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Editoriale

Lafine dell'anno
e tempo di bilanci,
anche per noi di Aismme

La fine dell'anno & tempo di bilanci,
anche per noi di Aismme.

In prima linea in tutti questi anni,
stiamo ora cominciando a raccoglie-
re i frutti di tutto il lavoro svolto.

Ci siamo battuti fin dalla fondazione
dell’associazione per l'applicazione
dello screening neonatale allargato
in tutto il territorio italiano. Eravamo
nel 2006 e in pochi anni siamo passa-
ti dal silenzio assoluto al rumore as-
sordante, dalla completa indifferenza
sulla questione, alle conseguenze a
cascata delle campagne informative
promosse da Aismme e dalle altre
associazioni che gravitano intorno al
mondo delle malattie rare.

Prima del 2006 tre sole Regioni in Ita-
lia effettuavano il test sui nuovi nati: il
Lazio, la Toscana e la Liguria. Intanto
I'Europa cominciava a discuterne e il
resto del mondo, Stati Uniti in testa,
lo poneva al centro dei programmi
sanitari. Solo in Italia non se ne par-
lava affatto.

Nel 2006 abbiamo avviato la prima
compagna nazionale di sensibiliz-
zazione sullo screening, cui ne sono
seguite altre. Sin da subito abbia-
mo cominciato a registrare ricadu-
te importanti. Sulla gente, che per
la prima volta sentiva parlare della
possibilita di intervenire alla nascita
su malattie gravissime prima che ab-
biano sviluppato danni sul neonato;
sui mass media, che dimostrano una
immediata sensibilita: gli spot video
e radio prodotti da Aismme vanno
in onda sui diversi canali nazionali e
locali e appaiono articoli di denuncia
e informazione su moltissimi quoti-
diani e riviste. Una sensibilizzazione
che non pud lasciare indifferente il
mondo della politica, sollecitato da
Aismme anche con lettere aperte ai
Ministri e agli Assessori alla Sanita
delle Regioni. Arrivano cosi i primi
finanziamenti, tre milioni di Euro
con la Ministro Turco per acquistare
i macchinari, ma anche la presa in
carico sui diversi tavoli del problema.
Parlamentari di ogni schieramento
presentano progetti di legge. Parole,
inizialmente, ma che sfociano, con il
Ministro Balduzzi, nell'inserimento

nel Piano Nazionale sulle malattie
Rare, poi purtroppo arenatosi, e
nell’istituzione di un Gruppo di Lavo-
ro voluto dall’lstituto Superiore della
Sanita proprio sull'applicazione del-
lo screening. E che proprio in questi
giorni si traducono in seduta ad hoc
della Commissione Sanita per dare
copro ad un DDL unificato da presen-
tare in Parlamento. Si parla anche di
specifici finanziamenti, di aggiorna-
mento dei LEA, nella speranza che la
crisi della politica non ci porti anche
questa volta a dover ricominciare tut-
ti questi percorsi daccapo.

Ma intanto Aismme continua il lavo-
ro a tutto campo: il tema é diventato
ormai di peso e nel 2008 il mondo
medico si muove per approvare le li-
nee guida per I'applicazione del test.
Anche le Regioni, pur con la lentezza
tipica della politica e della burocra-
zia, cominciano a svegliarsi. Sicilia,
Sardegna, Puglia, Emilia Romagna
approvano le relative delibere e nel
gennaio 2014 partiranno Veneto,
Marche, Molise e Basilicata. Un’acce-
lerazione impensabile fino a pochi
anni fa su una questione che pero
richiederebbe tempi ancor pil rapidi.
Oggi si screenano soltanto il 25% dei
nuovi nati in Italia e siamo al para-
dosso che i Centri Screening ci sono,
32 a tutt'oggi, addirittura troppi, ma
purtroppo pochissimi di questi sono
forniti di personale e attrezzatura per
I'allargato.

Proprio per ovviare alle tardive rispo-
ste di Governi e Regioni, per rende-
re i neonati italiani veramente tutti
uguali di fronte alla malattia, in tutti
questi anni Aismme ha offerto un
supporto ai genitori nella realizza-
zione dello screening allargato for-
nendo informazioni e direttamente il
servizio. Senza mai dimenticare I'im-
portanza del sostegno alle famiglie,
grazie in particolare all'attivazione di
un centro di aiuto-ascolto tramite un
numero verde.

Non solo. In questa situazione a‘mac-
chia di leopardo’ Aismme continua a
chiedere a gran voce la realizzazione
di un coordinamento nazionale per
appianare le disuguaglianze tra Re-

Deficit di cobalamina C

Al Bambin Gesu di Roma al via
la sperimentazione sull'EP1 743

Prevenire e ridurre i danni della vi-
sta nei piccoli affetti da difetto di
Cobalamina C, una malattia rara del
metabolismo che colpisce circa 1
bambino su 60-100 mila. E’ I'obiet-
tivo della sperimentazione clinica
del farmaco EPI 743 avviata dall'O-
spedale Pediatrico Bambino Gesu
ed Edison Pharmaceutical, societa
farmaceutica americana che si oc-
cupa dello sviluppo di terapie per
bambini con malattie mitocondriali
orfane.

Il Difetto di Cobalamina C & una ma-
lattia genetica “recessiva” dovuta a
mutazioni di un gene localizzato sul
cromosoma 1, che alterano il meta-
bolismo cellulare della vitamina B12
causando l'accumulo tossico di aci-
do metilmalonico e di omocisteina.
Linsorgenza dei sintomi si verifica in
genere entro il primo anno di vita e
puo comprende convulsioni, ipoto-
nia, idrocefalo, ritardo di sviluppo e
di crescita, sintomatologia a carico
dell'apparato cardiovascolare e re-
nale e deficit visivo. Lo studio — della
durata di 12 mesi - verra condotto
su due gruppi di pazienti: uno sot-
toposto a farmaco (EPI 743) e uno a
placebo e sara preceduto da un pe-
riodo di sei mesi di stretto monito-
raggio clinico e biochimico. La speri-
mentazione si pone come obiettivo
primario la verifica dell'efficacia te-
rapeutica dell’EPI 743 sulla funzione
visiva dei piccoli pazienti. Gli obiet-
tivi secondari della sperimentazione
sono rappresentati dagli effetti del
trattamento sullo stato neurologico
e comportamentale, sui marcatori
metabolici dello stress ossidativo,
nonché sulla qualita della vita per-
cepita dai pazienti e dalle famiglie.
“Siamo ansiosi di scoprire se la tera-
pia con EPI 743, un farmaco che agi-
sce direttamente sul metabolismo

del glutatione, possa essere efficace
in questa malattia, soprattutto nel
prevenire o nel rallentare i danni
a carico della vista - spiega Carlo
Dionisi Vici, responsabile dell'Unita
Operativa di Patologia Metabolica
dell’Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu di Roma - Oltre alla collabora-
zione fra I'Ospedale Bambino Gesu
e la Edison Pharmaceutical, il pro-
getto é stato approvato e finanziato
dalla Fondazione “Pierfranco e Luisa
Mariani’, dedicata allo sviluppo di
ricerche nel campo della neurologia
infantile e si svolgera in collabora-
zione con l'Istituto di Neuropsichia-
tria infantile dell’'Universita Cattolica
di Roma”".

“Il caso del farmaco EPI-743 illustra
in modo esemplare quale dovrebbe
essereil ruolo diun grande ospedale
pediatrico nell'arena dello sviluppo
di terapie innovative - racconta Pa-
olo Rossi, direttore del Dipartimento
Pediatrico Universitario Ospedaliero
- Infatti, il Centro Trials dell'Ospedale
Bambino Gesu, di concerto con la
OPBG Clinical & Research Services e
i suoi ricercatori clinici (dottor Dioni-
si-Vici e dottor Bertini) ha costruito e
realizzato un percorso virtuoso che
ha permesso alla molecola di esse-
re dapprima riconosciuta come far-
maco orfano e successivamente di
intraprendere il percorso sperimen-
tale approvato dal Comitato pedia-
trico dell’Agenzia Europea dei far-
maci (PDCO) che consentira la sua
immissione in commercio come far-
maco ad indicazione pediatrica. Da
quel momento, I'EPI-743 non sara
piu quindi una terapia a disposizio-
ne di pochi volontari o eletti, ma un
Farmaco per tutti i malati che per le
caratteristiche della loro condizione
possono giovarsi delle sue proprieta
terapeutiche”.

gioni. Ma anche l'inclusione del test
nei LEA, linserimento nei panels di
malattie screenabili di tutte le pa-
tologie, comprese quelle benigne
e ad esordio tardivo e soprattutto,
sollecita I'attivazione di un percorso
completo oltre allo screening, con il

follow-up, la presa in carico, il tratta-
mento e la rivalutazione.

Molto lavoro é stato fatto, ma moltis-
simo é ancora il lavoro da fare. Quello
che possiamo dire & che noi ci.siamo
e che per i nostri e i vostri bambini ci
saremo sempre.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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La risposta del Ministero all'interrogazione presentata da Paola Binetti

Finanziato il Progetto di screening esteso
per superare le differenze regionali

Un'interrogazione presentata da Paola
Binetti (SCpl) Sugli screening neona-
tali obbligatori ha dato l'occasione di
conoscere la posizione del Governo
sullargomento e di scoprire un finan-
ziamento ad hoc per il Progetto “Scre-
ening neonatale esteso: proposta di
un modello operativo nazionale per
ridurre le disuguaglianze di accesso ai
servizi sanitari nelle diverse regioni”. Nel
rispondere all'interrogazione il Sottose-
gretario Paolo Fadda ha affermato che
il test di screening deve rispondere a
criteri utili ed universalmente accettati

e deve consistere in una prova sicura,
valida e poco costosa, con un alto livel-
lo di sensibilita e specificita, e richiedere
un‘attenta analisi del rapporto costo/
beneficio. Ha anche ricordato che e ne-
cessario il pieno consenso informato da
parte dei genitori cosi come la costitu-
zione comitati tecnici di studio per ef-
fettuare valutazioni dell'efficacia teori-
ca e pratica dello screening. Infine, cosa
pill importante, ha comunicato che il
Ministero della salute ha finanziato il
Progetto “Screening neonatale esteso:
proposta di un modello operativo na-

Screening neonatale allargato
Si muove anche il Movimento 5 Stelle

Ccon una mozione e un convegno

Una mozione che impegna il Governo
ad adottare tutti i provvedimenti ne-
cessari affinché lo screening neonatale
allargato per le patologie metaboliche
ereditarie, per la cui terapia esistano
evidenze scientifiche, sia effettuato su
tutti i nuovi nati sul territorio nazionale
€ stata presentata il 27 giugno scorso
dalla senatrice Paola Taverna del Mo-
vimento 5 Stelle. La mozione sotto-
linea che in Italia a differenza di altri
Paesi europei, manca una normativa
nazionale sullo screening neonatale
allargato, il che determina una forte
frammentarieta ed eterogeneita del-
la disciplina dello stesso tra regione e
regione, impedendo ai neonati italiani
di usufruire di pari opportunita rispetto

alla prevenzione degli effetti di queste
malattie, creando una forte disomoge-
neita sul territorio nazionale. Ricorda
ancora che una raccomandazione del
Consiglio d’Europa (2009/C 151/02)
prevede che entro il 2013 tutti gli Stati
membri dell'Unione debbano allinear-
si e implementare i piani sulle malattie
rare, al fine di migliorare la qualita di
vita dei pazienti e delle loro famiglie.

Per approfondire il tema M5S ha orga-
nizzato il 20 novembre a Roma l'incon-
tro“Screening neonatale per la preven-
zione delle malattie rare: una proposta
contro le dicriminazioni dei sistemi sa-
nitari regionali’, organizzato dalla stes-
sa Senatrice Taverna, con l'adesione
della Sen. Laura Bianconi (Pdl) e della

Presentato un altro Disegno di Legge

Presentato a giugno un nuovo Dise-
gno di Legge alla Camera ed al Senato
dal senatore D'Ambrosio Lettieri. “Il
DDL - ha spiegato Claudio Giustozzi,
Segretario Nazionale dellAssociazione
G. Dossetti, nel corso di un convegno
organizzato dall'associazione, che si
é svolto alla Camera il 25 settembre
scorso - intende colmare le lacune legi-
slative che gravano da anni sulle spalle
di milioni di pazienti, attraverso la ‘pre-
sa in carico’ del malato a livello sociale,
I'assistenza domiciliare, una maggiore
velocita nella diagnosi, la garanzia di
esenzione dalle spese sanitarie e farma-
cologiche per ogni tipologia di malattia

rara ad oggi riconosciuta, 'accesso alle
cure in centri specializzati dislocati in di-
verse zone della regione di appartenen-
za, 'ampliamento della Rete delle Ma-
lattie Rare per il supporto ‘a distanza’ e
lo scambio di pareri tra i medici specia-
listi di tutta Italia” La proposta di Legge
valuta anche I'aggiornamento annuale
anziché triennale dell'elenco delle ma-
lattie rare allegato al D.M. n. 279/2001,
aggiornamento che comunque in 12
anni non & mai stato fatto, e introduce
misure innovative a sostegno della dia-
gnosi, della cura e dell'assistenza al ma-
lato, salvaguardando il suo diritto alla
salute, tutelato dalla Costituzione.

zionale per ridurre le disuguaglianze di
accesso ai servizi sanitari nelle diverse
regioni” nell'ambito del quale e attivo
un Tavolo tecnico con i rappresentanti
dello stesso Ministero, del Tavolo in-
terregionale delle malattie rare, dell’A-
GENAS, dei responsabili regionali dei
programmi di screening e di importanti
societa scientifiche.

Non solo, ha comunicato che &, inoltre,
in fase conclusiva un ulteriore Progetto
recante “Costruzione di percorsi diagno-
stico-assistenziali per le malattie ogget-
to di screening neonatale allargato”.

presidente della 12° Commissione per-
manente (Igiene e Sanita) Emilia Grazia
De Biasi (Pd). Levento era trasmesso in
diretta streaming su www.parlamenta-
ri5stelle.it

Alla conferenza, moderata da llaria
Ciancaleoni Bartoli, Direttore Osserva-
torio Malattie Rare, hanno partecipato
Manuela Pedron, Vicepresidente di
AISMME Onlus; Giancarlo La Marca,
Direttore del Laboratorio di Screening
Neonatale della Clinica di Neurologia
Pediatrica del Meyer (Fl); Bruno Dalla-
piccola, Direttore Scientifico Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu - Coordi-
natore Orphanet [talia e Francesco
Macchia, Partner NOMOS Laboratorio
Politiche Sanitarie.

Il Sottosegretario ha poi sottolineato
che la tematica degli screening viene
ribadita anche nella “Raccomandazione
per la prevenzione della morte o disabi-
lita permanente in neonati sani di peso
inferiore a 2.500 grammi non correlata a
malattia congenita” attualmente in fase
di condivisione con il gruppo tecnico
sicurezza delle cure delle Regioni e Pro-
vince Autonome. Ha infine confermato
che il Ministero ritiene necessario po-
tenziare le azioni finalizzate a superare
la disomogeneita delle diverse Regioni,
migliorando la rete e promuovendo,
con le cautele necessarie, la introduzio-
ne di test allargati.

MALATTIE RARE
Avviato ad agosto
fesame dei DDL

E'cominciato il primo agosto in com-
missione Sanita del Senato l'esame
dei disegni di legge sulle malattie
rare presentati dai senatori Bianconi
(AS 163), Barani (AS 296) e Scilipoti
(AS 258). Il relatore Piero Aiello (PDL)
ha sottolineato le difficolta che que-
sti DDL potrebbero avere nel loro
iter: punti critici il coinvolgimento di
troppi organismi, l'istituzione di un
comitato nazionale per le malattie
rare (ddl n. 258) e gli aspetti pro-
priamente legati alla metodologia
terapeutica. In una seconda seduta
a fine settembre la Commissione ha
deciso di completare lillustrazione
dei testi presentati in materia com-
prendendo anche quello del sena-
tore D'Ambrosio Lettieri, e quindi di
dare incarico ai relatori di predispor-
re un testo unificato sul quale prose-
guire il confronto.

2 milioni di Euro
per i farmaci orfani

Inserito nel Decreto del Fare un ordine
del giorno, di cui prima firmataria € la
senatrice Laura Bianconi, che prevede
di inserire nell’articolo 15 della Spen-
ding review anche i farmaci cosiddetti
“orfani’, quei medicinali usati prevalen-
temente nel trattamento di malattie
rare. Un importante sostegno ai pazien-
ti e alle industrie farmaceutiche che si
impegnano nell'individuazione dei far-
maci pit idonei per questo tipo di pato-
logie, nell’auspicio di una legge quadro
che regolamenti una volta per sempreiil

trattamento delle malattie rare.
L‘articolo 15 della Spending review
“prevede che l'eventuale sforamento
del budget per i farmaci innovativi non
sia a carico del Sistema sanitario nazio-
nale, ma ripartito tra le tutte le aziende
titolari di Aic (Autorizzazione all'immis-
sione in commercio) in proporzione ai
rispettivi fatturati relativi ai medicinali
non innovativi coperti da brevetto"
Lordine del giorno approvato prevede
che questa procedura venga ampliata
anche ai farmaci orfani.

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 ===

» VENETO

Lo screening al via
il 1 gennaio 2014

Secondo le previsioni della Giunta re-
gionale, che nel luglio scorso ha dato
il via libera ad un progetto congiunto
che coinvolge le Aziende Ospedaliere
di Padova e Verona per l'esecuzione
dello screening neonatale allargato
per le malattie metaboliche ereditarie,
lo screening dovrebbe essere attivato
nel veneto nel gennaio del 2014.

Il progetto prevede che a Padova ven-
ga realizzato lo screening sui nati nelle
province di Padova, Venezia, Treviso e
Belluno (circa 26.000 natil'anno); a Ve-
rona quello sui nati nelle province di
Verona, Vicenza e Rovigo (circa 19.000
I'anno). Inoltre il Veneto sara anche in
grado di offrire il servizio alle Regioni
limitrofe, cosicché i numeri di soggetti
da sottoporre allo screening raggiun-
geranno entita tali da sostenere ulte-
riormente lo sviluppo dei due centri
operativi.

Loperativita prevede due fasi: una pri-
ma che prendera avvio il primo gen-
naio 2014; una seconda che si attivera
a seguito di verifica degli esiti della
prima. La Giunta regionale ha anche
autorizzato I'assunzione del persona-
le necessario: tre collaboratori tecnico
professionali laureati, un dirigente

biologo e due medici a Verona; un
biologo specializzato in medicina di
laboratorio, due tecnici di laboratorio,
una persona di segreteria, un medico
per lo screening e uno per la presa in
carico assistenziale dei nuovi casi indi-
viduati a Padova.

P UMBRIA

Lo screening
per le lisosomiali

Grazie a un progetto pilota, 'Umbria &
l'unica regione in tutta Italia che puo
vantare un progetto gia attivo di scre-
ening neonatale per quattro malattie
lisosomiali: malattia di Pompe, malattia
di Gaucher, e mucopolisaccaridosi di
tipo 1 (MPS1). Il progetto pilota attual-
mente viene svolto solo per i bambini
della ASL 1, che copre la zona di Citta di
Castello e Gubbio. Le quattro malattie
lisosomiali per le quali sifa il testin Um-
bria non scelte a caso: tutte hanno una
terapia, che e tanto piu efficace quanto
prima viene cominciata. Il programma
ha gia creato un vortice di positivita. |
medici dell’Asl 1, soprattutto i pediatri,
sono molto pit informati su queste
malattie. Il progetto, che durera un
anno, é stato sostenuto dalla Regione
Umbria e dalla Fondazione Cassa di Ri-
sparmio di Citta di Castello.

> MARCHE

Entroil 2014

al via lo screening

Entro la fine del 2014 a tutti i 14 mila
neonati della regione verra effettua-
ta l'indagine per individuare circa 50
malattie rare metaboliche. Centro di
riferimento la Neuropsichiatria Infan-
tile dell'azienda Marche Nord. Attual-
mente nelle Marche vengono seguiti
7mila pazienti con malattia rara.

| prossimi mesi saranno dedicati a
mettere in rete tutti i punti nascita
della Regione, a consolidare le mo-
dalita di raccolta e invio dei campioni
da tutti gli ospedali e a creare una
rete che dalla diagnosi porti all'indi-
viduazione dei centri di riferimento
per la cura.

La tecnologia, del costo di 250mila
euro, € stata acquisita grazie ai finan-
ziamenti che il Direttore della Clinica
Pediatrica di Ancona, Orazio Gabriel-
li, ha destinato al Santa Croce; finan-
ziamenti che facevano parte delle ri-
sorse ministeriali per le malattie rare.
Seguono un primo intervento econo-
mico della Regione per gli esami ed
un supporto della Fondazione Cari-
fano per I'attivazione di una borsa di
studio e l'acquisto del software che
consentira la messa in rete di tutti i
punti nascita delle Marche.

PROTEGGILO

IL SUO FUTURO INIZIA
CON LA PREVENZIONE

’ SICILIA

Registro malattie rare:
Siciliainritardo

di dieci anni

Con dieci anni di ritardo, nel 2011
la Sicilia ha finalmente approntato
il Registro regionale delle malattie
rare. Un’attesa difficilmente accet-
tabile se pensiamo che il 75 per
cento dei malati sono bambini.

In Sicilia il modello organizzativo
si basa sul sistema hub e spoke:
I'assistenza alle patologie di ele-
vata complessita sono convogliati
in centri di eccellenza (hub) sup-
portati da una serie di servizi de-
centrati (centri spoke di primo e
secondo livello, tra cui medici di
medicina generale e pediatri di li-
bera scelta) cui compete la selezio-
ne dei pazienti.

Per quanto riguarda i dati, a di-
cembre 2012 l'ospedale Garibaldi
e il Vittorio Emanuele di Catania
hanno rilevato quasi mille casi, il
Policlinico di Messina 880, |'asso-
ciazione Oasi Maria Santissima di
Troina 565 casi e, a Palermo, 247
per l'ospedale Giaccone, 210 all’Ar-
nas civico e 558 registrazioni per il
Cervello, per un totale di quasi 6
mila casi.

Associazione ltaliana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie
Onlus

ailsmme

DONAILTUO 5 PER MILLE

NUMERO VERDE =

800910 206

ad AISMME ONLUS. Inserisci
il codice fiscale dell’associazione
92181040285 e latuafirmanella
dichiarazione dei redditi (CUD, 730, Unico)

con il patrocinio di

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE
oNLUS

WWW.AISMME.ORG

VERONICA PIVETTI

Un bambino su 500 nasce affetto da una malattia metabolica ereditaria: solo 1 volta su 4 viene rico- Testimonial della nostra campagna di sensibilizzazione

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

AISMME - Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie Onlus

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

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




Malattie Rare

Registri regionali delle Malattie Rare
La situazione al 2011

Un Registro malattie Rare per ogni
Regione, gestito in modo omogeneo
e i cui dati afferiscano poi al Registro
nazionale: lo prevedeva il Decreto
Ministeriale 279 del 2001. Eppure, a
dieci anni di distanza, le Regioni con-
tinuano a correre a velocita diversa.

Certo, quasi tutte le Regioni si sono
adeguate, ma non c'¢ ancora una suf-
ficiente omogeneita nell'inserimento
dei dati, né a livello di metodo né di
contenuti. Lo silegge nel rapporto sul-
lo stato dell'arte dei Registri regionali
al 2011, da dove si desumono diffe-
renze importanti. Alcuni Registri sono
cartacei, altri sono elettronici, alcuni
contengono solo i pazienti delle pa-
tologie riconosciute dal DM 279/2001,
in altri casi si raccolgono fino a 2.000
malattie rare; alcuni vengono aggior-
nati in tempo reale da tutti i sogget-
ti che hanno in carico il paziente, e
contengono la storia clinica, il follow
up con la terapia e quanto necessario
per fornire supporto ai medici che si
trovino ad affrontare altri casi simili, in
altri vi sono solo i dati anagrafici e la
malattia e non esiste aggiornamento.
Una miscellanea di dati non confron-
tabili che risultano spesso inutili per
un approccio coerente e condiviso a
malattie cosi complesse da trattare, e

cherispecchiano la situazione italiana,
dove chi si occupa di malati rari lo fa
troppo spesso navigando a vista, in
solitudine.

Ovviare a queste difformita era il
compito de Gruppo Tecnico Interre-
gionale Permanente per il Coordina-
mento e Monitoraggio delle Attivita
Assistenziali per le Malattie Rare
nell’ambito della Conferenza Perma-
nente per i rapporti tra lo Stato, le
Regioni e le Province Autonome, che
aveva tra i suoi scopi proprio quello
di armonizzare le scelte attuate in
ciascuna area del Paese e rendere
progressivamente pil omogenea
l'offerta assistenziale erogata dalle di-
verse Regioni. Un lavoro, ovviamen-
te, ancora in corso. Ma, tra i risultati

ottenuti dal Gruppo le rivalutazioni,
aggiornamenti e profonde manuten-
zioni delle reti regionali di Presidi ac-
creditati che stanno assumendo via
via identita e modalita di individua-
zione progressivamente piu coerenti
e standardizzate; la nascita di nuovi
registri e monitoraggi regionali; I'i-
dentificazione di protocolli e percorsi
diagnostico-terapeutici. Un esempio
di queste buone pratiche viene da al-
cune Regioni che lavorano in rete per
quanto riguarda i registri: i Centri di
riferimento del Veneto, interregionali
di Area Vasta (PA Trento, PA Bolzano
e Friuli Venezia-Giulia) e delle Regioni
Emilia-Romagna, Liguria, e dal 2011
di Puglia e Campania. Ma resta anco-
ra molta la strada da fare.

Screening in Italia su 50 mila neonati
per le lisosomiali

Un progetto pilota finanaziato dall’'UE

Un progetto-pilota di screening sul-
le malattie lisosomiali che potrebbe
coinvolgere 50 mila nuovi nati in Ita-
lia. E liniziativa annunciata a Bruxelles,
in occasione di un simposio europeo
sulle malattie rare lisosomiali, da Mau-
rizio Scarpa, del Dipartimento di Pe-
diatria dell'Universita di Padova.

“Siamo il primo gruppo in lItalia che
si sia impegnato a rendere possibile
il test di screening neonatale per sei
malattie genetiche da accumulo liso-
somiale (malattia di Gaucher, malattia
di Fabry, Mucopolisaccaridosi tipo |,
Malattia di Gaucher, Pompe, Krabbe
e Niemann Pick AB) — ha commentato
Scarpa - utilizzando la metodica della

spettrometria”.

Ma nuovi fronti, € stato sottolineato
in occasione del Simposio europeo, si
aprono anche sul fronte della ricerca.
Maurizio Scarpa é infatti impegnato
nella ricerca di nuove terapie per le
malattie genetiche rare, grazie al suo
lavoro con la Fondazione Brains for
Brain (B4b), vera e propria Task Force
Internazionale formata da ricercatori,
clinici di eccellenza e opinion leader
nel settore neurologico, che conta
oggi il coinvolgimento di oltre 60 Uni-
versita, distribuite in 12 Paesi Europei
oltre ad America, Australia e Brasile.
“Dal punto di vista della ricerca - spie-
ga Scarpa - ora siamo concentrati sulle

nanotecnologie e tutte quelle meto-
dologie che possano permettere che
la terapia di sostituzioni enzimatica
arrivi al cervello, prevenendo o ridu-
cendo i danni causati dal deficit enzi-
matico dovuto alle patologie geneti-
ca. Siamo pero fortemente impegnati
anche sul fronte della comunicazione
al paziente. Per questo, grazie al finan-
Ziamento ottenuto con un progetto
del DG SANCO (Directorate General
for Health & Consumers dell'Unione
Europea), abbiamo avviato la realizza-
zione di una piattaforma informatica
dedicata alle malattie neurologiche
pediatriche ereditarie: NeuRoMetabo-
lic Diseases Information Network"

MALATTIE RARE

La Cina muove
i primi passi

primi p
Istituito il Consorzio Cinese della
Ricerca sulle Malattie Rare (CR-
DRC), coordinato dalla HUST e
dall’'Universita di Hong Kong e
inserito nel consorzio IRDIRC il 5
agosto scorso.
Il nuovo organismo raccoglie oltre
20 universita, college e istituti e 50
specialisti, e si propone di colla-
borare con molti altri ricercatori e
organizzazioni che investono nella
ricerca sulle malattie rare in Cina.
Tra gli obiettivi la definizione di un
registro nazionale per le malattie
rare, la creazione e l'accesso a dati
e campioni armonizzati, ma anche
identificare ogni anno un numero
di geni malattia compreso tra 5 e
30, rendere disponibili ai pazienti
i test genetici sulla base di questi
risultati e effettuare la ricerca tra-
slazionale con i nuovi geni iden-
tificati, facilitando lo sviluppo di
strategie terapeutiche. Sosterra la
ricerca sulle malattie rare in Cina
dal punto di vista economico, an-
che attraverso un‘alleanza con la
China Natural Science Founda-
tion, il Ministero della Scienza e
della Tecnologia e il Ministero del-
la Salute. Sara dunque possibile
partecipare a bandi congiunti o
accedere ai finanziamenti di col-
laborazione internazionale per la
ricerca sulle malattie rare con I'U-
nione Europea, I'Australia e altri
Paesi.
Infine, cerchera di creare un Istitu-
to per la ricerca sulle malattie rare
in Cina dove saranno centralizzate
tutte le attivita che ruotano intor-
no alla ricerca sulle malattie rare.

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

AZIENDE OSPEDALIERE E MALATTIE RARE
Un quadro desolante dal Primo rapporto
sulle reti di assistenza

Solo la meta delle aziende sanitarie
italiane ha un sistema di rilevazione
del numero di pazienti con malattie
rare. Meno della meta ha specifici
percorsi diagnostico-terapeutici.
Poco sanno di come si muovono i pa-
zienti allaricerca di diagnosi e cure da
un centro di riferimento all'altro, fuori
Regione o anche all'estero. Meno di
un‘azienda su quattro € in grado di
stimare l'incidenza dei pazienti con
malattia rara sul budget annuale.
Una drammatica fotografia quella
che viene dal primo rapporto sul-
le “Reti di assistenza ai malati rari’,
presentato al ministero della Salute
e curato dall'Osservatorio delle reti
di assistenza ai malati rari, da Feder-
sanita-ANCI, CEIS Sanita e Recordati.
Fonti le stesse Aziende ospedaliere.
“l'anello debole del sistema & la
mancanza di un adeguato impianto
organizzativo sul territorio - si legge
nel documento - causa la carenza di
sistemi informativi e di finanziamenti
ad hoc dei percorsi diagnostico-tera-
peutico”.

Alcuni dati

ees |In pit della meta dei Centri
(58,3%) vengono eseguite procedu-
re di screening neonatale per ma-
lattie rare. Nel 54,2% delle Aziende,
in caso di positivita dello screening,
& definito un percorso diagnostico
terapeutico per il paziente, che nel
61,5% delle Aziende & gestito pre-
valentemente dal neonatologo, nel
38,5% dallo specialista ospedaliero,
nel 7,7% dal Medico di Medicina Ge-
nerale (MMG) o dal Pediatra di Libera
Scelta (PLS), e nel 7,7% da altre figure
professionali. Nelle restanti Aziende
il percorso viene gestito contempo-
raneamente da piu figure.

oo || 77,8 per cento degli intervistati
dichiara che ci sono a livello regio-
nale percorsi clinico assistenziali: nei
due terzi dei casi si tratta di percorsi
specifici per patologia, nel 14,3% di
percorsi generici (per tutte le ma-
lattie rare) e solo il 7% dei direttori
generali afferma che esistono per-
corsi formalizzati a livello di singolo
paziente. Tutte le Aziende hanno

specificato che i percorsi definiti a
livello regionale comprendono dli
aspetti diagnostici; il 78,6% che a
questi aspetti si affiancano anche in-
dicazioni terapeutiche; una meta di-
chiara che i percorsi includono anche
aspetti di osservazione post terapia;
il 28,6% cura aspetti legati alla pre-
venzione e il 21,4% quelli relativi alla
gestione dell'emergenza urgenza del
paziente con malattia rara.

+o¢ A livello aziendale, invece, in un’A-
zienda su due non sono stati definiti
percorsi clinico assistenziali. Laddo-
ve sono stati elaborati contengono
soprattutto indicazioni terapeutiche
(nel 47,4% dei casi) e diagnostiche
(42,1%). Inoltre, la maggior parte del-
le Aziende non adotta percorsi pre-
ferenziali neppure per l'esenzione:
esistono, infatti, solo in una su tre e
dove esistono sono gestiti in modo
difforme.

ees Sul tema della mobilita dei pa-
zienti dalla survey & emerso un qua-
dro di scarso controllo/monitorag-
gio, attribuito all'indisponibilita dei

SCREENING NEONATALE PER LE EMOGLOBINOPATIE
Pordenone capofila del progetto

“Le persone con origini extraeuro-
pee ricoverate d’'urgenza per pro-
blematiche legate alle emoglobi-
nopatie sono moltissime e troppo
spesso ci troviamo ad affrontare
emergenze legate a queste patolo-
gie, all'anemia falciforme in parti-
colare, senza sapere che il paziente
che stiamo curando ne é affetto. Per
questo una diagnosi precoce é fon-
damentale”. A dirlo & il Dott. France-
sco Zanolli, dirigente del Servizio di
Immunoematologia e Medicina Tra-
sfusionale dell’Azienda Ospedaliera
Santa Maria degli Angeli di Porde-
none, responsabile del progetto di
screening neonatale per le emoglo-
binopatie in Friuli Venezia Giulia.

Nella prima fase di questo progetto,
conclusasi nel giugno 2012, é stato
offerto il test di screening a tutti
i nuovi nati considerati “a rischio’,

cioe figli di almeno un genitore pro-
veniente da Paesi ad elevata preva-
lenza di emoglobinopatie. Sono stati
coinvolti pit di 2.500 neonati, per un
totale di 8 punti nascita della regione
su 11 e identificati 67 neonati positivi
per emoglobinopatie. Quasi tutte le
famiglie hanno accettato di sottopor-
re i bambini agli esami di conferma e
molti di loro hanno poi iniziato un
percorso assistenziale volto a preve-
nire le complicanze e imparare a ge-
stire la patologia.

“L'esame costa solo 8 euro — prose-
gue Zanolli - e consente un ragguar-
devole vantaggio economico, basti
considerare che la cura di un bambi-
no fino a 9 anni di vita, in presenza di
una diagnosi precoce che consenta
di avviare la cosiddetta ‘comprehen-
sive care’ costa al SSN circa 8.000
euro/anno. La gestione di un pazien-

te non diagnosticato precocemente
(ospedalizzazione, gestione delle
emergenze etc.) arriva invece a co-
stare oltre 25.000 euro annui”.

In Friuli Venezia Giulia la prevalenza
di anemia falciforme tra i minori stra-
nieri & dello 0,2%, non si tratta quindi
di una malattia rara. “Le linee guida
internazionali OMS pongono l'ane-
mia falciforme come una priorita sa-
nitaria. | nostri dati confermano la ne-
cessita di rendere universale questo
programma di screening - continua
Zanolli - Per questo ci auguriamo che
la Regione possa darci il via libera per
gli ulteriori sviluppi previsti nel Pro-
getto gia da tempo presentato, sem-
pre ricordando che lo screening fine
a se stesso serve a poco: deve essere
accompagnato da un adeguato per-
corso di assistenza e cura”

E nelle altre regioni? Questi test ne-

dati (solo una Azienda, ha dichiarato
di avere contezza dei dati di mobili-
ta).

eee Quanto alla formazione degli
operatori, solo un'Asl su cinque svol-
ge con regolarita corsi di formazione,
anche per linsufficienza di risorse
economiche dedicate.

eee Importante & invece il coinvolgi-
mento delle Associazioni dei pazienti
da parte delle Aziende, che avviene
in circa 1'80% dei casi. Ma solo due Asl
su tre prevedono attivita di supporto
alle famiglie, in particolare il 61,9%
fornisce un supporto psicologico, il
23,8% effettua formazione ai familiari
e il 9,5% alle badanti.

*ee Infine, & palese la difficolta delle
Aziende sanitarie ad avere una visione
complessiva dell'assistenza ai malati
rari sul territorio: solo il 23,5% sono in
grado di stimare il ‘peso’ dei pazienti
con malattia rara sul budget aziendale
e la carenza di informazioni sulla rea-
le incidenza di questi casi e sui costi
sostenuti non permette un'adeguata
pianificazione delle prese in carico.

\
&

onatali sono offerti in maniera
estremamente difforme sul territo-
rio nazionale. In Sicilia, dove l'inci-
denza della talassemia é particolar-
mente alta, vengono condotti dei
programmi di ricerca del portatore
tra le madri, ma a livello nazionale
non esiste un coordinamento. “Per
quanto riguarda le emoglobinopa-
tie ad oggi nessuna regione italiana
offre un programma completo, no-
nostante siano stati condotti diversi
studi pilota. Per questo — conclude
Zanolli - auspicherei la creazione di
un network tra specialisti e pediatri,
perché le esperienze e le compe-
tenze possano essere condivise per
andare insieme verso un program-
ma di screening neonatale per le
emoglobinopatie in tutta Italia”

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




Hanno detto

f%\' aismme 7

Malattie Rare
materia

di studio
all'Universita

La conferenza permanente dei pre-
sidenti dei corsi di laurea in medici-
na e chirurgia coordinati da Andrea
Lenzi, direttore del dipartimento di
medicina sperimentale alla Sapienza
di Roma, riuniti a Roma nel giugno
scorso hanno aperto le porte dell'u-
niversita alle malattie rare. “Bisogna
inserire fin dai primi anni di studio
delle ore di insegnamento dedicate
alle MR che entrino a far parte del ba-
gaglio di conoscenze degli aspiranti
giovani medici — ha spiegato Lenzi
- Un modo per fa entrare nella testa
del futuro medico che esiste una
gamma sterminata di malattie straor-
dinarie. Il laureando deve sapere che
potra avere di fronte pazienti difficili,
complessi, persone non solo da cura-
re ma soprattutto di cui occuparsi in
senso generale mettendo in pratica
tutte le capacita richieste al medico.
Dunque anche umanita e il fatto di
saper lavorare col gruppo, con altri
colleghi”.

Attualmente lo spazio formativo nel-
le facolta & limitato ad esperienze
non uniformi che rientrano nelle co-
siddette “attivita elettive” alle quali lo
studente partecipa spontaneamente
nell'ambito della genetica e della
pediatria. Ecco quindi sottolineata
dai presidenti la necessita di identi-
ficare un percorso omogeneo. Tra le
proposte della Conferenza quella di
prevedere nell'ambito di queste ore
I'incontro con le famiglie se non addi-
rittura di stage presso le associazioni
e i centri di riferimento, in collabora-
zione con le reti regionali.

P~

CITTADINANZATTIVA-TRIBUNALE PER | DIRITTI DEL MALATO
LEA: commissariare le Regioni
che non li garantiscono

“La parola LEA sembra essere inter-
pretata non piu come Livelli Essen-
ziali di Assistenza ma come Livelli
Eventuali di Assistenza, a discapito
dell'equita del SSN." Queste le dichia-
razioni di Tonino Aceti, coordinatore
nazionale del Tribunale per i diritti
del malato di Cittadinanzattiva. “Una
situazione che dal punto di vista dei
cittadini sembra essere persino peg-
giore nel 2012 - ha continuato - come
dimostrano i dati in nostro possesso:
le difficolta di accesso, i costi e le dif-
ferenze regionali per i cittadini sono
decisamente aumentate, conside-
rando soprattutto il pesante definan-
ziamento del FSN, che e stato com-
pensato di fatto da una parte con un
aumento del prelievo dalle tasche
dei cittadini, dall'altra attraverso una

contrazione dell'offerta dei servizi”.

Il recente Rapporto PiT Salute del Tri-
bunale per i diritti del Malato “Meno
sanita per tutti” ha come prima voce
tra le segnalazioni dei cittadini la
difficolta di accesso alle prestazioni
sanitarie (18,4% di 27.491 segnala-
zioni); quindi i costi troppo gravosi,
soprattutto per i malati cronici, che
rappresentano il 12% delle richieste di
intervento.

“Non ci stupisce che le Regioni che
mostrano particolari criticita rispetto
alla garanzia dei LEA siano proprio
quelle con Piano di rientro, perché la
questione delle risorse economiche,
il risanamento dal debito e il pareg-
gio di bilancio sono stati il principale
parametro di valutazione. Un'opera-
zione che ha rappresentato il limite

SOCIETA ITALIANA DI NEONATOLOGIA
Piu test alla nascita

| neonati sani sono molto spesso
trascurati e il giudizio di normalita
espresso alla nascita pud essere in-
gannevole. Ecco perché necessario un
programma di sorveglianza congiun-
to dei medici e della famiglia, attra-
verso una serie di screening. Lo dice la
SIN Societa Italiana di Neonatologia in
occasione del XIX Congresso Naziona-
le che si e svolto lo scorso ottobre.
In Italia nascono oltre 500.000 neonati
all'anno e grazie ai grandi progressi del-
la neonatologia la mortalita neonatale
é a livelli minimi, tra le migliori in Euro-
pa: 2,72 per 1.000 nati (Rapporto Cedap
- Ministero della Salute 2013). Secondo
i Neonatologi italiani, pero, il neonato
corre quattro “pericoli” che la SIN ha
identificato con quattro colori differenti
che saranno sempre piu caratterizzanti
il linguaggio degli screening neonatali:
« il pericolo “bianco” delle encefalo-
patie neonatali e degli errori conge-
niti del metabolismo,
+ quello “blu” delle cardiopatie con-
genite;
« il pericolo“grigio” causato dalle sep-
si neonatali
« quello‘“giallo” dell'ittero che & cono-
sciuto e studiato ma ancora fonte di
rischi.

Eventuali disordini dell’adattamento
hanno differenti periodi di latenza
prima di raggiungere l'espressivita
clinica. Il giudizio clinico di normalita
che e possibile formulare alla nascita
&, pertanto, solo provvisorio e deve
essere confermato da successive os-
servazioni. In altri termini il neonato
“apparentemente” sano alla nasci-
ta presenta, almeno teoricamente,
tutta una serie di rischi potenziali di
turbative del processo di adattamen-
to alla vita extrauterina, che vanno
sistematicamente escluse mediante
una procedura di follow-up clinico
ben definita.

“La sorveglianza dello stato di salute
del nuovo nato va attuata con control-
li ravvicinati per tutto il primo mese di
vita — afferma il Presidente della SIN,
Costantino Romagnoli — un processo
che coinvolge il neonatologo ed il pe-
diatria di famiglia e di cui vanno, attra-
verso idonee raccomandazioni, fissate
le modalita e la tempistica” Solo una
appropriata gestione ospedaliera del
neonato “apparentemente” normale
seguita da una altrettanto appropria-
ta gestione da parte del pediatra di
famiglia potra consentire di definire il
neonato sano.

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

pit grande per la tutela dei diritti dei
cittadini”

La stessa Corte dei Conti nel suo ulti-
mo Rapporto Coordinamento Finanza
Pubblica relativo al 2012 afferma che
comincia a scricchiolare la garanzia di
“adeguati livelli di assistenza”

“E’ necessario che siano esercitati po-
teri sostitutivi del Governo - ha quindi
concluso Aceto - non piu solo nei casi
di incapacita di gestione della spesa
sanitaria ma anche nei confronti di
quelle Regioni che non sappiano ga-
rantire l'effettiva erogazione di tutti
i LEA, nonché prevedere una nuova
governance del SSN, dove ai cittadini,
ai pazienti, e alle Organizzazioni che
li rappresentano sia riconosciuto un
ruolo specifico nella valutazione della
reale erogazione dei LEA".

| test neonatali
raccomandati dal SIN

1. Indice di Apgar: prende in conside-
razione il colorito, lo stato respirato-
rio, il tono muscolare, la reattivita e
I'attivita cardiaca ad 1 e 5 minuti ed
assegna un punteggio da 0 a 2 ad
ognuno dei parametri considerati.
Il valore normale & compreso tra 7
e10.

2. Alimentazione: vanno seguite e valu-
tate le modalita, il grado di tolleranza
e la capacita del neonato di conser-
vare la stabilita comportamentale
e funzionale. Un buon avvio dell’a-
limentazione garantisce al neonato
I'apporto di glucosio utile ad evitare
lipoglicemia neonatale, possibile
causa di poco frequenti ma gravissi-
mi esiti neurologici.

3. Screening neurologico clinico basato
sulla valutazione di una serie di segni
e sintomi clinici, di sicura normalita,
che vanno ricercati in ogni neonato
prima della dimissione dall'ospedale.

4. screening neonatale allargato effet-
tuato con la tandem-mass spettro-
metria: identifica gli errori conge-
niti del metabolismo che derivano
dallimpossibilita per una determina-
ta sostanza di essere metabolizzata
in seguito ad una mutazione geneti-
ca ed al conseguente “difetto di strut-
turazione” di un enzima.
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Le Raccomandazioni di EUCERD
Parola d'ordine, collaborazione e messa in rete
di dati e competenze

Favorire l'interoperabilita e mas-
simizzare I'utilita dei registi e dei
database: & questo l'oggetto delle
Raccomandazioni adottate dal Co-
mitato di Esperti delle Malattie Rare
dell'Unione Europea (EUCERD) in
occasione del suo ottavo incontro
tenutosi nel giugno scorso. Incon-
tro di congedo dei membri dopo
due anni e mezzo di lavoro.

Le Raccomandazioni Fondamentali
sui Registri delle Malattie Rare e la
Raccolta Dati promuovono, infat-
ti, l'operabilita internazionale dei
registri e dei database ai fini della
condivisione di informazioni e co-
noscenze su scala mondiale, con
I'obiettivo di portare ad una diffu-
sione dei dati tale da “raggiungere
volumi statistici sufficienti per la
ricerca clinica e la salute pubblica.
Un obiettivo raggiungibile, si legge
nelle raccomandazioni, solo con il
coinvolgimento di tutte le parti in-
teressate, malati, politici, ricercato-
ri, clinici e industria nella definizio-
ne, la progettazione e la gestione
dei registri. | dati raccolti, poi, de-
vono essere disponibili a beneficio
della salute pubblica e della ricerca
e devono rispondere alle normati-
ve vigenti, inclusa la sorveglianza
successiva all'immissione in com-
mercio dei trattamenti e gli studi
di osservazione. Infine, i registri e i
database devono essere sostenibili

Le principali
Raccomandazioni

« Realizzare la piattaforma Euro-
pea per la registrazione delle
malattie rare;

« istituire un European Research
infrastructure Consortium che
si occupi di informazione e ri-
cerca nell'ambito delle patolo-
gierare;

« realizzare registri dei pazienti
e raccolta dati, approntando
sistemi di codifica omogenei
per permettere la condivisione
ai fini della ricerca.

economicamente.

Nel corso della riunione di EUCERD,
inoltre, sono stati presentati e di-
scussi una serie di temi, tra cui i
progressi verso la creazione di una
piattaforma europea per i registri
delle malattie rare, il ruolo e i con-
tenuti di un possibile consorzio eu-
ropeo di infrastrutture per la ricerca
sulle malattie rare, & stato dato il
parere di EUCERD sullo screening
neonatale e definiti prossimi passi
verso lo sviluppo di una raccoman-
dazione EUCERD sui test genetici
per le malattie rare. | componenti
del comitato sono stati informati
dei risultati del gruppo di lavoro
sui meccanismi di accesso coordi-
nato ai medicinali orfani, sullo stato
di avanzamento dell’elaborazione
e attuazione dei piani/strategie
nazionali per le malattie rare da
adottare entro la fine dell’anno, sul
lavoro della Joint Action EUCERD
nel 2013, cosi come sul programma
della Conferenza Europea sulle Ma-
lattie Rare e i Prodotti Orfani che si
terra nei giorni 8-10 maggio 2014 a
Berlino.

Infine, EUCERD ha adottato una
Raccomandazione relativa agli In-
dicatori per i Piani/Strategie per le
malattie rare, 21 in totale, che ser-
vono ad acquisire dati e informazio-
ni rilevanti sul processo di progetta-
zione e realizzazione dei vari piani
e strategie nazionali per le malattie
rare. Tali indicatori dovrebbero for-
nire informazioni, in particolare alla
Commissione Europea, sulla messa
in pratica della Raccomandazione
del Consiglio su un’azione nel set-
tore delle malattie rare del giugno
2009 che incoraggia gli Stati Mem-
bri a stabilire la propria strategia
0 piano nazionale entro la fine del
2013. Essi potranno anche servire
come base per l'elaborazione di
indicatori a livello nazionale adat-
tati alle specifiche azioni previste in
ciascun piano/strategia nazionale.
Queste raccomandazioni saranno
oggetto di una revisione futura al
fine di tenere conto delle esperien-
ze degli Stati membri.

Cos'e EUCERD

EUCERD

European Union Committee
of Experts on Rare Diseases

Istituito nel 2009, EUCERD si e riunito per la prima volta a dicembre 2010
con la missione di assistere la Commissione Europea nel settore delle ma-
lattie rare. Ha elaborato e adottato cinque serie di raccomandazioni su una
varieta di argomenti, tra cui i criteri di qualita per i centri di expertise per le
malattie rare negli Stati membiri, le decisioni informate sulla base del Flus-
so di informazioni sul Valore Clinico Aggiunto dei Farmaci Orfani e sulle
Reti Europee di Riferimento per le Malattie Rare. Inoltre ha contribuito ad
elaborare la Relazione Annuale sullo stato dell’arte delle attivita a favore

delle malattie rare in Europa.

Tutte le relazioni e raccomandazioni elaborate da EUCERD durante questo
triennio sono disponibili sul sito www.eucerd.eu.

Il futuro

La Commissione Europea ha deci-
so di istituire un “Gruppo di esper-
ti della Commissione sulle malat-
tie rare” per continuare il prezioso
lavoro svolto da Eucerd in questi
anni. Questo nuovo comitato sara
presieduto non piu da un esperto,
ma da un rappresentante della
Commissione europea e avra le
stesse mansioni e modalita di fun-
zionamento dell’EUCERD. Fornira
alla Commissione “consulenza e
competenza nella formulazione
e nell'attuazione delle attivita
dell’'Unione nell'ambito delle ma-

lattie rare e promuovera gli scam-
bi di esperienze, politiche e me-
todi tra gli Stati membiri e le varie
parti coinvolte”.

Come e avvenuto gia in preceden-
za per 'EUCERD, questo gruppo
di esperti sara composto da rap-
presentanti appartenenti a diversi
gruppi di spicco nell'ambito delle
malattie rare, nonché rappresen-
tanti degli Stati membri. La Com-
missione emettera un bando per
raccogliere le candidature e nomi-
nare i membri del nuovo gruppo
di esperti.

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




Pubblicato il Rapporto annuale EUCERD
sullo stato dell’arte delle attivita a favore delle malattie rare

Pubblicato e reperibile on line
(www.eurocerd.eu) il rapporto an-
nuale per il 2012 che fornisce una
panoramica completa sulle attivita
nel settore delle malattie rare e dei
farmaci orfani nell’'Unione Europea
(UE) e a livello degli Stati membri
(SM), nel corso di tutto il 2012.

Il Rapporto si compone di cinque
volumi:

- Attivita a favore delle malattie
rare in Europa;

« Principali sviluppi nel settore delle
malattie rare in Europa nel 2012;

. Attivita della Commissione Euro-
pea nel settore delle malattie rare;

« Attivita dell’Agenzia Europea dei
Medicinali e altre attivita nel set-
tore delle malattie rare;

- Attivita degli Stati membri dell’'UE

e di altri Paesi europei nel settore
delle malattie rare.

Inoltre, la sezione Fonti Nazionali
del sito di EUCERD contiene singoli
rapporti per Paese che descrivono le
attivita a favore delle malattie rare e
dei farmaci orfani per ciascun Paese,
con un‘indicazione dei siti web, do-
cumenti e testi piu rilevanti.

Il Rapporto comprende anche una
sezione dedicata alle associazioni
dei pazienti che svolgono un ruo-
lo attivo nelle iniziative politiche
a favore delle malattie rare e nelle
attivita di ricerca, nonché nella sen-
sibilizzazione dell'opinione pubblica
attraverso la Giornata Mondiale del-
le Malattie Rare.

Il Rapporto offre una relazione sul-
lo stato di avanzamento dei pia-
ni nazionali per le malattie rare,
nell’ambito della Raccomandazione
del Consiglio del 2009 che esorta
ciascuno Stato membro dell’'UE a
sviluppare un piano/strategia nazio-

nale entro la fine del 2013.

Altri temi trattati nel Rapporto ri-
guardano lo sviluppo di risorse fon-
damentali per le malattie rare, come
i centri di expertise, i network euro-
pei di riferimento, i registri, i test ge-
netici, i servizi sociali specialistici, le
fonti di informazione, le linee guida
e le raccomandazioni, le questioni
che riguardano i prodotti medici-
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nali orfani (tra cui la disponibilita
dei farmaci, i prezzi, il rimborso e gli
incentivi), la formazione, la ricerca e
le attivita di finanziamento a livello
nazionale e comunitario e, infine, le
conferenze e gli eventi.

Una bibliografia selezionata elenca
i testi piu importanti, i documenti,
i siti web e le fonti nazionali ed eu-
ropee.

Pubblicati e disponibili in rete al link http://www.eucerd.eu/?post_
type=document&p=2207 anche i risultati della consultazione pubblica av-
viata nel gennaio 2013 sullo sviluppo delle reti di riferimento europeo e dei
Centri di Eccellenza per le malattie rare richiesto dalla Direttiva UE 2011/24/
EU. Il rapporto riassume i contributi delle parti interessate sugli elementi
da affrontare in attuazione della direttiva sulle reti europee di riferimento
e, in particolare, sui criteri da prendere in considerazione nel processo di
identificazione e la designazione dei fornitori di assistenza sanitaria, come
centri di eccellenza. Gli intervistati, 138 provenienti da tutta Europa, si sono
dichiarati per lo piu d'accordo sui criteri proposti dalla Commissione.

IL PARERE D170 ESPERTI, IN ATTESA DEL PRONUNCIAMENTO DI EUCERD

SCREENING NEONATALE Necessaria
la collaborazione e politiche piu uniformi

Il Consiglio dell'lUnione Europea
ha recentemente esortato gli Stati
membri ad attuare azioni di collabo-
razione internazionale per migliora-
re l'assistenza sanitaria dei pazienti
affetti da malattie rare. A seguito di
tale raccomandazione la Commis-
sione europea ha lanciato un bando
per formare una rete di esperti in
grado di chiarire il quadro generale
delle attuali pratiche e fornire rac-
comandazioni internazionali sulla
miglior modalita per implementare
i test di screening.

Sono stati raccolti i pareri di 70
esperti, tra cui la Dottoressa Dome-
nica Taruscio e Dott. Luciano Vittozzi
dell'lstituto Superiore di Sanita, e lo
scorso maggio & apparso su Nature
un articolo che ne riassume i con-
tenuti, focalizzati in particolare sui
criteri per la gestione e la valutazio-
ne dei programmi di screening e un
nuovo modello di ‘decision making’
che possa guidare le decisioni politi-

co sanitarie sull'argomento.

Lidea generale e quella di condivi-

derli all'interno dell’'UE, per miglio-

rare i programmi e correggere gli
errori, con l'obiettivo di creare politi-
che di screening quanto piu unifor-

mi possibili. Punto di partenza per

la creazione di una politica comune

sugli screening neonatali & la neces-
sita di sviluppare definizioni precise
per tutte le patologie screenabili,
per facilitare la valutazione degli
studi di outcome a livello internazio-
nale. Altro presupposto fondamen-
tale e che linteresse del bambino
deve essere sempre al centro della
valutazione e che il sistema sanitario

deve garantire la presa in carico di

tutti i casi diagnosticati a partire dal

test di screening.

Inoltre:

« il programma di screening deve
mirare a migliorare la salute gene-
rale della popolazione. per questo
in ogni Paese dovrebbero essere

valutati i fattori epidemiologici,
economici, etici e giuridici e ga-
rantito il monitoraggio costante
del programma di screening.

« nel processo decisionale sulle
politiche nazionali inerenti gli
screening devono essere coinvolti
genitori e pazienti, le associazioni
di pazienti, i ricercatori gli ope-
ratori sanitari e le organizzazioni
professionali. Ma anche gli esperti
in ambito etico, giuridico ed eco-
nomico, le agenzie governative
e non governative e gli operatori
sanitari.

. grande attenzione deve essere
rivolta alle modalita di comunica-
zione alle famiglie e alla consulen-
za genetica che deve essere forni-
ta per comprendere al meglio le
possibilita di gravidanze future.

- tutte le politiche attualmente in
uso su questo tema devono es-
sere rese pubbliche e discusse a
livello internazionale, cosi come

i criteri utilizzati dai comitati na-
zionali per decidere su nuovi pro-
grammi di screening.

- e preferibile in generale preferire
modalita di screening mirato per
alcune patologie come ad esem-
pio le emoglobinopatie per i figli
di persone provenienti da aree a
rischio.

« I'UE dovrebbe prevedere un siste-
ma per sostenere i Paesi che, per
ragioni di sviluppo economico,
potrebbero avere difficolta a co-
prire i costi iniziali per l'avvio di
programmi di screening.

Infine, visti i rapidi cambiamenti tec-
nologici e le crescenti possibilita di
trattare o curare le malattie rare dia-
gnosticate precocemente attraverso
screening neonatale, gli esperti han-
no raccomandato di sviluppare un
quadro di riferimento quantomeno
europeo.

(Da www.osservatoriomalattierare.it)

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

ROMA NOVEMBRE 2013 - APRILE 2014

Determinazione Rara

Un percorso di conoscenza per pazienti
e associazioni su sperimentazione e ricerca

Un nuovo importante percorso forma-
tivo di grande respiro: & “Determina-
zione Rara” un progetto che ha come
tema le nuove frontiere della ricerca,
co-finanziato dal Ministero del Lavoro
e delle Politiche Sociali e da Uniamo
FLM.R. onlus, che si sviluppa a Roma da
novembre 2013 ad aprile 2014.

Il percorso, offerto da Determinazione
Rara, permettera una presenza compe-
tente e un ruolo attivo dei pazienti e dei
loro rappresentanti nei processi della
ricerca scientifica che li coinvolgono
direttamente: sara un cantiere di buo-
ne pratiche tra associazioni e profes-
sionisti della sperimentazione e della
ricerca. Le associazioni dialogheranno,
discuteranno e si confronteranno diret-
tamente con i ricercatori e AlFA, Istitu-
to Superiore di Sanita, Telethon, IRCCS
Ospedale dal Bambino Gesu sui nuovi
confini aperti della ricerca biomedica,
attraverso un percorso didattico inte-
rattivo e fuori dagli schemi, partendo
da esperienze concrete di sperimen-
tazione clinica e biobanking, da studi
clinici in corso, da modelli di consenso
informato in uso.

Le sessioni

8-9 novembre; 13-14 dicembre: il
ruolo attivo dei malati rari e delle loro
associazioni nella valutazione, svilup-
po e verifica della ricerca scientifica
sulle malattie rare: la buona pratica del
consenso informato, i comitati etici, le
commissioni tecnico-scientifiche come
strumenti per comprendere e agire atti-
vamente, il biobanking e la ricerca;
10-11 gennaio; 7-8 febbraio 2014:
gli esiti della ricerca e il loro monitorag-
gio: gli scenari aperti dallo sviluppo di
farmaci innovativi, i percorsi decisionali
di accesso ai farmaci per malati rari,
con particolare attenzione al processo
MOCA - Mechanism of Coordinated Ac-
cess to Orphan Drugs;

28-29 marzo; 4-5 aprile 2014: i regi-
stri: informazioni di qualita per il mi-
glioramento della ricerca e della cura.
Si proporra anche un applicativo web
per la gestione delle anagrafiche delle
associazioni, per un osservatorio asso-
ciativo di qualita.

Per informazioni: segreteria di UNIAMO
FLMR. onlus tel. 041.2410886, e-mail
segreteria@uniamo.org

IL7 NOVEMBRE A GENOVA INCONTRO SULLA

Malattia di Gaucher

Screening neonatale e terapie domiciliari,
presenti i maggiori esperti mondiali

Alla malattia di Gaucher, alla sua ge-
stione e terapia e stato dedicato lo
scorso 7 novembre a Genova il “IX In-
contro Annuale sulla Malattia di Gau-
cher”. Un appuntamento realizzato
con il coordinamento scientifico della
Dott.ssa Maja Di Rocco, Responsabile
Struttura Semplice Dipartimentale
Malattie Rare dell'Ospedale Pediatri-
co Gaslini e grazie al contributo non
condizionato di Genzyme. Lincontro,
arrivato alla sua nona edizione, ha ri-
unito i maggiori esperti a livello nazio-
nale e internazionale della patologia
con l'obiettivo di fornire a specialisti in
ematologia, endocrinologia, genetica
medica, neurologia ed altre discipli-
ne, le conoscenze utili a una corretta
gestione del malato e a una diagnosi

precoce, fattore fondamentale per
evitare l'insorgenza delle complicanze
tipiche della malattia.

Dal 1991 anche per i pazienti Gau-
cher italiani & disponibile una tera-
pia, imiglucerase, che ha dimostrato,
anche nel lungo termine, la capacita
di miglioramento delle manifestazio-
ni viscerali, ematologiche ed ossee
mantenute dopo 10 anni di tratta-
mento. Un trattamento che quanto
piu precocemente iniziato tanto piu
risulta efficace. Ecco perché é fonda-
mentale lavorare sul sospetto dia-
gnostico e arrivare a una diagnosi
tempestiva della malattia che possa
individuare le persone affette anche
in fase pre-sintomatica o fra i malati
che presentano manifestazioni clini-

ROMA, 11 DICEMBRE - CONVEGNO

Prevenzione primaria
delle malformazioni congenite
e screening neonatale esteso

Organizzato dal Centro Nazionale Ma-
lattie Rare - ISS in collaborazione con
Network Italiano Promozione Acido
Folico, Coordinamento Nazionale dei
Registri delle Malformazioni Conge-
nite e Gruppo di lavoro del progetto
CCM Screening neonatale esteso, il
convegno si proponeva di condividere
le diverse esperienze legate all'ambito
delle malattie rare, e in particolare, di
promuovere le ricerche e incentivare
gli studi sulla prevenzione prima-
ria dei difetti congeniti (acido folico,
farmaci teratogeni, rischi connessi a
malattie infettive e croniche) e sulla
prevenzione secondaria delle malattie
metaboliche ereditarie mediante lo

SIMMESN

Societa Italiana per lo Studio delle Malattie
Metaboliche Ereditarie e lo Screening Neonatale

screening neonatale esteso. Obiettivo
principale evidenziare i punti di forza
e le opportune integrazioni tra diver-
se strategie utili a ridurre i fattori di
rischio, promuovere i fattori protettivi
e migliorare le potenzialita connesse
alla diagnosi neonatale mediante lo
screening allargato, attraverso anche
un investimento in tutte le attivita di
studio e ricerca finalizzate alla cono-
scenza e comprensione dei meccani-
smi ezipatogenetici e delle evidenze
in ambito diagnostico e terapeutico,
con l'obiettivo di identificare le ma-
lattie rare per le quali possono essere
attuate efficaci misure di prevenzione
primaria e secondaria.

SIMGePeD

Societa ltaliana

Malattie Genetiche Pediatriche
e Disabilita Congenite

V Congresso Nazionale Congiunto

Terapie Innovative per
Malattie Genetiche (Metaboliche ¢ non)

che inusuali. Oggi per raggiungere
questo risultato e disponibile il test
enzimatico su campioni di sangue
essiccato su filtri di carta bibula (Dri-
ed Blood Spot), un test affidabile,
veloce, poco costoso e non invasivo.
Tale test & particolarmente utile nello
screening neonatale (basta una goc-
cia di sangue prelevata dal tallone
del bambino) e nello screening della
popolazione a rischio. Tuttavia risulta
ancora una pratica poco diffusa por-
tata avanti all'interno di specifici pro-
getti pilota che coinvolgono ancora
poche strutture ospedaliere, tra le
quali I'Ospedale Gaslini.

Napoli, 26-28 novembre 2013

Centro Congressi Hotel Royal Continental

Da due anni a questa parte nel no-
stro Paese i pazienti affetti dalle pa-
tologie di Gaucher, Fabry e Mucopo-
lisaccaridosi tipo | possono aderire
al Programma di terapia domiciliare
Tutor, cioé alla possibilita di riceve-
re l'infusione dell'enzima carente o
mancante anziché presso la struttura
ospedaliera, direttamente a casa, con
I'assistenza di un infermiere dedicato
e la garanzia di un servizio di elevata
professionalita. Sono circa 40 i pa-
zienti che beneficiano oggi di questo
servizio  (http://www.genzyme.it/
info-corporate/progetto-tutor.aspx)
su tutto il territorio italiano.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Nuovo bersaglio terapeutico per controllare I'accumulo di sostanze dannose
Nuove speranze per le malattie genetiche rare

Scoperta una nuova via di produzione
dei glicolipidi, importanti mattoni del-
le membrane cellulari coinvolti nello
sviluppo di numerose malattie gene-
tiche. Il lavoro, condotto da Antonella
De Matteis dell'lstituto Telethon di ge-
netica e medicina (Tigem) di Napoli,
ha meritato le pagine di Nature e apre
interessanti prospettive per tutte quel-
le rare patologie in cui queste sostanze
non vengono adeguatamente smaltite
e si accumulano, con pesanti ripercus-
sioni su cellule e tessuti.

| glicolipidi - grassi a cui viene aggiunto
un residuo di zucchero - sono compo-
nenti fondamentali delle membrane

cellulari, perché regolano la comunica-
zione tra una cellula e l'altra: il loro cen-
tro di produzione € 'apparato del Golg,
struttura cellulare che prende il nome
dal suo scopritore, il medico e premio
Nobel italiano Camillo Golgi, che I'ha
descritta per la prima volta nel 1898.
Questo apparato & costituito da una se-
rie di cisterne appiattite impilate le une
sulle altre e all'interno di ogni cellula ha
il compito di assemblare le proteine e
i lipidi che costituiscono le membra-
ne cellulari e di “inviarli” verso la loro
destinazione finale. Come spiega De
Matteis, “'apparato del Golgi funziona
come una sorta di catena di montaggio

Aismme Onlus offre la possibilita

di eseqguire lo screening neonatale

metabolico allargato al vostro

bambino e fornisce il cartoncino

(blood spot) necessario

per il prelievo

PER INFORMAZIONI
info@aismme.org

Numero Verde 800.910.206

il cui nastro attraversa le varie cisterne
trasportando i diversi componenti da
assemblare per ottenere il prodotto
finito: a livello di ogni cisterna avviene
una specifica modificazione propedeu-
tica a quella successiva. Nel lavoro pub-
blicato su Nature abbiamo dimostrato
come, a differenza di quanto si sapeva
prima, esiste piu di un nastro traspor-
tatore che corre lungo l'apparato del
Golgi. In particolare, uno di questi € una
vera e propria corsia preferenziale, per-
ché collega direttamente la stazione di
partenza a quella di arrivo, senza ferma-
te intermedie: una sorta di treno ad alta
velocita riservato a particolari glicolipidi

e controllato da una proteina chiamata
FAPP2".

Oltre a dare un importante contributo
alle conoscenze di base sulla struttura
e il funzionamento della cellule, la sco-
perta mette in luce una nuova via di
intervento per quelle condizioni in cuii
glicolipidi tendono ad accumularsi, con
effetti patologici sui tessuti, perché non
adeguatamente smaltiti: invece che
agire sul difetto genetico si puo infatti
pensare di rallentare la produzione di
glicolipidi e limitarne cosi I'accumulo
dannoso.

(da www.italiasalute.it)

Scoperta l'alta velocita

" i

per le malattie genetiche
Tay-Sachs e di Gaucher

Grazie alla ricerca finanziata d Tele-
thon, dall'lstituto di genetica e me-
dicina di Napoli Tigem arriva un’im-
portante scoperta sulla malattie
genetiche e sul trasporto delle cel-
lule malate. Una serie di test di labo-
ratorio ha individuato le modalita di
sviluppo di alcune malattie geneti-
che Tay-Sachs e di Gaucher, malattia
rara che causa ritardi nello sviluppo
e disturbi del movimento.

| ricercatori hanno concentrato i loro
studi sui glicopoli, componenti che
sono alla base della comunicazione
tra le cellule. Osservando l'eccessi-

vo l'accumulo di proteine e di lipi-
di allinterno di tali cellule, e stata
riscontrata una carenza di enzimi
che possono portare allo sviluppo
di condizioni favorevoli alla malattia
Tay-Sachs e di Gaucher.

La scoperta risulta molto importan-
te poiché individuando un possibile
bersaglio, si possono studiare le te-
rapie per rallentare la produzione di
glicopoli e limitare un accumulo di
sostanze dannose all'interno delle
cellule, responsabili della malattia.

(da www.consulenzabenessere.com)

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Dall’Universita di Padova la scoperta del gene

che aiuta il metabolismo MA PER LA CURA OCCORRE ANCORA TEMPO

E' 'OPA1 il gene che aiuta il meta-
bolismo cellulare, capacita che po-
trebbe essere sfruttata in chiave te-
rapeutica nell'ambito di numerose
malattie mitocondriali. E’ la scoperta
fatta dal gruppo di ricerca delllsti-
tuto Telethon Dulbecco guidato da
Luca Scorrano, professore ordinario
di Biochimica all'Universita di Pado-
va, in collaborazione con il gruppo
del professor Enriquez del CNIC di
Madrid (Spagna), che apre la strada
a una possibile strategia per aiutare
le cellule “affaticate” nelle malattie
mitocondriali.

“Grazie a Telethon - spiega Scorrano
- studiamo da oltre dieci anni quelle
malattie ereditarie caratterizzate da
un malfunzionamento dei mitocon-

dri, come l'atrofia ottica dominante:
capirne i meccanismi e essenziale
innanzitutto per sviluppare una te-
rapia mirata, ma anche per chiarire
come funzionano le nostre cellule e
avere cosi un impatto ancora piu am-
pio sulla ricerca biomedica. Quello
che abbiamo dimostrato in questo
lavoro & che OPA1 ha il compito di
regolare l'efficienza della respirazio-
ne influenzando come i componenti
della cosiddetta catena respirato-
ria, cioé quel complesso di proteine
che trasforma i nutrienti in energia
spendibile per le attivita cellulari, si
uniscono a livello della membrana
interna dei mitocondri. Questa mem-
brana & come una linea frastagliata,
fluida, che pud cambiare continua-

Virus Hiv per curare
due malattie rare

DAL SAN RAFFAELETELETHON
UNA SPERANZA PER | PICCOLI PAZIENTI

Successo raggiunto con la nuova
terapia genica targata San Raffae-
le e Telethon per curare due gravi
malattie ereditarie, la leucodistro-
fia metacromatica e la sindrome di
Wiskott-Aldrich.

Il risultato, celebrato da una pub-
blicazione sulla prestigiosa rivista
Science, si deve all'intuizione di Lui-
gi Naldini, oggi direttore dell'Istituto
San Raffaele Telethon per la terapia
genica (Tiget) di Milano, che nel
1996 penso di disarmare il temutissi-
mo virus Hiv, responsabile dell’Aids,
per trasformarlo in un efficiente ca-
vallo di Troia che trasporta nella sua
pancia i geni sani con cui correggere
gravi malattie ereditarie, arrivando
fino alle cellule dell'inaccessibile si-
stema nervoso centrale.

Dopo anni di esperimenti in labora-
torio per valutare sicurezza ed effi-
cacia della terapia genica sulle cel-
lule staminali del sangue, nel 2010 &
partita la sperimentazione su 16 pic-
coli pazienti da tutto il mondo, di cui
sei affetti da leucodistrofia metacro-
matica e 10 colpiti dalla sindrome di

Wiskott-Aldrich. Dopo tre anni, ecco
i primi frutti: Jacob (3 anni, america-
no), Canalp (4 anni, turco) e Samuel
(9 anni, di Roma), tutti affetti dalla
sindrome di Wiskott-Aldrich, sono
quasi rinati.

“Nella sindrome di Wiskott-Aldrich
- spiega Alessandro Aiuti, respon-
sabile dell’'unita di Ricerca clinica
pediatrica del Tiget - le cellule del
sangue sono direttamente colpite
dalla malattia e le staminali cor-
rette hanno sostituito le cellule
malate, dando luogo a un sistema
immunitario funzionante e a pia-
strine normali. Grazie alla terapia
genica i bambini non vanno piul in-
contro a emorragie e infezioni gravi
e possono correre, giocare e andare
a scuola”.

Ottimi risultati sono stati ottenuti
anche su Mohammad (4 anni dal
Libano), Giovanni (3 anni dagli Usa)
e Kamal (3 anni, egiziano), i primi
tre pazienti trattati per la leucodi-
strofia metacromatica: la malattia,
aggredita prima della comparsa dei
sintomi, & stata arrestata.

mente a seconda degli stimoli, ma in
cui ogni ripiegamento non & casuale
ma determinato proprio dall'attivi-
ta di OPA1. Aumentando lattivita
di questa proteina si pud migliorare
l'efficienza della catena respiratoria
nel produrre energia e promuovere
la crescita cellulare. Questo studio
per aiutare il metabolismo chiarisce
ulteriormente che relazione ci sia tra
la forma e la funzione delle strutture
cellulari. In particolare, la struttura
delle involuzioni della membrana
mitocondriale (le cosiddette criste) &
peculiare e mostra una sorprenden-
te variabilita tra un tessuto e l'altro
e in base a influenze esterne come
I'attivita fisica, l'alimentazione, le
malattie. Tuttavia per molto tempo il

legame tra forma e attivita dei mito-
condri & rimasto oscuro: questo lavo-
ro dimostra che il cambiamento della
struttura delle criste ha un impatto
diretto sulla capacita della catena
respiratoria mitocondriale. “In pro-
spettiva - conclude Scorrano - si pud
pensare di sfruttare questa capacita
per intervenire nell'ambito di varie
malattie mitocondriali, migliorando
il metabolismo indipendentemente
dal difetto genetico responsabile. Per
malattie rare ed eterogenee come
queste & essenziale infatti trovare
approcci terapeutici generalizzati,
applicabili a pit malattie: ci stiamo
lavorando, ma & ancora presto per
parlare di possibile cura”.

MALATTIA DI NIEMANN PICKTIPO C

A Udine si studiano
terapie innovative

L'Ospedale Santa Maria della Mise-
ricordia di Udine, in collaborazione
con l'Istituto Superiore della Sanita e
lo Stabilimento farmaceutico Militare
di Firenze sta lavorando per la messa
a punto di una terapia farmacologica
che possa ridurre la neurodegene-
razione della malattia di Niemann
Pick tipo C, patologia da accumulo
metabolico attualmente con limitate
possibilita terapeutiche. Lannuncio &
stato dato da Bruno Bembi, direttore
della Struttura Operativa Complessa
Centro di coordinamento regionale
Malattie Rare dell'Ospedale Santa
Maria della Misericordia di Udine,
nel corso del convegno nazionale
“Ricerca di base, diagnosi e clinica
della malattia di Niemann Pick tipo
Ciin ltalia” che si & svolto a Roma nel
giugno scorso. Nell'occasione erano
riuniti ricercatori e clinici italiani ed
europei, opinion leader nel campo
della ricerca sulle malattie metabo-
liche lisosomiali, oltre ai rappresen-
tanti dell’Associazione dei Pazienti,
per fare il punto sulle nuove ricerche
nel settore, nonché fornire un aggior-
namento sul management clinico e
terapeutico della malattia, anche al

fine di condividere criteri comuni per
la gestione dei malati.

Ulteriore obiettivo dell'incontro & sta-
to quello di riunire gli esperti in un
gruppo di ricerca stabile per verificare
e pubblicare i dati provenienti dallo
studio condotto sotto I'egida di AIFA
nel 2009, che ha consentito di tratta-
re con il farmaco miglustat un ampio
numero di pazienti italiani. “Dal mo-
mento che oggi e disponibile un trat-
tamento farmacologico per i sintomi
neurologici progressivi della malattia
di Niemann Pick tipo C, l'interesse per
la patologia &€ aumentato - ha spiega-
to Bembi - & quindi necessario stabili-
re dei corretti criteri di individuazione
e trattamento. Va inoltre approfondito
lo studio genetico della malattia quale
esempio per laricerca in altri disordini
rari di carattere neurodegenerativo
al fine di stabilire criteri comuni di
follow up. La migliore comprensione
della complessita e delle diversita di
presentazione (da oligosintomatici
a molto gravi) possono aiutare nella
diagnosi precoce della malattia di Ni-
emann Pick tipo C, cosi come possono
essere utili nella definizione di criteri
diagnostici e terapeutici guida”

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




Da non dimenticare!

La diagnosi genetica
preimpianto e possibile

anchein ltalia

Ora anche in Italia e possibile effet-
tuare la diagnosi preimpianto sugli
embrioni. A seguito della sentenza del
Tribunale di Cagliari risalente al 2012,
la ASL sarda ha firmato la delibera che
permettera alle coppie che ne faranno
richiesta di usufruire della PGD.

Il Tribunale sardo, rifacendosi ad una
precedente sentenza della Corte Eu-
ropea dei Diritti dell'uomo cui si era
rivolta un‘altra coppia italiana porta-
trice sana di fibrosi cistica, ha stabilito
che le strutture del servizio sanitario
nazionale che eseguono interventi di
procreazione in vitro devono anche
essere in grado di analizzare e diagno-
sticare le eventuali malattie genetiche
degli embrioni, svolgendo le diagno-

si genetiche preimpianto. Se cio non
fosse nelle possibilita della struttura,
questa dovra rivolgersi ad altri istituti
in grado di garantire la continuazione
del servizio sanitario. La ASL di Cagliari
ha quindi stipulato una convenzione
esterna con il Genoma di Roma, dove,
per garantire l'erogazione del servi-
zio, sara possibile anche per coppie
provenienti da altre regioni, eseguire
i test genetici sulla cellula embrionale.
Una bella conquista, se si pensa che
fino alla sentenza di Cagliari, queste
diagnosi venivano fatte solo dai pri-
vati con un costo dai 6 ai 9.000 euro e
che nessuno dei 76 centri pubblici, su
un totale di 357 centri di fecondazio-
ne attivi in Italia, eseguiva il test!

Medicina genomica e predittiva
L'ltalia ha un piano nazionale

Nell'ambito del Piano Nazionale della
Prevenzione 2010-2012 del Ministero
della Salute, I'ltalia ha predisposto un
piano strategico riferito alla medicina
genomica e predittiva. Vi si prevede
un sistema di monitoraggio per i test
genetici consistente in un censimen-
to periodico delle attivita cliniche e
di laboratorio effettuati sul territorio
nazionale. Si tratta di un‘esperienza
attualmente limitata alla traduzione di
test genomici per malattie complesse
nella pratica clinica, ma la presenza di
un piano strategico della politica sulla
medicina genomica e predittiva e sen-
za dubbio un segnale positivo.

Il piano e stato sostenuto dalla Rete
Italiana per la Genomica sanita pubbli-
ca (GENISAP), che ha come obiettivo
I'integrazione nelle cure sanitarie della
genomica cioe delle conoscenze deri-
vate dallo studio dellintero genoma e
delle sue funzioni. Questo, secondo il
sito www.osservatoriomalattierare.it,
puo offrire numerosi potenziali bene-
fici al Sistema Sanitario, ammesso che
si stabiliscano delle priorita, si istrui-
scano e si motivino dei professionisti
esperti e si sviluppino appropriate

strategie di comunicazione. Puo con-
tribuire a definire programmi pubblici
di prevenzione maggiormente mirati
ed economicamente vantaggiosi; au-
mentare l'impatto delle campagne e
dei messaggi di riduzione del rischio;
favorire la comunicazione e gli scambi
tra i diversi ambiti del sistema sanita-
rio nazionale e regionale; mantenere
limportanza strategica della sanita
pubblica in un'epoca segnata da forti
cambiamenti nella terapia medica che
si sta sempre pil orientando verso
un‘assistenza sanitaria personalizzata.

/L\&'
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Metodo Stamina
Sospesa la sperimentazione
Per il padre di Sofia € una pantomima

Il metodo stamina che utilizza cellule
staminali mesenchimali, ovvero del
midollo osseo, e caratterizzato da
‘potenziali rischi; ‘inadeguata descri-
zione' e ‘insufficiente definizione del
prodotto’ e quindi stop alla sua spe-
rimentazione. Lo ha decretato il Mi-
nistero della Salute lo scorso ottobre,
che ha considerato il parere del Co-
mitato scientifico e quello successivo
dell'avvocatura dello Stato.
“Purtroppo l'epilogo di questa vicen-
da non é stato positivo — ha spiegato
il ministro della Salute, Beatrice Lo-
renzin - La sperimentazione del me-
todo Stamina non puo essere prose-
guita perché il metodo é pericoloso
per la salute dei pazienti”. Per sapere
se i pazienti attualmente in tratta-
mento a Brescia con il metodo Sta-
mina potranno continuare la terapia,
bisognera ora attendere il giudizio
del Tar della Lombardia.

“Non é il metodo Stamina ad esse-
re pericoloso per i malati — ha com-
mentato il presidente di Stamina
Foundation, Davide Vannoni - bensi
il ministro Lorenzin e chi sta gesten-
do cosi male questa situazione, a
fronte di una legge votata dal Par-
lamento che stabilisce I'avvio della
sperimentazione”. Ora l'obiettivo
della Stamina Foundation é attuare
la sperimentazione all’estero, possi-
bilmente in Usa.

“Questa sperimentazione ¢ stata fin
dall'inizio una pantomima e qualun-
que cosa sia seguita deriva dalla stes-
sa matrice - secondo Guido De Barros,
il papa della piccola Sofia - quindi la
conferenza stampa & una pantomima
cosi come la commissione scientifica,
tutto a danno di chi invece non vive
una pantomima ma la realta di una
malattia incurabile restando senza
una terapia alternativa”.

Embrioni con tre genitori
per evitare le malattie rare

La creazione di embrioni con I'appor-
to di tre genitori invece che di due
per le coppie a rischio di gravi malat-
tie rare: & questa la nuova frontiera
della genetica, un progetto in corso
di sperimentazione nel Regno Unito
dopo un lungo iter, che ha ottenuto il
parere positivo da parte degli scien-
ziati, dall'organismo che si occupa di
temi etici e infine dai cittadini, con-
sultati con un referendum.

L'obiettivo & quello di evitare malat-
tie rare come le patologie mitocon-
driali, cercando di prevenirle crean-
do in laboratorio un embrione che
unisca il materiale genetico di padre
e madre naturali e quelli di una do-
natrice terza nel caso esistano difetti
genetici. In tal modo il bambino sara
figlio della coppia, ma portera il pa-
trimonio genetico di una terza per-
sona sana.

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

Grazie al Leo Club di Castelfranco Veneto

In occasione della cena tenutasiall’Ho-
tel Fior di Castelfranco Veneto (TV)
sabato 5 ottobre alla quale AISMME
Onlus e stata invitata, i Leo Club Piero
Serena di Castelfranco Veneto hanno
devoluto un contributo di 3.000 euro

a favore di AISMME Onlus. Vogliamo
rivolgere un particolare ringraziamen-
to a questi giovani che hanno preso a
cuore le malattie metaboliche eredi-
tarie organizzando eventi con raccol-
ta fondi, ma non solo, soprattutto per

sensibilizzare l'opinione pubblica su
queste patologie e I'attivazione dello
screening neonatale metabolico allar-
gato.

Grazie per il Vostro impegno, la Vostra
delicatezza e vicinanza che avete di-

mostrato ai bambini, ragazzi e adulti
affetti da malattie metaboliche eredi-
tarie e alle loro famiglie.
Vi auguriamo che il Vostro cammino
dia buoni frutti, ma soprattutto arric-
chisca ognuno di Voi.
Il Presidente AISMME Onlus
Cristina Vallotto

LATESTIMONIANZA Malattie rare e protocolli nazionali

Un giorno noti che tuo figlio ha qualcosa
che non va. Viene fuori che potrebbe ave-
re una malattia rara, ancora non ricono-
sciuta dal Servizio Sanitario Nazionale e
dunque senza un protocollo di diagnosie
cura. Tra i medici cé chi ti dice che ce I'ha
di sicuro, chi ti dice che la malattia non
esiste, chi, di pit larga esperienza, ti dice
che potrebbe essere ma si deve aspettare
e vedere come evolve. Quelli che la vedo-
no in un modo dicono che, se i sintomi si
aggraveranno, gli si daranno dei farmaci
per farlo stare meglio e quelli che la vedo-
no nell‘altro dicono che quei sintomi non
sono la malattia e che senza rimuoverne
la causa il problema non si risolve, puo
solo peggiorare. Si pud tentare di elimi-
narla e iniziare una profilassi per evitare
che si ripresenti, ma non si sa per quan-
to e se avra dei risultati. Nel frattempo si

spera che lorganismo ristabilisca la nor-
male funzionalita. Non é chiaro da che
parte devi stare, e se il tempo che passa
gli rema contro oppure no. E’ chiaro che
non sta bene.

Scrivi ad amici negli Stati Uniti dopo aver
letto in rete che da anni hanno trattano
la malattia che potrebbe avere tuo figlio.
Nel giro di un mezzo pomeriggio ti ritor-
nano mail di medici amici dei tuoi amici
che hanno tutti sentito parlare della ma-
lattia pur non essendo specialisti in quel
campo, alcuni scrivono che si diagnosti-
ca e si cura in questo e quellaltro modo
presso i centri specializzati. Probabil-
mente neanche negli Stati Uniti esiste un
protocollo nazionale, sembra di capire
che la malattia sia di recente individua-
zione e non abbia un numero di casi suf-
ficienti allelaborazione di uno studio con

i criteri che la compilazione di un proto-
collo richiede. Come é possibile tuttavia
che l'accesso alla diagnosi ed alla cura
sia cosi differente, se la ricerca e la medi-

cina lavorano internazionalmente? Solo
una questione di numeri (loro sono molti
dipiti) o anche di altro?

Lorenza Luparia, lucaelore@tiscali.it
(da www.corrieredellasera.it)

E morto Augusto Odone
La storia del figlio raccontata ne“Lolio di Lorenzo”

E morto lo scorso 25 ottobre Augusto
Odone, il padre di Lorenzo, affetto da
Adrenoleucodistrofia e sostenuto nella
guarigione dai progressi scientifici pro-
mossi e realizzati degli stessi genitori, la
cui storia fu narrata in un film del 1993,
interpretato da Nick Nolte e Susan Sa-
randon.

La malattia si manifestd in Lorenzo
nelle isole Comore quando aveva solo
cinque anni e nel maggio 2008, all'eta

di 30 anni, mori a Washington per le
conseguenze di una polmonite. Il co-
raggioso padre, Augusto, lo sostenne
nella malattia anche grazie al prodigio-
50 “olio” composto da olio d'oliva (acido
oleico) e olio di colza (acido erucico)
elaborato da lui e dalla moglie. Il com-
posto si scopri essere in grado di con-
trastare I'avanzamento della malattia,
sebbene non di arrestare o migliorare
i danni che aveva gia procurato.

Dalla redazione
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1 luglio
Spagna: Ecco come funzionano le
centrali energetiche delle cellule

1 luglio

Rare Disease International Con-
sortium (IRDIRC): Malattie rare,
I'obiettivo IRDIRC & sviluppare
200 nuove terapie

2 luglio

Barcellona: terapia genica pro-
mettente contro sindrome San-
filippo

2 Luglio
EUCERD Screening neonatale,
necessaria la collaborazione a
livello europeo, verso politiche
pit uniformi

3 Luglio

Azienda Ospedaliera Santa
Maria degli Angeli di Pordeno-
ne: screening neonatale per le
emoglobinopatie

4 Luglio

Bruxelles: Simposio Europeo
dedicato alle malattie da accu-
mulo lisosomiale

8 Luglio

Londra: Next generation sequen-
cing-Pma, rivoluzione nella dia-
gnosi pre-impianto: super-test
per arrivare all'embrione ‘perfetto’

8 Luglio

Dr. Maurizio Scarpa: Malattia
di Krabbe, per rallentarla oggi
c'e solo il trapianto ma va fatto
precocemente e per questo ser-
ve lo screening neonatale, per il
futuro si lavora ad un farmaco

9 luglio

Eshre (societa per la riproduzio-
ne umana e l'embriologia): E
nato il primo bambino con Dna
senza segreti

9 luglio

Malattie rare. 1° Rapporto delle
Asl. Troppi gli interventi in ordi-
ne sparso. Pill governance

9 Luglio

Dr.ssa Deodato OPBG: Malattia
di Gaucher, fatta la diagnosi
bisognerebbe sempre offrire il
counseling genetico

13 luglio
In Europa cure e operazioni
senza frontiere

16 luglio

Dott. Belletti (Caregiving Italia):
Malattie lisosomiali: la terapia
domiciliare migliora la vita

17 luglio
Ministero Salute: Farmaci orfani
e salvavita. Ecco I'emendamen-
to del Governo per il via libera
in 100 giorni

17 luglio

Malattia di Fabry, alla Federico
Il di Napoli si studiano le mole-
cole chaperoniche per terapie
piti ‘facili’ ed economiche

23 luglio
Sanita: Veneto, a Padova e Vero-
na screening neonatale allargato

24 luglio
Screening neonatale per le liso-
somiali, l'eccellenza dell'Umbria

30 luglio

Niemann Pick C, negli USA ap-
provato un nuovo farmaco or-
fano: LIPC-0712

2 agosto
Malattia di Batten, negli Usa si
sviluppa un registro dei pazienti

2 agosto

Commissione Europea: Iperco-
lesterolemia familare omozi-
gote, approvato il trattamento
con Lomitapide

6 agosto
Gaucher, Di Rocco (GE): “occor-
re allenare i medici a riconosce-
re i sintomi”

6 agosto

Scoperta alta velocita per le
malattie genetiche Tay-Sachs e
di Gaucher

8 agosto

Malattie Rare: Bianconi, accolto
odg a DI Fare su farmaci orfani
per 2 milioni di pazienti

8 agosto

Malattia di Niemann-Pick: ac-
cordo Gallus-Genzyme  per
nuova terapia

18 agosto
Malattie rare, in Molise cresce il
registro delle patologie

19 agosto

Sindrome di Hunter, in USA ri-
conosciuto un nuovo farmaco
orfano

20 agosto

Screening neonatale, pubblica-
toil parere EUCERD per una po-
litica di condivisione europea

26 agosto
Mucopolisaccaridosi |, svilup-
pato un nuovo algoritmo pre-
dittivo per stabilire la severita
della malattia

28 agosto
Malattia di Gaucher, Dr.ssa Ele-
na Procopio: “La consulenza
genetica si basa sul ‘proporre e
non imporre””

29 agosto
Malattia di Gaucher, quanto e
difficile ottenere una diagnosi?

31 agosto

31/8-2/9 2013, Barcellona. Sim-
posio Internazionale sui Difetti
del Ciclo dell'Urea (UCD)

4 settembre

Tirosinemia tipo 1, disponibili
le raccomandazioni europee
per la gestione della patologia

6 settembre
Ipercolesterolemia  familiare
omozigote, lomitapide ora a
carico del Servizio Sanitario
Nazionale

9 settembre
Encefalomiopatie mitocondria-
li ad esordio infantile, identifi-
cata la causa frequente

17 settembre

Malattie Rare, la Commissio-
ne Sanita riprende l'esame dei
provvedimenti

19 settembre

Ricerca Telethon. Un'unica pro-
teina alla base di diverse forme
di disabilita intellettiva

21 settembre
Telethon. Il gene che aiuta il
metabolismo cellulare

26 settembre
Pma. Tribunale di Roma: “Si a
diagnosi preimpianto con Ssn”

21 ottobre

MPS 1, i primi 5 anni del proget-
to pilota di screening neonata-
le aTaiwan

22 ottobre
Proteine. Un nuovo metodo per
studiare il loro cambiamento

Gli articoli completi delle notizie si possono trovare nel sito
di AISMME all'indirizzo: www.aismme.org alla pag NEWS
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22 ottobre

Fecondazione, a Roma la pri-
ma diagnosi preimpianto in un
ospedale pubblico

I\

25 ottobre

Neonati: SIN, piu collabora-
zione fra strutture sanitarie e
famiglie

28 ottobre
Ipercolesterolemia, positivo lo
studio dell'innovativa tecnica
RNAI per la diminuzione dei li-
velli di colesterolo LDL

29 ottobre
Diabete: prevenirlo gia nei neo-
nati grazie alla carnitina?

29 ottobre

Malattie metaboliche ed ence-
falopatie, i neonati hanno di-
ritto allo screening neonatale

31 ottobre

Malattie rare, presentato al Se-
nato un ordine del giorno per
I'aggiornamento dei LEA

7 novembre
Pediatri, aumentano bimbi con
malattie ‘difficili’

7 novembre

Uniamo FIMR: Determinazio-
ne Rara, un cantiere di buone
pratiche

7 novembre
Genova. IX Incontro Annuale
sulla Malattia di Gaucher

13 novembre

Screening neonatale, Ministero
favorevole a quello allargato.
Necessario superare le differen-
ze regionali

13 novembre

Malattie metaboliche eredita-
rie, in queste patologie l'orolo-
gio biologico a livello cellulare
é alterato

13 novembre

Malattia di Fabry, scoperta
nuova mutazione al CNR di Pa-
lermo

14 novembre

Malattia di Fabry, un possibile
nuovo metodo per la diagnosi
di questa rara patologia

20 novembre

Senatrice Taverna presenta di-
segno di legge per applicazio-
ne screening allargato a tutti
i 600.000 nuovi nati/anno in
Italia
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Addolcire le Feste con le dolcezze
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