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Aismme Onlus off re la possibilità 

di eseguire lo screening neonatale 

metabolico allargato al vostro 

bambino e fornisce il cartoncino 

(blood spot) necessario per il prelievo

INFO   info@aismme.org    Numero Verde 800.910.206

Negli ultimi mesi c’è stata un’accele-

razione per quanto riguarda l’interes-

se delle istituzioni nei confronti dello 

screening neonatale allargato. In po-

chi mesi, dal novembre 2013 all’aprile 

di quest’anno si è arrivati all’obbligo 

per tutto il territorio italiano del test, 

alla previsione di un fi nanziamento 

ad hoc ma anche alla defi nizione dei 

tempi per l’allargamento dei Lea. Frut-

to di una nuova sensibilità da parte 

della politica, ma anche noi crediamo 

dell’intenso lavoro svolto da noi di Ai-

smme, insieme alle altre associazioni 

dei malati, in particolare Uniamo. Ab-

biamo percorso la Penisola in lungo 

e in largo, facendo sentire la nostra 

pressione e sedendo a tutti i tavoli 

che contano; abbiamo fatto sentire la 

nostra voce sui maggiori mass media 

nazionali. In questo giornale trovere-

te spiegate le tappe fondamentali del 

percorso che ci ha portati fi n qui, che 

qui riassumiamo: 

-  20 novembre 2013: presentazione 

del Disegno di Legge Sen. Taverna 

sullo screening e le malattie rare; 

-  3 dicembre 2013 articolo su “Il sole 

24 ore” di Domenica Taruscio per il 

superamento delle disparità tra re-

gione e regione;

-  17 dicembre: convegno all’Istituto 

Nazionale Sanità su screening allar-

gato; partecipano le associazioni dei 

pazienti

Finalmente buone notizie!
-  30 dicembre: approvazione dell’e-

mendamento 229 art. 142 alla legge 

di stabilità che prevede lo stanzia-

mento di 5 milioni all’anno per lo 

screening allargato in tutte le regioni;

-  25 gennaio: Aismme interviene in 

un articolo su Venerdì di Repubblica

-  27/28 gennaio: 2° incontro nazionale 

Europlan con il focus sullo screening

-  10 febbraio: Aismme interviene sul-

la rivista Io e il mio bambino

-  29 febbraio: Giornata Mondiale del-

le Malattie Rare, si parla, oltre che di 

screening, di assistenza

-  20 aprile: su Il Corriere della Sera, 

inserto Salute, Aismme parla ancora 

di screening allargato

-  8/9 aprile: Stati Generali della Sa-

lute: anche lo screening diventa og-

getto di dibattito 

-  16 aprile: il Ministro Lorenzin in-

contra le associazioni dei pazienti, 

conferma lo stanziamento e detta i 

tempi per l’allargamento dei Lea;

-  22 aprile: il Ministro Lorenzin fi rma 

il Piano Nazionale Malattie Rare 

2013-2016 e lo invia per approvazio-

ne alla Conferenza Stato-Regioni.

Certo, resta ancora molto da fare. Lo 

stanziamento dei 5 milioni di Euro 

non è suffi  ciente, e siamo in attesa che 

si concretizzi l’allargamento dei Lea, 

mancano, inoltre, i Regolamenti attua-

tivi. Ma quello che è successo in questi 

mesi segna uno spartiacque nella poli-

tica nazionale per i malati rari. 

In queste settimana stiamo parteci-

pando al tavolo tecnico AGENAS che 

ha già defi nito i panels delle malattie 

screenabili e sta defi nendo  la presa 

in carico del paziente e il consenso in-

formato. Inoltre è stata attivata una 

Commissione presso la Direzione  Pro-

grammazione Sanitaria del Ministero 

della Salute per l’attuazione del Decre-

to. Continua il nostro impegno affi  n-

chè lo screening neonatale metabolico 

allargato possa essere defi nitivamente 

attivato in tutte le regioni .
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Le buone notizie

Nel maxi emendamento introdot-

to al Senato sulla legge di stabilità 

sono stati stanziati i primi 5 milioni 

di euro per l’applicazione dello scre-

ening allargato su tutto il territorio 

nazionale. L’emendamento prevede 

in via sperimentale di eff ettuare,”nel 

limite di cinque milioni di euro, lo 

screening neonatale per la diagnosi 

precoce di patologie metaboliche 

ereditarie per la cui terapia, farmaco-

logica o dietetica, esistano evidenze 

scientifi che di effi  cacia terapeutica o 

per le quali vi siano evidenze scien-

tifi che che una diagnosi precoce, in 

età neonatale, comporti un vantag-

gio in termini di accesso a terapie in 

avanzato stato di sperimentazione, 

anche di tipo dietetico. Al fi ne di fa-

vorire la massima uniformità dell’ap-

plicazione sul territorio nazionale 

della diagnosi precoce neonatale e 

l’individuazione di bacini di utenza 

ottimali proporzionati all’indice di 

natalità, è istituito presso l’Agenzia 

nazionale per i servizi sanitari regio-

nali (Age.na.s.) un Centro di coordi-

namento sugli screening neonatali 

composto: dal direttore generale 

dell’Age.na.s. con funzione di coor-

dinatore; da tre membri designati 

dall’Age.na.s, dei quali almeno un 

ULTIMA ORA...

La fecondazione 
eterologa 

accessibile 
anche in Italia

A seguito della sentenza della 

Consulta che lo scorso 9 aprile 

ha cancellato divieto di impianto 

di ovociti e spermatozoi esterni 

alla coppia, da metà giugno è 

possibile accedere alla feconda-

zione eterologa anche nei centri 

di fecondazione assistita italiani, 

sia pubblici che privati. In questo 

modo l’Italia si allinea alle norma-

tive europee sul tema. Vi avranno 

accesso anche tutte le coppie 

che, per motivi genetici o malat-

tie di altra origine, non riescono a 

produrre embrioni sani.

Piano Nazionale 
Malattie Rare
C’è la fi rma del Ministro

Patto della salute
Accordo sui Lea, 
da aggiornare entro giugno
Continua il percorso del Gruppo di la-

voro sul Patto della Salute composto 

dal Ministro della Salute e dagli as-

sessori e dai presidenti delle Regioni. 

Il 28 gennaio scorso è stato raggiun-

to l’accordo sul Fondo 2014-2016 che 

garantisce l’aggiornamento dei Livel-

Lorenzin lo fi rma il 22 aprile e lo tra-

smette alla Conferenza Stato-Regioni

Dopo le sollecitazioni e le forti pressio-

ni dal mondo dell’associazionismo, che 

chiedeva a gran voce tempi stretti e la 

condivisione dei contenuti, il Piano Na-

zionale Malattie Rare 2013 - 2016 è sta-

to fi nalmente fi rmato dal Ministro Lo-

renzin il 22 aprile scorso ed inviato per 

approvazione alla Conferenza Stato 

– Regioni che dovrà esaminarlo prima 

della sua defi nitiva entrata in vigore.

li essenziali di assistenza (Lea) con la 

defi nizione della nuova lista entro il 

prossimo 30 giugno. È stato trovato 

l’accordo sull’impianto complessivo 

della norma, sul concetto di spen-

ding review interna, fi nalizzato al 

miglioramento del sistema sanitario.

Screening neonatale allargato: 
stanziati fondi per 5 milioni di euro

I pazienti parte attiva nella formazione 
del Registro nazionale
Per la prima volta i pazienti saranno 

parte attiva per la formazione del Re-

gistro nazionale malattie rare dell’I-

stituto superiore di Sanità (Iss) al fi ne 

di scattare una fotografi a sempre più 

precisa e dettagliata di queste pa-

esperto con esperienza medico-

scientifi ca specifi ca in materia; da 

un membro di associazioni dei ma-

lati aff etti da patologie metaboliche 

ereditarie; da un rappresentante del 

Ministero della salute; da un rappre-

sentante della Conferenza perma-

nente per i rapporti tra lo Stato, le 

regioni e le province autonome di 

Trento e di Bolzano”.

tologie e dei loro bisogni. I pazientii 

contribuiranno attraverso Uniamo 

Fimr Onlus. “Quando ho organizzato 

questo tavolo insieme alle Regioni 

per rendere più effi  ciente e fl uido il 

percorso dell’acquisizione e della va-

lidazione dei dati - ha aff ermato Do-

menica Taruscio, direttore del Centro 

Nazionale Malattie rare dell’ISS - mi 

sono resa conto che questo tavolo 

sarebbe stato monco senza la risorsa 

fondamentale dei pazienti con i qua-

li da anni collaboriamo e che sono 

diventati un motore trainante per 

l’identifi cazione dei tanti complessi 

nodi sociosanitari legati a queste ma-

lattie”. I pazienti hanno dimostrato 

una preziosa capacità nel supporto 

alla defi nizione dei bisogni da indi-

care nell’elaborazione dei Livelli Es-

senziali di Assistenza (Lea) che è una 

delle fi nalità più importanti del regi-

stro. È questo un ulteriore risultato di 

anni di collaborazione costruita dal 

Centro malattie rare e le associazioni 

di pazienti che, nel caso di queste pa-

tologie, diventa parte integrante dei 

percorsi di assistenza e di cura. 
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19 dicembre 2013

L’Associazione Dossetti annuncia 

una class action

Con la convocazione nella Camera 

dei Deputati il 19 dicembre scorso 

degli “Stati Generali delle Malattie 

Rare: un anno dopo” l’Associazione 

Dossetti ha chiesto l’immediata atti-

vazione dell’Agenzia Nazionale per le 

Malattie Rare, un organo con compiti 

di indirizzo, controllo e raccordo tec-

nico e programmatico, a supporto 

del Ministero della Salute per gesti-

re in trasparenza il Fondo Nazionale 

delle Malattie Rare. Un occasione per 

Il lavoro delle associazioni
Pressioni e azioni per l’aggiornamento dei LEA, lo screening e il Piano Nazionale

fare il punto con il nuovo Governo e 

con il Ministro Lorenzin e per solle-

citarlo a tenere fede alle promesse. 

«Presenteremo una diffi  da nei con-

fronti del Governo – dichiara Clau-

dio Giustozzi, segretario nazionale 

dell’Associazione Dossetti - dove 

si chiederà il rispetto delle leggi in 

materia di salute. A questo atto for-

male seguirà un’azione legale senza 

precedenti, e invitiamo sin d’ora tutti 

quei cittadini che sono stati lesi nel 

loro diritto fondamentale alla salute, 

ad aderire alla class action  che di qui 

a breve avvieremo». «In un momento 

in cui è istituzionalizzata la disugua-

glianza nell’accesso ai farmaci e alle 

cure – continua Giustozzi - che deriva 

da un federalismo “malato”, con ven-

tuno diff erenti sistemi sanitari, inten-

diamo ancora una volta mettere in 

primo piano la mancanza di norme 

di legge nazionali a tutela dei Malati 

Rari. Chiediamo alle Istituzioni di farsi 

carico delle Proposte di Legge inno-

vative sulle Malattie Rare che giac-

ciono al Senato e alla Camera, per 

istituire subito l’Agenzia Nazionale 

per le Malattie Rare».

19 dicembre

L’associazione I Malati Invisibili 

invia una lettera aperta

Anche l’associazione I Malati Invi-

sibili con una lettera aperta inviata 

il 19 dicembre scorso ha chiesto al 

Ministro l’Aggiornamento dei Lea 

e il Piano Nazionale delle Malattie 

Rare, “Siamo Invisibili e per questo 

discriminati, derisi, umiliati – vi si 

legge - Le associazioni dei pazienti 

e i gruppi di auto aiuto stanno fa-

cendo il possibile per sensibilizzare 

sull’argomento, ma la classe politica 

cosa sta facendo? Sfi niti da questa 

situazione che dura da troppo tem-

po chiediamo un’azione immediata 

da parte degli organi competenti 

che assicuri ai malati un percorso 

assistenziale che tuteli la loro salute, 

nello specifi co chiediamo l’aggior-

namento dei LEA e l’approvazione 

del Piano Nazionale Malattie Rare”. 

16 aprile

Il Ministro ha incontrato a Roma 

le associazioni dei malati rari

Il 16 aprile scorso a Roma il Ministro 

della Salute Beatrice Lorenzin ed il 

Presidente della Regione Lazio Ni-

cola Zingaretti hanno incontrato le 

Associazioni dei Pazienti aff etti da 

Malattie Rare. Obiettivo fare il pun-

to sulle malattie rare con tutti gli 

attori coinvolti, sia a livello nazio-

nale che regionale, per una politica 

sempre più ispirata al miglioramen-

to dell’assistenza e della ricerca. In 

quell’occasione il Ministro ha riba-

dito l’intenzione di concretizzare 

le norme che prevedono l’obbliga-

torietà dello screening neonatale 

e di fi rmare in tempi molto rapidi il 

Piano Nazionale delle Malattie Rare, 

migliorandone la bozza. Le associa-

zioni dei malati hanno presentato 

al Ministro sei istanze: La funzione 

della Rete, Integrazione Ospeda-

le Territorio, I DDL nel quotidiano 

del Malato Raro, La best practice 

del Volontariato Ospedaliero per le 

Malattie Rare: il modello Policlinico 

Umberto I, Superiamo la Legge 279 

(il Decreto Ministeriale 279/01) e le 

109 patologie: una nuova visione 

per il superamento delle disparità, 

Valorizziamo la ricerca per rende-

re fruibili, come cure, i risultati. “In 

questo senso - ha commentato il 

direttore dell’OMAR - il Ministro 

potrà certamente trovare ottime 

indicazioni grazie al lavoro emerse 

dal Progetto Europlan II cui hanno 

collaborato tutti gli attori coinvolti 

nel settore delle Malattie Rare. Va per 

altro detto che, così come concepito 

inizialmente, il Piano era a costo zero: 

l’ideale, quindi, sarebbe trovare dei 

fondi per fi nanziarlo almeno in parte.

Un’occasione per sollecitare 
il Ministro sullo screening
Sopita la polemica per il mancato 

spazio riservato alle malattie rare 

agli Stati Generali della Salute, con-

vocati lo scorso aprile a Roma dal 

Ministro Della Salute Beatrice Lo-

renzin per favorire il confronto tra 

le istituzioni, gli enti, le imprese e 

gli operatori pubblici e privati della 

Sanità Italiana ed a stimolare il di-

battito sui principali temi della salu-

te pubblica, l’evento è stato un’oc-

casione per sollecitare il Ministro a 

rispondere alle promesse da parte 

di Ilaria Ciancaleoni Bartoli, dell’Os-

servatorio Malattie Rare, invitata 

all’ultimo momento a partecipare 

all’ultima sessione del convegno, 

dedicata al valore della diagnosi 

precoce.

L’intervento 
di Ciancaleoni Bartoli 
“Lo screening neonatale metaboli-

co allargato, divenuto obbligatorio 

con l’ultima Legge di Stabilità, è 

un’occasione di diagnosi precoce 

che l’Italia deve saper cogliere su-

bito. È necessario che il Ministero 

della Salute emani subito il decreto 

attuativo e tutte le misure previste 

procedano senza incertezze per ga-

rantirne l’eff ettiva applicazione.

Siamo già in ritardo sui tempi pre-

visti, il rischio è quello di perdere i 

5 milioni di euro stanziati, gli unici 

destinati alle malattie rare dopo 

tanto tempo. È anche fondamenta-

Stati Generali della Salute

le che nel Centro di Coordinamento 

previsto dalla Legge vengano coin-

volti gli esperti della Toscana, con 

esperienza decennale sullo scree-

ning allargato, e le rappresentanze 

dei pazienti. 

Relativamente ai nuovi LEA,che il 

Ministro ha promesso di approva-

re entro giugno 2014, i malati rari 

aspettano dal 2004 l’ampliamento 

della lista. Dunque anche se una li-

sta non sarà mai esaustiva e aggior-

nata, in attesa di trovare un mecca-

nismo migliore, sollecito il Ministro 

a non dimenticare la promessa fatta 

e a procedere quanto prima ad ap-

provare la nuova lista di malattie 

rare esenti.

La risposta del Ministro
“Abbiamo trovato le risorse, abbia-

mo fatto approvare l’emendamen-

to, l’ultimo dei miei desideri è che 

questi denari vadano persi e che 

non si riesca a realizzare un obietti-

vo così importante. Voglio rassicu-

rare che c’è grande sollecitudine da 

parte di tutti gli operatori. Avendo 

stanziato i fondi e fatto la legge non 

vedo motivo per cui questa non 

vada avanti”.
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L’obiettivo del PNMR è lo sviluppo 

di una strategia globale e di medio 

periodo basata sulla centralità e 

l’empowerment del paziente e della 

sua famiglia, con il coinvolgimen-

to di tutti i portatori di interesse. È 

prevista l’istituzione di un Comitato 

Nazionale con la partecipazione del 

Ministero della Salute e degli altri 

ministeri interessati, delle Regioni, 

dell’Aifa, dell’ISS, dell’Agenas e delle 

associazioni dei pazienti, con il com-

pito di delineare le linee strategiche 

da attuare nei settori della diagnosi 

e dell’assistenza, della ricerca, della 

tutela e promozione sociale, della 

formazione e informazione, nonché 

con il compito di indicare le priorità 

di impiego delle risorse e di svolge-

re attività di monitoraggio. Inoltre, si 

auspica che il Comitato permanente 

per la verifi ca dei LEA introduca gli 

interventi attuativi del presente pia-

no tra gli adempimenti da sottoporre 

a verifi ca.

Esulano dall’ambito di trattazione 

i tumori rari, in quanto non inclu-

si nell’elenco delle malattie rare 

allegato al decreto ministeriale n. 

279/2001.

Il PNMR individua le azioni da im-

plementare e gli annessi strumenti 

attuativi nelle seguenti aree:

Rete nazionale. L’implementazione 

e la qualifi cazione della rete dovrà 

avvenire mediante la pianifi cazione 

condivisa tra livello centrale e regio-

nale in relazione alla prevalenza delle 

singole malattie o gruppi di patolo-

gie (ad esempio attraverso alleanze 

almeno per le malattie più rare e più 

complesse dal punto di vista diagno-

stico). Vengono, inoltre, individuate 

una serie di azioni volte a garantire 

che i Presidi ricevano adeguate risor-

se strumentali ed umane.

Sistema nazionale di sorve-

glianza e monitoraggio. I registri 

regionali o interregionali ed il re-

gistro nazionale dovranno miglio-

rare la copertura e l’effi  cienza della 

raccolta dei dati epidemiologi-

ci e potranno estendere le rile-

vazioni anche ad altre malattie, 

tra cui i tumori rari, attraverso la 

predisposizione di un database.

Nomenclatura e codifi ca. Per assi-

curare che le MR siano rintracciabili 

nel sistema informativo italiano si 

suggerisce di unifi care e standardiz-

Piano Nazionale MR
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Piano Nazionale Malattie Rare: i contenuti (a cura dell’Osservatorio Malattie Rare)

zare la codifi ca delle malattie, anche 

mediante l’adozione delle modalità 

di codifi ca utilizzate a livello interna-

zionale tra cui l’Orpha code.

Percorso diagnostico assistenzia-

le. Dovranno essere garantire alcune 

azione fra cui: riduzione del ritardo 

diagnostico; diff usione e condivi-

sione del protocolli diagnostici e 

terapeutici predisposti dalle regioni 

per singole patologie così da evitare 

disomogeneità territoriali; applica-

zione di protocolli diagnostico-tera-

peutici validati.

Associazioni /Empowerment. Si 

auspica la creazione di un rappor-

to collaborativo fi nalizzato ad una 

partecipazione delle Associazioni 

ai processi decisionali e l’inclusione 

del paziente e dei suoi familiari in 

tutte le decisioni che lo riguardano.

Ricerca. Le ricerche sulle MR in am-

bito clinico, biomedico, di sanità 

pubblica e sociale, dovranno essere 

identifi cabili e tracciabili. Si prevedo-

no una serie di misure fra cui: promo-

zione di una ricerca multidisciplinare; 

costruzione di un sistema di traccia-

bilità delle ricerche e di valutazione 

ex post dei risultati ottenuti; previsio-

ne di fi nanziamenti certi e puntuali 

vincolando una parte dei fondi ero-

gati dal livello centrale e dalle regio-

ni; adozione di procedure fi nalizzate 

all’erogazione continuativa dei fi nan-

ziamenti nel rispetto delle tempisti-

che previste dai bandi; promozione 

di un modello collaborativo tra tutti 

i protagonisti della ricerca sulle MR 

(medici, pazienti, imprese ecc. con la 

creazione di consorzi che includano 

anche aziende private).

Formazione. Da attuare: per i pro-

fessionisti, mediante l’inserimento 

delle malattie rare nella formazione 

di base, specialistica e nella formazio-

ne continua; per i pazienti, mediante 

appositi programmi formativi rivolti 

anche alle associazioni; per i familiari 

e i volontari, mediante specifi ci pia-

no formativi elaborati e condotti sia 

dai centri di expertise, sia dai servizi 

territoriali.

Informazione. Da attuare mediante 

l’utilizzo di tutte le fonti informative 

validate attualmente disponibili – siti 

web, telefonini e punti informativi 

nazionali, regionali e locali;

Prevenzione. Si auspica il poten-

ziamento degli interventi sia livello 

primario (in particolare attraverso il 

counselling preconcezionale, moni-

toraggio in gravidanza, consulenza 

genetica, studio e ricerca dei fatto-

ri causali), che a livello secondario 

(in particolar attraverso programmi 

di screening basati sulle evidenze 

scientifi che; diagnosi precoce delle 

MR genetiche; completa attuazione 

all’accordo Stato-Regioni per l’attua-

zione delle linee guida per l’attività 

medica genetica;

Farmaci. Si rileva, in particolare, la 

necessità di: uniformare le modalità 

di prescrizione, erogazione e som-

ministrazione tra le diverse regioni 

dei farmaci orfani anche attraverso 

un confronto all’interno del tavolo 

tecnico interregionale delle MR con 

l’eventuale coinvolgimento di Aifa; 

fornire maggiore informazione sulle 

modalità di accesso al fondo Aifa di 

cui all’articolo 4 della legge 326/2003 

ed eventuale revisione di tali moda-

lità; potenziare e valorizzare il ruolo 

dello Stabilimento chimico farma-

ceutico militare (SCFM) nell’assicu-

rare la disponibilità a costi ridotti di 

farmaci e altri trattamenti per le MR;

Finanziamento e sostenibilità. Il 

PNMR non è supportato dallo stan-

ziamento di specifi che risorse; l’assi-

stenza alle persone aff ette da malat-

tie rare, infatti, è fi nanziata attraverso 

il riparto tra le regioni delle risorse 

destinate al SSN. Per il triennio di va-

lidità del medesimo piano si propo-

ne l’avvio di un monitoraggio delle 

fonti di fi nanziamento specifi che, 

nonché di una ricognizione di quelle 

eff ettivamente impegnate dal SSN 

per le MR. Si auspica, infi ne, l’avvio 

di azioni strategiche con gli altri stati 

membri dell’UE per la presentazione 

di progetti volti ad accedere a fi nan-

ziamenti europei.

I commenti
Secondo Uniamo…
secondo Uniamo questo Piano deve 

essere aggiornato: è fondamentale 

che venga istituito un Comitato na-

zionale con la partecipazione di tutti 

i soggetti coinvolti; che si stimoli l’em-

powerment individuale dei singoli 

pazienti per renderli consapevoli dei 

propri diritti e potenzialità e organiz-

zativo (di tutti gli stakeholder), anche 

con il coinvolgimento dei rappresen-

tanti associativi delle persone con 

malattia rara nei tavoli decisionali e 

che le priorità del Piano vengano sup-

portate con risorse adeguate, che per-

mettano l’aggiornamento dell’elenco 

delle malattie rare e dei Lea.

Secondo l’Osservatorio 
delle Malattie rare…
È con grande soddisfazione che ap-

prendiamo l’intenzione del Ministro 

Lorenzin di fi rmare a brevissimo il 

Piano Nazionale delle Malattie Rare. 

Lodevole anche l’intenzione di mi-

gliorare la bozza di Piano  certamen-

te il Ministro potrà trovare ottime 

indicazione in tal senso nel lavoro 

Europlan II recentemente concluso e 

al quale hanno collaborato tutti gli 

attori delle malattie rare. Va purtrop-

po detto che, così come concepito 

inizialmente, il Piano era a costo zero: 

l’ideale sarebbe trovare dei fondi per 

fi nanziarlo almeno in parte. In ogni 

caso l’approvazione del PNMR, insie-

me all’implementazione della nuova 

legge sugli screening neonatali - (art 

1 comma 229 della legge di stabilità 

per il 2014) - sono due atti di fonda-

mentale importanza che faranno ri-

cordare nel tempo il Ministro Lorenzin 

come quello della svolta nell’ambito 

delle malattie rare.
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‘Uniti per 
un’assistenza 
migliore’

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

Focus sull’assistenza di pazienti e 

famiglie e sulla necessità di fare rete 

creando network nazionali e inter-

nazionali attorno ai pazienti, per 

la settima edizione della Giornata 

Mondiale delle MR, che si è svolta, 

come ogni anno, il 28 febbraio. Lo 

spiegava a chiare lettere lo slogan 

‘Uniti per un’assistenza migliore’, 

scelto dagli organizzatori: UNIAMO, 

Federazione Italiana Malattie Rare 

Onlus, il Centro Nazionale Malattie 

Rare dell’Istituto Superiore di Sanità, 

il Vicariato di Roma, l’Ospedale Pe-

diatrico Bambino Gesù, il Policlinico 

Agostino Gemelli e la Fondazione Te-

lethon, per la prima volta insieme in 

un programma condiviso. A questi si 

sono affi  ancati anche Farmindustria, 

la Lega di Pallavolo Maschile Serie A1 

e A2 e la Camera dei Deputati. “Unire 

le conoscenze e le risorse di tutti gli 

attori del sistema, medici, ricercatori, 

operatori sanitari e sociali, aziende 

farmaceutiche e Istituzioni, porta a 

risultati di grande impatto - hanno 

spiegato - Questo non vale solo per 

la scoperta di nuove cure, ma anche 

per il vivere quotidiano spesso molto 

faticoso sia per i pazienti che per la 

famiglia che li assiste”.

Come ogni anno l’occasione è sta-

ta utile per richiamare l’attenzione 

sulle malattie e i malati rari, in par-

ticolare da parte delle Istituzioni, 

incalzate da malati e associazioni a 

stringere i tempi sull’approvazione 

del Piano Nazionale, sull’aggiorna-

mento dei Lea e sul fronte dell’ap-

plicazione obbligatoria in tutto il 

territorio italiano dello screening 

neonatale allargato. Una pressione 

che, fi nalmente, ha dato esiti positi-

vi nei mesi successivi.

• Secondo le associazioni dei pa-

zienti in Europa e Nord America 

sono 60 milioni le persone colpi-

te, mentre in Italia si valuta che il 

numero sfi ori il milione e mezzo, 

in gran parte bambini. 

• Ad oggi sono circa 110mila i casi 

di malattia rara riconosciuta e uf-

fi cialmente segnalati nel nostro 

Paese e riguardano 485 patologie. 

La buona notizia è che il 98% del-

la popolazione vive in aree coper-

te dall’attività dei Registri Regio-

nali e la copertura geografi ca del 

sistema di sorveglianza è passata 

dall’8% nel 2001 al 98% nel 2012.

• Il gruppo di patologie più segna-

lato nel registro sono le malattie 

del sistema nervoso e degli orga-

ni di senso con una percentuale 

del 26%; a cui seguono le malfor-

mazioni congenite (19,7%), le ma-

lattie delle ghiandole endocrine, 

della nutrizione, del metabolismo 

e i difetti immunitari (17,4%) e le 

malattie del sangue e degli orga-

ni ematopoietici (16,6%). Infi ne, si 

trovano rappresentate con le più 

basse percentuali le diagnosi del-

le ‘Malattie dell’apparato genito-

urinario’ e delle ‘Malattie infettive 

e parassitarie’ (0,6%), delle ‘Con-

dizioni premorbose di origine 

perinatale’ (0,1%) e dei ‘Sintomi, 

segni e stati morbosi mal defi niti’ 

(0,01%).

• Secondo i dati del Registro, sebbe-

ne il 40% delle segnalazioni riguar-

dino la fascia tra i 30 e i 59 anni, in 

proporzione, la più larga fetta di 

queste malattie colpisce i bambini. 

Analizzando i dati per classe di età, 

Le malattie rare in …numeri

www.rarediseaseday.org

Join Together for Better Care

Co-funded by 
the Health Programme
of the European Union
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il 20,5% dei casi sono in età pedia-

trica (0-14 anni), e circa il 20% sono 

persone che hanno più di 60 anni.

• Il 25% dei pazienti rari attende da 

5 a 30 anni per ricevere conferma 

di una diagnosi, uno su tre deve 

spostarsi in un’altra regione per 

averne una esatta. D’altra par-

te parliamo di 8 mila malattie in 

gran parte sconosciute, delle qua-

li 5 mila colpiscono una persona 

su un milione e solo un centinaio 

hanno una frequenza di un indivi-

duo su 2 mila o 10 mila.
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Gli appuntamenti
Moltissimi gli eventi organizzati in 

tutta Italia, che hanno coinvolto 

le piazze, i luoghi di cura, le Uni-

versità, i luoghi della ricerca, dello 

sport e del tempo libero, i teatri 

Questi, gli altri appuntamenti nella 

capitale:

• 25 febbraio, ‘Una notte di raro 

divertimento’ Al Planet Roma, 

concerto della JCBand, la Rock 

Band composta del presidente di 

Farmindustria e dipendenti della 

Janssen 

• 26 febbraio, Convegno “Le nuove 

scoperte per la cura delle malat-

tie orfane in endocrinologia”, or-

ganizzato dalla Fondazione Ita-

liana sulla Ricerca delle Malattie 

Ossee (F.I.R.M.O.) in collaborazio-

ne con la Società Italiana di En-

docrinologia (S.I.E.). Presentata la 

storia della scoperta di nuovi far-

maci orfani utili a curare cinque 

malattie endocrino-metaboliche 

rare che ‘orfane’ non saranno più: 

il carcinoma midollare della tiroi-

de, la malattia di Cushing, l’ipo-

paratiroidismo, la ipofosfatasia e 

lamalattia di Gaucher. 

• 26 febbraio, “Con gli occhi tuoi”. 

Presentata la videofavola “Con gli 

occhi tuoi” dell’Istituto Superiore 

di sanità, promossa dal Ministe-

ro della Salute in collaborazione 

con il Ministero dell’Istruzione 

Università e Ricerca scientifi ca, 

UNIAMO FIMR Onlus, Ospedale 

pediatrico Bambino Gesù e con il 

Patrocinio del Vicariato di Roma, 

Centro per la Pastorale Sanitaria

• 26 febbraio, nell’Istituto Supe-

riore di Sanità, premiazione dei 

vincitori della sesta edizione del 

e tanti spazi delle città italiane. 

Papa Francesco ha dato il via con 

un’udienza ai pazienti e alle loro 

famiglie il 26 febbraio in Piazza 

San Pietro. 

Concorso artistico letterario “Il 

Volo di Pegaso - Raccontare le 

malattie rare”;

• 27 febbraio, Premiazione II 

edizione Premio Giornalistico 

O.Ma.R. per le malattie e i tumo-

ri rari, organizzato dall’agenzia 

giornalistica O.Ma.R. – Osserva-

torio Malattie Rare, insieme a Te-

lethon, Orphanet Italia, Uniamo 

Fimr Onlus e il Centro Nazionale 

Malattie Rare dell’Istituto Supe-

riore di Sanità (CNMR/ISS) con il 

Patrocinio di Eurordis. 

• 28 febbraio, Convegno “Dalla ri-

cerca scientifi ca alla tutela delle 

persone con malattie rare”. Pre-

sentati da UNIAMO i risultati del-

la seconda Conferenza Nazionale 

di EUROPLAN;

• 28 febbraio, Convegno “Un Raro 

incontro” nella Camera dei De-

putati. Promosso dal Gruppo In-

terparlamentare per le Malattie 

Rare, insieme al Centro Nazio-

nale Malattie Rare ISS e UNIAMO 

F.I.M.R. onlus, tratta il tema: “Care, 

assistere – prendersi cura”. Un in-

contro che ha voluto mantenere 

vivo il dialogo tra Istituzioni e as-

sociazioni anche in funzione del 

dibattito sui diversi Disegni di 

legge riguardanti tali patologie. 

• 1 marzo, Convegno “Sapere ed 

assistere: formazione e ricerca” 

all’Università Sapienza. 

A Milano la Marcia dei Malati Rari

Una Santa Messa per il malati rari, 

celebrata dal cardinale Angelo Sco-

la nel Duomo, la presenza dell’Asso-

ciazione Sbandieratori e Musici Città 

di Legnano, i tradizionali RadioBus, 

piccoli pullman attrezzati per il ri-

covero temporaneo di persone con 

disabilità (anche munite di carroz-

zina), messi a disposizione gratui-

tamente dall’ATM, sono gli elementi 

che hanno reso speciale la quarta 

edizione della Marcia dei malati 

rari che si è svolta il 1 marzo per le 

vie del centro di Milano. Una vera e 

propria festa che, oltre a celebrare 

la Giornata Mondiale delle Malattie 

Rare, è stato anche e soprattutto un 

momento di aggregazione e condi-

visione tra i Malati Rari, le famiglie, 

gli operatori sanitari e le associazio-

ni dei malati, sempre più numerose 

ad ogni edizione. 

C’erano una volta 

le malattie rare: 

la ‘video-favola’ dei bambini

La video-favola “Con gli occhi tuoi”, 

realizzata con i bambini di due clas-

si elementari (II e III) di due scuole 

di Roma con i disegni dell’artista 

Vera Puoti si propone di favorire 

l’integrazione dei bambini am-

malati nelle classi e spiegare cosa 

sono le malattie rare aff rontando il 

tema dell’inclusione e integrazione 

attraverso la vicenda di un bambi-

no fragile divenuto eroe grazie alla 

musica e ai suoi amici. 

La favola e i materiali, compresa 

una Guida all’uso per i docenti, 

sono gratuiti e scaricabili dal sito 

www.congliocchituoi.it nel Portale 

del Ministero della salute

Il contributo dell’Ospedale 

Pediatrico Bambino Gesù

Il 27 febbraio è svolto a Roma 

nell’Ospedale Pediatrico Bambino 

Gesù un incontro articolato in due 

parti: la prima, organizzata con la 

fondazione Telethon, ha esplorato 

una serie di eccellenze della ricerca 

italiana, con alcuni dei più signifi -

cativi risultati innovativi nella presa 

in carico dei malati rari. Nel pome-

riggio è stato presentato il “model-

lo Bambino Gesù” per la presa in 

carico dei malati rari, con specifi co 

riferimento all’attività nei confronti 

dei bambini stranieri. Nel pomerig-

gio, una tavola rotonda sul “dialogo 

interculturale ed interreligioso con 

i malati rari”, nel corso della quale si 

è dibattuto sulle modalità e le spe-

cifi che sensibilità delle principali 

religioni monoteiste nei confronti 

delle persone aff ette da queste pa-

tologie.

Anche il Policlinico Gemelli di Roma 

ha partecipato alla Giornata con un 

incontro a più voci dal titolo “Uni-

ti per Assistere” – Le Malattie Rare: 

Paradigma della fragilità, promosso 

dall’Unità interdipartimentale Cen-

tro malattie rare e difetti congeniti 

del Policlinico.

IL LIBRO

“Quattro ali 
per volare” 
“Quattro ali per volare” (A.Sala 

– N.Seidita, edizioni Il Ciliegio) 

racconta  con la voce adolescen-

te di Aurorarosa il calvario di una 

malattia rara: la glicogenosi, una 

patologia che colpisce soprattut-

to i ragazzi molto giovani (1 su 

100.000), causata da un generale 

malfunzionamento del metaboli-

smo. Aurorarosa ha 15 anni e par-

la della sua patologia con tutte le 

paure di chi alla sua età vive col 

rischio continuo di fi nire in coma 

o di morire. Basta saltare un pa-

sto, smettere di mangiare ogni tre 

ore, per avere danni defi nitivi. Lo 

racconta a Giulio, suo coetaneo, 

che prima la snobba ma che poi 

-fi nito in coma per un incidente- 

se la ritrova accanto come “an-

gelo custode”. Aurorarosa cerca 

di svegliare Giulio leggendogli 

poesie, parlandogli di sé, raccon-

tandogli del suo diffi  cile percorso 

di risalita che è una lotta quoti-

diana. 

I proventi vengono devoluti all’As-

sociazione Italiana Glicogenosi.
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LA POLITICA
Il Ministro Lorenzin
‘’Il 28 febbraio, Giornata mondiale 

delle malattie rare è una data impor-

tante perché focalizza l’attenzione 

del mondo scientifi co, delle istitu-

zioni, delle associazioni dei pazienti 

e dei familiari su un tema, le malattie 

rare, di cui non si parla ancora abba-

stanza ma che coinvolge, a diverso 

livello, tante persone. Parlando infatti 

di malattie rare penso non solo ai ma-

lati ma anche ai familiari. Ritengo che 

non sia più procrastinabile l’avvio di 

interventi a loro favore: mi riferisco 

alla necessità di individuare misure 

innovative a sostegno della diagnosi, 

dell’assistenza e della cura delle per-

sone aff ette da malattie rare, per tu-

telarne i diritti, affi  nché essi siano gli 

stessi di cui godono gli altri malati. A 

testimonianza che quanto detto non 

è solo un semplice intento, comuni-

co che sto concretamente operando 

affi  nché in occasione dell’approva-

zione del Nuovo Patto della salute 

sia contestualmente aggiornato il 

decreto che individua i Livelli Essen-

ziali di Assistenza e l’elenco delle ma-

lattie rare che non viene aggiornato 

da quasi 15 anni! Integrare l’elenco 

delle malattie rare è già un concreto 

segnale anche a supporto delle fami-

glie, infatti  consente di benefi ciare 

del diritto alla totale esenzione dalla 

partecipazione al costo per le presta-

zioni sanitarie. Ricordo, inoltre, che 

su mia proposta è stata approvata 

dal Parlamento, nello scorso mese di 

agosto, una norma fi nalizzata a velo-

cizzare le procedure per l’immissione 

in commercio dei farmaci orfani e 

che abbiamo elaborato il Piano na-

zionale sulle malattie rare il cui iter di 

approvazione è in corso’’. 

www.asca.it

Pierpaolo Vargiu
Presidente della Commissione Af-

fari sociali della Camera (Sc)

“La Giornata mondiale delle malattie 

rare sia uno stimolo di rifl essione per 

la politica. La rete nazionale del 2001 

e gli attuali Lea sono una risposta 

anacronistica. Le malattie rare hanno 

bisogno di centri di riferimento italia-

ni e europei, di nuove competenze 

reticolari, di una spiccata capacità di 

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

Giornata MR

innovazione del sistema che recepi-

sca velocemente i progressi diagno-

stici e terapeutici. Tutto il contrario 

dell’attuale sistema che non solo è 

statico verso le nuove esigenze di 

salute, ma rischia anche di non salva-

guardare più le garanzie dei diritti di 

salute consolidati”.

Associazioni e politica 
a confronto
L’Intergruppo delle Malattie Rare 

di Camera e Senato, presieduto dal 

deputato Paola Binetti alla Camera e 

dal senatore Lucio Barani al Senato, 

ha promosso un incontro in colla-

borazione con l’onorevole Ileana Ar-

gentin, Uniamo e l’Istituto superiore 

di Sanità a palazzo Montecitorio per 

avviare un confronto con le diverse 

associazioni per ascoltarne esigenze 

e criticità. 

“Vogliamo mostrare con gesti con-

creti non solo la disponibilità all’a-

scolto del Parlamento ma anche 

un preciso impegno a farci carico 

dei problemi che ci verranno posti. 

Il tema scelto quest’anno è quello 

dell’assistenza, bisogno fondamen-

tale per i pazienti e per le loro fami-

glie - precisa Binetti - Per la maggior 

parte dei bambini e degli adulti 

aff etti da malattie rare l’assistenza 

primaria è fornita dalla famiglia ed 

è alle loro famiglie che vogliamo ri-

volgerci in primo luogo. L’incontro 

è l’occasione per conoscere i prin-

cipali nodi della rete che i pazienti, 

uniti a molteplici portatori d’interes-

se, hanno concordato e che richie-

dono una serie di azioni che non 

potrebbero essere realizzate senza 

la nostra collaborazione. Occorre 

garantire una maggiore e migliore 

assistenza sul piano socio-sanitario, 

ma anche stimolare una ricerca più 

coraggiosa ed incisiva per la diagno-

si e la terapia di questi pazienti. La 

diagnosi precoce riduce gli eff etti 

secondari delle patologie e migliora 

la qualità di vita. È necessario lo scre-

ening esteso alla nascita, per questo 

sollecitiamo il Ministro ad investire 

più concretamente nella ricerca dei 

farmaci orfani. Il piano nazionale 

2013-2016 deve rappresentare un 

preciso punto di svolta per il nostro 

Paese; le persone colpite da malat-

tie rare non devono sentirsi sole ne’ 

percepire l’indiff erenza che, a volte, 

si nasconde dietro vere e proprie 

forme di molestie burocratiche”.

Nel corso dell’incontro Renza Bar-

bon Galluppi, presidente di Uniamo 

Fimr ha aff rontato in particolare il 

tema del lavoro. “Il ministro Lorenzin 

ha tralasciato una cosa: se prima di 

talassemia si moriva adesso si vive – 

ha detto - Stiamo cambiando e per 

questo dobbiamo innovare e aprirci 

al mondo del lavoro. Molti malati 

rari hanno la capacità di lavorare. Ci 

vorrebbe un pre-apprendistato, tiro-

cini sociali e soprattutto lavorativi. Il 

governo riveda le leggi sul lavoro. Le 

risorse per rispondere e recepire le 

nostre priorità ci sono ma bisogna 

saperle prendere e utilizzare perché 

l’Europa sta investendo molto”.

Il 17 marzo alla Camera 
discussione di 7 mozioni
Discusse alla Camera sette mozioni 

riguardanti le malattie rare presen-

tate da diversi schieramenti politici. 

Tra i contenuti comuni l’istituzione di 

un Centro nazionale per le malattie 

rare presso il Ministero, una verifi ca 

della reale presa in carico da parte 

del Ssn di questi pazienti o ancora 

una defi nizione delle malattie rare da 

introdurre nell’elenco delle patologie 

da sottoporre a screening neonatale 

obbligatorio.

Paola Binetti (PI) (mozione n. 1-00094), Do-

rina Bianchi (NCD) (mozione n. 1-00281), 

Marco Rondini (LN) (n. 1-00373), Marisa 

Nicchi (SEL) (n. 1-00375), Donata Lenzi 

(PD) (n. 1-00377), Silvia Giordano (M5S) (n. 

1-00378)

Cosa fa l’Europa
• L’UE dal 2007 ha investito oltre 

620 milioni di euro in ricerca scien-

tifi ca e sono oltre 120 i progetti di 

cooperazione avviati, per esem-

pio attraverso borse di studio.

• Oltre 30 progetti sono stati fi -

nanziati grazie al secondo Pro-

gramma Salute nel periodo 

2008-2013, e l’investimento pro-

seguirà anche nel 2014-2020 

• L’Unione europea aiuta i medici a 

condividere le proprie esperien-

ze e conoscenze, per esempio 

attraverso il database ‘Orphanet’ 

che contiene la descrizione di 

5.686 malattie rare. Facilitare l’in-

terazione e lo scambio tra camici 

bianchi per favorire la diagnosi 

effi  cace di una malattia rara è 

anche tra gli obiettivi dello Eu-

ropean References Network (reti 

europee di riferimento) e della 

direttiva sui diritti dei pazienti. 

• La Commissione europea, insie-

me a partner Ue e internazionali, 

ha dato vita nel 2011 al Consor-

zio internazionale per la ricerca 

sulle malattie Rare, con l’obiet-

tivo di scoprire oltre 200 nuove 

terapie per malattie rare entro il 

2020 e di riuscire a diagnosticar-

ne il più possibile. 

• L’Ue ha raccomandato agli Stati 

membri di preparare e attuare 

piani per la lotta alle malattie 

rare entro la fi ne del 2013. At-

tualmente 16 Paesi hanno pre-

sentato i loro piani nazionali. 

• Per sostenere la vita quotidiana 

dei pazienti aff etti da malattie 

rare l’Unione fi nanzia Eurordis, 

un’organizzazione non governa-

tiva che riunisce circa 614 asso-

ciazioni europee impegnate nel-

la cura e nel supporto ai pazienti 

e alle loro famiglie.
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Giornata MR

Taruscio: federalismo 
sanitario, no grazie!

Continuiamo a parlarne…
Spenti i rifl ettori mediatici sulle ma-

lattie rare dopo la Giornata Mondia-

le del 28 febbraio, Aismme con due 

articoli apparsi ad aprile sul supple-

mento Salute del Corriere della Sera 

e uno sul sito corriere.it, ha voluto 

riportare l’attenzione dell’opinione 

pubblica e della politica sullo scre-

ening neonatale allargato e sulle 

discriminazioni che colpiscono i 

neonati a seconda del loro luogo di 

nascita. “Ogni anno nel nostro Paese 

nascono circa 500mila bambini, ma 

solo un neonato su quattro riceve 

screening metabolici allargati: di-

scriminazioni che possono essere 

superate con la nuova legge” – si 

legge nell’articolo, a fi rma di Maria 

Giovanna Faiella. “Oggi un neonato 

con la stessa patologia può evitare o 

meno disabilità anche gravi, o addi-

rittura salvarsi oppure no, a seconda 

della Regione in cui nasce - sottoli-

nea Manuela Vaccarotto, vicepresi-

dente di Aismme - Non essendoci 

fi nora l’obbligo dello screening me-

tabolico allargato, solo poche Re-

gioni hanno scelto di off rirlo. Così, 

alcune, come la Toscana, lo preve-

dono per più di quaranta malattie; 

altre, come l’Emilia Romagna, per 

circa venti. Altre ancora sono ferme 

alle tre malattie previste dalla leg-

ge e qualche Regione non prevede 

nemmeno tutti i tre test già obbliga-

tori da anni». In qualche caso dipen-

de dall’ospedale in cui si nasce. Nel 

Lazio, per esempio, lo screening al-

largato è garantito per circa 47 pato-

logie ai bimbi che nascono in centri 

che fanno riferimento al Policlinico 

Umberto I di Roma, gli altri fanno 

solo i tre test già obbligatori da 

anni. In Campania, invece, nel 2007 

era partito un progetto pilota sul-

lo screening metabolico allargato 

all’ospedale di Nocera Inferiore (Sa): 

in 4 anni ha “coperto” quasi 12 mila 

neonati. Ma l’iniziativa si è interrotta 

a gennaio 2013 per carenza di fondi 

regionali».«In Toscana si spendo-

no circa 50 euro per ogni neonato, 

che riceve screening per 47 malattie 

metaboliche ereditarie - riferisce 

Giancarlo La Marca, responsabile 

del Centro di screening neonatale 

della Regione Toscana -. La preven-

zione, oltre a salvare vite ed evitare 

o limitare disabilità, fa anche rispar-

miare nel lungo periodo se si calcola 

che una persona con danni neurolo-

gici permanenti, che vive per anni in 

stato vegetale, può “costare” anche 

centinaia di migliaia di euro l’anno 

al Servizio sanitario». Solo Toscana 

e Emilia Romagna hanno previsto 

fondi dedicati per gli screening 

allargati; nelle altre Regioni sono 

eff ettuati nell’ambito di progetti 

pilota. «La medicina preventiva non 

può reggersi sulla buona volontà di 

ricercatori o amministratori locali - 

sottolinea La Marca -. Per questo è 

importante garantire con una legge 

dello Stato le stesse opportunità a 

tutti i neonati italiani e vigilare per-

ché i fondi stanziati siano davvero 

utilizzati in ogni Regione».

In un articolo pubblicato il 3 dicem-

bre 2013 su “Il sole 24 ore”, Dome-

nica Taruscio, direttore del Centro 

nazionale malattie rare - Istituto su-

periore di Sanità ha spiegato come 

il federalismo sanitario italiano 

comporti una serie di ripercussioni 

negative sull’adeguata tutela dei 

pazienti aff etti da patologie rare, 

sottolineando anche che per risol-

vere alcune di queste problema-

tiche è necessario mettere in atto 

determinate contromisure, prime 

tra tutte l’ampliamento dei Lea e 

l’aggiornamento del Registro nazio-

nale malattie rare.

“Non risulta ancora completamen-

te chiarito il confi ne che delimita 

le competenze rispettive di Stato 

e Regioni in materia di organizza-

zione sanitaria e «tutela di salute 

pubblica» - spiega la dott.ssa Taru-

scio - Il risultato è una grande diso-

mogeneità di gestione e di off erta 

di assistenza in ambito sanitario. Il 

passaggio da un sistema unico e 

uniforme su tutto il territorio na-

zionale a uno articolato in diversi 

Servizi sanitari regionali, ciascuno 

con proprie peculiarità, ha lasciato 

spazio a modelli alternativi di ge-

stione della sanità, distinguibili a 

seconda della preponderanza che 

ogni Regione ha voluto dare ai due 

principi fondamentali del riordino 

della materia: il rispetto del vincolo 

di spesa, da un lato, e la competi-

zione tra le strutture pubbliche e 

private e la libera scelta del luogo 

di cura, dall’altro. Nell’ambito delle 

malattie rare, la disparità emerge 

in modo ancora più stridente. Ad 

esempio, ogni Regione ha segui-

to una propria logica nell’indivi-

duazione della rete territoriale dei 

presidi per diagnosi e cura, il che 

signifi ca che alcune hanno accre-

ditato i propri centri per specifi che 

patologie o per gruppi (all. 1 del 

Dm 279), altre hanno preferito far 

convergere tutte le patologie rare 

senza distinzione in una mancia-

ta di ospedali, altre ancora hanno 

scelto una formula mista o han-

no creato macrogruppi diversi da 

quelli indicati nel decreto del 2001. 

Inoltre, quanto a presa in carico e 

prevenzione, i pazienti si scontrano 

col fatto che non sono off erti pari 

livelli assistenziali in tutte le zone 

d’Italia. Al di là dei Lea, garantiti a 

livello nazionale a tutti i cittadini, 

infatti, ci sono Regioni che hanno 

ampliato, tramite atto di Giunta, 

l’elenco di malattie rare tutelate dal 

codice di esenzione (Piemonte, Val-

le d’Aosta, Marche, Toscana e Lazio) 

e/o allargato le prestazioni fornite 

in esenzione per i propri residen-

ti. Questa situazione evidenzia la 

necessità di un ampliamento dei 

Lea anche a livello nazionale, per 

garantire pari dignità e opportu-

nità a tutti i cittadini con malattia 

rara, sollevando le famiglie almeno 

da un punto di vista economico, e 

marginalizzando il fenomeno della 

migrazione sanitaria. 

Importante, inoltre, sarebbe un ag-

giornamento dell’allegato 1 del Dm 

279/2001, che individua un elenco 

non ancora esaustivo di malattie 

rare. Il Ministero della Salute ha 

portato avanti in questi anni delle 

proposte di estensione della lista 

(proposta Turco nel 2008 e proposta 

Balduzzi nel 2012) che tuttavia non 

sono riuscite a completare l’intero 

iter, il quale implica un decreto del 

Presidente del Consiglio dei mini-

stri, d’intesa con il ministro dell’Eco-

nomia e fi nanze e la Conferenza Sta-

to-Regioni. Da un punto di vista di 

strategia e politica sanitaria nazio-

nale, invece, l’Italia è in linea con le 

Raccomandazioni europee (2009/C 

151/02), che invitano i Paesi membri 

ad attuare un Piano sanitario per le 

malattie rare entro la fi ne del 2013. 

Dopo un periodo di consultazione 

pubblica, infatti, il Ministero della 

Salute ha accolto e, ove possibile, 

integrato nel Piano i suggerimenti 

pervenuti da cittadini, associazioni, 

società scientifi che ecc.”.
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Si è parlato di screening in occasio-

ne del convegno Screening neona-

tale per la prevenzione delle Malattie 

Rare: una proposta contro le discrimi-

nazioni dei Sistemi Sanitari Regionali 

organizzato dalla senatrice Paola Ta-

verna, con l’adesione della senatrice 

Laura Bianconi e della presidente 

della XII Commissione permanente 

al Senato (Igiene e Sanità) Emilia 

Grazia De Biasi. All’evento, che ha 

avuto una forte eco mediatica, mo-

derato da Ilaria Ciancaleoni Bartoli, 

direttore dell’Osservatorio Malattie 

Rare, ha partecipato anche AISMME.

Scopo del convegno, condividere le 

diverse esperienze legate all’ambito 

delle malattie rare, e in particolare, 

promuovere le ricerche e incenti-

vare gli studi sulla prevenzione pri-

maria dei difetti congeniti e sulla 

prevenzione mediante lo screening 

neonatale esteso. Obiettivo anche 

evidenziare i punti di forza e le op-

portune integrazioni tra diverse 

strategie utili a ridurre i fattori di ri-

schio, promuovere i fattori protettivi 

e migliorare le potenzialità connes-

se alla diagnosi neonatale mediante 

lo screening allargato

Si è parlato anche del Disegno di 

Legge presentato dalla senatrice Ta-

verna, anticipato a novembre da un 

emendamento alla legge di Stabili-

tà dalla stessa senatrice e fi rmato da 

esponenti di tutti gli schieramenti 

che obbligava il Governo ad adotta-

re un decreto che inserisse l’obbligo 

dello screening metabolico allarga-

to e a stabilire la lista delle patolo-

gie, il tutto entro tre mesi e con una 

copertura economica di 60 milioni 

di euro in tre anni. Il Governo ha ri-

sposto con l’introduzione al Senato 

sulla legge di stabilità di uno stan-

ziamento di 5 milioni di euro per lo 

screening allargato. “Sono pochi ma 

sono un primo inizio - Nel passaggio 

della legge di stabilità alla Camera 

chiederemo di aumentare questo 

fondo per venire incontro in ma-

niera più consistente ai bisogni dei 

bambini colpiti dalle malattie rare”. 

Ha commentato l’onorevole Paola 

Binetti (Udc).

Come spiegato da Paola Taverna: 

“Il problema del riparto di compe-

Anche AISMME al convegno a Roma 
per parlare di screening neonatale 

tenze Stato-Regioni deve essere 

senz’altro aff rontato. L’attuale pano-

rama sanitario sul territorio del no-

stro Stato è eterogeneo e frammen-

tato, con sensibilissime diff erenze 

tra Regioni più ricche e Regioni 

più povere, cosa incompatibile con 

quanto stabilito dalla nostra Costi-

tuzione. La disomogeneità porta 

inevitabilmente a discriminazioni. 

Non possiamo tollerare che vi siano 

in Italia cittadini di serie A e di serie 

B, neonati con diff erenti diritti. Biso-

gna restituire centralità e unitarietà 

al Sistema sanitario nazionale e, 

dunque, recuperare una visione di 

insieme, superando l’attuale fram-

mentazione in cui versano i servi-

zi sanitari regionali. In tal modo si 

potrà garantire una migliore equità 

nell’erogazione delle prestazioni 

delineando un servizio pubblico sa-

nitario caratterizzato da principi di 

universalità, di uguaglianza e di glo-

balità degli interventi. Per evitare 

che le regioni adottino preferenze 

di «gestione della salute» secondo 

logiche particolaristiche, lo Stato si 

deve riappropriare della “materia” 

salute, in modo che possa dettare 

standard comuni e criteri omogenei 

che rappresentino degli imperativi 

per le Regioni”.

“Allo stato attuale solo 1 neonato su 

4 usufruisce di questa prevenzione, 

causa le diverse politiche regionali 

che danno vita al fenomeno della 

Postcode lottery - ha detto Giancarlo 

La Marca, Direttore del Laboratorio 

Screening Neonatale dell’Ospedale 

Pediatrico Meyer di Firenze - la diff e-

renza tra la salute e la disabilità per 

due neonati aff etti dalla medesima 

malattia metabolica, può essere de-

terminata dal nascere a pochi chilo-

metri di distanza e dunque con due 

‘Cap’ diversi. Per costoro le prospetti-

ve di vita potrebbero essere diverse e 

questo non deve accadere. Il 30% di 

questi piccoli meno fortunati muo-

re prima di aver raggiunto i 5 anni e 

spesso senza che la famiglia conosca 

il nome della malattia che li ha colpi-

ti. Con la diagnosi precoce nel nostro 

Paese, potremmo salvare ogni anno 

350 bambini”. 

Spesso la politica si è bloccata per 

Tema, i Farmaci off  labelTerza 

tappa a Roma il 10-11 gennaio 

scorso di ‘Determinazione rara’, 

il percorso di formazione sul-

le nuove frontiere della ricerca, 

promosso da Uniamo, cui parte-

cipa anche Aismme. Le giornate, 

dedicate al farmaco hanno af-

frontato due temi: “Dalla ricer-

ca all’accesso al farmaco” e “To 

Care: non solo farmaci”. È stato 

possibile dialogare con Carlo To-

mino, responsabile dell’Uffi  cio 

Sperimentazioni Cliniche - AIFA e 

con Fiorentino Capozzoli e Paola 

Torreri ricercatori presso l’Istituto 

Superiore di Sanità, promotori di 

una ricerca in corso sui farmaci 

off -label. Il 79% dei farmaci pre-

scritti a minori è off -label, e la 

necessità di consolidare scenari 

dove si valorizzi o si individui un 

ruolo attivo delle Associazioni 

nell’informare e nel promuovere 

una cultura della sicurezza nella 

cura è fondamentale.

Aismme al 3° appuntamento 
con il percorso Determinazione Rara

AISMME

paura dei costi, ma si tratta di un fal-

so problema poiché il costo medio 

dello screening è di 40-50 euro, 1 

euro a malattia, mentre i costi sanita-

ri per il trattamento terapeutico e per 

il sostentamento alle famiglie può 

raggiungere anche centinaia di mi-

gliaia di euro all’anno per paziente. 

Con lo stesso contributo economico 

si potrebbe eff ettuare lo screening di 

un’intera Regione per tutti i difetti. 

Ma non si tratta solo di costi “I pro-

grammi di screening – ha precisato 

la Presidente dell’Aismme Cristina 

Vallotto - per le tre patologie obbli-

gatorie hanno dato grandi risultati in 

termini di aspettativa di vita. Oggi le 

persone con fi brosi cistica raggiun-

gono l’età adulta, impensabile 20 

anni fa”. 

Lo sa bene Manuela Vaccarotto, 

vicepresidente di Aismme, che nel 

corso del convegno ha raccontato la 

sua storia. “Ho iniziato a occuparmi 

di malattie metaboliche quando è 

capitato a me – ha detto - entrambe 

le mie fi glie sono nate con una pato-

logia metabolica ereditaria dal nome 

impronunciabile. La più grande oggi 

ha 22 anni, la più piccola non è so-

pravvissuta alla malattia ed è morta 

dopo solo 11 mesi. La malattia delle 

mie fi glie non è ancora oggi diagno-

sticabile alla nascita, ma molte pato-

logie metaboliche lo sono. Eppure 

continuiamo a ricevere telefonate 

di genitori che hanno perso il loro 

bambino o lo hanno visto diventare 

disabile, bambini che con un test di 

screening neonatale potevano es-

sere vivi e sani, come è successo ad 

altri, più fortunati. Ho conosciuto ge-

nitori disperati, che nell’attesa di una 

diagnosi hanno avuto altri fi gli con 

la stessa patologia. È ora di off rire a 

tutti i neonati e ai genitori italiani la 

possibilità di una diagnosi precoce e 

politiche uniformi: essere in salute o 

in malattia, non dovrebbe dipende-

re dalla fortuna di essere nati in una 

regione o in un’altra. In tal senso ben 

venga questo disegno di legge che, 

tra l’altro, prevede un organismo di 

coordinamento”.

“Trovo indispensabile il ruolo di co-

ordinamento di Agenas - ha soste-

nuto Bruno dalla Piccola, Direttore 

Scientifi co dell’’Ospedale Pediatrico 

Bambino Gesù di Roma e coordina-

tore di Orphanet in Italia - perché è 

necessario che qualcuno individui 

i modelli organizzativi migliori in 

modo da renderli omogenei sul terri-

torio nazionale e renda lo screening 

allargato maggiormente sostenibile. 

La disomogeneità tra le regioni ita-

liane è decisamente troppa e, se si 

vuole ridurla, è necessario che qual-

cuno individui i modelli organizzativi 

più funzionali e renda lo screening 

allargato maggiormente sostenibi-

le. In tal senso sarebbe auspicabile 

una politica di ‘alleanze’ tra Regioni, 

che potrebbero condividere costi e 

logistica, in analogia con il modello 

Toscana-Umbria”.
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C’è anche un italiano tra i rappre-

sentanti dei pazienti che insieme ai 

rappresentanti di altre organizzazio-

ni e degli Stati Membri costituisce il 

Gruppo di Esperti sulle Malattie Rare 

che sostituisce EUCERD, la cui attività 

è terminata nel luglio 2013. Si tratta 

di Flavio Minelli, membro dell’As-

sociazione UNITI onlus, persona di 

grande esperienza anche a livello in-

ternazionale nella Federazione Euro-

pea Ittiosi e membro attivo di Euror-

dis da molti anni. Riceve il testimone 

da Bianca Pizzera –IPOPI membro 

EUCERD negli ultimi tre anni. 

È invece Domenica Taruscio la ri-

cercatrice italiana chiamata a far 

parte del gruppo di esperti. La 

nomina è stata fatta dal direttore 

COMMISSIONE EUROPEA  Nominato  il nuovo 
gruppo di esperti sulle Malattie Rare

generale della DG per la Salute e i 

consumatori e il mandato ha dura-

ta triennale. L’importante designa-

zione è avvenuta in seguito a una 

selezione pubblica tra personalità 

scientifi che dei 28 Paesi membri 

basata sul curriculum, pubblicazioni 

scientifi che e sul numero e sull’enti-

tà dei progetti europei coordinati . 

Nei prossimi due anni, lo sviluppo/

implementazione dei Piani Nazio-

nali per le Malattie Rare resterà 

una questione chiave e trasversa-

le per il nuovo gruppo. Le priorità 

su cui lavorare sono state discusse 

durante la riunione inaugurale. 

Queste includono i  Servizi sociali 

specializzati e l’integrazione delle 

malattie rare nelle politiche sociali, 

i sistemi di informazione (compresi 

i servizi web e le linee di assisten-

za), la codifi ca delle malattie rare, 

i test genetici e il sequenziamento 

di nuova generazione, i registri, le 

linee guida sulla diagnosi e la cura, 

le infrastrutture di ricerca  e le reti 

europee di riferimento.

La nuova Commissione ha un man-

dato di tre anni, dal luglio 2013 al 

luglio 2016 e, su richiesta della Com-

missione UE, deve fornire pareri e 

consulenze alla Commissione per 

l’elaborazione e l’attuazione delle 

attività dell’Unione nel settore delle 

patologie rare, nonché favorire gli 

scambi di esperienze, politiche e pra-

tiche pertinenti tra gli Stati membri e 

tra le varie parti interessate.

Europa

Fervono i lavori del secondo qua-

driennio di vita di EUROPLAN, il pro-

getto europeo per lo sviluppo e l’im-

plementazione di Piani nazionali per 

le malattie rare co-fi nanziato dalla 

Commissione Europea. Nel triennio 

2008-2011 EUROPLAN aveva posto le 

basi per lo sviluppo nei Paesi comuni-

tari di un piano nazionale per le ma-

lattie rare da adottare entro il 2013. In 

questo triennio 2012-2015, l’obiettivo 

principale è di dare una accelerazione 

al lavoro di sviluppo e di implemen-

tazione di piani o comunque insiemi 

di strategia coordinate ed unitarie 

per dare una risposta ai bisogni di 

assistenza e sociali dei malati rari. 

Un’azione in cui sono coinvolti tutti gli 

attori di interesse, compresi i decisori 

pubblici. Si conferma la strategia di 

mantenere un doppio livello: lo sforzo 

compiuto all’interno dei singoli Paesi 

comunitari insieme al coordinamento 

al livello europeo. 

Italia: la 2° Conferenza 

Nazionale EUROPLAN
Uno dei momenti più importanti 

nella realizzazione del progetto EU-

ROPLAN è rappresentato dalle con-

ferenze nazionali. Dopo il successo 

della precedente edizione, UNIAMO 

FIMR onlus ha promosso una Se-

conda Conferenza Nazionale EURO-

PLAN che si è svolta a Roma nel gen-

naio scorso presso il Ministero della 

Salute. Obiettivo: supportare lo svi-

luppo e l’implementazione di Piani 

Nazionali o Strategie Nazionali di 

elevata qualità per le Malattie Rare

In preparazione alla seconda confe-

renza erano stati attivati sei gruppi 

di approfondimento tematico che 

hanno analizzato lo stato dell’arte, 

avanzato proposte da inserire nel 

Piano Nazionale e segnalato le buo-

ne pratiche in altrettante grandi aree 

tematiche  I gruppi si sono incontrati 

già diverse volte e hanno anche svol-

to lavoro a distanza grazie all’utilizzo 

di una piattaforma informatica vir-

tuale istituita ad hoc, coinvolgendo 

EUROPLAN, SECONDA PUNTATA

Strategie coordinate 
e Piani Nazionali

oltre 160 persone, in rappresentanza 

di enti, istituzioni, organizzazioni e 

società scientifi che. Le aree temati-

che aff rontate sono state: 

•  Il governo della rete, defi nizione 

e la valutazione dei Centri, la con-

tinuità dell’assistenza dai Centri 

della rete al territorio, l’E-Health, 

l’assistenza all’estero

•  Il sistema di sorveglianza (registri 

e fl usso informativo), e la nomen-

clatura, classifi cazione e codifi ca 

•  Il percorso diagnostico assisten-

ziale (inclusi Servizi Sociali e i far-

maci orfani) e la presa in carico 

socio-assistenziale

•  La Ricerca e i Farmaci Orfani 

•  L’informazione e la sensibilizza-

zione 

•  La Prevenzione.

Lorenzin: le malattie 

rare saranno focus   

nel semestre europeo
“Il trattamento delle malattie rare 

e della Sla sarà uno dei focus del 

semestre europeo di presidenza 

italiana”. Lo ha detto lo scorso 

dicembre il ministro della Salute, 

Beatrice Lorenzin, durante il suo 

intervento al convegno scientifi -

co mondiale sulla Sla, organizza-

to da Aisla a Milano. Lorenzin ha 

poi parlato del fondo per le non 

autosuffi  cienze, arrivato a 350 

milioni di euro: “Dobbiamo tro-

vare un modo per rendere sta-

bile il fondo, perché ogni anno si 

ripete il tira e molla sulle risorse”. 

Attivo Infohub, un servizio online 

a sostegno dei pazienti aff etti da 

malattie rare realizzato da Euror-

dis. È il primo portale concepito 

per rispondere alle esigenze delle 

persone aff ette da patologie poco 

diff use per venire incontro alle ne-

cessità dei pazienti, spesso sogget-

ti a problemi relativi alla diagnosi 

tardiva e alle scarse e spesso non 

corrette informazioni. Infohub 

spiega, attraverso tutorial video, 

come ottimizzare la ricerca in rete 

e quali database consultare, per 

ottenere indicazioni attendibili ed 

evitare di incappare in “bufale”, of-

frendo anche una classifi cazione di 

oltre 40 siti che trattano di malattie 

rare scelte sulla base di una serie 

di criteri, elaborati da Eurordis, per 

garantire l’affi  dabilità dei portali.

Tra le buone pratiche (esperien-

ze particolarmente signifi cative 

a supporto delle proposte): nel 

campo della prevenzione è stato 

segnalato lo spot televisivo infor-

mativo sullo screening neonatale 

esteso per malattie metaboliche 

ereditarie realizzato da AISMME.

Eurordis, un servizio online 
per informare sulle malattie rare

I malati rari si ‘connettono’ in Ra-

reconnect

È online rareconnect, (www.rare-

connect.org/it), un sito frutto di una 

partnerschip tra Eurordis e Nord, ge-

stito da rappresentanti fi dati dei ma-

lati, un luogo sicuro dove le persone 

aff ette da una malattia rara e le loro 

famiglie possono entrare in contatto 

e condividere esperienze di vita, tro-

vando informazioni e risorse utili.

Tre le sezioni in cui muoversi, Capire 

(Vivere con una malattia rara), incon-

trarsi (Partecipa alla nostra conversa-

zione globale) e apprendere (Infor-

mazioni e risorse). All’interno anche la 

possibilità di connettersi ad una delle 

comunità, suddivise per patologia, 

dove è possibile incontrarsi, condivi-

dere e imparare da chi vive la stessa 

condizione e dai medici specialisti. 
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Europa

L’Agenzia italiana del farmaco ha 

premiato il 25 febbraio scorso a 

Bruxelles con l’Eurordis-European 

Rare Disease Leadership Award 

2014, il riconoscimento che la 

Federazione di associazioni non 

governative che rappresenta 614 

organizzazioni di malati in 58 pae-

si dedica a chi ha dimostrato par-

ticolare impegno nell’aff rontare i 

bisogni dei pazienti aff etti da ma-

lattie rare. Quest’anno Eurordis ha 

scelto Luca Pani, direttore genera-

le dell’Aifa, “per la leadership, per il 

sostegno dato alle malattie rare e 

per la capacità di adottare misure e 

politiche innovative, il cui impatto 

tangibile è stato riconosciuto non 

solo in Italia”.

Pani ha sottolineato la necessità 

di “non abbassare mai la guardia”. 

Perché “se è vero che cerchiamo di 

garantire in tempi estremamente 

rapidi l’accesso alle terapie, è altret-

tanto vero che i nostri pazienti sono 

sottoposti a un sistema di controllo 

estremamente rigoroso per evitare 

che in nome della disperazione e 

dell’urgenza i malati possano es-

sere esposti a farmaci ineffi  caci o, 

peggio, insicuri. AIFA ha ideato per 

questo alcuni strumenti preziosi 

come i nuovi Registri di Monito-

raggio che ci permettono di ‘sor-

vegliare’ costantemente i pazienti e 

modifi care, o anche interrompere 

eventualmente, le terapie qualora 

non si dimostrino effi  caci o siano 

rischiose. I pazienti devono sapere 

che non sono mai soli perché AIFA, 

come ci viene riconosciuto oggi e 

sempre più spesso nel panorama 

internazionale, è davvero unica nel 

contesto europeo”.

Pani (Aifa) premiato 
dalla Federazione europea 
dei pazienti

Dal 5 aprile il Servizio sanitario nazio-

nale è entrato a far parte del sistema 

europeo delle cure. Sarà quindi ora 

possibile per gli italiani curarsi in altri 

paesi dell’Unione Europea, ottenen-

do il rimborso delle prestazioni rice-

vute oltrefrontiera, ma solo se previ-

ste nei Livelli essenziali di assistenza. 

Le tariff e alle quali fare riferimento 

sono quelle regionali e la copertura 

non supererà il costo eff ettivo dell’as-

sistenza sanitaria ricevuta. Le Regio-

ni, in ogni caso, possono sempre de-

cidere di rimborsare agli assicurati in 

Italia altre spese, come viaggio, allog-

gio e altro, per i disabili. Dalla norma-

tiva restano esclusi i servizi di cure a 

lungo termine, i trapianti d’organo e i 

programmi pubblici di vaccinazione.

Saranno le ASL a dover rilasciare l’au-

torizzazione preventiva all’erogazio-

ne del rimborso dei costi e le Regioni 

dovranno eff ettuare un costante mo-

nitoraggio degli eff etti connessi alle 

disposizioni del decreto. Sarà istituito 

un Punto di contatto nazionale pres-

so il Ministero della salute dove con-

vergeranno le informazioni sui centri 

che erogano le cure, sui diritti dei 

Cure transfrontaliere: cure possibili in tutta Europa
pazienti, sulle procedure di denuncia 

e sui meccanismi di tutela, sulle con-

dizioni e i termini del rimborso e le 

informazioni da includere nelle ricet-

te mediche. Il portale sarà realizzato 

dall’Agenzia nazionale per i servizi 

sanitari regionali. Il punto di contatto 

nazionale dovrà anche promuovere 

la creazione delle reti di riferimento 

europee (Ern) che dovrebbero garan-

tire una serie di vantaggi tra i quali: 

una rete informativa comune che 

permetta lo scambio di competenze 

e risultati raggiunti, uno stimolo alla 

formazione e alla ricerca; la promo-

zione di economie di scala attraverso 

la specializzazione dei servizi, l’acce-

lerazione su temi come le malattie 

rare, trattate oggi in modo ancora 

disomogeneo da un Paese all’altro.

Le criticità individuate da Cittadi-

nanzattiva:

i cittadini dovrebbero anticipare i 

costi dell’assistenza e l’eventuale dif-

ferenza tra la tariff a italiana e quella 

del paese curante; le diff erenze re-

gionali sarebbero accentuate rispet-

to al passato: perché ogni regione 

può rimborsare i costi dell’assistenza 

all’estero secondo le tariff e regionali; 

può decidere se rimborsare o meno 

le spese di viaggio, alloggio e even-

tuali supplementari nel caso di per-

sone con disabilità e degli eventuali 

accompagnatori; troppa burocrazia: 

è prevista una prima domanda alla 

ASL solo per capire se la prestazione 

è soggetta o meno ad autorizzazio-

ne preventiva a cui devono seguire 

altri passaggi burocratici; mancata 

valorizzazione e alcun ruolo delle 

organizzazione civiche; manca la 

previsione di una campagna di infor-

mazione ai cittadini sui diritti sanciti 

dalla Direttiva.

Cittadinanzattiva chiede di:

• garantire l’assistenza diretta per 

le prestazioni oggetto di autoriz-

zazione preventiva della Asl;

• prevedere a carico dello Stato l’e-

ventuale diff erenza di costo tra 

la tariff a italiana e quella del paese 

curante;

• prevedere una “tariff a unica per 

prestazione”, valida in tutte le Re-

gioni;

• prevedere l’obbligo per tutte le 

Regioni di rimborsare le spese 

di viaggio, alloggio e le spese 

supplementari nel caso di perso-

ne con disabilità, nel rispetto della 

Convenzione ONUsui diritti delle 

persone con disabilità;

• abrogare l’obbligo di domanda 

per accertarsi della necessità di au-

torizzazione da parte della Asl;

• prevedere l’obbligo per la Asl, nel 

caso in cui neghi l’autorizzazione 

perché le cure sono ottenibili an-

che sul territorio italiano, di indi-

viduare la struttura italiana in 

grado di erogare la prestazione nei 

tempi, qualità e sicurezza richiesti;

• prevedere audizioni annuali del-

le associazioni di cittadini e pa-

zienti, vincolanti per il Ministero 

della salute;

• prevedere che il Contact point 

nazionale indichi al cittadino se 

sia più vantaggiosa ricorrere alla 

nuova a o alla vecchia procedura 

per l’accesso alle cure transfronta-

liere;

• prevedere una campagna nazio-

nale di informazione sui diritti 

sanciti dalla Direttiva.

Si è svolto nel febbraio scorso a Hei-

delberg, in Germania, il 2° Incontro 

Annuale Congiunto dei tre progetti 

di ricerca,cosidetti -omici (RD-Conect, 

NeurOmics e EURenOmics) fi nanziato 

dalla Commissione Europea sotto l’e-

gida del Consorzio per la Ricerca sulle 

Malattie Rare (IRDiRC). Presenti anche 

i rappresentanti dei malati invitati da 

EURORDIS. Sono stati fatti importanti 

passi avanti verso il raggiungimento 

dei due obiettivi principali di IRDiRC: 

sviluppare 200 nuovi trattamenti e 

strumenti per diagnosticare la mag-

gior parte delle malattie rare entro il 

2020. I tre progetti stanno aff rontando 

in modo collaborativo molte delle sfi -

de legate alla ricerca sulle malattie rare:

• defi nire e fornire l’accesso a dati ar-

monizzati e a campioni

• eseguire la caratterizzazione mole-

colare e clinica delle malattie rare

• potenziare la ricerca trasnazionale, 

preclinica e clinica

• snellire le procedure etiche e nor-

mative.

Eseguendo l’intero sequenziamento 

dell’esoma su campioni di pazienti, 

NeurOmics e EURenOmics hanno 

individuato una serie di nuovi geni 

legati alle malattie e le loro varianti. 

Per RD-Connect, l’obiettivo primario 

è stato quello di garantire che il pro-

getto fosse in linea con le esigenze 

dei ricercatori che forniscono dati alla 

piattaforma, la quale è in grado di in-

tegrare ed eff ettuare ulteriori analisi 

dei dati provenienti dagli studi -omici 

utilizzando strumenti bioinformatici. 

Questo progetto ha fatto progressi 

anche per quanto riguarda l’integra-

zione di biomateriale e dati sui feno-

tipi con la realizzazione di un catalo-

go online per bio-campioni e di un 

accordo sull’uso della terminologia 

standard utilizzata per descrivere il fe-

notipo dei pazienti (visibile, caratteri 

espressi) attraverso l’utilizzo dell’On-

tologia del Fenotipo Umano.

In conformità con i mandati di IRDiRC, 

tutti i dati prodotti sono a disposizio-

ne della vasta comunità della ricerca.

I progetti –omici di IRDiRC 
stanno facendo grandi passi in avanti!
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La malattia di Anderson-Fabry

La malattia di Anderson-Fabry (o 

Fabry) è una patologia genetica i 

cui sintomi, in assenza di un quadro 

clinico tipico, possono essere con-

fusi con quelli di altri disordini, con 

conseguente errata diagnosi. È una 

malattia ereditaria progressiva e 

multisistemica, caratterizzata da ma-

nifestazioni cliniche e decorso varia-

bili che possono portare alla morte 

del paziente entro la quinta decade 

di vita, se non tempestivamente dia-

gnosticata. 

Si tratta di un disordine metabolico, 

da accumulo lisosomiale, caratteriz-

zato dal defi cit funzionale dell’enzi-

ma α-galattosidasi A (α-GAL A). Tale 

defi cit determina un’alterazione del 

metabolismo di alcuni glicosfi ngoli-

pidi, prevalentemente il globotriao-

silceramide (Gb3), che di conseguen-

za si accumula nei lisosomi di nume-

rosi tipi cellulari, soprattutto delle 

cellule dell’endotelio vascolare. 

Dal punto di vista eziologico, la Fab-

ry è una enzimopatia lisosomiale X-

linked determinata da mutazioni nel 

gene GLA, che codifi ca per l’α-GAL A. 

Ad oggi sono state descritte più di 

mille mutazioni in pazienti Fabry. Il 

sospetto della malattia viene avan-

zato in base ai dati clinici, a quelli 

anamnestico-familiari ed infi ne con-

fermato attraverso analisi genetiche 

e biochimiche quali l’individuazio-

ne dell’alterazione genica specifi -

ca e il dosaggio dell’attività dell’α-

galattosidasi A, che può essere nulla 

o defi citaria. Anche la determinazio-

ne dei substrati dell’enzima (Gb3 e 

Lyso-Gb3), accumulati nei lisosomi 

delle cellule di diversi organi e tes-

suti, potrebbe fornire un supporto 

diagnostico. 

La Fabry si manifesta generalmente 

nell’infanzia o nella prima adolescen-

za con la comparsa di angiochera-

tomi, opacità corneale e lenticolare, 

microalbuminuria o proteinuria e 

sintomi che rifl ettono il coinvolgi-

mento del sistema nervoso periferi-

co, come crisi episodiche di dolore 

acuto, acroparestesie, anidrosi o 

ipoidrosi. In seguito, la progressione 

della malattia è caratterizzata dal 

graduale peggioramento della fun-

zione renale, fi no all’insuffi  cienza 

Anderson-Fabry: malattia rara? 
O spesso vista e raramente diagnosticata?

renale terminale, e dallo sviluppo di 

gravi complicanze cardiovascolari e 

neurologiche su base cerebrovasco-

lare. In particolare, il coinvolgimen-

to del sistema nervoso autonomo è 

responsabile dell’alterazione della 

sudorazione che, diviene elemento 

critico in situazioni come la febbre e 

lo sforzo fi sico, momenti in cui, per il 

disordine della termoregolazione, si 

possono avere delle tipiche crisi di 

dolore. 

La cute nella malattia di Fabry può 

manifestare angiocheratomi, espres-

si principalmente nelle aree della 

“mutandina” o, addirittura, come 

angiocheratoma corporis diff usum 

e la presenza di un linfedema so-

prattutto degli arti inferiori. L’occhio 

come in molte malattie neuro-meta-

boliche è interessato con espressioni 

che vanno dalla cornea verticillata, 

alla cataratta, alle teleangectasie 

della congiuntiva. L’accumulo di gli-

cosfi ngolipidi nelle cellule renali ne 

compromette la funzione, portando 

ad una nefropatia progressiva che è 

una delle caratteristiche della malat-

tia; in casistiche controllate il 12% dei 

pazienti dializzati sono malati Fabry. 

Il cuore nei soggetti aff etti presenta 

un’ipertrofi a ventricolare sinistra, ap-

parentemente idiopatica, una diretta 

compromissione dell’apparato val-

volare e di conduzione intracardiaca 

con complicanze che vanno dall’in-

suffi  cienza cardiaca alla patologia 

aritmica sino alla morte per infarto 

del miocardio. Gli individui di sesso 

femminile, generalmente eterozigo-

ti, presentano di solito una sintoma-

tologia più sfumata e variabile. 

Negli ultimi anni sono state descrit-

te varianti atipiche caratterizzate da 

un fenotipo clinico lieve, ad esordio 

tardivo, talvolta di diffi  cile inquadra-

mento clinico per il frequente coin-

volgimento di un solo organo. Que-

ste varianti rappresentano il 90% dei 

pazienti Fabry.

L’incidenza della malattia di Fabry è 

stimata intorno a 1:40.000 nella po-

polazione generale, sebbene diver-

se iniziative di screening neonatale 

abbiano riscontrato una prevalenza 

inaspettata, fi no a 1 su circa 3.100 

neonati in Italia e 1 su 1.500 nei ne-

onati in Taiwan.

Questa patologia, per le sue caratte-

ristiche, risulta diffi  cile da diagnosti-

care e studi retrospettivi hanno rile-

vato un ritardo considerevole nella 

diagnosi in circa il 40% dei pazienti 

maschi e nel 70% delle femmine. In 

particolare, dall’insorgenza dei primi 

sintomi alla corretta diagnosi trascor-

rono, mediamente, 13 anni per gli 

uomini e 17 per le donne. 

Dal 2005 presso l’Istituto di Biome-

dicina e Immunologia Molecolare 

del CNR di Palermo, due laboratori 

sono dedicati allo studio genetico e 

biochimico della malattia di Fabry. 

In questi anni sono state condotte 

indagini genetiche ed enzimatiche 

in 5.837 soggetti con segni e sin-

tomi riconducibili alla malattia di 

Fabry e 2.436 controlli. Sono state 

riscontrate mutazioni esoniche in 

105 dei pazienti studiati. La quasi 

totalità di essi, nonostante pre-

sentasse manifestazioni cliniche 

suggestive, non aveva ancora ri-

cevuto una diagnosi di malattia 

di Fabry. 

Considerate le diffi  coltà diagnosti-

che e la necessità di avviare preco-

cemente la terapia, una sospetta dia-

gnosi deve essere dedotta dal qua-

dro clinico individuale del paziente e 

dovrebbe essere inclusa fra le ipotesi 

diagnostiche in tutti i casi in cui i sog-

getti presentano decorsi clinici “siste-

mici”, riconducibili alla malattia. 

La disponibilità di una terapia en-

zimatica sostitutiva ricombinante, 

specifi ca per la malattia di Fabry, ha 

avuto un importante impatto sulla 

gestione clinica dei pazienti aff etti, 

modifi candone la prognosi e la qua-

lità di vita. I dati disponibili in lette-

ratura concordano sull’importanza di 

un intervento terapeutico specifi co il 

più precoce possibile, prima che il 

coinvolgimento d’organo diventi ir-

reversibile. 

Visto il carattere progressivo della 

malattia, poterla diagnosticare in età 

pediatrica sarebbe importante per 

prevenire serie complicazioni. Oggi 

è possibile fare una diagnosi già alla 

nascita, come suggerito da progetti 

pilota avviati in alcune regioni Italia-

ne e all’estero, ma la patologia non è, 

per ora, inserita in Italia nei pannelli 

di screening neonatale.

Discussione

La malattia di Fabry è una patologia 

considerata rara ma in realtà, come 

emerge dalla recente letteratura, sa-

rebbe più giusto considerarla un di-

sordine non comune poco conosciu-

to. La diagnosi risulta ad oggi ancora 

diffi  cile proprio per le peculiarità del-

la malattia, che si presenta con ma-

nifestazioni cliniche sovrapponibili a 

quelle di altre patologie ed un’ampia 

possibilità di diagnosi diff erenziali 

che coinvolgono diverse specializza-

zioni mediche. Soprattutto i soggetti 

aff etti dalle forme atipiche risultano 

più diffi  cili da diagnosticare rispetto 

a quelli che manifestano un fenotipo 

classico. 

Nel complesso, sulla base della no-

stra esperienza, i pazienti che pre-

sentano manifestazioni cliniche 

sistemiche riferibili alla malattia di 

Fabry possono essere raggruppati in 

3 categorie:

• soggetti con la forma classica della 

malattia e mutazioni nel gene GLA 

che codifi ca l’α-galattosidasi A;

• soggetti con varianti atipiche del-

la malattia (forma lieve ed esordio 

tardivo) e mutazioni nel gene GLA, 

diverse da quelle responsabili del-

la forma classica;

• soggetti con sintomi riconducibili 

alla malattia di Fabry e privi di mu-

tazioni nel gene GLA.

Nei primi due gruppi, la presenza 

di una mutazione nel gene GLA e la 

Lisosomiali

Fig. 1. I sintomi della malattia di Fa-

bry compaiono generalmente intor-

no al decimo anno di età ma la dia-

gnosi viene formulata mediamente 

18 anni dopo. 
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I ricercatori del dipartimento di 

Scienze Mediche dell’IRCCS Casa 

Sollievo della Soff erenza - coordinati 

dal dott. Gianluigi Mazzoccoli (me-

dico-ricercatore) e dal prof. Maurizio 

Scarpa (responsabile coordinamento 

malattie rare) - hanno realizzato una 

ricerca che potrebbe aiutare i pazien-

ti aff etti dalla sindrome di Hunter, 

una rara malattia metabolica eredi-

taria che può causare anomalie alle 

ossa, alle articolazioni, dimorfi smi 

facciali, difetti cardiaci e respiratori, 

iperattività, alterazioni del compor-

tamento e talvolta diffi  coltà di ap-

prendimento.

Il ritmo circadiano di questi pazienti 

sarebbe alterato, secondo quanto 

riportato su BMC Medical Genomics, 

a causa dei geni “clock” che controlla-

no i ritmi circadiani, cioè le funzioni 

biologiche ed i cicli comportamenta-

li che variano ritmicamente nell’arco 

delle 24 ore. L’espressione di questi 

geni è infatti deregolata nei pazien-

ti dall’accumulo tossico di sostan-

ze che, a causa della malattia, non 

possono essere smaltite. Le cellule 

perdono il ritmo che regola la pro-

liferazione, la riparazione dei danni 

al DNA, la risposta infi ammatoria e i 

processi legati all’invecchiamento.

“Questa scoperta - spiegano i due 

ricercatori- è importante per alme-

no due motivi. Il primo è che l’e-

spressione scorretta dei geni clock 

è un indicatore di malattia e ci per-

mette di capire che la Sindrome di 

Hunter è una patologia molto più 

complessa di quello che sembra. Il 

secondo è legato alle possibilità te-

rapeutiche: abbiamo scoperto che 

in seguito alla somministrazione 

della terapia enzimatica sostitutiva 

(ERT) l’espressione dei geni clock e 

dei geni da essi controllati tende a 

migliorare, anche se temporanea-

mente, in relazione alla durata di 

azione dell’enzima. Anche se per ora 

abbiamo testato questa dinamica 

unicamente a livello cellulare, molto 

si sta facendo per off rire ai paziente 

una terapia che possa agire anche a 

livello tissutale, ed in particolare a 

livello cerebrale, andando a riequi-

librare l’espressione genica. La spe-

rimentazione sulla ERT con infusio-

ne tramite catetere è oggi in corso, 

quindi si spera che presto i pazienti 

potranno benefi ciarne”.

Il 15 aprile 

la Prima giornata 

Internazionale della 

Malattia di Pompe
braccialetti verdi e banchetti

‘’Together we are strong’’ è lo slogan 

della Prima Giornata Internazionale 

della Malattia di Pompe (o glicoge-

nosi di tipo II) celebrata il 15 aprile 

in tutto il mondo con l’obiettivo di 

sensibilizzare l’opinione pubblica su 

una patologia neuromuscolare rara, 

cronica e disabilitante, spesso fatale, 

che appartiene alla più ampia fami-

glia delle malattie metaboliche da 

accumulo lisosomiale che colpisce 

circa 10.000 individui nel mondo - tra 

neonati, bambini e adulti e, si stima, 

circa 300 persone in Italia.

Numerose le iniziative programmate 

dall’Associazione Italiana Glicoge-

nosi (AIG), tra queste uno spot di 30 

secondi realizzato dal regista Carlo 

Hintermann, lanciato sui canali on 

line e sui social network, un contri-

buto da parte di Carmine Buschini, il 

ragazzo che interpreta il ruolo di Leo 

in ‘’Braccialetti Rossi’’, l’allestimento 

in 23 piazze italiane di banchetti per 

raccogliere fondi a favore di progetti 

di ricerca sostenuti da AIG presso di-

versi centri di cura italiani. Per questa 

occasione sono stati realizzati e ver-

ranno distribuiti i braccialetti verdi 

che riportano lo slogan della giorna-

ta ‘’Together we are strong’’. 

Lisosomiali

ridotta attività enzimatica conferma-

no la diagnosi clinica avanzata dal 

medico. 

Invece, nei soggetti che presentano 

i sintomi della Fabry ma sono privi 

di mutazioni in GLA - circa il 98% dei 

soggetti che giungono alla nostra 

attenzione - si rende necessario 

l’utilizzo di strumenti diagnosti-

ci innovativi. La scoperta di nuovi 

marcatori diagnostici è di fondamen-

tale importanza sia per la diagnosi di 

Fabry, sia per migliorare le conoscen-

ze cliniche e molecolari in merito alla 

patogenesi della malattia. 

Questa patologia dovrebbe essere 

sempre presa in considerazione 

quando giungono all’osserva-

zione pazienti con decorsi clinici 

atipici, diagnosi incerte, o quadri 

con coinvolgimento sistemico non 

chiari. In soggetti adulti in cui ven-

gono rilevati ictus criptogenetico, 

cardiomiopatia ipertrofi ca o danno 

renale può essere sospettata la for-

ma classica o possibili varianti atipi-

che della malattia. Anche lo studio 

della storia clinica familiare può indi-

rizzare il medico, tenendo conto del-

la trasmissione della patologia legata 

al cromosoma X. Diversi algoritmi 

diagnostici sono stati elaborati per 

guidare i clinici verso la diagnosi di 

malattia di Fabry e nei soggetti in cui 

viene avanzata l’ipotesi diagnostica 

la conferma può venire dalle analisi 

genetiche e biochimiche. Anche la 

determinazione dell’accumulo di 

Gb3 e Lyso-Gb3 può aiutare a con-

fermare o escludere la presenza della 

Fabry.

Una diagnosi precisa e tempestiva 

è essenziale per avviare precoce-

mente i pazienti alla terapia enzi-

matica sostitutiva, che è in grado 

di arrestare o rallentare la progres-

sione della malattia, migliorando-

ne così la qualità della vita.

Contatti: Prof. Giovanni Duro pho-

ne +39 091 6809507/179 e-mail 

duro@ibim.cnr.it http://www.ibim.

cnr.it/index.php/giovanni-duro

Sul sito www.ibim.cnr.it (pulsante 

“Fabry”) informazioni più appro-

fondite sulla malattia, la modulisti-

ca da allegare, le modalità di pre-

lievo, conservazione e trasporto (a 

nostro carico) ed i nostri recapiti. 

Di Giovanni Duro e Paolo Colomba

Istituto di Biomedicina e Immunolo-

gia Molecolare “A. Monroy” – CNR, 

Palermo

Sindrome di Hunter, da Casa Sollievo 
la ricerca che potrebbe aiutare i pazienti 

Partirà in Toscana il primo progetto 

italiano di screening neonatale sulle 

malattie da accumulo lisosomiale 

per 120 mila bebè in 3 anni. 

Da uno screening ‘a tappeto’ con-

dotto in Austria nel 2012 - sottoli-

nea l’esperto - è emerso 1 caso su 

2.500 nati solo per le 4-5 patologie 

lisosomiali più comuni. 

Considerando che nel nostro Paese 

nascono circa 500 mila bimbi ogni 

anno, queste malattie interessereb-

bero almeno 200 neonati l’anno. 

E per tutta la ‘famiglia’ delle lisoso-

miali sono stimabili dai 200 ai 400 

casi annui.

Da Padova un  

nuovo protocollo 

per lo screening 

simultaneo   

di sei patologie
Viene da un gruppo tutto italiano 

un nuovo protocollo di screening 

neonatale in grado di testare simul-

taneamente 6 malattie da accumulo 

lisosomiale, in modo preciso e ridu-

cendo al minimo la manipolazione 

dei campioni da analizzare e quindi 

l’errore umano. Il metodo, pubbli-

cato recentemente su “Biochemical 

Chromatography”, è stato sviluppato 

dal gruppo del Dr. Giuseppe Giorda-

no nel Laboratorio di Spettrometria 

di Massa del Dipartimento di Salute 

della Donna e del Bambino dell’U-

niversità di Padova e permette di 

individuare i bambini aff etti da mu-

copolisaccaridosi di tipo 1, malattie 

di Fabry, Gaucher, Krabbe, Niemann-

Pick A/B e di Pompe.

Questo metodo, secondo gli auto-

ri, potrebbe anche essere applicato 

per valutare l’andamento della tera-

pia, per esempio eff ettuando il test 

prima e dopo la somministrazione 

dell’enzima di sostituzione oppure in 

seguito al trapianto di cellule stami-

nali ematopoietiche.

In Toscana lo screening per le lisosomiali
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La defi nizione di biobanca recita così: 

“Unità di servizio senza scopo di lucro, 

fi nalizzata a raccolta, processazione, 

conservazione e distribuzione di mate-

riale biologico umano e di dati ad esso 

collegati, per ricerca e diagnosi. La BB 

applica un sistema qualità e garantisce 

i diritti dei soggetti coinvolti.”

Le biobanche non sono quindi sem-

plici raccolte di campioni biologici, 

ma hanno una ben defi nita funzione 

di servizio. I soggetti coinvolti sono 

molti: in primo luogo i pazienti (per le 

biobanche che raccolgono campioni 

e dati clinici di persone aff ette da una 

malattia oggetto di studio, cioè bio-

banche cliniche) e i partecipanti (per le 

biobanche cosiddette “prospettiche” o 

di popolazione, che raccolgono cam-

pioni e dati di stile di vita e clinici di 

gruppi di popolazione e poi li seguono 

nel tempo).

Le biobanche cliniche, e tra queste in 

particolare le biobanche genetiche, 

svolgono un ruolo molto importan-

Biobanche: istruzioni per l’uso
te per la diagnosi di malattia: proprio 

grazie ai campioni conservati è stato 

possibile diagnosticare malattie che, 

al momento della raccolta dei cam-

pioni, erano ancora sconosciute. Le 

biobanche oncologiche sono partico-

larmente importanti per il “follow up” 

dei pazienti, cioè per verifi care come 

cambiano nel tempo le caratteristiche 

del tumore, e come è possibile inter-

venire con gli strumenti terapeutici a 

disposizione. Tutte sono poi essenziali 

per la ricerca, che permette di trovare 

nuove cure, sempre più effi  caci, per 

molte malattie.

Come è organizzata una biobanca?

Abbiamo detto che “applica un si-

stema qualità”. Il sistema qualità per-

mette di garantire che tutte le attività 

siano regolate da procedure scritte, 

e si svolgano in modo da garantire la 

correttezza di tutti i passaggi. Tutto è 

defi nito: le modalità per fornire al pa-

ziente / partecipante l’informazione 

sulle fi nalità della biobanca, la raccolta 

Biobanking

del consenso, il prelievo del campione, 

l’analisi del campione per verifi carne le 

caratteristiche, la raccolta dei dati rela-

tivi al paziente e al campione, la con-

servazione alle giuste temperature, in 

modo che non si alteri nel tempo, la di-

stribuzione a medici e ricercatori qua-

lifi cati e il recupero delle informazioni 

dalla letteratura scientifi ca, a vantag-

gio del paziente stesso e della ricerca. 

Il personale della biobanca deve esse-

re competente ed esperto, ma deve 

anche avere ben chiara l’importanza di 

operare al meglio in una struttura che 

ha la funzione di custodire i campioni 

e i dati dei pazienti / partecipanti, nel 

pieno rispetto dei loro diritti e delle 

loro scelte. 

L’importanza della rete

Da diversi anni ci si è resi conto dell’im-

portanza delle biobanche, e anche 

della necessità che le biobanche si 

organizzino in rete: è essenziale che i 

sistemi qualità delle diverse banche 

non solo italiane, ma anche europee 

ed internazionali, siano armonizzati e 

consentano studi sempre più ampi ed 

effi  caci sui campioni e sui dati. Questo 

è particolarmente importante per le 

malattie rare, i cui campioni sono an-

cora più preziosi, proprio in quanto 

rari. È per questo che l’Europa si è or-

ganizzata in una grande infrastruttura 

delle biobanche, che coinvolge moltis-

simi Paesi e permette la realizzazione 

di progetti ambiziosi. L’Italia è parte 

integrante di questa infrastruttura, e 

sta lavorando per costruire la rete delle 

biobanche italiane, per contribuire ad 

una ricerca scientifi ca effi  cace e di qua-

lità. Promotori di questa iniziativa sono 

il Ministero della Salute e il Ministero 

della Ricerca, con la collaborazione 

delle Regioni e di tanti istituti di ricerca 

e ospedali. Di questa rete fanno parte 

le reti di biobanche consolidate come 

la rete Telethon, che applica i criteri 

della qualità da molti anni, al servizio 

dei pazienti e dei cittadini.

Barbara Parodi, curatore delle biob an-

che dell’IRCCS A.O. Universitaria 

S. Martino – Ist. Naz. per la Ricerca sul 

Cancro, Genova, membro di BBMRI, in-

frastruttura italiana delle biobanche

Il 2014 è un anno molto speciale per il 

biobancaggio: l’infrastruttura europea 

dedicata (BBMRI-ERIC) diventa ope-

rativa, il Consiglio d’Europa rinnova la 

“Raccomandazione sulla ricerca con 

materiale biologico di origine umana” 

e il progetto continentale RareDisease-

Connect è tutto dedicato alla creazione 

di una piattaforma mondiale dove si 

possano condividere dati biologici, cli-

nici e genomici. Ognuna di queste ini-

ziative non potrebbe svilupparsi e con-

solidarsi senza la partecipazione attiva 

dei cittadini e l’informazione pubblica: 

sono altamente in gioco la percezione 

e la consapevolezza della cittadinanza 

per quanto riguarda la rivoluzione e la 

responsabilità che implicano la conser-

vazione e l’uso scientifi co dei materiali 

biologici umani. 

L’accelerato progresso tecnologico di 

questi ultimi 20 anni ha permesso di 

sviluppare la ricerca biomolecolare e 

di comprendere come il biobancaggio 

aprisse innovativi e sorprendenti sce-

nari di ricerca e di cura e esplicitasse la 

funzione portante della bioetica: ognu-

no di noi è alfa e omega del processo di 

biobanking, conseguentemente il bio-

banking è una palestra di bioetica

Ognuno di noi può attraverso il suo 

Il Biobanking mi riguarda
sangue, i suoi liquidi, i suoi tessuti, con-

tribuire ad un progetto di ricerca, senza 

parteciparvi direttamente. Quindi i cit-

tadini, volontari o malati, si ritrovano 

ad essere non solo destinatari bensì 

attivatori del processo scientifi co stesso 

attraverso il consenso alla raccolta, la 

conservazione e all’uso dei propri ma-

teriali biologici. Comprendere come si 

confi gura questo modello innovativo 

di ricerca scientifi ca - che profi la rispo-

ste diagnostiche e terapeutiche per-

sonalizzate, i diritti, le tutele e le scelte 

in gioco, diventa allora fondamentale, 

per poterlo agire, per partecipare e nel 

tempo fruire dei risultati: il biobanking 

mi riguarda, anzi riguarda la mia fami-

glia attuale e futura. 

Infatti il valore dei dati biologici è im-

menso quando è possibile metterlo in 

relazione con la storia, clinica, della per-

sona cui quei materiali corrispondono:  

diventa così identifi cabile il patrimonio 

genetico di quell’individuo, la sua storia 

intrafamiliare e generazionale. Dal pun-

to di vista informazionale i dati leggibili 

nei tessuti mantengono dunque, anche 

dopo il distacco del campione biologi-

co dal corpo, un’indissolubile relazione 

con l’identità del corpo originante, pro-

prio perché estrinsecano il patrimonio 

genetico di quella persona. Questa 

dimensione relazionale dei materiali 

biologici fa si che non si perda il legame 

tra il soggetto e un tessuto che è molto 

di più di un tessuto, che è espressione 

dell’identità genetica della persona 

stessa: ciascuno dovrebbe allora essere 

interessato non solo della destinazione 

dei campioni biobancati - che tipo di 

ricerca si svilupperà e per quale scopo, 

ma anche della tutela dell’identità e 

della protezione dei dati che ne pos-

sono scaturire, dati che sopravvivano 

anche quando i materiali saranno com-

pletamente consumati.

Il consenso informato in gioco nel bio-

bancaggio è complesso e delicato, si 

articola su più livelli: deve darmi spazio 

• di comprensione dell’uso che si farà 

dei materiali, 

• di partecipazione rispetto al proces-

so di sviluppo della ricerca possibile 

- aver garantiti i diritti esigibili, avere 

accesso ai dati e ai risultati, 

• e di tutela rispetto all’informazione 

genetica in gioco. 

Partecipando al biobanking accetto 

di esporre me stesso e il mio contesto 

familiare ad un rischio aumentato cor-

relato proprio alla circolazione di dati 

sensibili e genetici, in un mondo in 

evoluzione dove chi controlla i dati può 

controllare le opzioni di vita delle per-

sone (si pensi, per esempio, alle stigma-

tizzazioni e alle discriminazioni che in 

ambito lavorativo, assicurativo e sociale 

possono scaturire): farà la diff erenza vi-

vere la proposta di biobancaggio come 

un processo che inizia e non si concluda 

con la mera acquisizione di una forma, 

come un accordo di partecipazione in 

cui sono riconosciuto partecipe e posso 

interloquire nel tempo con i responsa-

bili della biobanca, e quindi dei pro-

cessi di protezione dei dati e quindi di 

circolazione di campioni deidentifi cati. 

Questo accordo partecipativo rappre-

senta un accordo di responsabilità tra 

tutti gli attori in gioco, dai pazienti ai 

ricercatori reciprocamente necessa-

ri: l’essere parte di questo scenario di 

sviluppo della scienza, la dimensione 

genetica delle informazioni e dati con-

servati ed indagabili,  la costruzione di 

un modello di conoscenza scientifi ca 

co-prodotta tra paziente, professionista 

della salute e della biobanca, ricerca-

tore, rende davvero il biobanking una 

palestra elettiva di bioetica e la bioetica 

un elemento portante del biobanking, 

per la sua dimensione pubblica e di in-

novazione del paradigma di ricerca.

Sara Casati, bioeticista, presidente del 

Comitato Etico Università Milano Bicoc-

ca, membro del gruppo Ethical, Legal, 

Social Issues, di BBMRI ERIC IT.
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Conoscenza, evidenza e esperien-

za, questi sono i tre concetti chiave 

nell’ambito della discussione volta a 

accelerare e migliorare lo sviluppo 

e la registrazione di nuovi farmaci 

per le malattie rare. È questa l’opi-

nione degli esperti di Voisin Consul-

ting Life Sciences, società francese 

di consulenza specializzata nello 

sviluppo di medicinali, raccolta in 

un nuovo articolo su “Orphanet 

Journal of Rare Diseases”, che vede 

anche la partecipazione dell’in-

glese NDA Advisory Services, di 

EURORDIS(Organizzazione Europea 

per le Malattie Rare), del Centro per 

lo Sviluppo di Innovazioni Mediche 

Sostenibili di Londra e delle aziende 

farmaceutiche Genzyme e Glaxo-

SmithKline.

Le vie tradizionali

Al momento ci sono due modi per 

accelerare l’approvazione dei me-

dicinali orfani. Il primo è la registra-

Secondo un progetto legislativo ap-

provato nel’aprile scorso, le aziende 

farmaceutiche e i ricercatori univer-

sitari dovranno pubblicare i risultati 

di tutte le sperimentazioni cliniche 

europee in una banca dati pubbli-

camente accessibile. La normati-

va facilita anche la cooperazione 

transnazionale per condurre test 

clinici su larga scala così da incre-

mentare gli sforzi per sviluppare 

trattamenti speciali, ad esempio per 

malattie rare.

zione in circostanze eccezionali, 

che si applica quando un farmaco 

presenta un rapporto benefi ci-rischi 

favorevole ma l’effi  cacia e la sicurez-

za non possono essere dimostrate, 

neanche a lungo termine, date la ra-

rità o la complessità della malattia. 

Il secondo è l’autorizzazione condi-

zionata, concessa a patto che i dati 

mancanti vengano presentati entro 

un dato periodo di tempo in seguito 

all’approvazione. Queste due scor-

ciatoie hanno lo scopo di incentiva-

re la ricerca e lo sviluppo di farmaci, 

tuttavia il numero di medicinali or-

fani che raggiungono il mercato è 

ancora troppo basso: nello scorso 

decennio in Europa di 70 farmaci or-

fani solo 20 hanno ricevuto uno dei 

due incentivi.

La terza via: 

l’autorizzazione adattiva

L’Agenzia Europea dei Medicinali 

(EMA) ha espresso nella “Road map 

“I test saranno eff ettuati in maniera 

più trasparente, dando maggiore 

speranza ai pazienti che necessi-

tano nuovi e migliori trattamenti e 

aumentando il numero di posti di 

lavoro qualifi cati e di ricerca in Eu-

ropa”, ha detto Glenis Willmott (S&D, 

UK), relatrice. La sua relazione è sta-

ta adottata con 594 voti a favore, 17 

contrari e 13 astensioni. “La nuova 

legge, inoltre, off re speranza alle 

milioni di persone in Europa che 

soff rono di malattie rare, permet-

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

Farmaci orfani, serve un nuovo approccio europeo 
all’approvazione e alla registrazione di terapie innovative

EUROPA Test clinici: maggiore trasparenza 
e una protezione migliore dei pazienti

News

to 2015” l’intenzione di esplorare 

nuove strategie per adattare i pro-

cessi che si svolgono sotto l’attuale 

legislazione allo scopo di suppor-

tare l’innovazione. L’idea è di per-

mettere ad alcune terapie nuove di 

essere valutate in base a un iniziale 

rapporto benefi ci-rischi positivo, 

ottenuto in un piccolo gruppo di 

pazienti e di utilizzare dati clinici 

ottenuti successivamente all’ap-

provazione, per esempio dai re-

gistri, per continuare a valutarle. 

L’autorizzazione adattiva si diff e-

renzia quindi da quella consueta, 

che invece si basa sul presupposto 

che una terapia sperimentale rice-

va l’autorizzazione solo quando 

l’effi  cacia e la sicurezza siano state 

provate in un dato gruppo di pa-

zienti.

I sostenitori vedono nell’autoriz-

zazione adattiva un’evoluzione dei 

processi attuali e pensano che possa 

tendo test transnazionali molto più 

facili da svolgere. Non ci sono abba-

stanza pazienti in un solo Paese per 

sviluppare o migliorare nuovi tratta-

menti alle malattie rare. Lavorando 

a livello europeo, possiamo ridurre 

l’enorme costo e l’onere di condurre 

test al di la delle frontiere”.

L’atto legislativo snellirà le norme 

in materia di test clinici in tutta Eu-

ropa, agevolando la cooperazione 

transnazionale per consentire test 

su larga scala e più affi  dabili. Ciò 

contribuire in maniera signifi cativa 

a sostenere lo sviluppo e l’accesso a 

terapia nuove e innovative. I detrat-

tori sostengono che un approccio 

di questo tipo necessiterebbe di 

cambiamenti troppo radicali nell’or-

ganizzazione e nelle legislazioni e 

temono che questo possa portare 

all’approvazione prematura di far-

maci e basata più su criteri commer-

ciali che clinici.

I rappresentanti delle associazioni di 

pazienti appoggiano questa propo-

sta che permetterebbe l’accesso più 

veloce a terapie sicure e effi  caci, tut-

tavia evidenziano la necessità di un 

intervento condiviso da tutti i Paesi 

europei, sia nelle fasi prima che in 

quelle dopo la commercializzazio-

ne, per fare in modo che il diritto di 

accesso alla terapia sia basato uni-

camente sulla valutazione clinica e 

non sulle diverse regolamentazioni 

nazionali.

Focus di SIFO sui farmaci galenici
Sul sito della SIFO – Società Italia-

na di Farmacia Ospedaliera e dei 

Servizi Farmaceutici delle Aziende 

Sanitarie, è in studio un’area dedi-

cata ai laboratori galenici del Siste-

ma Sanitario Nazionale che prepa-

rano farmaci orfani, al fi ne di dare 

la possibilità ad operatori sanitari, 

pazienti e offi  cine di produzione 

di fruire delle informazioni in esso 

contenute. Questo canale di comu-

nicazione web permetterà di sem-

plifi care e velocizzare l’accesso alle 

terapie da parte dei soggetti aff etti 

da Malattie Rare, identifi cando tutti 

i siti produttivi e relativi farmaci-

sti responsabili ed elaborando un 

protocollo nazionale unico per la 

richiesta e la distribuzione dei far-

maci.

L’Area Malattie Rare di SIFO ha una 

sua sezione specifi ca nel suo sito 

http://www.sifoweb.it/area-scienti-

fi ca/malattie-rare.html con informa-

zioni e link utili per operatori sanita-

ri e per i cittadini.

facilita la procedura di comunica-

zione e autorizza la Commissione 

europea a fare controlli. Una volta 

che uno sponsor di test clinici ha 

presentato un dossier di doman-

da a uno Stato membro, lo Stato 

membro dovrà rispondere entro i 

termini stabiliti.  

Riassunti dettagliati saranno pub-

blicati in una banca dati europea 

accessibile al pubblico, includendo 

tutte le relazioni di studi clinici che 

saranno pubblicati una volta che 

sarà presa una decisione in merito 

all’immissione sul mercato o che la 

domanda di autorizzazione sarà re-

spinta.
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Utilizzando l’innovativa tecnica di 

editing genetico CRISPR un team di 

ricercatori del MIT di Cambridge ha 

curato con successo i topi aff etti da 

una rara malattia del fegato causata 

da una singola mutazione geneti-

ca, la tirosenimia di tipo 1. I risultati 

dello studio, pubblicato sulla rivista 

Nature Biotechnology, off rono la 

prima prova delle sorprendenti ap-

plicazioni della CRISPR, capace di 

invertite i sintomi di una patologia 

negli animali vivi “tagliando” il DNA 

mutato e sostituendolo con una se-

quenza corretta. Un traguardo che 

Lo scorso 16 dicembre, nell’ambito 

di un Memorandum di collaborazio-

ne tra il Department of Health and 

Human Services americano e il Mi-

nistero della Salute italiano, Italia e 

USA, che collaborano dal 2003 nella 

lotta contro le malattie rare, hanno 

fatto il punto sugli sviluppi della 

diagnostica e delle cure. Presenti i 

rappresentanti delle istituzioni, del-

la ricerca, delle associazioni e delle 

imprese di entrambi i Paesi. A con-

durre i lavori Domenica Taruscio, 

Direttore del CNMR, e Stephen C. 

Avviato un nuovo progetto per la 

creazione di un network italiano 

di neuro immagini di bambini e 

ragazzi affetti da malattie rare e di 

bambini neurologicamente sani. 

Finanziato dal Ministero della salu-

te e sostenuto dalla Associazione 

Italiana di Neuroradiologia (AINR), 

il progetto prevede la realizza-

zione di due database: il primo 

raccoglie immagini di risonanza 

magnetica (RM) e dati clinici rela-

tivi a pazienti affetti da malattia 

rara con diagnosi già accertata o 

in progress; il secondo gli studi di 

risonanza magnetica effettuati su 

bambini sani, per la creazione di 

‘’modelli di normalità’’’ mediante 

gli esami eseguiti con macchine 

ad alto campo magnetico. Sarà 

possibile la condivisione e l’ac-

cesso ai dati via web in modalità 

nasconde un enorme potenziale per 

il trattamento di molte patologie 

genetiche. Gli scienziati prevedono 

che questo tipo di modifi cazione 

del genoma potrà un giorno aiutare 

a curare malattie come emofi lia, co-

rea di Huntington e altre patologie 

causate da singole mutazioni.

Una cura per la Leucodistrofi a 

metacromatica

Luigi Naldini. direttore dell’Istituto 

San Raff aele-Telethon di Milano, ha 

trattato con successo la leucodistro-

fi a metacromatica attraverso la tera-

Groft, Direttore dell’Offi  ce of Rare 

Diseases Research National Cen-

ter presso il National Institutes of 

Health. «Lo sforzo comune ha por-

tato risultati tangibili – ha detto la 

Taruscio - quali il fi nanziamento di 

una cinquantina di progetti tra il 

2005 e il 2007 e di ben 82 progetti 

nel biennio successivo. Lavoriamo 

per rinsaldare sempre di più la col-

laborazione e per raggiungere due 

obiettivi entro il 2020: lo sviluppo di 

200 nuove terapie e degli strumenti 

per diagnosticarle».

sicura e protetta a fini di ricerca e 

consultazione. 

L’iniziativa risponde alle richieste 

avanzate agli Stati membri dall’’’Eu-

ropean Council Recommendation 

on rare diseases’’: assicurare che 

le malattie rare siano adeguata-

mente codifi cate e classifi cate; 

promuovere la ricerca; favorire la 

partecipazione dei Centri di eccel-

lenza nel campo delle malattie rare 

alle European Reference Networks; 

supportare lo scambio di expertise 

a livello europeo e assicurare la so-

stenibilità delle infrastrutture svi-

luppate per le patologie rare. 

Il network è composto da 16 Centri 

Clinici (Università e/o IRCCS) italia-

ni coordinati dall’Ospedale Pedia-

trico Bambino Gesù di Roma, l’’’E. 

Medea’’ - Bosisio Parini di Lecco e 

dal San Raffaele di Milano. (asca)

TERAPIA GENETICA 

Tecnica cancella mutazione 
rara malattia del fegato

ITALIA E USA Insieme 
per combattere le malattie rare

Un network italiano per la 
condivisione dei dati sui minori
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pia genica. Nel luglio 2013, come si 

legge in un articolo sulle pagine di 

Science, il suo gruppo di ricerca ha 

curato con successo alcuni bambini 

che avrebbero sviluppato la leuco-

distrofi a metacromatica, una malat-

tia che porta alla morte nel giro di 

poco tempo. “Aver dimostrato l’ef-

fi cacia della terapia – continua - si-

gnifi ca aprire nuove speranze per la 

cura di molte altre malattie rare. Nel 

caso specifi co, trattandosi di una 

patologia da accumulo lisosomiale, 

la speranza è quella di trasferire l’ap-

proccio ad altre appartenenti alla 

stessa famiglia. Entro l’anno preve-

diamo di avviare un protocollo per 

la cura della mucopolisaccaridosi di 

tipo I e della talassemia. Al momen-

to stiamo preparando il necessario 

per chiedere l’autorizzazione alla 

L’Unità Operativa di Patologia Me-

tabolica dell’Ospedale Bambino 

Gesù di Roma ha recentemente 

dato l’avvio, con la collaborazio-

ne e il sostegno della compagnia 

farmaceutica Sobi Italia, ad un 

servizio gratuito di monitoraggio 

dei pazienti aff etti da tirosinemia 

di tipo I trattati con nitisinone. 

sperimentazione clinica” conclude 

Naldini. Un’ottima notizia per tut-

ti quei malati che ancora stanno 

aspettando. Esempio? Nella sola Ita-

lia le persone aff ette da talassemia 

sono oltre 7 mila. 

Tale servizio dovrebbe contribui-

re a migliorare, attraverso il con-

trollo di determinati parametri 

biochimici, la condizione clinica 

dei malati colpiti da questa rara 

patologia, una disfunzione con-

genita del metabolismo degli 

aminoacidi che è caratterizzata 

da sintomi epatorenali.

Come va la dieta?
Dalla Clinica Pediatrica dell’Azienda Ospedaliera Universitaria Integrata 

di Verona, Policlinico G.B. Rossi Borgo Roma, in collaborazione con AISM-

ME Onlus, parte un importante sondaggio coordinato dalla Dott.ssa Alice 

Dianin, dietista di riferimento per le Malattie Metaboliche Ereditarie, e da 

Giorgia Gugelmo, laureanda in Dietistica con tesi sulle Malattie Metaboliche 

Ereditarie, Università degli Studi di Padova. L’obiettivo è conoscere il grado 

di soddisfazione riguardo alla gestione della dieta per Malattie Metaboliche 

Ereditarie e al ruolo del dietista. 

Abbiamo bisogno del vostro aiuto! Il questionario è 

anonimo e potete compilarlo facilmente ed in pochi 

minuti  collegandovi al sito di AISMME www.aismme.

org  e cliccando sulla foto della bilancia in alto a sinistra. 

Vi ringraziamo  sin d’ora  per la collaborazione!

Nel prossimo numero di AISMME NEWS pubblicheremo 

il risultato del sondaggio.

SONDAGGIO
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Avere una o più patologie croniche o 

rare, o accudire una persona malata, 

è diventato oggi un “lusso” che non 

ci si può più permettere, perché i co-

sti diretti ed indiretti della malattia 

risultano insostenibili per un nume-

ro crescente di pazienti e di famiglie. 

E l’estremo risultato è non solo non 

curarsi nella maniera adeguata, ma 

addirittura “nascondere” la propria 

patologia in alcuni contesti, fra cui 

quello lavorativo.

Sul piano sociosanitario, emerge una 

assistenza, soprattutto a livello di 

accesso ai farmaci, a macchia di leo-

pardo, con regioni più avanti e altre 

che stentano a assicurare anche i LEA, 

mentre i tagli incidono maggiormen-

te sull’assistenza domiciliare e sulla 

riabilitazione.

A descrivere questa situazione è il XII 

Rapporto nazionale sulle politiche 

della cronicità, dal titolo “Permesso 

di cura”, presentato il 13 dicembre a 

Roma dal Coordinamento nazionale 

delle Associazioni dei malati cronici 

(CnAMC) di Cittadinanzattiva.

”Chiediamo al Governo e al Parla-

mento un’azione concreta, a partire 

dalla Legge di Stabilità in discussione, 

eliminando l’insopportabile misura 

prevista dalla L. 214/2011 e dal nuo-

vo regolamento ISEE secondo cui i 

trattamenti assistenziali come inden-

nità di invalidità civile e di accompa-

gnamento sono considerati “fonti di 

reddito” e quindi da considerare nel 

computo dei redditi familiari – ha 

spiegato Tonino Aceti, coordinatore 

nazionale del Tribunale per i diritti del 

malato e responsabile del CnAMC di 

Cittadinanzattiva - Chiediamo inoltre 

XII Rapporto sulle politiche della cronicità di Cittadinanzattiva
Tra costi elevati e diffi  coltà in ambito lavorativo, curarsi non è più permesso

al Governo e alle Regioni di avviare 

un confronto anche con le Associa-

zioni di cittadini e di pazienti sia sul 

Patto per la Salute, sia sulla prossima 

Spending review, che rappresentano 

le vere partite per il nostro Servizio 

Sanitario Nazionale. Non vogliamo 

infatti correre il rischio che queste mi-

sure possano comportare un’ulteriore 

compressione di tutele e di diritti. Ri-

cordiamo al Governo che i cittadini 

hanno già dato tanto e sono invece 

ancora in attesa di ricevere quanto è 

stato previsto e promesso anche da 

leggi. Pensiamo solo all’aggiorna-

mento dei Livelli Essenziali di Assi-

stenza, al palo da oltre 10 anni, e che 

dovrebbe prevedere, tra l’altro, la revi-

sione del Nomenclatore tariff ario del-

le protesi e degli ausili e degli elenchi 

delle patologie croniche e rare esenti“.

Il rapporto
Il lavoro, a rischio

L’84% delle associazioni dichiara 

che i pazienti non riescono a con-

ciliare l’orario di lavoro con le esi-

genze di cura ed assistenza, al pun-

to che nel 63% dei casi hanno rice-

vuto segnalazioni di licenziamenti o 

mancato rinnovo del rapporto lavo-

rativo per le persone con patologie 

croniche e invalidanti e nel 41% dei 

casi per i familiari che li assistono.  Il 

60% ha riscontrato diffi  coltà nella 

concessione dei permessi retribuiti, 

il 45% nella concessione del conge-

do retribuito di due anni; il 49% evi-

ta di prendere sul lavoro permessi 

per cura, il 43% nasconde la propria 

patologia e il 40% si accontenta di 

eseguire un lavoro non adatto alla 

propria condizione lavorativa.

I costi? Proibitivi

L’assistenza sociosanitaria costa e 

non si può rischiare di perdere il po-

sto di lavoro: il 54% ritiene troppo 

pesante o oneroso il carico assi-

stenziale non garantito dal Ser-

vizio sanitario nazionale. Si spen-

dono in media 1.585 euro all’anno 

per tutto ciò che serve alla cosid-

detta prevenzione terziaria (diete 

particolari, attività fi sica, dispositivi 

e tutto ciò che è utile per evitare le 

complicanze), più di 1.000 euro per 

visite ed esami a domicilio, o ancora 

in media 3.711 euro l’anno per adat-

tare la propria abitazione alle esi-

genze di cura. Chi non può pagare, 

in una percentuale che arriva anche 

all’80% di chi è in cura, rinuncia alla 

riabilitazione, al monitoraggio della 

patologia, ad acquistare i farmaci 

non dispensati,  alla badante, all’ac-

quisto di protesi e ausili non passati 

dal servizio sanitario nazionale.

La prevenzione, 

eterna cenerentola

Il 53% delle Associazioni non ritiene 

suffi  ciente la prevenzione primaria 

(corretti stili di vita); il 60% considera 

inadeguata o del tutto carente la pre-

venzione secondaria (interventi per 

una diagnosi precoce e per la ridu-

zione del danno). Per la prevenzione 

terziaria (relativa alle complicanze) 

sale al 64% la percentuale delle Asso-

ciazioni che ritengono non si faccia.

Anche chi si impegna personalmen-

te nella prevenzione, riconoscen-

done l’importanza, ha diffi  coltà ad 

accedere alle visite specialistiche o 

esami diagnostici necessari nel 66% 

dei casi e l’89% è, quindi, costretto a 

sostenere costi privati per accedere 

a queste prestazioni.

La diagnosi troppo spesso 

in ritardo

Il 75% delle Associazioni dichiara di 

aver ravvisato ritardi diagnostici nel-

la propria patologia di riferimento. Il 

sospetto diagnostico viene formula-

to generalmente dallo specialista di 

riferimento (67%) e solo nel 20% dei 

casi dal Medico di Medicina Genera-

le che si interfaccia con lo specialista 

solo per il 59% delle associazioni.

Si può attendere, quindi, otto anni 

in media per una diagnosi di endo-

metriosi o cinque per la diagnosi di 

Lupus Eritematoso Sistemico. C’è ad-

dirittura chi ha atteso 33 anni per la 

diagnosi della sindrome di Bechet. Le 

cose non vanno meglio per i tempi 

medi: c’è chi attende al massimo un 

anno, ma anche chi in media attende 

dai due ai sei anni. In generale dipen-

de dal medico che incontri o dal tro-

varsi al Nord o al Sud.

Invalidità civile, 

l’odissea continua

Crescono le diffi  coltà per veder-

si riconosciuti l’handicap grave (L 

104/92, +44% rispetto al 2011)  e 

il contrassegno per invalidi (+21% 

rispetto al 2011), così come au-

mentano le diffi  coltà di accesso alla 

invalidità (+16%). Il 68% delle asso-

ciazioni, a distanza di oltre due anni 

dall’entrata in vigore della nuova 

legge, non riscontra né semplifi ca-

zione né riduzione nei tempi per il 

riconoscimento: il 65% aff erma che 

i propri associati sono costretti a 

sottoporsi a doppia visita di accerta-

mento, presso la ASL e l’INPS, anche 

perché il medico INPS continua a 

non essere integrato nella commis-

sione di accertamento nel 45% dei 

casi. Le convocazioni a visita di ve-

rifi ca avvengono in maniera non re-

golare per il 41% delle associazioni, 

attraverso sms (59%), lettera sem-

plice (47%) o addirittura messaggi 

lasciati in segreteria (12%).

Una Italia a più velocità

L’assistenza farmaceutica, quella 

protesica, così come l’assistenza 

domiciliare e la riabilitazione sono 

erogati nel nostro Paese a macchia 

di leopardo. Anche i percorsi dia-

gnostici terapeutici e i registri di 

patologia (che indicano il numero 

di pazienti, suddivisi per patologia 

e regione di residenza) sono poco 

diff usi e segnalati principalmente al 

Nord.

Il 61% delle Associazioni dichiara 

di avere diffi  coltà di accesso all’as-

sistenza farmaceutica in alcune 

regioni. Le principali criticità riguar-

Spese medie annuali a carico del paziente

Badante 9.082 euro

Retta strutture residenziali o semiresidenziali 7.390 euro

Adattamento della abitazione 3.711 euro

Prevenzione terziaria (diete, att.fi sica) 1.585 euro

Supporto psicologico 1.247 euro

Assistenza domiciliare non coperta dal SSN 1.070 euro

Parafarmaci (creme, integr.alimentari, pomate) 901 euro

Dispositivi medici (assorbenti, cateteri, siringhe, sacche) 737 euro

Farmaci non rimborsati 650 euro

Visite ed esami in intramoenia o nel privato Oltre 600 euro

Protesi ed ausili 537 euro
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Community

dano i tempi eccessivamente lunghi 

per l’autorizzazione all’immissione 

in commercio da parte dell’AIFA 

(50%), il costo dei farmaci non rim-

borsati dal SSN in fascia C (44%), le 

limitazioni da parte dell’Aziende 

ospedaliere o dalle ASL per motivi 

di budget ed i tempi di inserimento 

dei farmaci nei Prontuari regionali 

diversi da regione a regione (41%). 

Il 39% delle Associazioni, ancora, ha 

riscontrato l’interruzione o il manca-

to accesso a terapie perché partico-

larmente costose.

L’assistenza domiciliare integrata è 

adeguata alle esigenze di cura solo 

in alcune regioni (44%).Il principale 

problema in questo ambito è l’as-

senza di un supporto psicologico 

(41%) seguito dalla mancanza di 

alcune fi gure professionali (38%) e 

da un numero di ore di assistenza 

insuffi  cienti (29%).

Anche la riabilitazione risente for-

temente delle diff erenze regionali. 

Infatti risulta adeguata, ma solo 

in alcune regioni per il 65% delle 

Associazioni. La principale criticità 

riguarda i tempi di attesa incom-

patibili e la mancanza di posti letto 

e strutture (77%). Particolarmente 

critica la durata del ciclo riabilitati-

vo, considerata inadeguata dal 73% 

delle Associazioni.

Le principali proposte:

• prevedere all’interno del Patto 

per la salute 2013-2015 in discus-

sione l’impegno a realizzare un 

Piano di azione nazionale sulle 

patologie croniche; 

• approvare il Piano nazionale sul-

le malattie rare 2013-2016; 

• istituire i Registri nazionali di pa-

tologia, per ciascuna di esse; 

• implementare lo sviluppo di 

PDTA nazionali in grado di garan-

tire livelli uniformi di assistenza 

socio-sanitaria su tutto il territorio 

nazionale; 

• garantire un accesso equo, tem-

pestivo ed uniforme alle terapie 

farmacologiche, nonché la par-

tecipazione delle Organizzazioni 

civiche e dei pazienti ai processi 

decisionali nazionali e regionali 

inerenti l’assistenza farmaceutica.

(da Cittadinanzattiva.org)

Musica per la vita a Copparo
Si è rinnovata per il terzo anno con-

secutivo la collaborazione tra AISM-
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Dieci squadre con oltre 100 piccoli 

atleti dai 10 agli 11 anni (Pulcini) 

sono scesi in campo il 24 maggio a 

Loreggiola (Pd) per “Chi perde vin-

ce”, il  torneo amichevole di calcio 

in solidarietà per Aismme giunto 

alla sua quarta edizione. Orga-

nizzato grazie alla collaborazione 

tra le due società  sportive Fulgor 

Massanzago e Unione Loreggiana, 

il torneo era amichevole e non con-

templava classifi che, nello spirito 

della solidarietà e dell’inclusione, 

che ha trovato il suo culmine nella 

premiazione da parte dei bambini 

di un amico speciale, aff etto da una 

malattia metabolica rara, presente a 

bordo campo a fare il tifo.

 “Una grande occasione di sport, di 

gioco e di solidarietà, che registra 

un successo crescente di parteci-

pazione ad ogni edizione – hanno 

ME Onlus e il Teatro Comunale De 

Micheli di Copparo, che ha inserito il 

concerto MUSICA PER LA VITA – In-

sieme per AISMME all’interno della 

rassegna “Sulle tracce dell’autore e 

della solidarietà”, con il patrocinio 

del Comune di Copparo e della Pro-

vincia di Ferrara. Sul palco il 5 aprile i 

Dire Straits Over Gold, tribute band, 

che hanno trascinato il pubblico in 

un viaggio di emozioni e ricordi. L’i-

niziativa era promossa e coordinata 

dal copparese Davide Zannoni, so-

stenitore di AISMME dal 2009, che 

lavora per favorirne la visibilità e 

la riconoscibilità, e ha permesso di 

raccogliere fondi a sostegno delle 

campagne di AISMME.

“Chi perde vince”, torneo di calcio di solidarietà
spiegato Ivan Battiston e Luca Tes-

saro, gli organizzatori – Siamo con-

vinti sia importante dimostrare ai 

nostri bambini che lo sport è anche 

vicinanza e solidarietà con chi un 

calcio al pallone lo vorrebbe dare, 

ma la disabilità fi sica glielo impe-

disce. E’ un invito a ricordare che, 

sebbene nella vita ci siano momen-

ti diffi  cili, c’è sempre la possibilità 

di una rivincita”.
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“Voglio sottolineare l’importanza 

della consapevolezza nelle persone, 

della sensibilizzazione. E che per noi 

malati rari è importante non nascon-

derci: farsi una vita nonostante la 

malattia, si riesce”. Sono le parole di 

Caterina Simonsen, 25enne padova-

na, studentessa in Veterinaria, aff etta 

da due malattie rare che a fi ne anno 

è diventata un  caso mediatico na-

zionale dopo essere stata travolta da 

una valanga di insulti su Facebook 

per essere a favore della sperimenta-

zione sugli animali volta alla ricerca. 

Su Facebook Caterina ha avviato 

una campagna social sulle malattie 

rare, con un video al giorno postato 

fi no al 28 febbraio, Giornata delle 

malattie rare, utilizzando l’hashtag 

#ioconoscoleMr. Ha fornito informa-

zioni sulle malattie rare, ma ha an-

che parlato della sua quotidianità, 

degli scogli, delle piccole immense 

battaglie, la diffi  coltà della diagnosi, 

della ricerca e del bisogno dei fondi 

privati, dei farmaci carissimi, da pa-

gare di tasca propria. “Spesso dob-

biamo pagarli noi, il che vuol dire 

sborsare anche mille euro al mese 

per le cure”. “Abbiamo problemi con 

l’Inps, perché spesso gli addetti non 

conoscono le malattie rare, quindi 

valutano solo il danno d’organo: 

tempo che ti arriva la lettera con 

la percentuale di invalidità, perché 

ci mettono un anno buono, ed è 

già tempo di fare l’aggravamento”. 

In un video ha proposto all’INPS di 

Padova di appoggiarsi al Registro 

Veneto Malattie Rare per un corret-

to riconoscimento delle percentuali 

di invalidità da assegnare ai pazien-

Caterina: le Malattie Rare nei social network
ti aff etti da mr. E le sue parole non 

sono cadute nel vuoto. “L’INPS di 

Padova – spiega Caterina – si è reso 

disponibile a una collaborazione 

attiva con il Registro MR: quando 

arriverà la richiesta di invalidità da 

parte di un malato raro gli addetti 

INPS consulteranno direttamente 

gli esperti, per poter valutare anche 

le patologie rare attualmente non 

esenti. È un risultato grandissimo e 

spero che questo modello si possa 

esportare in tutta Italia!”. Non solo, 

il direttore provinciale dell’INPS di 

Padova ha dichiarato che si farà 

portavoce a tutti i livelli interni, re-

gionale e nazionale, della soluzione 

adottata. “D’altronde la sede INPS di 

Padova è stata la prima in Italia a far-

si spontaneamente carico delle revi-

sioni sanitarie di invaliditá di com-

Superate le disparità 

tra Regione e Regione 

in un caso di rachitismo 

ipofosfatemico
Costretti a spendere 600 euro al 

mese per i farmaci necessari al loro 

piccolo di 22 mesi, aff etto da ra-

chitismo ipofosfatemico resistente 

alla vitamina D, due genitori della 

provincia di Ferrara hanno scoperto 

che nel Veneto le stesse cure erano 

gratuite e hanno sollevato un caso 

sulla stampa locale. Nel giro di due 

giorni la questione è stata risolta, 

con l’interessamento del Sindaco e 

della presidente della Provincia. Da 

alcuni mesi i giovani genitori aveva-

no trovato una cura effi  cace grazie 

al reparto pediatrico malattie me-

taboliche di Padova, peccato che 

medicine esentate integralmente in 

Veneto, in Emilia Romagna andava-

no pagate. 

«Sono contenta – ha detto la mam-

ma - per l’immediato interessamento 

dei nostri amministratori, per quello 

del direttore sanitario di Cona e pure 

del mio datore di lavoro. Ma sono 

stati in tanti a proporre un aiuto, an-

che persone che non conoscevamo. 

Siamo sorpresi e commossi».

Nascere a Grosseto 

anziché a Viterbo 

avrebbe potuto 

salvare la vita 

del fi glio di Marina
Le Regioni italiane si comportano 

in modo diff erente e questo modo 

diff erente può determinare il desti-

no di un bambino “Se fosse nato in 

provincia di Grosseto oggi sarebbe 

ancora vivo. 

In questo Paese si muore anche per-

ché si nasce settanta chilometri più 

a sud o cinquanta chilometri più ad 

est”. Queste le poche parole che ri-

cordo di Marina, una madre come 

tante che ha portato avanti una 

gravidanza normale mettendo alla 

luce un fi glio di due chili e ottocen-

to grammi, morto nella culla dopo 

settanta giorni di vita. Settanta è un 

numero importante, un numero che 

ritorna spesso. Marina è una cittadi-

na di Viterbo, aff ezionata al suo ter-

ritorio e alle persone che operano 

all’interno della sua provincia, ma 

sfortunatamente per settanta chi-

lometri, quelli che la dividono  dal 

primo lembo di terra toscana, non 

ha potuto eseguire lo Screening 

metabolico allargato al suo neonato 

aff etto da una malattia genetica. 

petenza dell’ASL 16, la più grande 

del Veneto, solo ed esclusivamente 

per evitare il disagio ai cittadini che, 

spesso, erano costretti a far la spola 

tra ASL e INPS – ha spiegato - Sem-

plicemente ascoltando cerchiamo 

di dare un piccolissimo contributo 

per alleviare le procedure e ridurre 

le diffi  coltà”.

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

Se il fi glio di Marina fosse nato al-

trove, in Toscana come in Germa-

nia, oggi siederebbe su un banco, 

in quarta elementare, con il suo 

astuccio e le sue matite colorate da 

temperare.

Teresa Petrangolini Consigliere regio-

nale del Lazio

Una bimba investita 

a Roma dona la vita 

a 5 persone
È arrivata da un gesto di generosità 

di due genitori romani la salvezza 

per una bambina vicentina di 11 

anni ricoverata in pediatria a Pado-

va in attesa di un trapianto al fegato. 

A donarle l’organo indispensabile a 

farle superare una malattia meta-

bolica enzimatica congenita, Stella 

Manzi di 8 anni, investita e uccisa 

a Roma la sera di Santo Stefano da 

un ubriaco romeno senza patente. 

In sole tre ore l’organo è arrivato a 

Padova, atteso dall’equipe medica 

guidata da Umberto Cillo mentre 

i reni della piccola donatrice veni-

vano scortati fi no a Milano verso 

un’altra vita in attesa. L’operazione, 

è durata circa 7 ore. La bambina ha 

potuto salvare, oltre alla bambina 

veneta, altre quattro vite. Il cuore è 

volato a Napoli, i due reni a Milano e 

i polmoni a Roma.


