dai nuovi parlamentari
nello scorso mese di maggio.

1. Lucio Barani (GAL) al Senato: “ac-
certamenti diagnostici neonatali ob-
bligatori per la prevenzione e la cura
delle malattie metaboliche ereditarie
(AS. 699)"

2 e 3: Antonio De Poli (SCpl): “di-
sposizioni in materia di accertamenti
diagnostici neonatali obbligatori per
la prevenzione e la cura delle malat-
tie metaboliche ereditarie (AS. 438)";
“Disposizioni in favore della ricerca
sulle malattie rare, della loro pre-
venzione e cura, per listituzione di
un fondo a cio destinato nonché per
l'estensione delle indagini diagnosti-
che neonatali obbligatorie (AS. 487)"

Screening neonatale
e distrofie muscolari
Siallarga il panel di applicazione

Applicare lo screening neonatale an-
che per alcune patologie rare come
le distrofie muscolari di Duchenne e
di Becker: e stato questo il tema di un
incontro internazionale svoltosi nello
scorso dicembre in Olanda.

“Ad oggi il test e giustificato per
quelle malattie gravi che consenta-
no un intervento terapeutico o che
comportino un costo elevato per la
collettivita, oltre che per il paziente.
— ha spiegato lalina Vinci, in rappre-
sentanza di Parent Project - Grazie

pero ai risultati della ricerca scienti-
fica, si sta estendendo a un numero
sempre maggiore di malattie e per
alcune patologie rare, come anche
le distrofie muscolari di Duchenne e
di Becker. Una diagnosi tempestiva
potrebbe aiutare i genitori a pianifi-
care meglio la vita familiare, consen-
tendo di organizzare, sin dalla na-
scita, un percorso di presa in carico
integrato, utile anche aridurre i costi
di assistenza per il Sistema Sanitario
Nazionale”.

EURORDIS offre ai pazienti
un nuovo strumento di e-learning

Uno strumento di e-learning per mi-
gliorare la comprensione da parte
del paziente del processo di sviluppo
dei nuovi farmaci: & questo il nuovo
servizio offerto da Eurordis, che si pro-
pone di permettere ai malati rari di
comprendere al meglio le tematiche
inerenti allo sviluppo e alla commer-
cializzazione dei farmaci.

Il modello dispone di diversi moduli
su sperimentazioni cliniche, sviluppo
dei farmaci e affari regolamentari eu-
ropei, ed ora anche di un modello per
agevolare i pazienti sulla comprensio-
ne delle statistiche legate ai farmaci
stessi. Lo strumento di e-learning con-
sente una formazione continua ai par-
tecipanti ai corsi estivi di EURORDIS o
fornisce un metodo di apprendimen-
to indipendente per le associazioni
dei malati.

Info

www.eurordis.org/it/training-resources

Eurordis: nata 1997, Eurordis (Euro-
pean Organisation for rare disease)
raccoglie, secondo il database Orpha-
net, quasi 1.700 associazioni, tra cuila
federazione italiana Uniamo, che ac-
corpa un centinaio di associazioni del
nostro Paese.

La Consulta Nazionale per le ma-
lattie rare: istituita nel 2007 presso il
Ministero della Salute, & I'organo rap-
presentativo di tutte le associazioni, le
federazioni e i forum con una funzio-
ne di“ponte”tra le istituzioni centrali e
le organizzazioni di tutela.
L'Osservatorio malattie rare (O.Ma.R.):
e dal punto di vista dellinformazione
e la comunicazione, la prima agenzia
giornalistica nazionale dedicata a ma-
lattie e tumori rari. Si pone l'obiettivo
di informare e sensibilizzare l'opinione
pubblica, ma anche di orientare i ma-
lati e le famiglie rispetto alle risorse e ai
servizi esistenti.

A queste proposte si affiancano:

DDL Scilipoti (AS. 258): “Incentivi
per la ricerca e disposizioni per favo-
rire I'accesso alle terapie nel settore
delle malattie rare, ai sensi dell'ar-
ticolo 9 del regolamento (CE) n.
141/2000 del Parlamento europeo e
del Consiglio, del 16 dicembre 1999”
(AS. 258).

DDL Bianconi (AS. 163) “Incentivi
alla ricerca e accesso alle terapie nel
settore delle malattie rare. Applica-
zione dell'articolo 9 del regolamento
(CE) n. 141/2000 del Parlamento eu-

VOGLIAMO LO SCREENING
ALLARGATO Il

ropeo e del Consiglio, del 16 dicem-
bre 1999”;

DDL Barani (AS.294) “Disposizioni
in favore della ricerca sulle malattie
rare e della loro cura”.

Punti in comune tra queste proposte
la richiesta di istituire un Fondo na-
zionale per la ricerca, consorzi regio-
nali per la ricerca clinica e un Comita-
to nazionale per le malattie rare oltre
a incentivi per le imprese farmaceu-
tiche che intendono svolgere studi
finalizzati alla scoperta e produzione
di farmaci orfani.

MALATTIE RARE

Opportunita (e rischi) in Rete

«Dallindagine sui comportamenti
online che abbiamo condotto su cir-
ca 800 famiglie in cui ci sono persone
con malattie rare € emerso che il 97
% ha in casa un computer collegato
a internet e poco meno dell’85 %
dei familiari (per lo piu mamme) che
hanno compilato il questionario va
in rete almeno una volta al giorno»
ha spiegato Nicola Spinelli, vicepre-
sidente della Federazione di asso-
ciazioni per le malattie rare UNIA-
MO-FIMR al convegno “E-patients,
e-parents, e-doctors. Le malattie rare
via web, opportunita e rischi’, orga-
nizzato nell'ottobre scorso a Roma
da Theleton e Orphanet.

Sul sito Telethon, per esempio, av-
vengono tutti i contatti tra i ricer-
catori che partecipano ai bandi per
ottenere fondi per la ricerca, i revisori
italiani e stranieri che li valutano e la
fondazione che assegna i finanzia-
menti. «Ma esiste anche la possibilita
per i pazienti di chiedere informazio-
ni a medici genetisti attraverso un filo
diretto - ha spiegato Lucia Monaco,
direttore scientifico di Telethon - Tra
luglio 2011 e giugno 2012, i nostri
esperti hanno risposto a 697 richie-
ste, che rispetto al passato riguarda-
no sempre meno le caratteristiche
della condizione di cui soffrono, ma
sono sempre piu relative allo stato
della ricerca e ai centri cui rivolgersi».
Il problema & quando, nella naviga-
zione, il malato o il genitore si imbat-
tono invece in dati o racconti che li

possono trarre in errore, creare false
speranze o gettarli nella disperazio-
ne, o addirittura trascinarli in una
frode. Per questo e fondamentale
sempre consultare il proprio medico
quando si raccolgono informazioni
online - raccomandano gli esperti - e
chiedere a lui quali siti siano attendi-
bili e quali no».

Inoltre, & emerso nel corso del con-
vengo, la rete favorisce quel che
viene detto empowerment del pa-
ziente, cioeé la possibilita che progres-
sivamente si sta conquistando di par-
tecipare attivamente alle scelte che
lo riguardano. Ma nello stesso tempo
comporta anche una responsabilita,
che tutti condividiamo, ogni volta che
portiamo la nostra parola nella rete.
Di questa partecipazione attiva sono
testimonianza le realta di diverse as-
sociazioni di malati, sui cui siti si sigla
I'alleanza tra medici, pazienti e ricerca-
tori. E della nuova modalita di comu-
nicazione “circolare’, particolarmente
vitale per i portatori di malattie rare,
che spesso vivono la loro condizione
in solitudine e isolamento, & un esem-
pio importante, a livello internazio-
nale, RareConnect, un social network
che raccoglie forum dedicate alle
singole malattie rare, fornito addirit-
tura di un servizio di traduzione, in cui
pazienti e famiglie di tutto il mondo
possono confrontarsi in prima perso-
na sulle loro condizioni, abbattendo le
barriere e sentendosi cosi meno soli.
(da www.corriere.it)

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

..Luca Tessaro e a Ivan Battiston
delle societa sportive Unione Loreg-
giana e Fulgor Massanzago che il 9
giugno hanno organizzato a Mas-
sanzago (PD) la terza edizione del
Torneo amichevole di calcio riser-
vato alla categoria Pulcini 2003 “Chi
perde vince” a favore di Aismme. Le
cinque squadre che hanno aderito
all'iniziativa sono: S. Gottardo - Sal-
varosa, Sporting 88 — Abbazia Pisani,
Giorgione Calcio - Castelfranco Ve-
neto, Unione Loreggiana - Loreggia
e Fulgor — Massanzago.

“E stata una grande occasione di
sport, di gioco e di solidarieta — han-
no spiegato Luca Tessaro e Ivan Bat-
tiston gli organizzatori del torneo
- non era prevista alcuna classifica
finale e tutti i bambini iscritti hanno

messo il piede in campo per giocare.
Questo ha contribuito a creare una
bellissima atmosfera, che piu che
agonistica é stata di divertimento e
di grande partecipazione”.

Sul campo anche un amico specia-

le, Alessandro, un ragazzo di 16 anni
affetto da una malattia metabolica
rara. Un modo per dimostrare ai
bambini che lo sport & anche vici-
nanza e solidarieta con chi un calcio
al pallone lo vorrebbe dare, ma non

puo a causa della disabilita fisica.
Testimonial dell'evento Pippo Ma-
niero, noto calciatore che ha gioca-
to tra le file del Milan e del Padova e
che ha consegnato riconoscimenti
a tutti i piccoli partecipanti.

La Boite a Joujoux

Racconti di musica e danza

avore di aismme

Noi Leo di Castelfranco Veneto sia-
mo un gruppo di giovani nato poco
pit di un anno fa, sotto la guida del
Lions Club di Castelfranco Veneto e
del suo Presidente di allora, I'avvo-
cato Stefano Benzi, che ringraziamo
e ringrazieremo sempre. Siamo in
totale 18, abbiamo eta diverse dai 16
ai 26 anni e abbiamo iniziato questo
nostra esperienza un po’ per curiosi-
ta, un po’ per spirito di avventura.

I Leo Club esistono in Italia, in Europa,
nel mondo: una coralita di giovani che
scelgono di realizzare qualcosa d'im-
portante tuttiinsieme, sia nel microco-
smo della loro citta, sia contribuendo
a progetti su scala via via pit grande.
Le cause d'impegno sociale che vedo-
no impegnatii giovani Leo sono molte
e di ambiti diversi; noi di Castelfranco
per il nostro primo anno di vita abbia-
mo scelto di indirizzare i nostri sforzi

per sostenere AISMME. Lidea ci é venu-
ta da una di noi, Elena, conoscitrice e
sostenitrice dell‘attivita di AISMME gia
da molti anni. La sua proposta ci ha
convinto e abbiamo deciso di organiz-
zare degli eventi per poter sia racco-
gliere dei contributi per I'associazione,
sia farla conoscere di piti nel territorio
di Castelfranco Veneto.

Lo scorso 17 novembre abbiamo
dato una festa nella bella cornice di
Soranza: “Black&White Party’; con
tanti amici che hanno partecipato
portando a loro volta altri giovani.
Sotto Natale, abbiamo venduto stel-
le di Natale sotto i portici di Piazza
Giorgione, anche qui ottenendo un
riscontro molto positivo da parte dei
castellani. Il 22 marzo, abbiamo por-
tato in Teatro Accademico “La Boite
a Joujoux” ed e stato gratificante ve-
dere platea, gallerie e palchetti tutti

pieni di pubblico, tutto per noi e con
noi. Questo nostro primo anno si é
concluso da poche settimane, il 30
giugno, maun ultimo appuntamento
in appendice rimane valido per l'esta-
te: abbiamo ottenuto una partner-
ship con Fabio Fior dell’Hotel “Fior’,
che si e impegnato a devolvere una
parte dei ricavati del suo tradizionale
“Dinner Live” estivo proprio a noi per
AISMME. Abbiamo inaugurato il 3 lu-
glio questa nostra collaborazione e
sta continuando bene, con gran sod-
disfazione di tutti.

Vorremmo ringraziare AISMME per
tutto quello che rende possibile, per
il sostegno che da alle famiglie agli
affetti da malattie metaboliche eredi-
tarie, ma anche perché quest'anno ci
ha permesso di dare un senso e una
forma concreta alla nostra voglia di
fare del bene.
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Meyer, il test sulleimmunodeficienze
congenite riceve due premi

Riconoscimento dall’Accademia Ame-
ricana di Immunologia e Premio Ec-
cellenza dellAnno dal Lions é il dop-
pio premio che I'Ospedale pediatrico
Meyer e I'Universita di Firenze hanno
ricevuto per il test neonatale precoce
sulle immunodeficienze congenite.
Uno screening messo a punto dai
ricercatori del’lAOU Meyer e dell’'Uni-
versita: la prof. Chiara Azzari, il dr. Mas-
simo Resti e il dr. Giancarlo La Marca.
L'Accademia Americana di Immuno-
logia (AAAAI), uno dei pili importanti
organismi scientifici al mondo nel set-
tore, ha considerato la ricerca come
una delle pit importanti nell’'ultimo
anno. Inoltre il progetto ha ottenuto il
“Premio Eccellenza dell’Anno’, ricono-
scimento piu elevato che il Lions Club
Firenze Scandicci con il patrocinio del
Comune di Scandicci e Confindustria
Firenze attribuisce a coloro che si di-
stinguono per capacita culturali ed
imprenditoriali. Gli organizzatori han-
no anche finanziato una borsa di stu-
dio ai ricercatori di questo autentico
progetto di eccellenza.

Linvenzione dei 3 studiosi ha un costo
veramente minimo; con pochi cen-
tesimi di euro si riesce infatti a fare la
diagnosi in un bambino inoltre il me-
todo si e rivelato ancora pili specifico
e sensibile dei metodi utilizzati dagli
studiosi americani. Una parte dei risul-
tati delle ricerche é gia stata pubblica-

ta sulla piu prestigiosa rivista scientifi-
ca del settore (Journal of Allergy and
Clinical Immunology), una parte e ora
in corso di pubblicazione.

(La Nazione, del 24.5.2013)

Al Meyer un nuovo
Day Hospital

per le Malattie
Metaboliche

Inaugurato a fine 2012 un centro di
attivita in Day Hospital per i bambini
affetti da Malattie Metaboliche per le
terapie infusionali enzimatiche sosti-
tutive. Due le nuove postazioni dedi-
cate ai bambini affetti da malattie da
accumulo lisosomiale, per le quali e
oggi disponibile una terapia specifi-
ca, l'enzima deficitario prodotto con
tecniche di DNA ricombinante. Questi
trattamenti, che richiedono ad ogni
paziente una infusione settimanale o
quindicinale, sono capaci di modifi-
care la storia naturale della malattia,
consentendo una buona qualita di
vita. | trattamenti richiedono pero uno
stretto monitoraggio clinico per evita-
re le possibili reazioni immuno-aller-
giche. Poter quindi disporre di locali
dedicati a queste avanzate terapie,
permette al’AOU Meyer di migliorare
ulteriormente la qualita dei servizi of-
ferti ai bambini e alle famiglie.

Nuovi approcci terapeutici alle
malattie da accumulo lisosomiale

Giancarlo Parenti, Caterina Porto e Ro-
berto Della Casa del Dipartimento di
Pediatria, Universita Federico Il, Napoli
hanno pubblicato uno studio su Pro-
spettive in Pediatria dell'ottobre-dicem-
bre 2012 che apre le porte a nuove cure
per le malattie lisosomiali grazie all'au-
mento dellattivita residua dellenzima
mancante

“Le malattie da accumulo lisosomiale
(LSD) sono un gruppo di malattie me-
taboliche ereditarie causate dal deficit
di una delle diverse funzioni lisoso-
miali. Le LSD sono tipicamente carat-
terizzate dall'accumulo di substrati
complessi in diversi tessuti e organi.
Le manifestazioni cliniche di queste
malattie sono spesso responsabili di
handicap fisici e neurologici. L'avan-
zamento delle conoscenze sulla fisio-
patologia e sui meccanismi cellulari
e molecolari alla base delle malattie
lisosomiali ha fortemente stimolato lo
sviluppo di nuove terapie per queste
malattie. Oggi sono in corso di valuta-
zione o gia in fase di applicazione cli-
nica altre strategie terapeutiche, quali
la terapia di riduzione del substrato, la
terapia farmacologica con molecole
chaperone e la terapia genica.

Negli ultimi due decenni la ricerca ed
il miglioramento delle conoscenze
sulla fisiopatologia delle LSD hanno
consentito lo sviluppo di tecnologie
e di approcci terapeutici altamente

innovativi. Questi approcci compren-
dono strategie che hanno lo scopo di
aumentare lattivita residua dell'en-
zima mancante, quali il trapianto di
cellule staminali ematopoietiche, la
terapia enzimatica sostitutiva, la tera-
pia con chaperones farmacologici e la
terapia genica, nonché approcci basa-
ti sulla riduzione della sintesi del sub-
strato accumulato. | recenti progressi
compiuti nel trattamento delle LSD
rappresentano un buon modello che
potrebbe essere esteso anche ad al-
tre malattie genetiche. Si sono aperte
nuove prospettive per il trattamento
di pazienti affetti da malattie da accu-
mulo lisosomiale. La disponibilita di
diversi approcci terapeutici potra con-
sentire la scelta dell'approccio miglio-
re per la singola malattia e nel singolo
paziente, consentendo di personaliz-
zare la terapia. Lesperienza ottenuta
con le terapie gia disponibili gia oggi
consente di fornire linee guida per il
trattamento dei pazienti”.

Malattie croniche e malattie rare,
la ricetta medica e valida in tutta I'UE

Le ricette mediche che prescrivono
farmaci per trattare malattie rare o
malattie croniche saranno valide
in tutta I'Unione Europea. Questo
e quanto previsto dalla Direttiva
UE 2012/52, approvata lo scorso
20 dicembre. La direttiva introduce
inoltre regole comuni per l'identifi-
cazione di medici, pazienti e farmaci
prescrivibili.

Nella ricetta transfrontaliera i far-
maci dovranno essere indicati at-
traverso la denominazione generica
(salvo per quelli biologici), in modo
da consentire una piu semplice e
corretta identificazione dei prodotti
venduti nell’area unica sotto diverse
denominazioni commerciali, non-

ché dei prodotti posti in vendita solo
in alcuni Stati Membri. Daltro canto,
la normativa non prevede nessuna
limitazione per cio che riguarda la
forma, l'aspetto o la lingua in cui &
redatta la prescrizione. Né sussistera
alcun vincolo circa ulteriori elemen-
ti, in linea con le pratiche nazionali,
che i medici aggiungono alla pre-
scrizione. | Paesi Membri hanno
tempo per adottare la direttiva fino
al 25 ottobre 2013.
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Mitocondriali: lo‘Spindle transfert’ per
‘spezzare la catena’ della trasmissione

Sostituire il DNA mitocondriale negli
ovociti umani per prevenire le patolo-
gie mitocondriali ereditarie e possibi-
le. Lo avrebbe dimostrato uno studio
statunitense effettuato dal team del
Dott. Masahito Tachibana, pubblicato
sulla rivista Nature.

Le mutazioni del DNA mitocondriale
(mtDNA) sono associate a gravi malat-
tie ereditarie, che vengono trasmesse
dalla madre al figlio attraverso il cito-
plasma dell'ovocita, la cellula germi-
nale femminile. Il team dell’'Universita
dell'Oregon ha testato la possibilita
di sostituire 'mtDna in alcuni ovociti
umani mediante una particolare pro-
cedura di trasferimento detta “spindle
transfer *, ST. La ricerca ha dimostrato

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

che la sostituzione e possibile e po-
trebbe essere usata per prevenire
alcune gravi malattie mitocondriali
come neuropatie, atassia e retinite
pigmentosa.

E’' la prima volta che viene eseguito
un trasferimento di questo tipo sugli
esseri umani. Con questa tecnica po-
trebbe essere bloccato un numero ri-
levante di malattie a carattere eredita-
rio: quelle mitocondriali e trasmissibili
dalla madre, per le quali attualmente
non esistono cure e i trattamenti di-
sponibili possono solo alleviare i sin-
tomi e ritardare la progressione della
malattia. Ora sono necessari ulteriori
studi clinici per I'applicazione della
terapia.




Utility

La malattia rara non giustifica il medico che sbaglia diagnosi

Il medico che sbaglia la diagnosi non
puo essere scusato solo perché la ma-
lattia da “scoprire” era rara. La Corte di
cassazione cancella (sentenza n.6093
del 12 marzo 2013) il verdetto “su-
perficiale” con cui la corte d’appello
aveva escluso la colpa medica a carico
di tre camici bianchi: un chirurgo, un
anatomo-patologo e il primario, che
avevano diagnosticato a una paziente
un cancro, sottoponendola alla che-
mioterapia, mentre si trattava di una

rara forma di tumore benigno.

La scarsa diffusione della patologia
aveva indotto i giudici di merito ad
assolvere i tre professionisti per errore
scusabile escludendo l'imperizia, I'im-
prudenza e la negligenza. Un verdetto
troppo frettoloso, secondo la Supre-
ma corte. | giudici della terza sezione
civile ricordano, infatti, che la limita-
zione della responsabilita medica ai
soli casi di colpa grave riguarda - per
la soluzione di problemi tecnici di par-

ticolare difficolta - solo la perizia, ma
non l'imprudenza e la negligenza che
vanno attentamente valutate ai fini
del risarcimento del danno.

Per finire, la Cassazione elenca i doveri
del primario, che deve “definire i criteri
diagnostici e terapeutici” ed essere a
conoscenza delle situazioni cliniche
di tutti i pazienti, attraverso la visita
diretta o interrogando gli operatori
sanitari
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In arrivo 150
nuovi farmaci
per le malattie rare

Aumenta costantemente il numero
dei nuovi farmaci a disposizione per le
malattie rare: sono stati 107 nel 2011,
148 nel 2012 e pit di 150 sono previsti
per il 2013 (fonte: EMA, agenzia euro-
pea dei medicinali). Aumentate anche
le domande di autorizzazione allim-
missione in commercio per i farmaci
orfani: 19 nel 2012 contro le 14 del
2011. Il Comp (comitato per i farmaci
orfani) del’Ema vuole inoltre integra-
re le sue decisioni con il punto di vista
dei pazienti e ampliare la sua attivita
di cooperazione internazionale. In se-
guito alla collaborazione avviata con
la Food and Drug Administration (Fda)
nel 2008, I'anno scorso il 62% delle do-
mande per ottenere la designazione
di farmaco orfano sono state presen-
tate in parallelo nell'Ue e negli Usa.
Nel 2012 il comitato ha anche iniziato
a collaborare con le autorita regolato-
rie giapponesi e prevede di rafforzare
quest’anno la cooperazione con He-
alth Canada.

DIFETTO DI COBALAMINA C.

Alvia
la sperimentazione
del farmaco EP1 743

Il difetto di Cobalamina C colpisce
circa 1 bambino su 60.000/100.000. E’
una malattia rara del metabolismo la
cui insorgenza si verifica in genere en-
tro il primo anno di vita. Per prevenire
e ridurre i danni della vista nei piccoli
affetti dalla condizione, parte la spe-
rimentazione clinica del farmaco EPI
743 avviata dall'Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu ed Edison Pharmaceu-

FARMACI & TERAPIE

tical, societa farmaceutica americana.
“Il difetto di Cobalamina C & una rara
malattia del metabolismo della vitami-
na B12 nella quale abbiamo recente-
mente dimostrato profonde alterazio-
ni a carico del glutatione, un prodotto
naturale delle cellule che svolge un
ruolo chiave nei sistemi di difesa “an-
tiossidanti” - ha spiegato Carlo Dionisi
Vici, responsabile dell’'Unita Operativa
di Patologia Metabolica - Siamo ansio-
si di scoprire se la terapia con EPI1 743,
un farmaco che agisce direttamente
sul metabolismo del glutatione, possa
essere efficace in questa malattia, so-
prattutto nel prevenire o nel rallenta-
re i danni a carico della vista”. Il Centro
Trials dell'Ospedale Bambino Gesu, di
concerto con la OPBG Clinical & Rese-
arch Services e i suoi ricercatori clinici
(dottor Dionisi-Vici e dottor Bertini) ha
costruito e realizzato un percorso vir-
tuoso che ha permesso alla molecola
di essere dapprima riconosciuta come
farmaco orfano e successivamente di
intraprendere il percorso sperimen-
tale approvato dal Comitato pediatri-
co dell’Agenzia Europea dei farmaci
(PDCO) che consentira la sua immis-
sione in commercio come farmaco ad
indicazione pediatrica. Da quel mo-
mento, I'EPI-743 non sara pit quindi
una terapia a disposizione di pochi
volontari o eletti, ma un Farmaco per
tutti i malati che per le caratteristiche
della loro condizione possono giovar-
si delle sue proprieta terapeutiche.

Sindrome di Fabry:
un aiuto dalle staminali

Sta per partire in Canada la prima
sperimentazione sull'uomo di una

terapia a base di ingegneria genetica
e cellule staminali per la sindrome di
Fabry, causata da un difetto del gene
che produce un enzima indispensa-
bile per la distruzione di alcuni grassi
prodotti dal corpo stesso. Lenzima
difettoso non riesce piu a eliminare i
grassi che si accumulano negli organi,
danneggiandoli irrimediabilmente. Se
correggendo il difetto genetico la spe-
rimentazione avra successo, la nuova
strategia terapeutica potra essere uti-
lizzata anche per altre malattie.

Sperimentata una
terapia per malattia
da deficit di piruvato
deidrogenasi

Una potenziale terapia farmacologica
contro I'accumulo di acido lattico, che
si osserva nella malattia da deficit di
piruvato deidrogenasi ¢ stata indivi-
duata grazie a uno studio condotto da
un gruppo di ricerca del TIGEM (Istitu-
to Telethon di Genetica e Medicina),
di Napoli, guidato da Nicola Brunetti-
Pierri, che & anche ricercatore di Pe-
diatria presso I'Universita Federico Il
del capoluogo campano.

Il lavoro e stato pubblicato da «Scien-
ce Translational Medicine», rivista
dedicata a quelle ricerche che han-
no la potenzialita di essere applicate
rapidamente in ambito clinico: ed e
proprio il caso di questo studio, che
ha dimostrato come un farmaco gia
utilizzato per altre patologie, il fe-
nilbutirrato, possa essere efficace nel
controllo dei danni legati all'eccessivo
accumulo di acido lattico.

Un aspetto importante dello studio

riguarda la possibile applicazione del
fenilbutirrato per contrastare le con-
seguenze deleterie dell'acidosi lattica
che aggrava molte malattie non gene-
tiche, come l'infarto del miocardio e lo
stroke cerebrale (ictus), a dimostra-
zione di come la ricerca sulle Malat-
tie Rare possa essere rilevante per lo
sviluppo di terapie rivolte a patologie
pit comuni.

“Il problema dei pazienti affetti da de-
ficit di piruvato deidrogenasi - spiega
Brunetti-Pierri — & l'accumulo di aci-
do lattico che danneggia vari tessuti
e in particolare cervello e muscoli,
con danni permanenti e progressi-
vi. Finora non & stato trovato alcun
trattamento in grado di contrasta-
re la malattia da deficit di piruvato
deidrogenasi: quando perod ci siamo
imbattuti nel fenilbutirrato, abbiamo
intuito che potesse essere una strada
interessante». Il fenilbutirrato & un
farmaco attualmente utilizzato per le
malattie metaboliche dovute a difetti
del ciclo dell'urea e, da poco, anche
nella malattia delle urine a sciroppo
d’acero. | ricercatori partenopei hanno
quindi provato a verificare se lo stesso
farmaco fosse in grado di aumentare
I'attivita della piruvato deidrogenasi e
i risultati sono stati positivi. Alla luce di
questi risultati, il gruppo del TIGEM sta
lavorando con i principali clinici italia-
ni, esperti di queste malattie metabo-
liche, per mettere in piedi uno studio
clinico sui pazienti. «Poiché il farmaco
& gia ampiamente utilizzato per altre
malattie — aggiunge Ferriero - non
abbiamo bisogno di verificarne I'e-
ventuale tossicita, perché altri lo han-
no gia fatto prima di noi. Pero prima di
impiegare il fenilbutirrato nei pazienti
occorrera aspettare i risultati dello stu-
dio clinico, che ci consentira di capire
effettivamente se quanto osservato in
laboratorio valga anche per 'uomo”.
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Uniamo Firm:“L'assistenza costa alle famiglie fino a 8 mila euro I'anno

| tempi per ricevere una diagnosi
sono mediamente lunghi e tre per-
sone su dieci, soprattutto del Sud,
sono costrette a emigrare in altre
Regioni per riceverla.

« Poco piu di un malato su dieci non
ha un centro di competenza a cui
fare rifermento, ma anche chilo ha
paga lo scotto di percorrere distan-
ze enormi, fino a 200 km, pagando
le trasferte di tasca propria.

« Circa sei persone su dieci sono poco
o per nulla autonome e hanno biso-
gno di un‘assistenza continuativa
che il territorio spesso non ¢ in gra-
do di offrire, per cui una famiglia su
4 devericorrere a personale a paga-
mento con un spesa media di circa
400 euro al mese.
Soprattutto I'assistenza a un mala-
to raro, che include riabilitazione,
protesi/ausili, controlli, visite spe-
cialistiche, incide pesantemente sul
bilancio familiare: la spesa media
annua e di circa 3.350 euro che pos-
sono arrivare a 6.850 euro nei casi
piu gravi.

- | malati rari delle Regioni del Sud
non arrivano a fine mese.

Sono i dati emersi dall'indagine svol-
ta da Uniamo Fimr Onlus, nell'ambito
del progetto Diaspro Rosso finanzia-
to dal Ministero del Lavoro e delle Po-
litiche Sociali (http://www.quotidia-
nosanita.it/allegati/allegato2352620.
pdf) che ha interessato Veneto, Ligu-
ria, Toscana, Puglia, Lazio, Campania,
Basilicata, Calabria e Sicilia da luglio
e ottobre del 2012 e ha coinvolto ol-
tre 200 famiglie di persone affette da
malattie rare.

Ne risulta un'offerta dei servizi fram-
mentata, con differenze non solo da
Regione a Regione, ma a volte anche
nell'ambito della stessa realta locale.
Tra i problemi piu sentiti la carenza
nell'erogazione di prestazioni di tipo
riabilitativo per cui in 1 caso su 3 le
famiglie contribuiscono, in toto o in
parte, al pagamento di questo servizio
con una spesa media annua di 1.350
euro. A questa si aggiunge la terapia
occupazionale e/o gli esercizi per le
attivita quotidiane, a pagamento in

Malattie metaboliche:
identificate nuove patologie

quasi 4 casi su 10 con una spesa me-
dia annua di 1.800 euro e anche l'assi-
stenza psicologica ai familiari (24,7%),
a carico delle famiglie in un caso su 2
(spesa media annua di mille euro).
Non solo, a fronte di un notevole
impegno economico delle famiglie
- solo 1'8,4% e beneficiaria di contri-
buti economici da parte della Regio-
ne, della Provincia, dei Comuni e/o
loro delegati nel 2011 - si segnalano
problemi anche rispetto al riconosci-
mento della patologia rara in sede di
commissione per l'invalidita civile e
I'indennita di accompagnamento.
Oltre alle difficolta legate alla malattia
che compromette la qualita di vita dei
malati rari si aggiungono anche costi
diretti e indiretti: la vita lavorativa dei
familiari € messa a dura prova nei pri-
mi 3 anni successivi all'insorgenza dei
sintomi della malattia e una persona
su due dichiara di avere problemi sul
lavoro. Difficolta si registrano anche
successivamente anche se in misura
leggermente pit contenuta (38,5%).
Le richieste di Uniamo Fimr Onlus:
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1. aggiornare l'elenco delle malattie
rare e rivedere i Lea per le malattie
rare (aggiornare il nomenclatore
di protesi/ausili e presidi; rivedere
le modalita di accesso ai farmaci e
ai prodotti dietetici; etc);

2. riorganizzare la rete dei Centri
di Competenza, per garantire ai
malati rari l'effettivo expertise
necessario in sede diagnostica e
terapeutica-assistenziale;

3. rivedere le norme sull'erogazione
dei sussidi per evitare frammen-
tarieta e disequita di trattamento,
anche attraverso la semplificazio-
ne delle procedure burocratiche;

4. implementare il Fascicolo sanita-

rio elettronico “nella logica di far
viaggiare l'informazione e non i
pazienti” e mettere a regime i Re-
gistri regionali dei malati rari, fa-
vorire l'utilizzo della telemedicina,
potenziare le help-line e gli spor-
telli per le malattie rare, I'assistenza
territoriale e i servizi di sollievo e di
sostegno psicologico alle famiglie
oltre che l'inserimento lavorativo.

CONVEGNI
E CONGRESSI

La Sindrome Mednik, un caso su un milione

Una équipe di esperti dell’Ospedale Pediatrico Bambino Gesu di Roma ha
documentato per la prima volta una nuova e rarissima patologia meta-
bolica, la sindrome Mednik (Mental retardation, enteropathy, deafness,
neuropathy, ichthyosis, keratodermia), scoprendo che il meccanismo alla
base & dovuto a una alterazione del metabolismo del rame. Grazie all'intu-
izione di un giovane ricercatore appena trentatreenne, i medici del Bambi-
no Gesu hanno potuto identificare una bambina italiana affetta da questa
rarissima malattia (colpisce una persona su un milione) e documentare per
la prima volta le alterazioni del metabolismo del rame. | successivi studi
hanno dimostrato che la malattia & curabile con I'acetato di zinco (un far-
maco orfano) che ha permesso di migliorarne radicalmente alcuni dei se-
gni clinici. Per I'importanza scientifica della scoperta, al ricercatore Diego
Martinelli, & stato conferito il premio annuale dalla Societa Internazionale
di Malattie Metaboliche Ssiem nell'ambito del congresso 2012 tenutosi re-
centemente a Birmingham, nel Regno Unito.

La sindrome Oro Facio Digitale:
4 casi in tutto il mondo

E’la «<sindrome Oro Facio Digitale tipo Gabrielli» dal nome del medico che
I’'ha diagnosticata per primo. E' una patologia metabolica plurimalforman-
te, di cui si conoscono al mondo sono 4 casi per la quale non é stata ancora
trovata una terapia. E inserita nelle 500-600 malattie rare riconosciute dal
sistema sanitario pubblico.

Uno degli obiettivi principali dell’Al-
SMME é I'attivita di sensibilizzazione
di Medici, Pediatri, Neonatologi e
Tecnici di Laboratorio per sollecita-
re una maggior presa di coscienza
dell'importanza dell'estensione del-
la prevenzione neonatale mediante
I'applicazione dello “screening neo-
natale metabolico allargato” e, pit in

generale, per diffondere una piti am-
pia cultura delle Malattie Metaboli-
che Genetiche. In questo contesto si
colloca la partecipazione di AISMME
Onlus ad alcuni tra i pill importanti
convegni e congressi medici che si
svolgono in Italia con stand informa-
tivi, cartellonistica, depliant inseriti
nelle cartelline dei congressisti.

Genova, 20 Giugno 2013

Istituto Giannina Gaslini

Convegno dedicato ai 40 anni dall’attuazione del primo test di screening
neonatale in Italia

1973-2913 Programma di Screening Neonatale Regione Liguria

Barcellona (Spagna), 3-6 Settembre 2013

12th International Congress of inborn errors of metabolism

Napoli, 26 - 28 Novembre 2013
Congresso Nazionale Congiunto SIMMESN SIMGePeD
Terapie innovative per le malattie genetiche (metaboliche e non)
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