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Le Malattie Metaboliche Ereditarie: 
più sconosciute che rare!
Le Malattie Metaboliche Ereditarie sono 
gravi condizioni morbose classifi cate tra 
le Malattie Rare di cui rappresentano il 
gruppo maggiore (se ne conoscono più 
di 600 tipi diversi). Sono malattie poco 
conosciute, anche tra la classe medica, 
quindi ...

continua a pag.  2

Una nuova tecnica per i test neonatali: 
la spettrometria di massa tandem
Negli anni ‘90 è stata sviluppata una nuova 
tecnologia d’analisi che ha creato nuove 
importanti possibilità nella diagnostica 
delle Malattie Metaboliche Ereditarie: la 
spettrometria di massa tandem .

continua a pag.  3

Situazione in Italia: centri regionali
Mentre negli Stati Uniti sono coinvolti da 
anni non solo la classe medica ma anche 
gli enti governativi nell’allargamento dei 
programmi di screening neonatali per le 
malattie metaboliche ereditarie in tutti gli 
stati dell’Unione, nel nostro Paese siamo 
ancora in una fase iniziale di valutazione.

continua a pag.  4

Aismme: servizi ed esperienza a 
supporto di malati e famiglie
L’AISMME è stata costituita nel novembre 
2005 da un gruppo di genitori con fi gli 
aff etti da malattie metaboliche ereditarie.

continua a pag.  7

L’Aismme si rivolge al ministro Turco
Una lettera appello al Ministro della Salute 
Livia Turco e delle Politiche per la Famiglia 
Rosy Bindi oltre che agli Assessorati alle 
Politiche sanitarie regionali per ribadire 
la necessità di ampliare lo screening 
metabolico allargato a tutti i nuovi nati 
in tutte le regioni italiane e di stimolare 
la ricerca, l’assistenza ad ammalati 
e famiglie e la sensibilizzazione sulle 
malattie metaboliche ereditarie. 

continua a pag.  8

Il parlamento si mobilita per le 
malattie rare.
Malattie rare: una nuova legge per 
garantire l’accesso alle cure e incoraggiare 
la ricerca. Presentata in Parlamento una 
proposta di Legge lo scorso 20 giugno. 
Prevede vantaggi economici, sgravi fi scali 
e presidi pratici per le famiglie, incentivi 
alla ricerca, interventi di screening su tutti 
i nuovi nati in Italia. 

continua a pag.  14

La diagnosi nei primi giorni di 
vita può fare la diff erenza tra la 
vita e la morte, tra l’invalidità e 
un normale sviluppo fi sico poiché 
consente un precoce trattamento 
e quindi maggiori speranze di 
vita e di benessere. Lo sviluppo 
della scienza medica ha fatto sì 
che oggi sia possibile eff ettuare 
la diagnosi precoce su oltre 50 
malattie metaboliche ereditarie 
(screening neonatale metabolico  
allargato), permettendo di attuare 
un immediato programma 
di prevenzione e cura delle 

complicanze, ritardando il più 
possibile l’evoluzione della 

malattia  e quindi il danno 
irreversibile di organi ed apparati, 

preservando il bambino da gravi 
handicap psico-fi sici, se non dalla 
morte. In molti casi la tempestività 
dell’intervento terapeutico gioca 
un ruolo determinante e decisivo.
Oltre a determinare benefi ci per 
i pazienti, lo screening neonatale 
metabolico  allargato riduce lo 
stress emozionale dei genitori 
e permette anche di fornire 
informazioni più tempestive ed 
accurate sulle basi genetiche della 
malattia, fornendo informazioni 
sulla diagnosi pre-natale in una 
futura gravidanza.  

Lo screening neonatale per le 
malattie rare del metabolismo è 
iniziato negli anni ‘50 in Europa, 
quando si scoprì che la terapia 
dietetica precoce della 
Fenilchetonuria poteva 
prevenire il ritardo men-
tale tipico di questa aff e-
zione.
In Italia i programmi di 
screening neonatale 
sono iniziati a partire dal 
1975 estendendosi poi 
progressivamente a tut-
to il territorio nazionale 
e raggiungendo veloce-
mente livelli eccellenti 
di copertura della popo-
lazione neonatale. Dal 
1995 la totalità dei nati 
in Italia viene sottopo-
sta a screening grazie 
all’esistenza di 26 Centri 
di Screening regionali o 
interregionali dislocati su 
tutto il territorio naziona-
le. Pressochè in tutte le 

Regioni le autorità sanitarie han-
no emanato normative specifi che 
mirate alla identifi cazione ed alla 
istituzione dei Centri di Screening 

per la diagnosi precoce dell’Ipoti-
roidismo Congenito, della Fibrosi 
Cistica, della Fenilchetonuria e 
della Galattosemia, queste ultime 

sono malattie metabo-
liche ereditarie. Alcune 
Regioni hanno esteso lo 
screening per periodi di 
tempo variabili per poche 
altre malattie metaboli-
che (defi cit di biotinidasi, 
leucinosi, favismo).
L’attuazione su scala na-
zionale di tali programmi 
di prevenzione ha com-
portato uno stretto colle-
gamento tra reparti neo-
natali, centri di screening 
e strutture di riferimento 
per la cura ed il follow-up 
dei bambini aff etti dalle 
patologie screenate, con 
la necessità di realizzare 
anche un coordinamento 
nazionale e di un registro 
per quanto riguarda l’ipo-
tiroidismo congenito.
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ilSOMMARIO La prevenzione neonatale: 
un diritto alla salute del bambino
Con lo screening neonatale identificate quattro malattie

Ma si può fare di più con lo screening allargato

In Italia lo screening allargato 
viene applicato solamente nella 
Regione Toscana, che ha lanciato 
una vera sfida a queste gravi pa-
tologie. Già da anni viene attuata 
nei maggiori paesi industrializ-
zati d’Europa, negli Stati Uniti, in 
Australia e perfino in India. 
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10 anni di Aismme, 
10 anni di screening neonatale metabolico allargato 
Siamo genitori con figli affetti da ma-
lattie metaboliche ereditarie, un ven-
taglio di un migliaio di patologie che si 
caratterizzano per la loro gravità varia-
bile all’interno del grande elenco delle 
malattie rare conosciute, ad oggi circa 
9.000. La rarità e la gravità delle patolo-
gie che affliggono i nostri figli ci hanno 
spinto nel novembre del 2005 a intra-
prendere un cammino di sensibilizza-
zione ed informazione fondando Ai-
smme, Associazione Italiana Sostegno 
Malattie Metaboliche Ereditarie Onlus. 
Fin da subito ci siamo focalizzati su 
un tema dominante: l’applicazione a 
tutti i nuovi nati in Italia dello scree-
ning neonatale metabolico allargato 
(SNMA), un test che viene eseguito ai 
neonati tra la 2° e 3° giornata di vita 
che permette di portare dalle attuali 
tre ad almeno 47 le patologie screena-
bili. L’identificazione precoce di queste 
patologie metaboliche permette di 
iniziare immediatamente trattamenti 
farmacologici e dietetici adeguati, che 
salvano la vita al bambino, portando 
ad una buona qualità di vita. Dove in-
vece lo screening non è attivo i neonati 
non vengono riconosciuti in tempo e 
la patologia può causare disabilità an-
che molto gravi quando non anche la 
morte.

Un test poco applicato in Italia 
e poco conosciuto
Consapevoli di come questo test fosse 
completamente sconosciuto all’inter-
no dei nostri confini e del peso dell’opi-
nione pubblica, fin da subito abbiamo 
cominciato un lavoro di sensibilizza-
zione a tutto campo per dare peso alla 
nostra richiesta: l’allargamento dello 
screening metabolico e l’attivazione 

dello stesso in tutte le Regioni italiane 
a tutti i 600 mila nuovi nati. Questo test 
era attivo dal 2004 soltanto in Toscana, 
Liguria e una parte del Lazio, creando 
delle disparità di trattamento dei neo-
nati tra Regione e Regione. Ci siamo da 
subito rimboccate le maniche.

2006: la prima 
campagna nazionale
A pochi mesi dalla costituzione di Ai-
smme, era pronto il nostro primo spot 
video di sensibilizzazione ed informa-
zione sullo SNMA. Testimonial Alessia 
Merz, all’epoca era in attesa del suo 
primo figlio. http://www.aismme.org/
multimedia2.asp 
Abbiamo coinvolto i mass media na-
zionali (Corriere della Sera, Repubbli-
ca, Io e il mio bambino, ecc.), abbia-
mo diffuso lo spot video (TV locali 
e Network, oltre ai canali Mediaset), 
coinvolto la politica (lettere appello ai 
Ministri della salute che si sono succe-
duti in questi anni e lettere aperte sot-
toscritte anche da altre associazioni) e 
il mondo medico.

Abbiamo fatto sì 
che si cominciasse a parlarne
L’argomento SNMA ha interessato i me-
dia, trattandosi di neonati e disparità di 
trattamento. La campagna nazionale di 
sensibilizzazione ha quindi preso il volo, 
arrivando a trainarsi quasi da sola. Molti 
giornalisti interessati contattavano il 
nostro ufficio stampa per approfondire 
il tema o riprenderlo nella loro testata. 
Ma anche la gente ha cominciato a in-
teressarsi: moltissimi gli accessi al no-
stro sito www.aismme.org e le richieste 
informazioni alla nostra mail. 
Una pressione mediatica e istituziona-

le talmente forte e continua che alcune 
Regioni e Aziende ospedaliere inizia-
rono ad attivare progetti sperimentali 
per lo screening. Veneto, Campania, 
Sicilia, Emilia Romagna, Umbria han-
no seguito il primo gruppo del 2004 e 
dopo qualche anno alcune di queste 
Giunte Regionali emettevano Delibere 
ad hoc con un finanziamento dedicato 
allo screening neonatale (circa 50 euro 
a bambino, 1 euro a patologia).

Lun. - Ven. 10.00 / 17.30 da rete fissa

2008: il nostro Centro di aiuto-
ascolto e il test gratuito
All’inizio del 2008, a seguito delle 
moltissime richieste giunte, abbiamo 
attivato un Centro di Aiuto-Ascolto 
(numero verde 800 910 206) per offri-
re informazioni sullo SNMA, sui centri 
cura, ma anche per mettere in contatto 
le famiglie e offrire un aiuto per i mille 
problemi quotidiani. Il numero verde 
è stato, ed è tuttora, un importante 
indicatore dei bisogni assistenziali dei 
pazienti metabolici e dell’Opinione 
Pubblica in generale in fatto di scree-
ning allargato.
Abbiamo ricevuto moltissime richieste 
su come e dove fare il test al nascituro 
e abbiamo quindi attivato un ulteriore 
servizio: grazie alla collaborazione con 
il Centro screening del Policlinico Um-
berto I° di Roma, siamo in grado di far 
eseguire gratuitamente il test laddove 
questo non è ancora stato attivato. 

2009: la seconda campagna 
di sensibilizzazione…
Continuava nel frattempo la sensi-
bilizzazione attraverso una seconda 
campagna nazionale che richiedeva 
nuovo materiale promozionale e un 
nuovo spot video. Nel giro di qualche 
settimana abbiamo girato e montato 
un nuovo spot nei locali della Pediatria 
di Castelfranco Veneto (TV). Testimonial 
voce narrante di Veronica Pivetti. Un 
prodotto nuovo ed innovativo di alta 
qualità che ci ha permesso la messa in 
onda nelle reti Mediaset per due volte: 
nel settembre 2009 e nel novembre 
2011. Nel 2014 siamo comparsi sulle 
pagine del Corriere della Sera/Salute (il 
20.4.2014), Io e il Mio bambino, Vanity 
Fair e per ultimo su D di Repubblica 
(gennaio 2015). Importante per la diffu-
sione dell’informazione il servizio che è 
stato registrato e diffuso da RAI 2 - Me-
dicina 33 il 15 gennaio 2015 sullo SNMA 
che ha visto proprio il Centro Screening 
e Cura di Verona come location, oltre al 
passaggio su TG2 del 4 febbraio.

…e l’attività di lobbying
Nel contempo abbiamo fatto pressio-
ne sulla classe politica, tanto che sono 
stati presentati diversi Disegni di Legge 
che trattavano la diagnosi precoce del-
le malattie rare screenabili attraverso lo 
SNMA. Purtroppo, il susseguirsi della 
caduta dei Governi, con la nomina di 
diversi Ministri alla Sanità, non ci ha 
aiutato nel nostro lavoro di sensibiliz-
zazione che continuava incessante-
mente, anche attraverso lettere aperte 
e richieste alle istituzioni sanitarie re-
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Cagliari: Congresso Nazionale SIMMESN - SIMGePeD 
Si è parlato di screening neonatale, fibrosi cistica, iperplasia surrenalica congenita e malattie del metabolismo degli aminoacidi

gionali. 
Nel giugno 2013 una importante op-
portunità a livello politico: la nostra 
collaborazione con la Senatrice Paola 
Taverna (M5S) per la redazione di un 
disegno di legge per lo SNMA, che il 20 
novembre 2013 è stato presentato alla 
stampa a Palazzo Madama. Il DL 998, 
sottoscritto da Senatori di numerosi 
partiti politici, iniziava così il suo per-
corso istituzionale.
Contemporaneamente la Senatrice Ta-
verna ha presentato un emendamento 
(il 229/2013) nel Patto di Stabilità del 
2013, finanziato con 5 milioni di euro, 
che prevedeva l’attivazione su tutto il 
territorio dello SNMA. In conseguenza 
a questo sono stati istituiti:
a)	un tavolo tecnico all’interno di Age-

nas (al quale siamo stati invitati); 
b)	una Commissione all’interno della 

Direzione Prevenzione del Ministero 
Salute

La Commissione ha il compito di for-
mulare il decreto attuativo all’emen-
damento che sarà nuovamente sotto-
posto alla Conferenza Stato-Regioni 
che lo aveva disapprovato alla fine di 
maggio 2015. Tavolo e Commissione si 
sono confrontati per l’acquisizione de-
gli elementi essenziali per l’attivazione 
dello SNMA su tutto il territorio italia-
no (linee guida, pannels di screening, 
riconoscimento dei centri screening, 
consenso informato, ecc.).
L’emendamento 229 è stato ri-finanzia-
to nel Patto di Stabilità 2014 ma con 10 
milioni euro, portando quindi il budget 
per lo screening allargato a 15 milioni 
di Euro.

10 anni di Aismme

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

2015: Aismme Onlus 
in audizione in Commissione 
Sanità del Senato
Il 3 dicembre 2014 Aismme Onlus è sta-
ta sentita dalla Commissione Sanità del 
Senato in merito al Disegno di Legge 
998/2013 prima firmataria la Senatri-
ce Paola Taverna. In collaborazione ad 
Uniamo FIMR abbiamo presentato im-
portanti emendamenti migliorativi del 
Disegno di Legge che, come dichiarato 
dalla stessa Senatrice Taverna, è oramai 
in dirittura d’arrivo per l’approvazione 
finale.

Convegni e congressi: 
Aismme sui tavoli che contano
Negli anni Aismme è stata sempre 
presente a tutti i tavoli decisionali sul 
tema delle malattie rare e dello scree-
ning, sia in ambito medico-scientifico 
che politico. Tra questi, il Convegno 
“Screening neonatale esteso. Propo-
sta di un modello operativo nazionale 
per ridurre le disuguaglianze di acces-
so ai servizi sanitari nelle diverse re-

gioni” presso l’Istituto Superiore Sani-
tà a Roma che si è svolto il 28 maggio 
scorso. Siamo intervenuti in rappre-
sentanza dei pazienti sul tema “Quale 
ruolo e impegno delle associazioni 
dei pazienti nei processi di empower-
ment”. In quella sede è stata ribadita la 
richiesta affinché lo Screening neona-
tale allargato sia compreso nei Livelli 
Essenziali di Assistenza e venga pre-
ferita l’obbligatorietà dello screening 
anziché su consenso informato.

In attesa del lieto fine…
Ci aspettiamo nei prossimi mesi la tan-
to attesa approvazione del Disegno 
di Legge 998 e il Decreto Attuativo 
collegato che permetteranno l’attiva-
zione su tutto il territorio nazionale 
dello screening neonatale metabolico 
allargato, appianando le disparità tra i 
neonati nati in regioni diverse e il con-
seguente potenziamento dei Centri di 
Cura per dare la giusta risposta ai pic-
coli pazienti e ai pazienti adulti.
Allora sì, saranno dieci anni 
spesi bene!

Uno spazio dedicato allo screening, con tutte le in-
formazioni necessarie per una scelta consapevole. 
E’ la nuova pagina inserita nel sito www.aismme.
org, affidata per la sua realizzazione alla compe-
tenza della dottoressa Dr Claudia Carducci PhD 
dell’UOC Patologia Clinica nel Centro di screening 
neonatale del Policlinico Umberto1 - Università di 
Roma Sapienza.
All’interno diverse sezioni, che mirano a dare ri-
sposte a dubbi e domande, con un taglio divulga-
tivo ma un accurato rigore scientifico, 
Vi si trova una parte informativa generale che 

comprende:
•	 cos’è lo screening neonatale
•	 quali sono le malattie identificabili
•	 le malattie obbligatorie per legge su tutto il ter-

ritorio nazionale
•	 cos’è lo “screening neonatale esteso”
•	 malattie identificabili mediante lo “screening 

neonatale esteso” con l’elenco delle 47 patolo-
gie incluse nel pannello.

•	 malattie incluse in alcuni programmi regionali, 
in fase di valutazione e con programmi pilota in 
atto per verificarne l’efficacia

Quindi alcune notizie utili (Lo screening neonatale 
in pratica) e messaggi in sintesi per le famiglie. 

Nel sito di Aismme una nuova pagina 
dedicata allo screening  
Curata dal Policlinico Umberto I di Roma

Aismme 
al Convegno 
dell’ISS
La parola a Aismme, in rappre-
sentanza dei malati e delle loro 
famiglie, nel corso del Conven-
go “Screening neonatale esteso: 
proposta di un modello operati-
vo nazionale per ridurre le disu-
guaglianze di accesso ai servizi 
sanitari nelle diverse Regioni” 
organizzato dall’Istituto Superio-
re di Sanità il 18 maggio scorso 
a Roma. 
La vicepresidente Manuela Vac-
carotto è intervenuta sul tema 
“Quale ruolo e impegno delle as-
sociazioni di pazienti nei proces-
si di empowerment”, portando 
l’esperienza di 10 anni di Aism-
me, il cui obiettivo principale è 
stata l’applicazione dello scree-
ning neonatale allargato in tutto 
il territorio nazionale. Si è parlato 
di strategie di sensibilizzazione e 
di strumenti di comunicazione, 
ma anche dei supporti attivati da 
Aismme per le famiglie e i malati. 
Vaccarotto ha anche partecipato 
alla tavola rotonda conclusiva 
sul tema “Opportunità e sinergie 
per lo sviluppo di strategie con-
divise e sostenibili”.
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Una racolta fondi nazionale per po-
tenziare il Centro Diagnosi e Cura delle 
Malattie Metaboliche Ereditarie, sorto 
da poco presso l’Azienda Ospedaliera 
Universitaria Integrata di Verona e de-
putato dalla Regione ad eseguire lo 
screening per i neonati del Veneto oc-
cidentale ma anche a seguire i piccoli 
malati e gli adulti già identificati. L’ha 
lanciata Aismme nelle due settimane 

tra il 20 maggio e l’8 giugno scorso, con 
un intenso battage informativo che ha 
coinvolto testate televisive nazionali, 
magazine e siti tramite inserzioni e 
spot audio e video. 
Testimonial di eccezione Noemi, che 
ha prestato la sua voce e il suo volto in 
forma totalmente gratuita. Coinvolto 
anche Francesco Renga, che, durante il 
suo concerto in Arena a Verona ha per-

messo all’associazione di promuovere 
l’iniziativa.
“Un modo non solo per raccogliere sol-
di – ha spiegato Cristina Vallotto, presi-
dente di Aismme – ma anche e soprat-
tutto per catalizzare ancora una volta 
l’attenzione sulle malattie metaboliche 
ereditarie e sulla cura. Aismme è al la-
voro perché l’iter dell’applicazione del-
lo screening neonatale allargato a tutte 

le Regioni Italiane sia il più rapido pos-
sibile, ma il nostro impegno non può 
fermarsi qui: è necessario guardare 
oltre al test. Lo screening è veramente 
utile quando ogni diagnosi genera un 
appropriato percorso di cura, continuo 
e globale: la presa in carico del pazien-
te, neonato o adulto deve essere certa, 
duratura e ad alta specializzazione, 
come queste patologie necessitano”. 

Progetto Verona per le malattie metaboliche ereditarie

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

Aismme già negli anni scorsi ha so-
stenuto il Centro con borse di studio, 
contratti co.co.co per tecnici di labora-
torio, assegni di ricerca per un medico 
e un contratto per una dietista, ma oc-
corre una presa in carico più organica 
e continuata nel tempo per permette-
re il centro di fronteggiare il carico dei 
nuovi malati e di seguirli in modo effi-
cace.  Ecco dunque l’avvio del proget-
to di raccolta fondi, attraverso il nu-
mero solidale che è stato attivo dal 20 
maggio all’8 giugno scorso in tutto il 
territorio nazionale da rete fissa e mo-
bile per donare da 1 a 5 euro. Tutto il 
denaro raccolto servirà a costituire un 
team sanitario ad alta specializzazio-
ne, in grado di seguire in modo mul-
tidisciplinare bambini e adulti affetti 
da patologie metaboliche ereditarie, 
affiancando alle figure già presenti un 
pediatra, un dietista e uno psicologo, 
oltre a un tecnico di laboratorio e un 
segretario. Saranno inoltre acquista-

te le necessarie apparecchiature di 
indagini diagnostiche e il materiale 
tecnico. Questo permetterà un salto 
di qualità nel livello delle cure per i pa-
zienti ma anche di avviare progetti di 
ricerca, rendendo il Centro un punto 
di eccellenza e di riferimento. 

Nel 2007, a seguito di una prima richie-
sta alla Regione Veneto caduta nel vuo-
to, abbiamo lanciato una campagna di 
sensibilizzazione ed informazione con 
la distribuzione capillare attraverso le 
farmacie su tutto il territorio regionale 
di depliant informativi dello SNMA, con 
il Patrocinio di Federfarma. Attraverso il 
depliant abbiamo attivato una raccol-
ta di firme per richiedere l’attivazione 
dello SNMA, ottenendo un risultato 
molto soddisfacente: oltre 7.500 firme 
raccolte ed una maggior consapevo-
lezza dell’importanza del nuovo test di 
screening. Grazie anche a quelle firme 
il Centro Screening Regionale di Vero-
na ha attivato un importante progetto 
di screening allargato sperimentale a 
tutti i 46.000 neonati del Veneto, dal 

1 gennaio 2009 al febbraio 2010. Un 
progetto sperimentale bloccato, pur-
troppo, dalle assurde vicende politiche 
che ne ritardarono di quattro anni la 
definitiva attivazione. Lo screening 
prende il via definitivo nel Veneto solo 
nel gennaio 2014. 
Per motivi meramente politici, il Vene-
to, che conta 46.000 neonati/anno, vie-
ne spaccato a metà: alcune province si 
appoggiano su Padova e le altre su Ve-
rona (già centro screening regionale). 
Entrambi i Centri hanno anche l’obbli-
go della presa in carico pediatrica e per 
l’adulto. Sono due Centri che vantano 
un’esperienza trentennale in quest’am-
bito, ma Padova è da sempre attiva per 

la cura, mentre Verona per lo screening 
(ma non ancora per la cura). 
Aismme, fino ad ora attiva solo sul 
fronte della promozione, sensibilizza-
zione ed informazione prende a cuore 
il Centro Diagnosi e Cura delle Malattie 
Metaboliche Ereditarie dell’Azienda 
Ospedaliera di Verona, sostenendolo 
economicamente con borse di studio, 
contratti professionali, assegni di ricerca 
e attrezzature per il laboratorio e per i 
bambini. L’impegno di AISMME Onlus 
diventa dunque determinante per il 
potenziamento del Centro, necessario 
per sostenere adeguatamente i piccoli 
pazienti diagnosticati attraverso lo scre-
ening neonatale allargato e i pazienti 

adulti, in entrambi i casi provenienti dal 
Veneto e dalle altre Regioni d’Italia. 
Ecco perché nell’aprile di quest’anno 
abbiamo avviato una raccolta fondi 
attraverso un numero solidale a favore 
del Centro di Verona, che ci ha offerto 
anche la possibilità di aumentare la 
promozione dello screening neonatale 
metabolico allargato come mai succes-
so prima. Concentrata sulle tre settima-
ne di apertura del numero, tra maggio 
e giugno 2015, la promozione con 
l’invito a versare è proseguita poi con 
articoli su mass media nazionali e loca-
li, spot video in Tv nazionali (Mediaset 
e La7) e audio nelle più importanti ra-
dio nazionali. Testimonial Noemi, che 
ringraziamo per aver prestato la sua 
immagine e la sua voce.

WWW.AISMME.ORGWWW.AISMME.ORG

WWW.AISSME.ORG

info@aismme.org      % 049.9900700

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

a mezzo versamento c/c postale 68.59.58.34

con bonifico bancario Banca Etica 
IBAN IT 93 X 05018 12101 000000121810

devolvendo il 5 per mille ad AISMME Onlus 
Codice fisc. 9218104 0285 usando:
mod. integrativo  CUD, mod. 730/1 bis redditi; 
mod. unico persone fisiche. 

COME AIUTARE AISMME ONLUS 

WWW.AISMME.ORG
IO ADERISCO AD AISMME

www.aismme.org    
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☎049.99.00.700
   

DONA IL TUO 5 PER MILLE

codice fiscale 92181040285 

IBAN IT 93 X 05018 12101 000000121810

Una storia: il Veneto

La campagna di raccolta fondi 
con un numero solidale
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dalle malattie 

metaboliche 
rare

dona 1 euro al numero
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Con il prelievo di una goccia di sangue alla nascita puoi salvargli la 
vita o evitargli gravissime disabilità. Informati e richiedi lo screening 
neonatale metabolico allargato. Aiutaci a promuovere lo screening 
e a realizzare i nostri progetti a favore dei bambini metabolici.

DONA 1 €
con SMS da
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In base ai dati coordinati dal registro na-
zionale malattie rare dell'Istituto superio-
re di sanità, presentati in occasione della 
Giornata Mondiale delle MR, in Italia si sti-
mano 20 casi di malattie rare ogni 10.000 
abitanti e ogni anno sono circa 19.000 i 
nuovi casi segnalati dalle oltre 200 strut-
ture sanitarie diffuse in tutta la Penisola. 
Il 20% delle patologie riguarda pazienti 
in età pediatrica (di età inferiore ai 14 
anni), tra i quali le malattie rare che si ma-
nifestano con maggiore frequenza sono 
le malformazioni congenite (45%) e le 
malattie delle ghiandole endocrine, della 
nutrizione, del metabolismo e disturbi 
immunitari (20%).
Per i pazienti in età adulta, invece, le 
frequenze più alte appartengono al 

gruppo delle malattie del sistema ner-
voso e degli organi di senso (29%) e 
delle malattie del sangue e degli orga-
ni ematopoietici (18 %). Le Regioni in 
cui le patologie sono maggiormente 
segnalate si trovano al Nord. Tra que-
ste: il Veneto, la Toscana, la Provincia 
autonoma di Bolzano, la Lombardia, il 
Piemonte con la Valle d'Aosta. Dai dati 
del Registro Nazionale risulta, inoltre, 
che dei casi segnalati, almeno il 18% si 
rivolge a strutture sanitarie diverse da 
quelle della regione nella quale risiede.
Secondo l'Organizzazione mondiale 
della sanità, le malattie rare sono oltre 
7.000 di cui l'80% è di origine genetica 
e il 75% colpisce in età pediatrica ma è 
una cifra che cresce con l'avanzare della 

scienza e in particolare con i progressi 
della ricerca genetica. 
Le segnalazioni presenti nel Registro 
Nazionale Malattie Rare provengono 
da un totale di 203 presidi distribuiti sul 
territorio nazionale, che rappresentano 
il 13% delle strutture sanitarie pubbli-
che. IL 18% dei pazienti si sono rivolti a 
presidi di rete di una regione diversa da 
quella di residenza. 
Per quanto riguarda i farmaci orfani, 
dal 2000, anno di entrata in vigore della 
legislazione per lo sviluppo di farmaci 
per le malattie rare, sono stati autoriz-
zati 100 medicinali orfani. In Italia al 
dicembre 2014 erano disponibili con 
Autorizzazione all’Immissione in Com-
mercio 66 farmaci orfani. Per il 2015 

dovrebbero arrivare sul mercato altri 
nuovi medicinali, dal momento che 
l'Agenzia europea dei medicinali (Ema) 
ha iniziato la valutazione per l'autoriz-
zazione di 21 nuovi farmaci, quantità 
in aumento dunque rispetto ai 14 del 
2013. Nel 2014 sono stati raccomandati 
per l'immissione sul mercato alcuni far-
maci orfani che rappresentano la prima 
vera terapia per molte malattie: si tratta 
del primo medicinale per un particola-
re tipo di distrofia di Duchenne, il primo 
trattamento per la porfiria eritropoieti-
ca, il primo trattamento per la sindrome 
di Morquio e la malattia di Castleman, e 
anche la prima terapia a base di stami-
nali per il recupero della vista in chi ha 
una carenza di staminali limbali.

Malattie Rare: numeri che parlano
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Dove si applica
Nove Regioni e una Provincia Auto-
noma attuano lo SNE: Liguria, Emi-
lia Romagna, Toscana, Lazio, Cam-
pania, Sicilia e Sardegna eseguono 
lo screening in Regione; Umbria e 
Molise si appoggiano a laboratori 
extra-regionali (Toscana e Lazio, 
rispettivamente), mentre Bolzano 
esegue lo SNE in ambito extra-na-
zionale (Austria). Il Veneto, la Lom-
bardia e le Marche hanno iniziato il 
loro programma SNE in tempi suc-
cessivi, nel 2014. 
In metà delle Regioni i programmi di 
screening sono disciplinati da delibe-
re regionali, in un’altra metà da pro-
getti pilota. 

La copertura 
In 6 regioni e 1 PA  (Emilia Romagna, 
Liguria, Molise, Sardegna, Toscana, 
Umbria e Bolzano), la percentuale di 
copertura dello SNE è totale (100% 

Screening Neonatale Allargato: la situazione in Italia
dei nati in regione), in due regioni 
(Lazio e Sicilia) è compresa tra il 40%-
60%, mentre in Campania è di poco 
inferiore al 15%. 

I panel 
Per quanto riguarda le MME incluse 
nel panel di analisi, i dati ottenuti 
evidenziano una certa eterogeneità: 
dalle 23 MME della Emilia Romagna 
sottoposte a screening, si passa alle 
46 della Campania e della Sicilia, alle 
49 della Liguria. Un altro importante 
obiettivo raggiunto dal progetto è 
rappresentato dalla definizione - at-
traverso l’identificazione di specifici 
criteri di selezione - delle MME da in-
cludere nel programma nazionale di 
SNE, la loro distinzione in panel pri-
mario, secondario e terziario, nonché 
il raggruppamento delle MME in ma-
lattie ad alto o basso rischio di scom-
penso metabolico, fondamentale per 
la raccomandazione al richiamo im-
mediato del neonato.

Gli strumenti
I laboratori dedicati allo SNE sono 
presenti in ognuna delle suddette 
Regioni. 
Il numero degli spettrometri MS/MS 
varia da un minimo di 2 ad un massi-
mo di 6 per Regione (il loro impiego 
non è esclusivo per lo SNE). 
La scelta dei programmi di assicura-
zione di qualità variano da regione a 
regione.

I Centri clinici
In 7 Regioni (Campania, Emilia-
Romagna, Lazio, Liguria, Sardegna, 
Sicilia e Toscana) i centri clinici  di 
riferimento per la presa in carico dei 
neonati con MME diagnosticati con 
SNE, sono già centri clinici inclusi nel-
la rete nazionale delle malattie rare 
(DM 279/2001). Per quanto riguarda 
la loro organizzazione, i risultati evi-
denziano che la gestione del bam-
bino è multidisciplinare, alle visite 

specialistiche si può accedere tramite 
richiesta del pediatra di famiglia, con 
cui vi è una condivisione delle attività 
diagnostiche, di follow-up e terapeu-
tiche.
Tuttavia, non in tutti i centri clinici vi è 
un ambulatorio unico dedicato, la ri-
abilitazione neuromotoria non è pre-
sente spesso all’interno della stessa 
struttura, e il servizio di disponibilità 
medica specialistica H24 non sempre 
è garantito. In tutte le Regioni, è pre-
vista la richiesta di un counselling ge-
netico e nella maggior parte dei casi, 
la figura del dietista è inserita nell’e-
quipe multiprofessionale. 
Servizi di presa in carico H24 per 
l’emergenza metabolica, nonché di 
Terapia intensiva neonatale e pedia-
trica sono disponibili in 9/10 casi. 
Particolarmente delicata è l’assisten-
za dell’adulto con MME non sempre 
condivisa con gli specialisti dell’adul-
to, in assenza di protocolli di gestione 
dedicati. 



6

Il cammino dello screening neonatale allargato
Le tappe
17 Ottobre 2014
Conferenza Stato-Regioni, 
Sancito l’accordo sul Piano 
nazionale malattie rare
La Conferenza Stato-Regioni ha rag-
giunto l’accordo sul Piano nazionale 
delle malattie rare. Il documento do-
vrebbe quindi ora iniziare il suo iter “di-
scendente” per trovare approvazione 
in tutte le Regioni del Paese
“L’Obiettivo principale del Piano – 
come si legge nel Piano– è lo sviluppo 
di una strategia integrata, globale e di 
medio periodo per l’Italia sulle malat-
tie rare, centrata sui bisogni assisten-
ziali della persona e della sua fami-
glia e definita con il coinvolgimento 
di tutti i portatori di interesse, tenuto 
conto delle esperienze già maturate e 
nel quadro delle indicazioni europee. 
Quale strumento di governo del siste-
ma appare necessaria l’istituzione di 
un Comitato Nazionale che veda la 
partecipazione di tutti i soggetti coin-
volti (il Ministero della salute e gli altri 
Ministeri interessati, le Regioni, l’AIFA, 
l’ISS, Agenas e le Associazioni dei pa-
zienti), con il compito di delineare le 
linee strategiche da attuare nei settori 
della diagnosi e dell’assistenza, della 
ricerca, della tutela e promozione so-
ciale, della formazione, informazione 
e del sistema informativo, di indica-
re le priorità di impiego delle risorse 
dedicate alle MR e svolgere attività 
di monitoraggio. Inoltre si ritiene ne-
cessario che il Comitato permanente 
per la per la verifica dell’effettiva ero-
gazione dei Livelli essenziali di assi-
stenza, di cui all’Intesa Stato-Regioni 
del 23 marzo 2005, introduca tra gli 
adempimenti da sottoporre a verifica 
gli interventi in attuazione del presen-
te Piano nazionale”.

17 dicembre 2014
Legge di stabilità: risorse per 
screening neonatale
Viene accolto l’emendamento alla 
Legge di Stabilità che stanzia nuove 
risorse per lo screening neonatale 
presentato da Paola Taverna (M5S), 
prima firmataria. Il finanziamento 
passa da 5 a 10 milioni di euro per il 
2015 e soprattutto diventa strutturale 
e potenzialmente incrementabile di 
anno in anno.

Gennaio 
Stato-Regioni, in arrivo due 
miliardi di euro di tagli sulla 
sanità. Con quali soldi sarà 
finanziato il potenziamento 
dei Lea?
Lo Stato e le Regioni decidono di non 
decidere sul Patto della salute e i tagli 
imposti dall’ultima legge di stabilità. I 
Governatori dichiarano anche di esse-
re pronti a tagliare le somme destinate 
ai Sistemi sanitari per una cifra che si 
aggira intorno ai due miliardi di euro.  
Con due miliardi di euro di tagli sembra 
davvero difficile che i Livelli essenziali 
di assistenza possano essere aggiorna-
ti nel breve periodo. 

2 Marzo
Camera, al via indagine cono-
scitiva sulle Malattie rare in 
commissione Affari sociali
Prende il via in commissione Affari 
sociali della Camera un’indagine co-
noscitiva sulle malattie rare e i servizi 
garantiti dal Sistema sanitario ai pa-
zienti. Il presidente, Pierpaolo Vargiu: 
“In Commissione faremo un vero e 
proprio factchecking degli impegni 
presi dal governo un anno fa sul tema. 
Controlleremo cosa è stato fatto e cosa 
c’è da fare per venire incontro alle mi-
gliaia di pazienti affetti da malattie 
rare, consapevoli che la sfida si vince 
con una rete sanitaria di livello euro-
peo capace di non lasciare sole le fami-
glie e di non costringerle a tristi viaggi 
della speranza. Ci si concentrerà con 
particolare attenzione sulla Sardegna 
e sulle problematiche vissute dai mala-
ti sardi; sull’Isola si registra infatti una 
forte incidenza di queste patologie, di 
gran lunga superiore rispetto alla me-
dia nazionale. I lavori della Commissio-
ne saranno utili per capire quali siano 
le reali esigenze di Ssn, pazienti e loro 
famiglie”.

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

Screening

9 Marzo 2015
Screening neonatale allarga-
to, De Filippo rassicura: sarà 
nazionale
Il 17 febbraio scorso l’On. Paola Binetti 
(NCD-UDC) ha presentato l’interpellan-
za n. 2-00845 sulla razionalizzazione del 
numero di posti di terapia intensiva neo-
natale sull’intero territorio nazionale. In 
particolare, il secondo quesito contenuto 
in questa interpellanza chiedeva quali 
fossero le iniziative previste al fine di as-
sicurare screening neonatali allargati per 
patologie metaboliche ereditarie obbli-
gatori in tutti i punti nascita. La risposta 
è giunta venerdì 6 marzo, da parte del 
sottosegretario Vito De Filippo, che ha 
rassicurato sugli screening. Lo schema di 
decreto ministeriale previsto dalla legge 
di stabilità per il 2014 avrebbe già acquisi-
to il parere dell’ISS e sarebbe stato inviato 
al garante per la privacy. 

22 maggio
Via libera del Garante alla 
privacy al decreto Ministero 
sullo screening allargato. Ma 
servono maggiori tutele sui 
dati personali e sanitari
L’Autorità chiede di apportare alcune cor-
rezioni al testo, in particolare riguardo al 
consenso informato, che le strutture do-
vranno richiedere ai genitori o al tutore 
legale del neonato non solo per l’atto me-
dico ma anche per il trattamento dei dati 
personali, sanitari e genetici.

27 maggio
A rischio il diritto di screening 
neonatale nel nostro Paese
Lo schema di decreto, inviato il 5 mag-
gio scorso dal Ministero della salute alla 
Conferenza Stato Regioni per il parere 
previsto, dovrà essere riscritto. Lo dico-
no gli esperti del Tavolo tecnico interre-
gionale per le malattie rare, che hanno 
individuato una serie di punti critici da 
risolvere in via preliminare. Se non saran-
no superati questi ostacoli, a giudizio del 
Tavolo tecnico, c’è il rischio che non possa 
essere raggiunto l’obiettivo principale del 
decreto, cioè la diagnosi precoce neona-
tale in modo uniforme sull’intero territo-
rio nazionale. Intanto AISMME Onlus e 
Uniamo FIMR in un documento comune 
sottolineano le criticità del Decreto at-
tuativo. 

3 giugno
Screening neonatale. Troppe 
le differenze tra Regioni. Un 
progetto dell’Iss per ridurle e 
favorire l’adozione di un mo-
dello nazionale
Presentato il progetto “Screening neona-
tale esteso: proposta di un modello ope-
rativo nazionale per ridurre le disegua-
glianze di accesso ai servizi sanitari nelle 
diverse regioni”, redatto dall’Istituto Su-
periore di Sanità con il coordinamento di 
Domenica Taruscio Direttore del Centro 
Nazionale MR, Istituto Superiore di Sa-
nità. Obiettivo, fornire gli strumenti per 
consentire lo sviluppo e l’applicazione di 
un programma di screening neonatale 
esteso che riduca le differenze sull’intero 
territorio nazionale attraverso l’elabora-
zione di programmi di politica sanitaria 
e la messa a punto di strategie regionali 
organizzative. Il fine è un modello na-
zionale che tenga conto dell’equità, ma 
anche della sostenibilità e qualità dei 
programmi. L’assenza di linee condivise 
di intervento a livello nazionale riguardo 
l’organizzazione, sviluppo e manteni-
mento dei programmi di SNE, ne riduce 
il potenziale beneficio e gli effetti sul mi-
glioramento dello stato di salute della 
popolazione.

8 Giugno
Malattie Rare, Facchin:  “La 
lista si può aggiornare anche 
senza passare per i LEA, men-
tre per lo screening neonata-
le sarebbe necessario”
Nell’ambito delle audizioni della Com-
missione Affari Sociali della Camera 
per l’indagine conoscitiva sule malattie 
rare. Giovedì scorso è stata ascoltata 
Paola Facchin, coordinatore del Tavolo 
Tecnico Permanente Interregionale per 
le Malattie Rare presso la Commissione 
Salute della Conferenza delle Regioni. 
Ha toccato due temi: l’aggiornamen-
to della lista delle malattie rare esenti 
(allegato A, del DM 279/2001) e l’ap-
plicazione dello screening neonatale 
allargato presentando le proposte del-
la Conferenza delle Regioni in merito: 
aggiornare la Lista senza passare per i 
LEA, garantendo con altri meccanismi i 
trattamenti. Ad entrare nei LEA, invece, 
dovrebbe essere proprio lo screening 
metabolico allargato.
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La lunga esperienza ormai più che 
decennale nello screening neonatale 
esteso fa della UOC Patologia Clinica 
del Policlinico Umberto I- Università 
Sapienza, diretta dal Prof Antonio An-
geloni, uno dei centri con il maggior 
numero di neonati analizzati e con il 
maggior numero di diagnosi confer-
mate in Italia.  
Il Centro di screening neonatale di 
Roma, ha origini negli anni 70 quan-
do presso l’Istituto di Neuropsichiatria 
Infantile, un giovane Prof. Italo Anto-
nozzi, sotto la guida del Prof Giovanni 
Bollea, avviò lo screening neonatale 
per la Fenilchetonuria (PKU), coinvol-
gendo diversi centri nascita nel Cen-
tro/Sud Italia, sulla scia di quanto ave-
va scoperto e sviluppato il Prof Robert 
Guthrie e dell’esperienza americana 
già avviata dal 1963. 
Successivamente, negli anni 80, furo-
no introdotti lo screening per l’Ipo-
tiroidismo Congenito, per la Fibrosi 
Cistica e la Galattosemia che la Legge 
Regionale n.64 del 1985 ha reso obbli-
gatori, insieme allo screening per la 
PKU, per tutti i nati della Regione La-
zio, istituendo due centri di screening, 
uno presso la Croce Rossa Italiana e 
l’altro  presso il Policlinico Umberto I.

La svolta: nel 2002 acquistata 
la spettometria di massa 
La più rilevante innovazione nello 
screening neonatale negli ultimi 20 
anni è stata senza alcun dubbio l’in-
troduzione della spettrometria di 
massa tandem (MS/MS). Tale tecnica 
permette l’analisi contemporanea 
delle acilcarnitine e degli aminoacidi 
in pochi microlitri di sangue essiccato 
su carta e consente con una singo-
la analisi l’identificazione precoce in 
epoca neonatale di più di 40 patolo-
gie che comprendono acidurie orga-
niche, aminoacidopatie e difetti della 
β-ossidazione degli acidi grassi.
Il Centro di screening neonatale del 
Policlinico Umberto I di Roma, anche 
per la sua prerogativa di essere sede 
delle Facoltà di Medicina dell’Univer-
sità degli Studi di Roma Sapienza e 
quindi di avere un’attenzione partico-
lare verso le innovazioni, è stato uno 

dei primi centri in Italia ad applicare lo 
screening neonatale in MS/MS acqui-
stando il primo strumento nel 2002 e 
avviando uno studio pilota nel 2004 in 
collaborazione con i tre centri nascita 
degli ospedali San Giovanni, Sant’Eu-
genio e Policlinico Umberto I. 

2009: screening a 27 mila 
neonati l’anno
Nel 2009, a seguito di un consisten-
te investimento in apparecchiature 
(quattro spettrometri di massa tan-
dem e tutte le apparecchiature co-
ordinate per l‘informatizzazione e la 
diagnostica di conferma), si è passati a 
un programma pilota che prevedeva 
l’applicazione dello screening esteso 
a tutto il bacino di utenza di pertinen-
za del Centro corrispondente al 50% 
dei nati nel Lazio e il 100 % dei nati in 
Molise (pari a circa 27000 nati/anno). 
Dal 2004 al 2014 sono stati analizza-
ti in MS/MS i campioni di sangue di 
166.668 neonati. L’elenco delle pato-
logie incluse è quello riportato nelle 
“Linee guida per lo screening neona-
tale esteso e la conferma diagnostica“ 
redatto nel 2008 a cura delle società 
scientifiche SISMME e SISN, attual-
mente confluite nella SIMMESN.

I risultati
Le patologie oggetto dello screening 
esteso, se non riconosciute precoce-
mente, possono causare danni spesso 
irreversibili soprattutto a carico del 
sistema nervoso centrale con conse-
guenti gravi disabilità. L’identificazio-
ne di tali patologie nei primi giorni 
di vita è essenziale per intervenire in 
tempo e per evitare le conseguenze 
gravi sulla salute nel neonato. Infatti, 
la diagnosi precoce di alcune di que-
ste malattie permette un intervento 
terapeutico farmacologico e/o diete-
tico finalizzato alla prevenzione dei 
possibili danni all’organismo del neo-
nato. Nel corso di questi anni, lo scre-
ening esteso ci ha permesso di iden-
tificare 62 bambini affetti da malattia 
metabolica ereditaria. In particolare 
sono state diagnosticate 9 aminoaci-
dopatie (non considerando la PKU), 
27 acidurie organiche e 26 difetti della 

β-ossidazione degli acidi grassi (Figu-
ra 1). L’incidenza complessiva risulta di 
1:2688. Nella maggior parte dei casi 
la diagnosi è stata fatta prima dell’in-
sorgenza dei sintomi consentendo al 
bambino uno sviluppo psicomotorio 
perfettamente normale. Seguendo la 
consuetudine di stretta e proficua col-
laborazione in atto ormai da più di 20 
anni, i neonati positivi allo screening 
sono indirizzati alla rete regionale per 
il trattamento delle Malattie Rare, al 
UOD Neurologia Pediatrica del Policli-
nico Umberto I diretta dal Prof Vincen-
zo Leuzzi e alla UO Patologia Metabo-
lica dell’Ospedale Pediatrico Bambin 
Gesù’ diretta dal Dr Carlo Dionisi-Vici. 

Gli sviluppi
Un’altra peculiarità del Centro scree-
ning Sapienza - Policlinico Umberto 
I, è che seguendo una strategia che 
si è rivelata vincente, si sono svilup-
pate all’interno del laboratorio sin dai 
primi anni 90 delle aree specialistiche 
dedicate alla conferma diagnostica: 
i settori di genetica biochimica e di 
genetica molecolare. Questo permet-
te di procedere rapidamente e senza 
dispersione di forze, utilizzando nel-
la maggior parte dei casi i campioni 
dello screening neonatale, a tutte le 
procedure di conferma necessarie. 
Attualmente sono disponibili proce-
dure validate per l’analisi molecolare 
di oltre il 90% delle patologie incluse 
nello SNE e si sta procedendo all’in-

troduzione delle nuove tecnologie 
per la conferma diagnostica moleco-
lare (Next Generation Sequencing). 
Questa organizzazione, oltre a fornire 
i vantaggi sopra citati, mette a disposi-
zione un substrato consolidato per la 
veloce e rapida introduzione di nuovi 
screening basati su tecnologie mole-
colari (vedi ad esempio gli screening 
neonatali per le immunodeficienze 
primitive). Questi servizi sono a dispo-
sizione, su richiesta, anche degli altri 
centri screening italiani. 

Obiettivo: l’azzeramento 
dei falsi negativi
Vorremmo sottolineare quello che 
noi, anche in considerazione della 
quarantennale esperienza nello scre-
ening classico, ci siamo sempre posti 
come obiettivo principale: l’azzera-
mento dei falsi negativi che è a nostro 
avviso il concetto cardine dello SN. 
Questa filosofia è in linea con quanto 
condiviso a livello internazionale per 
cui l’obiettivo primario dello SN è l’az-
zeramento dei falsi negativi, quindi 
l’abbattimento dei falsi positivi non 
deve mai e poi mai essere praticato a 
discapito dei falsi negativi. 
In ogni caso, per ridurre al minimo il 
numero di falsi positivi all’analisi di 
prima istanza, già nel corso dell’ultimo 
anno applicando le strategie del “se-
cond tier test”, e riconoscendo alcune 
interferenze dovute a presidi medici 
utilizzati dalle mamme, siamo riusciti 

Centro di screening neonatale del Policlinico Umberto 
I / Università Sapienza di Roma 
11 anni di esperienza nello screening
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a ottenere una significativa riduzione 
del numero di richiami.
Resta in ogni caso un punto di orgo-
glio e di oggettiva prova di qualità del 
servizio fornito dal nostro Centro scre-
ening che ad oggi non sia mai stato ri-
portato nessun caso di falso negativo 
nel nostro bacino di utenza.

Ridurre lo stress 
per le famiglie: 
il medico responsabile
della gestione dei richiami
Riteniamo, inoltre, che un altro mo-
mento fondamentale del “sistema 
screening” è il periodo che va dal 
richiamo alla conferma diagnosti-
ca. Allo scopo di diminuire lo stress 
delle famiglie in questa delicata fase 
il nostro centro ha istituito una “nuo-
va” figura professionale: il medico re-
sponsabile della gestione dei richiami. 
Questa figura “accompagna” la fami-
glia durante la fase di invio al centro 
clinico e alla conferma diagnostica. E’ 
una figura che cura molto la comuni-
cazione e la spiegazione del richiamo 
alla famiglia nonché il raccordo con il 
centro clinico e i pediatri di base, cer-
cando di coordinare con loro tutte le 
procedure necessarie alla conferma e 
presa in carico, e di effettuarle nel più 
breve tempo possibile. I nostri richia-
mi sono organizzati secondo due vie: 
i richiami ad alto rischio (la classifica-
zione ad alto rischio è basata sul valo-

re del e/o dei metaboliti e sul tipo di 
insorgenza della patologia), in cui le 
famiglie vengono contattate e inviate 
immediatamente al centro clinico e i 
richiami a basso rischio in cui si pro-
cede a un ulteriore controllo prima 
dell’invio al centro clinico.

Perché lo screening
Lo screening neonatale esteso è uno 
dei più importanti programmi di salu-
te pubblica. Permette prima di tutto 
di evitare un terribile calvario alle fa-
miglie dei bambini affetti (le patologie 
inserite nello screening esteso sono 
difficili da diagnosticare perché sono 
necessari test specifici, strumenta-
zione complessa e personale esperto 
presenti in pochi laboratori; questo 
comporta un ritardo drammatico 
della diagnosi) offrendo la possibilità 
di una vita normale per il bambino e 
l’adulto che diventerà. Questa pre-
venzione inoltre ha anche l’effetto di 
annullare i costi enormi che il sistema 
di sanità pubblica deve affrontare per 
ogni bambino non diagnosticato in 
tempo utile. 
Il nostro auspicio è che l’obiettivo 
dello screening neonatale esteso 
possa essere reso disponibile quanto 
prima per tutti i nati. In quest’ottica 
deve essere però considerato che 
l’attività dello screening neonatale 
comporta un grosso impegno e com-
plessità tale per cui solo i centri con 

esperienza garantiscono un’elevata 
qualità  

Andare oltre lo screening
Lo screening non è solo l’applicazione 
di un test, ma un complesso sistema 
che vede coinvolte diverse figure pro-
fessionali ed entità, dai centri nascita 
ai centri di cura, creando un percorso 
assistenziale completo dalla nascita 
alla presa in carico dei neonati affetti. 
E’ quindi necessaria una rete di colle-
gamento rapida ed efficiente in un’ot-
tica di qualità globale, obiettivo da 
sempre perseguito dal nostro Centro 
che ha ottenuto le certificazioni ISO 
9001:2008 e conformità agli standard 

“Qualità in Medicina di Laboratorio” 
sin dal 2010. 
In attesa di disposizioni da parte della 
Regione Lazio, il servizio di screening 
è offerto, su base volontaria e con il 
consenso informato dei genitori, a 
tutte le maternità della Regione affe-
renti al sistema di Screening Neonata-
le del Policlinico Umberto I. 
Per le Maternità afferenti alla CRI, il no-
stro Centro offre comunque la dispo-
nibilità, per conto della CRI, di poter 
effettuare il solo screening esteso. 

Prof. Antonio Angeloni
Direttore UOC Patologia Clinica 

Policlinico Umberto1 
Università Sapienza di Roma

Nuove metodiche analitiche ad 
elevata sensibilità e specificità con-
sentono oggi di ampliare l’offerta 
obbligatoria di screening neonatale 
attraverso l’avvio di programmi di 
Screening Neonatale Esteso (SNE). 
L’uso delle Tandem Mass Spectro-
metry (TMS - spettrometria di mas-
sa tandem) consente infatti di im-
plementare il numero di metaboliti 
valutabili sullo spot di sangue pre-
levato alla nascita per gli screening 
neonatali obbligatori, permettendo 
una diagnosi appropriata e tempe-
stiva di oltre 40 malattie metabo-
liche congenite (MMC) per le quali 
esistono trattamenti e terapie in 
grado di migliorarne la prognosi li-
mitando gli esiti invalidanti.
Il Governo ha recentemente dispo-
sto un incremento di 10 milioni di 

euro del finanziamento del Servizio 
sanitario nazionale cui concorre or-
dinariamente lo Stato specificata-
mente destinato all’avvio dello SNE. 
Il Ministero della salute, avvalendosi 
del supporto dell’ISS, dell’Agenas 
e di rappresentanti delle Regioni e 
delle Società scientifiche di settore, 
sta completando l’iter istituzionale 
per l’emanazione di un decreto mini-
steriale che intende favorire la mas-
sima uniformità dell'applicazione su 
tutto il territorio nazionale della dia-
gnosi precoce neonatale delle MMC 
attraverso lo SNE.
In questo scenario il Centro Naziona-
le Malattie Rare e l’Ufficio Relazioni 
Esterne dell’Istituto Superiore di Sa-
nità, hanno organizzato e avviato un 
corso di formazione a distanza (FAD) 
su questa tematica. Il corso “Scre-

ening neonatale esteso per la pre-
venzione di malattie metaboliche 
congenite (malattie rare)” è stato 
realizzato con il supporto finanziario 
del Ministero della salute nell'ambi-
to del progetto "Screening neona-
tale esteso: proposta di un modello 
operativo nazionale per ridurre le 
disuguaglianze di accesso ai servizi 
sanitari nelle diverse Regioni – Pro-
gramma CCM 2011".
Disponibile gratuitamente sulla 
piattaforma per la formazione a di-
stanza dell’Istituto Superiore di Sa-
nità (EDUISS - www.eduiss.it) dal 18 
marzo 2015, il corso sarà disponibile 
alla fruizione per un anno. Si tratta di 
un corso che si basa su un metodo 
didattico ispirato al Problem-based 
Learning ed è accreditato ECM per 
32 crediti formativi rivolgendo-

si a specifiche discipline afferenti 
alle seguenti professioni sanitarie: 
Medico chirurgo, Farmacista, Bio-
logo, Chimico, Fisico, Psicologo, 
Assistente sanitario, Dietista, Fisio-
terapista, Educatore professionale, 
Infermiere pediatrico, Logopedista, 
Ostetrica/o, Tecnico della riabilita-
zione psichiatrica, Tecnico sanitario 
laboratorio biomedico, Tecnico di 
neuro fisiopatologia, Terapista del-
la neuro e psicomotricità dell'età 
evolutiva,Terapista occupazionale.
Maggiori informazioni sono disponi-
bili sul sito del Centro Nazionale Ma-
lattie Rare (www.iss.it/cnmr) e sulla 
piattaforma dell’ISS EDUISS (www.
eduiss.it).

Dott. Pietro Carbone
Centro Nazionale Malattie Rare

Istituto Superiore di Sanità

Da marzo un corso di formazione a distanza dell'Istituto Superiore di Sanità 
per l'aggiornamento di 5000 operatori sanitari
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LOMBARDIA: attivato fino al 30 settembre 2015 
lo screening neonatale esteso volontario
Grazie al Progetto di Ricerca Indipen-
dente – Call 2011 “Progetto Pilota 
per la realizzazione di un program-
ma di screening neonatale per errori 
congeniti del metabolismo in Lom-
bardia” approvato e finanziato con 
decreto della Direzione Generale Sa-
nità, anche in Lombardia dal 1° feb-
braio 2015 è iniziata una campagna 
volontaria (che si protrarrà almeno 
sino al 30 settembre 2015) che offre 
l’esecuzione gratuita dello “screening 
neonatale esteso-SNE” in tutti i neo-
nati della Regione con EG > 37 set-
timane di vita, ad integrazione delle 
attività regionali di screening neona-
tale obbligatorio.
Il progetto, che utilizza lo stesso 
campione neonatale già in uso per 
lo screening delle cinque patologie 
comprese nel pannello regionale 
(HPA/PKU, Tyr, IC, ISC, FC), ha come 
obiettivo scientifico e tecnico - or-
ganizzativo prioritario quello di co-
struire  il modello sanitario regionale 
per lo screening neonatale esteso, 
come processo unitario ed integrato 
di selezione, diagnosi e cura del ne-
onato ad alto rischio per le patologie 
“metaboliche” incluse nel pannello 
(aminoacidopatie, acidemie organi-
che, difetti dell’ossidazione degli aci-
di grassi), definito nelle Linee Guida 
2008 SIMMESN per lo SNE. 

L’attività di screening e di conferma 
diagnostica (biochimica) è eseguita 
dal Centro di Riferimento Regionale 
per lo Screening Neonatale dell’AO 
Istituti Clinici di Perfezionamento di 
Milano (azienda capofila del proget-
to) in collaborazione con due Centri 
Clinici (Clinica Pediatrica dell’Univer-
sità degli Studi di Milano - AO San Pa-
olo, Milano; Clinica Pediatrica dell’U-
niversità di Milano Bicocca – AO San 
Gerardo, Monza) che costituiscono i 
due centri clinici di riferimento regio-
nale per gli errori congeniti del meta-
bolismo, inseriti nella Rete Lombarda 
per le Malattie Rare. Al progetto ade-
riscono volontariamente i Reparti di 
Neonatologia della Regione, che as-
sicurano (con documenti informativi 
elaborati “ad hoc” per il progetto) una 
corretta informazione dei genitori, 
ne raccolgono l’adesione volontaria, 
eseguono gli eventuali prelievi di 
controllo e collaborano con il Centro 
Screening e con i Centri Clinici per 
tutte le azioni di follow-up diagno-
stico e clinico necessarie in caso di 
confermata positività. 
La tecnologia di laboratorio utilizzata 
per l’esecuzione dello SNE è natural-
mente la spettrometria di massa - 
MSMS (più conosciuta come“tandem 
mass”), già utilizzata dal 2009 dal 
Centro Screening Regionale per lo 

screening delle Iperfenilalaninemie e 
– dal settembre 2011 – delle Tirosine-
mie. Per la realizzazione del progetto 
e per consentire l’esecuzione dei co-
siddetti “2 tier test” o test di seconda 
istanza finalizzati a ridurre l’indice di 
falsa positività ed aumentare l’effi-
cienza complessiva del programma 
di screening, la dotazione strumen-
tale del Centro Screening (tre linee 
strumentali MSMS) è stata integrata 
dall’installazione di uno strumento 
LC-MSMS ad alta potenzialità, per 
l’esecuzione di profili analitici di se-
lezione e/o conferma diagnostica in 
differenti materiali biologici. Inoltre 
il progetto SNE usufruisce della col-
laudata esperienza ed organizzazio-
ne del Centro Screening Regionale 
- che esegue lo screening per tutti 
gli oltre 90.000 neonati della regione 
(dati anno 2014) – e della notevoli 
funzionalità operativa del sistema di 
gestione informatica, particolarmen-
te avanzato, ad alto grado di traccia-
bilità, che consente di seguire e do-
cumentare con sicurezza il percorso 
di ogni singolo neonato in ogni fase 
(pre-analitica, analitica, post-anali-
tica) del processo di screening, dal 
momento del prelievo sino alla con-
clusione (negativa o positiva) dell’iter 
ed all’eventuale “presa in carico” del 
neonato ad alto rischio presso i Cen-

tri Clinici di riferimento.
Un obiettivo secondario ma non 
meno importante del progetto è 
quello della “formazione” del perso-
nale medico ed infermieristico dei 
reparti di neonatologia della nostra 
regione, relativamente al tema dello 
screening neonatale degli errori con-
geniti del metabolismo, in particola-
re per quanto attiene la comunicazio-
ne con le famiglie.
Il progetto ha al momento un’alta 
adesione parentale. Attualmente 
sono già stati “screenati” 11.240 ne-
onati, con un indice di richiamo pari 
all’1.03% (in linea con il dato nazio-
nale) ed ha selezionato complessi-
vamente per il follow-up diagnostico 
11 situazioni ad alto rischio per errore 
congenito del metabolismo, 8 delle 
quali sono poi risultate di origine ma-
terna (deficit di carnitina e/o cofattori 
vitaminici), mentre 3 si sono confer-
mate come casi neonatali: acidemia 
metilmalonica con omocistinuria, 
deficit di 3-metilcrotonil-CoA carbos-
silasi, (sospetto) deficit di biotinidasi.

dr. Carlo Corbetta
Direttore medico del Laboratorio 

di Riferimento Regionale 
per lo Screening Neonatale

AO Istituti Clinici di Perfezionamento, 
Ospedale dei Bambini 

“Vittore Buzzi” di Milano

I Direttivi della Società Italiana di 
Pediatria (SIP), della Società Italiana 
di Neonatologia (SIN), della Società 
Italiana di Malattie Genetiche Pedia-
triche e delle Disabilità Congenite 
(SIMGePeD) e della Società Italiana 
per lo Studio delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie e lo Screening Neona-
tale (SIMMESN) hanno recentemente 
approvato un documento sulle Ma-
lattie Rare che si propone di definire 
alcune proposte semplici, chiare e 
realizzabili che, se accolte, potreb-

bero significativamente contribuire 
al miglioramento della diagnosi e 
dell’assistenza ai bambini affetti da 
condizioni rare.
In primo luogo vogliamo sottolineare 
come due importanti società scien-
tifiche (SIP e SIN) rappresentative 
dell’Area Pediatrica, di concerto con 
società più piccole ma pienamente 
coinvolte nella tematica delle Ma-
lattie Rare (SIMGePeD e SIMMESN), 
abbiano steso un documento unico 
e condiviso su questa delicata tema-

tica. Il documento è stato inviato ai 
tavoli di trattativa nazionale (Mini-
stero della Salute, Conferenza Stato 
regioni) come posizione unitaria del 
mondo pediatrico.
Queste le tre proposte principali:
1.	Superamento della regionalizza-

zione nella gestione dei malati rari 
attraverso la costituzione di una 
Commissione Nazionale Malattie 
Rare.

2.	Identificazione del Piano Assi-
stenziale Individuale come reale e 

Commissione Malattie Rare 
SIP, SIN, SIMGePeD, SIMMESN 
Un Documento unitario per lo screening

concreto strumento di lavoro sul 
campo definendone modalità di 
stesura, contenuti e soggetti da 
coinvolgere.

3.	Screening allargato per le Malattie 
Metaboliche Ereditarie per omo-
geneizzare a livello nazionale un 
percorso di diagnosi precoce che 
ha evidenti e comprovati benefici 
sulla storia naturale e sulla qualità 
di vita di molti bambini affetti da 
specifici difetti congeniti del meta-
bolismo.
Il Presidente SIMGePeD, Luigi Memo
Il Presidente Commissione Malattie 
Rare SIP/SIN/SIMGePeD/SIMMESN, 

Angelo Selicorni
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Il Centro per gli Screening Neonata-
li, la Diagnosi e Cura delle Malattie 
Metaboliche ed Endocrinologiche 
Congenite dell’Azienda Ospedalie-
ra Universitaria Integrata di Verona 
(AOUI), diretto dal professor Attilio 
Boner, vanta una lunga tradizione 
in medicina preventiva che data nel 
lontano ‘76, quando fu incaricato 
dello screening neonatale dell’Ipo-
tiroidismo Congenito per un bacino 
comprendente Veneto, Friuli Vene-
zia - Giulia e Trentino Alto - Adige 
(corrispondente a circa 60.000 nati/
anno). Nel corso del tempo sono 
stati progressivamente introdotti 
altri test utili all’identificazione di 
neonati affetti da Fibrosi Cistica, Fe-
nilchetonuria, Galattosemia, Malattia 
delle Urine a Sciroppo d’Acero, defi-
cit di Biotinidasi, deficit di Glucosio-
6-Fosfato Deidrogenasi ed Iperpla-
sia Congenita del Surrene.“A partire 
dal 1° gennaio 2014, i neonati delle 
province di Vicenza, Verona e Rovigo 
vengono sottoposti anche allo scree-
ning metabolico allargato, una pro-
cedura che consente l’identificazione 
di ulteriori 22 malattie metaboliche 
ereditarie, oltre a quelle del pannello 
di base”, spiega la dott.ssa Marta Ca-
milot che, con le dott.sse Francesca 
Teofoli, Monica Vincenzi e Florina 
Ion Popa, lavora presso il Centro. “Le 
rimanenti province fanno riferimento 
per lo stesso screening al Centro di 
Padova, cosicché, con l’introduzione 

dello screening metabolico allarga-
to, il pannello a regime nel Veneto è 
tra i più completi.” Nel 2014 presso il 
Centro di Verona sono state diagno-
sticate n. 5 Iperfenilalaninemie, n. 2 
deficit di Deidrogenasi degli AcilCoA 
a Catena Corta, n. 1 Metilcrotonilgli-
cinuria, n. 2 Glutarico Acidurie di tipo 
II, n. 1 Difetto Primario di Carnitina, 
n. 1 Malattia delle Urine a Sciroppo 
d’Acero, n. 1 Iperomocisteinemia, n. 
1 acidosi Metilmalonica, n. 34 Ipo-
tiroidismi Congeniti, n. 2 Iperplasie 
Congenite del Surrene, n. 169 deficit 
di Glucosio-6-Fosfato Deidrogenasi e 
n. 3 deficit di Biotinidasi.
“Grazie alla diagnosi precoce posso-
no essere prevenuti danni importanti 
soprattutto a livello neurologico –
interviene il dott. Andrea Bordugo, 
responsabile clinico della presa in 
carico dei piccoli pazienti metabo-
lici- l’auspicio è che in materia di 
prevenzione neonatale, si possa rag-
giungere presto uniformità a livello 
nazionale. L’AOUI di Verona sta inve-
stendo molto perché questo servizio 
sia efficace e conforme agli standard 
qualitativi nazionali ed internaziona-
li. Per efficacia si intende la capacità 
di identificare e tempestivamente 
trattare i neonati affetti, al fine di 
impedire tutte quelle modificazioni 
responsabili di gravi disabilità e, nelle 
forme più gravi, di decesso”.
Il dott. Bordugo è attualmente affian-
cato dalla dott.ssa Evelina Maines e 
dalla dott.ssa Alice Dianin, dietista 
esperta in patologie metaboliche 
ereditarie. Entrambe usufruiscono di 
borse di studio finanziate da AISM-
ME. Anche la dott.ssa Stefania Gan-
zarolli affianca il gruppo con compiti 
di assistenza ambulatoriale e segre-
teria. Il team si avvale inoltre della 
collaborazione del dott. Marco Zaffa-
nello, esperto in nefrologia e disturbi 
del sonno, e della dott.ssa Daniela 
Degani, esperta in ematologia, reu-
matologia e patologie rare. La dott.
ssa Antonella De Scolari, psicologa, 
offre il suo prezioso contributo per il 
supporto psicologico ai genitori e ai 
bambini. La dott.ssa Silvana Lauriola, 
che afferisce alla neonatologia, è l’in-
caricata della presa in carico clinica 
dei piccoli affetti da Ipotiroidismo 

Congenito e Iperplasia Congenita del 
Surrene.
“Con lo screening neonatale allarga-
to- continua il dott. Bordugo- sono 
previsti circa 10 nuovi pazienti me-
tabolici all’anno, che si andranno ad 
aggiungere a quelli già seguiti presso 
l’Unità Operativa Complessa della Pe-
diatria, diretta dal prof. Boner. Il servi-
zio è inoltre di supporto per l’identifi-
cazione in soggetti adulti di malattia 
metabolica ad insorgenza tardiva. 
In questo senso sta nascendo una 
stretta collaborazione con gli specia-
listi dell’adulto, in modo da creare un 
gruppo multidisciplinare che possa 
prendersi carico dei pazienti affetti, 
siano essi bambini o adulti. I pazienti 
di ogni età dovranno poi essere se-
guiti nei distretti di residenza, grazie 
alla collaborazione con i medici ed i 
pediatri di famiglia.”
“Ci stiamo impegnando - concludo-
no il dottor Bordugo e la dott.ssa Ca-
milot - per realizzare questo progetto 
ambizioso, convinti che Verona possa 
diventare un centro di eccellenza per 
le malattie metaboliche, come già ri-
conosciuto dalla Regione Veneto per 
gli screening neonatali. Una grande 
sfida medico-culturale ci attende”.
Tra l'altro a Dicembre del 2014 la 
Regione ha riconosciuto a Verona il 
Centro per gli Screening, La Diagnosi 
e La Cura delle Malattie Metaboliche 
ed Endocrinologiche congenite. Un 
riconoscimento importantissimo che 
pone Verona ai vertici nel campo dell 
assistenza e della diagnosi di queste 

patologie.
Il team di Verona lavora con grande 
professionalità ed entusiasmo, ma se 
verrà a mancare la convergenza di ri-
sorse da parte di istituzioni, privati ed 
associazioni, lo screening neonatale 
allargato sarà servito solo a diagno-
sticare nuovi malati, che rischieranno 
di non essere seguiti in modo appro-
priato.

Il Centro per gli screening, diagnosi e cura di Verona 
Un progetto ambizioso

I RIFERIMENTI

Centro di screening neonatale 
Direttore: prof. Attilio Boner
dott.ssa Francesca Teofoli e Marta 
Camilot
dott.ssa Monica Vincenzi, dott.ssa 
Florina Ion Popa, Dott.ssa Natascia 
Campostrini, Dott. Andrea Pasini, 
sig.ra Lorella Morosato,  sig.ra Lui-
sa Zaffanello, sig.ra Daniela Nicolis, 
sig.ra Cristina Ragno, sig.ra Marile-
na Tasca, sig.ra Sara Grigoletti.

Unità Operativa Complessa 
di Pediatria
Direttore: prof. Attilio Boner
Malattie Metaboliche Ereditarie
dott. Andrea Bordugo
dott.ssa Evelina Maines, dott.ssa 
Alice Dianin, Dott.ssa Giorgia Gu-
gelmo, dott.ssa Stefania Ganza-
rolli, dott. Marco Zaffanello, dott.
ssa Daniela Degani, dott.ssa An-
tonella De Scolari.
Referente Clinico per gli scree-
ning endocrinologici Dott.ssa Sil-
vana Lauriola
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La malattia di Pompe a esordio tardi-
vo è una forma lentamente progres-
siva di glicogenosi che si presenta in 
giovani adulti con debolezza musco-
lare progressiva e, a volte, insufficien-
za respiratoria. La diagnosi costitui-
sce tuttora una sfida per i medici e, a 
partire dall’esordio dei primi sintomi, 
comporta un percorso di diversi anni 
di indagini mediche. Lo studio, diret-
to da Musumeci O, la Marca G, Spada 
M, Mondello S, Danesino C, Comi GP, 
Pegoraro E, Antonini G, Marrosu G, Li-
guori R, Morandi L, Moggio M, Massa 
R, Ravaglia S, Di Muzio A, Filosto M, 

Tonin P, Di Iorio G, Servidei S, Sicilia-
no G, Angelini C, Mongini T, Toscano 
A; Italian GSD II group, puntava a 
trovare un metodo rapido, efficace, 
semplice da eseguire e poco costoso 
per identificare la malattia in ampie 
casistiche di pazienti con sintomi so-
spetti.
Per 14 mesi, 17 centri italiani per le 
malattie neuromuscolari hanno coin-
volto più di 1000 pazienti con sintomi 
compatibili con la malattia e in ogni 
soggetto è stata quantificata l’attivi-
tà dell’enzima GAA, i cui livelli sono 
diminuiti nei pazienti con malattia di 

Pompe. La metodica usata era molto 
semplice: veniva raccolto un piccolo 
quantitativo di sangue. I campioni 
venivano poi spediti a due laboratori 
per misurare l’attività dell’enzima con 
metodiche diverse.
Lo studio, pubblicato su J Neurol 
Neurosurg Psychiatry, ha dimostrato 
la validità e la sicurezza del test e ha 
permesso di giungere alla diagnosi 
in 17 pazienti di cui 5 non avevano 
ancora sviluppato sintomi della ma-
lattia, ma erano stati studiati perché 
presentavano alcune alterazioni agli 
esami di laboratorio.

Alla luce del gran numero dei dati 
raccolti, gli autori hanno elaborato, 
inoltre, un percorso diagnostico per 
identificare la malattia nel modo più 
affidabile e rapido possibile e, in que-
sto modo, aiutare i medici nella scelta 
pratica degli esami da eseguire.
Dal momento della diagnosi i pazienti 
sono stati trattati con la terapia enzi-
matica sostitutiva, verranno poi segui-
ti nel tempo per vedere se l’inizio pre-
coce della terapia porterà a migliori 
risultati nella cura.

(da: www.aig-aig.it)

Funziona lo screening per la diagnosi precoce 
Lo dimostra uno studio italiano

Malattia di Pompe

“Non era chiaro il motivo per cui due 
pazienti che condividono le stesse mu-
tazioni genetiche presentassero qua-
dri clinici diversi”: da questa premessa 
nasce lo studio sulla correlazione tra 
genotipo e fenotipo nella malattia 
di Pompe, pubblicato sull’Orphanet 
Journal of Rare Diseases. Alla ricerca 
hanno partecipato 22 studiosi prove-
nienti da 18 centri italiani: tra loro il 
prof. Cesare Danesino e la dr.ssa Paola 
De Filippi, del Dipartimento di Medici-
na Molecolare dell’Università di Pavia.
“Non c’era evidenza che ciò fosse do-
vuto a fattori ambientali -  ha spiega-
to il prof. Danesino - quindi abbiamo 
ipotizzato che dovesse trattarsi di fat-
tori genetici, ovvero mutazioni di altri 
geni, diversi da quelli normalmente 
legati alla malattia di Pompe”. L’ipotesi 
si è rivelata corretta, con la dimostra-
zione che polimorfismi nei geni ACE 
e ACTN3, già noti da tempo, sono ri-
levanti per alcuni parametri della ma-
lattia.
“Abbiamo dimostrato che queste 
mutazioni rappresentano un fattore 
genetico in grado di modulare il feno-
tipo clinico dei pazienti affetti da ma-
lattia di Pompe, e abbiamo osservato 
che le varianti meno frequenti si asso-
ciano alla sua comparsa più precoce”. 
La malattia, infatti, si presenta in due 
forme: quella a esordio precoce, che 
solitamente porta al decesso entro 

l’anno di vita, e quella a esordio tardi-
vo, che può manifestarsi a qualunque 
età e la cui speranza di vita è estrema-
mente variabile. 
“Questo studio – continua Danesino – 
si è basato sull’ottima collaborazione 
fra neurologi di tutta Italia: è stato un 
fattore fondamentale per raccogliere i 
dati necessari. Il prossimo passo sarà 
comprendere meglio i legami fra i po-
limorfismi e l’efficacia della terapia: il 
nostro obiettivo è arrivare ad una te-
rapia personalizzata, sia che si tratti 
della terapia enzimatica sostitutiva 
o di altre che in futuro verranno sco-
perte”.

Lo stato dell’arte 
di cure e diagnosi precoce 
in un convegno a Torino 
(e a Fidenza)
Diagnosi precoce e interventi mirati. 
Questa la ricetta per vincere la pato-
logia neuromuscolare che prende il 
nome dal suo scopritore. A discuterne 
i maggiori esperti riuniti a Torino nel 
novembre scorso in occasione del con-
gresso internazionale “Step Forward 
on Pompe Disease”, un’occasione per 
fare il punto della situazione in una cit-
tà dove ha sede uno dei centri di rife-
rimento e di eccellenza nazionali per il 
trattamento della patologia, l’Azienda 
Ospedaliera Universitaria Città della 
Salute e della Scienza.

Diagnosi difficile
Purtroppo la malattia è difficile da dia-
gnosticare in quanto presenta molto 
spesso sintomi vaghi come mal di 
schiena e spossatezza. In passato per 
arrivare ad una diagnosi certa occor-
revano anche 15-20 anni dall’esordio 
dei sintomi. Oggi, grazie alle tecniche 
di sequenziamento genico, la situa-
zione è cambiata e la diagnosi arriva 
al massimo in 5 anni. Nella malattia di 
Pompe intervenire il prima possibile 
è fondamentale: meno si accumula il 
glicogeno e minori saranno i danni. 
A tal proposito, grazie al contributo 
di giovani ricercatrici neurologhe, 
biologhe e terapiste, il team della 
professoressa Tiziana Mongini del Di-
partimento di Neuroscienze ‘Rita Levi 
Montalcini’ dell’Università di Torino e 
Responsabile del Centro per le Malat-
tie Neuromuscolari, sta conducendo 
numerosi studi clinici mirati all’identi-
ficazione di marcatori in grado di pre-
dire la malattia. “Lo screening dovreb-
be essere di routine – ne è convinta 
anche Letizia Manneschi, dell’U.O. 
di Neurologia dell’ospedale di Vaio a 
Fidenza - In questo modo, grazie alla 
diagnosi precoce sarebbe possibile 
assicurare l’immediata presa in carico 
del paziente, attraverso un'adeguata 
terapia, oggi disponibile, evitare che 
intervengano danni irreversibili”. Un 
intervento fatto nel corso del conve-

gno scientifico organizzato il 29 no-
vembre scorso a Fidenza (Parma) per 
approfondire gli aggiornamenti clini-
co-terapeutici sulla malattia di Pom-
pe. Oltre ai professionisti dell’AUSL di 
Parma, sono intervenuti esperti pro-
venienti da diverse regioni d’Italia.
Per quanto riguarda le terapie, allo 
stato attuale della ricerca, la terapia 
consiste nel sopperire alla mancanza 
dell’enzima fornendolo dall’esterno. 
Dal 2006 è disponibile una cura enzi-
matica sostitutiva, a base di alfagluco-
sidasi ricombinante, che si è dimostra-
ta in grado di ridurre notevolmente la 
disabilità e di aumentare la sopravvi-
venza nei neonati. Non solo, la tera-
pia in questione contribuisce a sta-
bilizzare e, in alcuni casi migliorare, 
le condizioni motorie e respiratorie 
nei pazienti con malattia insorta in 
fase tardiva. “Ad oggi – ha spiegato la 
dottoressa Tiziana Mongini - sono allo 
studio nuove formulazioni del farma-
co e molecole in grado di interferire 
indirettamente con la malattia. Non 
solo, grandi promesse arrivano dalla 
terapia genica. Con questo approccio 
l’obiettivo è sostituire definitivamente 
il gene non funzionante: studi spe-
rimentali su modelli animali stanno 
dando risultati interessanti e hanno 
mostrato che, in linea teorica, quella 
genica è una terapia applicabile an-
che all’uomo”.

La gravità è determinata dalle diverse mutazioni genetiche 
Lo conferma uno studio coordinato dall’Università di Pavia
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Giornata malattie rare

28 febbraio 2015 La Giornata mondiale delle MR
Vivere con una malattia rara, Giorno per Giorno, Mano nella mano

Il Convegno
Il 27 febbraio si è svolto all'Istituto Su-
periore di Sanità un convegno dedica-
to alle persone affette da queste pato-
logie. L'iniziativa, ideata dai pazienti, in 
collaborazione con le Istituzioni, aveva 
lo scopo di sensibilizzare la società e 
le istituzioni. Temi affrontati: ascolto, 
formazione, servizi, inclusione, solida-
rietà. 
Per ciascun tema sono state racconta-
te esperienze reali di malati e opera-
tori che li seguono quotidianamente. 
Le testimonianze erano presentate in 
streaming e commentate dagli esper-
ti presenti: Renza Barbon Galluppi 
(Uniamo Federazione Italiana Malattie 
Rare Onlus), Francesco Bevere (Age-
nas), Paola Binetti (Gruppo interpar-
lamentare Malattie Rare), Bruno Dalla-
piccola (Orphanet Italia), Paola Facchin 
(Tavolo Interregionale delle Malattie 
Rare), Pino Insegno (artista e membro 
della Giuria de "Il Volo di Pegaso), An-
drea Manto (Vicariato di Roma, Centro 
per la Pastorale Sanitaria), Francesca 
Pasinelli (Fondazione Telethon), Da-

niela Rodorigo (Ministero della Salu-
te), Massimo Scaccabarozzi (Farmin-
dustria) e Domenica Taruscio (Centro 
Nazionale Malattie Rare, Istituto Supe-
riore di Sanità, Roma).

Il video per sensibilizzare e 
conoscere le patologie
Il video, visualizzabile sul canale You-
Tube Dompé, è ideato dall’agenzia 
Saatchi & Saatchi con la regia di Ro-
berto Saku Cinardi e girato in scenari 
naturali particolarmente suggestivi 
tra Lazio, Abruzzo e Isole Canarie. 
Sfrutta l’enorme potenzialità del web 
per far viaggiare un messaggio di 
maggiore attenzione e consapevolez-
za sul tema. 
Nasce da un'idea dell'azienda bio-
farmaceutica italiana Dompé con il 
patrocinio della Federazione Italiana 
Malattie Rare UNIAMO F.I.M.R. Onlus. 
Protagonista Tommaso Galluppi, 22 
anni, di Venezia, affetto da una malat-
tia rara (fenilchetonuria). Immaginate 
un lupo, una foca, un falco, un’aquila, 
un pinguino, un panda o, ancora, un 

orso polare: tutte specie accomunate 
dall’essere a rischio di estinzione. Un 
tema che richiama la nostra atten-
zione e che genera emozioni spesso 
contrastanti, dalla tenerezza all’indi-
gnazione. Immaginate adesso un’altra 
condizione, non così distante: quella 
di chi soffre di patologie cosiddette 
rare. Condizioni che spesso non tro-
vano spazio sui media e, ancora oggi, 
poco conosciute dall’opinione pub-
blica. Quasi come se gli animali ne 
divenissero “testimonial”, in una sorta 
di “staffetta” virtuosa, Tommaso porta 
sullo schermo la suggestiva analogia 
tra questi due mondi. Un susseguirsi 
di immagini, suoni e ambientazioni 
dalla straordinaria carica cinemato-
grafica che trovano la loro sintesi nella 
figura del protagonista e nel claim To 
be rare like me, is to be ignored.

Il Premio Omar: premio 
speciale ad un articolo sulla 
continuità della cura
Il premio giornalistico Omar per le 
malattie e i tumori rari, organizzato da 

Osservatorio malattie rare, Telethon, 
Orphanet, Centro nazionale malattie 
rare - Iss e Uniamo ha dato l’occasione 
di focalizzare sul tema della continui-
tà della cura, per malati che passano 
dall’età pediatrica all’età adulta. Ne 
ha scritto la giornalista Tamara Ferra-
ri che con il suo articolo “La storia di 
Alessandro: troppo grande per essere 
curato”, pubblicato su Vanity Fair, si è 
aggiudicata la menzione speciale nel 
concorso. 

La Mostra fotografica
“Rare lives il significato di vivere una 
vita rara”, un foto-racconto della vita di 
chi combatte con una patologia rara: 
è il progetto, realizzato da UNIAMO 
F.I.M.R. onlus insieme al fotografo Aldo 
Soligno, grazie al contributo non con-
dizionato di Genzyme, che racconta 
attraverso le fotografie storie di vita 
vissuta di malati di dieci Paesi europei. 
Una mostra e un libro con l’obiettivo 
di far emergere per una volta le perso-
ne oltre la malattia, la loro quotidiani-
tà, le loro aspettative. 

La Rete dei centri regionali per la 
diagnosi, la cura e l'assistenza dei 
malati rari istituita nel 2001. I centri 
della Rete non sempre rispondono 
alle necessità e alla specifica compe-
tenza che la gestione della malattia 
rara richiede. Il mancato collega-
mento tra la gestione clinica e quel-
la socio-assistenziale, insieme alle 
maggiori autonomie delle regioni 
nelle politiche sanitarie, hanno com-
portato una marcata disuguaglianza 
territoriale nello sviluppo e nella re-
alizzazione dei percorsi di assistenza 
per i malati rari.
I farmaci orfani. Molti farmaci per la 
terapia delle malattie rare sono "or-

fani" nel senso che, non essendo in 
grado di garantire il recupero degli 
investimenti in ricerca, visto l'esiguo 
numero di pazienti che possono aver-
ne bisogno, sono studiati in maniera 
ancora non sufficiente a livello inter-
nazionale. Le malattie rare per le quali 
esiste un farmaco designato orfano 
dall'Ema rappresentano soltanto il 9% 
in Europa e l'1,4% in Italia. Dal 2000 
ad oggi in Europa più di 1000 farmaci 
hanno ottenuto la designazione orfa-
na: soltanto 87 sono stati autorizzati 
all'immissione in commercio. In Italia, 
attualmente, sono 66 i farmaci orfani 
disponibili sul territorio nazionale.
L’aggiornamento dei Lea. L'Istituto 

superiore della sanità ha individuato 
un elenco di malattie rare esenti-ti-
cket che comprende attualmente 583 
patologie. Non tutte le patologie a 
bassa prevalenza, infatti, presuppon-
gono l'esonero dalla partecipazione 
al costo delle relative prestazioni sa-
nitarie, ma solamente quelle presenti 
nell'elenco allegato al dm 279/2001. 
Ecco perché alcune Regioni italiane 
hanno deliberato esenzioni per pa-
tologie ulteriori da quelle previste 
dal decreto. Per avere informazio-
ni, il Centro nazionale malattie rare 
dell'Iss ha attivato il telefono verde 
Malattie rare che risponde al numero 
800.89.69.49.

Il Piano nazionale. Ad ottobre 2014 
è stato finalmente adottato il Piano 
nazionale per le malattie rare (Pnmr) e 
si è ora in attesa del suo recepimento 
da parte di tutte le Regioni. I pazienti 
attendono da tempo anche l'istitu-
zione di un Comitato Nazionale a cui 
afferiscono tutti i soggetti coinvolti, 
comprese le Associazioni dei pazienti, 
con funzione di cabina di regia per le 
azioni da sviluppare e monitorare. "Le 
malattie rare rappresentano una sfida 
per il Sistema Sanitario Nazionale, e 
anche un laboratorio di buone pra-
tiche, ma l'assistenza deve rimanere 
pubblica per garantire universalità ed 
equità, ma anche appropriatezza.

Un’occasione per capire cosa resta da fare

Rare, ma non per questo meno gravi e debilitan-
ti di altre malattie più diffuse. In Italia si stimano 
20 casi di malattie rare ogni 10.000 abitanti e ogni 
anno sono circa 19.000 i nuovi casi. Per ricordare 
questi pazienti e i loro familiari si è celebrata il 28 
febbraio l'ottava edizione della giornata mondiale 

per le Malattie rare, con oltre cento eventi in tut-
ta Italia e contemporaneamente in altri 84 Paesi 
sotto il coordinamento di Eurordis, l'organizzazio-
ne europea che raggruppa 534 organizzazioni di 
malati in rappresentanza di oltre 30 milioni di pa-
zienti.

Il tema di quest'anno era "Vivere con una malattia 
rara" e lo slogan "Giorno per giorno, mano nella 
mano". Una campagna di sensibilizzazione inter-
nazionale per aumentare la consapevolezza e l'in-
formazione sulle malattie rare e su qual è il loro 
impatto nella vita di chi ne è colpito.
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Malattie Rare Le Reti 
Regionali implementate 
attraverso la teleconsulenza

Utility

Si chiama progetto CAROSELLO e ha 
coinvolto 30 partner tra istituzioni 
pubbliche e private. Finanziato dal 
Ministero del Lavoro e delle Politi-
che Sociali, ha portato alla formu-
lazione di proposte condivise per il 
miglioramento delle reti regionali di 
assistenza per i malati rari nell’ambi-
to delle politiche del lavoro, identi-
ficando punti critici e possibili solu-
zioni. 
In quest’ambito il progetto ha rea-
lizzato la “Guida ai diritti esigibili e 
alle agevolazioni in ambito lavorati-
vo per le persone con malattia rara”, 
pubblicata nei siti www.uniamo.org, 
e su www.malatirari.it, un agevole 
strumento di documentazione e 
orientamento rispetto al complesso 
sistema di norme e provvedimenti 
che regolano la materia.
Punto critico è risultata la comples-
sità di valutazione delle malattie 
rare in sede di commissione per il 
riconoscimento dell’invalidità civile, 
dell’handicap e della disabilità che 
rappresentano passaggi obbligati 
per poter accedere alle facilitazioni 
previste dal Sistema di inserimento 
lavorativo. Un traguardo importan-

te raggiunto dal progetto è l’aver 
condiviso con il Coordinamento 
Generale Medico Legale dell’INPS e 
con le Regioni l’impegno a lavorare 
nei prossimi mesi insieme alla Fe-
derazione per disegnare un nuovo 
modello organizzativo ed elaborare, 
indicazioni, per gruppi di patologie, 
atte a supportare la corretta valu-
tazione delle persone con malattia 
rara in sede di commissione di inva-
lidità.

Una buona pratica
Per rendere concreta l’inclusione la-
vorativa delle persone con disabilità, 
quasi una chimera in un momento 
di disoccupazione cronica della po-
polazione in generale, Uniamo Firm 
Onlus si è impegnata a diffondere e 
collaborare nella trasferire una buo-
na pratica in un’azione di sistema. Si 
tratta dell’“adozione lavorativa”, pro-
mossa dalla Provincia di Lecco, uno 
strumento che consente alle perso-
ne disabili portatrici di gravi disabi-
lità di poter accedere al mondo del 
lavoro. 
Attraverso l’adozione lavorativa  gli 
oneri sociali derivanti dall’inseri-
mento occupazionale delle persone 
disabili sono sostenuti dalle aziende 
soggette all’obbligo. In pratica, l’im-
presa, invece di chiedere l’esonero 
perché non riesce ad assumere una 
persona disabile, stipula una con-
venzione ai sensi dell’art. 11/Lg. 
68/99 e sottoscrive un “Patto di ado-
zione lavorativa” in cui si impegna a 
sostenere l’integrazione di uno o più 
lavoratori disabili in un altro conte-
sto di inserimento, preferibilmente 
nel comune di residenza e coerente 
alle aspirazioni e alle capacità lavo-
rative della persona.
Oltre 200 le persone disabili che han-
no trovato un inserimento lavorati-
vo nell’ultimo anno grazie a questa 
opportunità offerta dalla Provincia 
di Lecco; delle 400 persone seguite 
in questi anni, 80 hanno sottoscritto 
un regolare rapporto di lavoro, nono-
stante il periodo di crisi.

La proposta della Conferenza 
Stato-Regioni
Il 16 ottobre scorso la Conferenza 
delle Regioni e delle Province Au-
tonome ha approvato la proposta 
di accordo sulla teleconsulenza 
nell’ambito delle Reti Regionali per 
le malattie rare. L’utilizzo dello stru-
mento della teleconsulenza potreb-
be potenziare il funzionamento del-
le Reti Regionali, in maniera veloce e 
a basso costo. 
Non si tratta ovviamente solo di con-
sulenze cliniche, ma di favorire un 
vero e proprio network che preveda 
di garantire la migliore conoscenza e 
competenza possibili nella presa in 
carico del paziente, che non deve es-
sere costretto a spostarsi dal proprio 
territorio di residenza per recarsi ne-
cessariamente presso i (pochi) presidi 
accreditati.
L’obiettivo della proposta è far sì che 
nelle reti di eccellenza per le malattie 
rare si instauri un’interazione tra i pre-

sidi accreditati, tra essi e le strutture 
ospedaliere e territoriali più vicine 
ai pazienti e infine una relazione tra 
presidi accreditati e pazienti.
La teleconsulenza comprende una 
serie di tipologie di prestazioni diffe-
renti tra loro per complessità, tempo 
di realizzazione, risorse impiegate e 
responsabilità del consulente:
•	 Il teleconsulto tra professionisti;
•	 la telecooperazione, che permette 

ad un medico di realizzare un atto 
sanitario con la supervisione a di-
stanza di altro professionista.

•	 la telesorveglianza, che permet-
te di effettuare un monitoraggio 
clinico a distanza interpretando 
dati che giungono dal paziente in 
modo automatico o mediato dal 
paziente stesso o da un sanitario.

Per il momento si tratta solo di una 
proposta, sarà dunque necessario 
attendere per capire se il Governo 
intenda dar seguito agli obiettivi in-
dicati dalle Regioni.

Malattie rare La guida 
ai diritti in ambito 
lavorativo per i pazienti 
di Uniamo Firm Onlus

Aismme Onlus offre 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
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News

La prima Conferenza: 
necessario aumentare 
la collaborazione
La Direttiva Europea 2011/24/UE, 
concernente l’applicazione dei diritti 
dei malati all’assistenza sanitaria tran-
sfrontaliera, esorta gli Stati Membri a 
sostenere la creazione di Reti di Rife-
rimento Europee (ERN) di fornitori di 
assistenza sanitaria per contribuire a 
promuovere la mobilità degli esperti 
in Europa e l’accesso a cure altamente 
specializzate, grazie alla concentra-
zione e all’articolazione delle risorse 

ERN reti riferimento europee
e delle competenze disponibili. La 
creazione di queste reti è una questio-
ne particolarmente importante per le 
persone affette da una malattia rara in 
tutta Europa, in quanto consente loro 
di accedere a risorse altrimenti non 
disponibili entro i confini dei propri 
Paesi. L’istituzione delle ERN richiede 
anche un grande sforzo di coopera-
zione e collaborazione in tutta Euro-
pa. Il quadro giuridico è stato definito 
il 27 maggio 2014 dalla Commissione 
Europea, mentre la DG SANCO ha or-
ganizzato una conferenza sul tema il 
23 giugno, a Bruxelles, durante la qua-
le i maggiori portatori di interesse si 
sono riuniti per elaborare, deliberare 
e prepararsi al presente e al futuro di 
queste reti. 
La versione definitiva della relazione 
sulla conferenza, a cura della Com-

missione Europea, i cui punti salienti 
sono stati già anticipati da Orpha-
News, è ora disponibile on-line.
Dalla conferenza è emerso chiara-
mente che, sebbene la sostenibilità e 
l’integrazione delle Reti di Riferimen-
to Europee sia un processo complica-
to, aumentando la collaborazione e 
la cooperazione tra gli Stati europei 
sarà possibile far progredire e unifor-
mare gli standard di assistenza sani-
taria per le malattie rare, così come 
previsto dalla direttiva sull’assisten-
za sanitaria transfrontaliera. A causa 
della dispersione territoriale delle 
competenze nel campo dell’assisten-
za sanitaria altamente specializzata, 
un sistema coordinato a livello eu-
ropeo, come le Reti di Riferimento 
Europee, è pertanto una necessità 
fondamentale per i malati rari.

Gran Bretagna
Ok a embrioni 
con tre genitori biologici

Cosa è una Rete 
di Riferimento Europea?
Le Reti di Riferimento Europee (ERN) 
creano una chiara struttura di ge-
stione per la condivisione delle co-
noscenze e il coordinamento delle 
cure sanitarie attraverso l’Unione 
Europea. 
Le ERN sono network di centri di ex-
pertise, prestatori di cure sanitarie 
e laboratori che hanno un’organiz-
zazione che supera i confini di un 
singolo stato. Un centro di expertise 
può essere un’équipe medica, un 
centro medico o un ospedale che sia 
formalmente accreditato dallo stato 
membro in cui opera.
Le ERN rappresentano la struttura 
che consente ai medici di accedere 
alle conoscenze superando i confini 
del proprio Paese.  

In Inghilterra via libera ai cosiddetti 
“bambini con tre genitori”: il Parla-
mento di Westminster ha approvato 
nel febbraio scorso la donazione mi-
tocondriale, che prevede la feconda-
zione in vitro utilizzando non solo 
il Dna di padre e madre ma anche 
quello di un’altra donna con l’obietti-
vo di evitare la trasmissione genetica 
di gravi patologie come la distrofia 
muscolare.
La Gran Bretagna diventa così il pri-
mo Paese al mondo ad autorizzare 
questa procedura altamente con-
troversa, che le autorità mediche 
americane hanno vietato e avversata 
dalla Chiesa cattolica e dalla Chiesa 
d’Inghilterra.

La procedura di donazione mitocon-
driale, messa a punto da scienziati 
britannici a Newcastle, prevede la 
sostituzione del Dna mitocondriale 
difettoso della madre naturale con 
il Dna di una donatrice sana. Il bam-
bino nato avrebbe il 99,8% del Dna 
del padre e della madre naturali e lo 
0,2% di Dna della donatrice. I mito-
condri sono le “centrali energetiche” 
dell’organismo e trasformano il cibo 
in energia. Hanno un Dna proprio 
che non ha alcun impatto sull’aspet-
to della persona (il bambino quindi 
assomiglierebbe solo ai genitori na-
turali e non alla donatrice). Alterazio-
ni nel funzionamento dei mitocondri 
portano a gravi malattie ereditarie.

“In Campania esiste una rete regio-
nale per le malattie rare, che com-
prende 11 presidi di riferimento e il 
Centro di coordinamento presso l’A-
zienda ospedaliero-universitaria Fe-
derico II che gestisce anche il registro 
regionale. In questo momento è ope-
rativo il collegamento telematico tra 
tutti i presidi della rete e le Asl, con 
la possibilità, quindi, di tenere sotto 
controllo le diagnosi, comprese quel-
le effettuate fuori regione per i citta-
dini campani”. Ad affermarlo, in una 
nota, è il professor Generoso Andria, 
ordinario di Pediatria alla Federico II e 
coordinatore del Centro per le malat-
tie rare della Campania, nell’annun-
ciare il corso di formazione dal titolo 
“L’assistenza pediatrica per le malat-
tie rare: il modello delle sindromi ge-
netiche e delle malattie metaboliche 
ereditarie”, focalizzato su questi due 
gruppi di patologie, che si è svolto 
a Napoli il 23 e 24 gennaio scorso. 
Durante i lavori del corso, sono state 
illustrate le modalità su come sospet-
tare questi gruppi di malattie nelle 
prime epoche della vita, come avvia-

re in maniera efficiente un percorso 
diagnostico e come mettere in atto 
strategie terapeutiche efficaci, che 
possano prevenire al meglio le con-
seguenze della malattia.

Malattie rare
A Napoli corso 
su assistenza pediatrica
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Medicina e psichiatria insieme per un percorso di cura
Riportiamo l’intervento della dottoressa Roberta d’Aprile, psicologa in pediatria a Padova  in occasione del simposio or-

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

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

Le nostre storie

Una storia, quella di Alessandro, 18 
anni e affetto di una malattia rara 
e troppo grande per continuare le 
cure, che apre il dibattito sulla conti-
nuità assistenziale, la possibilità, cioè, 
per i malati rari, di essere curati anche 
quando arrivano alla maggiore età, e 
non possono più essere seguiti dai 
reparti di pediatria. Una storia che è 
stata scritta da Tamara Ferrari e pub-
blicata tra mesi fa su Vanity Fair, e che 
ha portato la giornalista a vincere la 
terza edizione del Premio Giornalisti-
co OMaR dedicato alle malattie e ai 
tumori rari, promosso da Osservato-
rio Malattie Rare in partnership con 
Telethon, Orphanet, Centro Naziona-
le Malattie Rare – ISS e Uniamo FIMR 
Onlus il premio Omar, il prestigioso 
concorso che chiude la settimana de-
dicata alle Malattie Rare
La storia di Alessandro è parados-
sale: è il ragazzo con una patologia 
metabolica ereditaria più longevo 
al mondo, ma non essendo più in 
età pediatrica purtroppo la famiglia 
non ha più potuto fare riferimento 
al Centro dove Alessandro è stato in 
cura sin dalla nascita perché non in 
grado di fronteggiare le sue esigenze 
da adulto.  
Alessandro soffre di una malattia 
metabolica rara. «Si chiama deficit 
di piruvato carbossilasi -  spiega la 
madre, Cristina Vallotto, 50 anni, pa-
dovana e presidente di Aismme - Gli 
è stata diagnosticata quando aveva 

quasi cinque mesi. E’ nato perfetto, 
ma dodici ore dopo ha cominciato ad 
avere difficoltà respiratorie. Le analisi 
hanno evidenziato una acidosi lattica 
primitiva». I medici spiegano ai geni-
tori che Alessandro non sarebbe riu-
scito ad arrivare a un anno di vita. In-
vece Alessandro oggi ha 18 anni. Ma 
non sta bene e ha bisogno di cure e 
assistenza costanti. «Mio figlio ha un 
grave danno psicomotorio dovuto al 
fatto che la malattia è molto severa – 
continua - I primi anni di vita è finito 
diverse volte in terapia intensiva, per-
ché si scompensa metabolicamente 
e va in accumulo di acido lattico. Gli 
basta poco per scompensarsi. Fa una 
dieta specifica e prende dei farma-
ci, ma basta un banale raffreddore 
per far scattare l'allarme, e questo è 
il motivo per il quale mio figlio non 
è andato a scuola». «I ragazzi come 
Alessandro hanno bisogno di essere 
ricoverati non solo quando stanno 
male – continua Cristina - ma anche 
per i controlli di routine, almeno due 
volte all'anno. Fino a due anni e mez-
zo fa lo portavamo a Padova, dove 
veniva stato seguito da una equipe di 
specialisti, ma ormai è troppo grande 
per il reparto di pediatria». Un para-
dosso: i malati rari, grazie allo svilup-
po delle cure, oggi possono raggiun-
gere più facilmente la maggiore età. 
Ma a quel punto vengono abbando-
nati dalle strutture pediatriche dove 
erano seguiti e sono pochissimi i 

Centri in Italia in grado di seguire gli 
adulti. Per fortuna per Alessandro si 
apre una nuova possibilità: a Verona 
è attivo un Centro specializzato, che 
effettua lo screening neonatale allar-
gato per diverse Provincie del Vene-
to e che segue bambini identificati 
ma anche gli adulti. Ma che ne è dei 
bambini cresciuti che risiedono in al-
tre Regioni?
Cristina non ha mai smesso di lottare 
per suo figlio, ha fondato insieme ad 
altri genitori di bambini con malattie 
metaboliche ereditarie una associa-
zione, l’AISMME, che informa, mette 
in contatto famiglie e specialisti e 
finanzia la ricerca. Da anni Aismme 
lavora per applicare lo screening a 
tutti i bambini nati in Italia un test 
che permette di identificare preco-
cemente oltre 40 patologie rare e di 
applicare immediatamente le cure 
adeguate evitando la degenerazione 
degli organi quando non anche la 
morte. Un test che, purtroppo, viene 
applicato nella Penisola solo in alcu-
ne Regioni (Toscana, Umbria, Liguria, 
parte del Lazio, Veneto, Emilia Ro-
magna e Sardegna), coprendo solo il 
25% dei 600 mila nuovi nati in Italia.
«Intervenire per tempo permette di 
evitare tutta una serie di complican-
ze anche gravi e garantire la soprav-
vivenza di questi bambini. Pazienti 
che un tempo raramente arrivavano 
all'età adulta, ma oggi succede e 
sempre più spesso – spiega Andrea 

Bordugo, responsabile clinico del di-
partimento di malattie metaboliche 
ereditarie U.O.C. di Verona - A Vero-
na abbiamo preso atto di questo e 
ci stiamo attrezzando per garantire 
la continuità assistenziale a questi 
ragazzi, che passata una certa età 
non possono più essere seguiti dai 
pediatri. Abbiamo iniziato a mette-
re insieme le competenze di diversi 
specialisti, dal dietista allo psichia-
tra, dal neurologo al fisioterapista, 
per garantire le migliori cure possi-
bili anche agli adulti».

Alessandro a San Siro
Un’occasione per riportare alla 
ribalta il problema è stata offerta 
da “Chi perde vince”, il torneo ami-
chevole di calcio Esordienti che 
si è svolto a Loreggia (Padova) lo 
scorso 10 maggio, dove Alessan-
dro è stato l’ospite di onore. Sport 
e solidarietà si sono incontrate 
sotto l’occhio vigile di un cam-
pione del passato come Pippo 
Maniero e del commentatore cal-
cistico Francesco Gullo, che con 
l’occasione ha invitato Alessandro 
alla kermesse di calcio giovanile 
che si è svolta il 27 maggio nel 
tempio del calcio milanese: lo sta-
dio di San Siro.
Alessandro è stato premiato da 
Evaristo Becalossi con la maglia 
dell’Inter.

La storia di Alessandro: 
troppo grande per essere curato
Pubblicata su Vanity Fair vince il Premio Omar per la continuità assistenziale



Armonie     di Colore

“Un uomo che coltiva un sogno ne vale due,
perché prima o poi la parte nascosta verrà alla luce.”

Romano Battaglia

Inaugurazione sabato 22 aprile ore 17,00

Aperta dal 22 aprile al 14 maggio
tutti i giorni dalle 18,00 alle 20,00
sab e dom: dalle 10,00 alle 12,00 e dalle 16,00 alle 20,00
LOREGGIA (PD) via Dante 28/C

personale di Claudio Abbiendi

Il ricavato della mostra sarà devoluto a:

LO SCREENING NEONATALE METABOLICO
PUO’ SALVARE LA VITA A TUO FIGLIO

LONDONCAFE

DIRE STRAITS
TRIBUTE BAND

SABATO

20
FEBBRAIO

TEATRO COMUNALE DE MICHELI

COPPARO (FE)
inizio ore 21

TERZA GIORNATA MONDIALE 
MALATTIE RARE: PAZIENTI E 

RICERCATORI INSIEME PER LA VITA

10 anni di Aismme


