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EDITORIALE 

Mentre siamo in attesa che l’applica-
zione dell’attività di screening neo-
natale metabolico allargato sia estesa 
a tutto territorio italiano, con tempi 
davvero lunghi, è successo di nuovo.
Una bimba di appena quattro mesi è 
morta a causa della malattia di Pom-
pe, una patologia curabile se diagno-
sticata in tempo. Alla piccola, nata a 
Modena e morta al Sant’Orsola di Bo-
logna, di tempo non ne è stato dato. 
Nella sua Regione, l’Emilia Romagna, 
come in altre Regioni d’Italia, non si ef-
fettua lo screening neonatale allarga-
to anche al gruppo delle malattie liso-
somiali, di cui la Malattia di Pompe fa 
parte. Test che viene applicato solo ad 
una parte dei neonati in Toscana e in 
Umbria, regioni a solo pochi chilome-
tri dal luogo di nascita della bambina. 
In assenza di uno screening specifico, 
la diagnosi di questa malattia è diffi-
cile da formulare, data anche la rarità 
della patologia e dei sintomi subdoli 
confondibili con altre malattie. Eppu-
re, il tempo di diagnosi e l’istaurare 
immediato della terapia sono fattori 
fondamentali per questa patologia. 
La malattia di Pompe non perdona: 
ha uno sviluppo rapidissimo, i danni 
diventano presto irreversibili e il bam-
bino va incontro alla morte entro il 
primo anno di vita.  Ciò nonostante, è 
una delle poche malattie Lisosomiali 
curabili: esiste una terapia tanto più 
efficace quanto prima avviata e che 
può permettere al bambino una buo-
na qualità di vita. Senza la terapia vi 
è un rapido ed inesorabile peggiora-
mento delle condizioni cliniche. 
Anche per questo la morte della pic-
cola fa ancora più male.

Anche per questa ulteriore e evitabile 
morte dobbiamo continuare a lavora-
re per perseguire i nostri obiettivi. 
La situazione dello screening neona-
tale metabolico allargato  in Italia sta 
migliorando: dopo anni di battaglie, 
la Commissione Sanità del Senato sta 
esaminando, ed approverà in sede deli-
berante,  il Disegno di Legge 998/2013 
per l’applicazione dello screening ne-
onatale allargato su tutto il territorio 
nazionale. Un emendamento a questo 
disegno di legge (n.229/2013), finan-
ziato nel patto di stabilità 2013 e 2014, 
permetterà ai tecnici del Ministero 
della Salute – attraverso un apposito 
Decreto Attuativo in preparazione - di 
organizzare lo screening allargato su 
tutto il territorio italiano. 
Da molti mesi la nostra associazione 
sta chiedendo alla Politica, al Ministe-
ro e alle Regioni che:
•	 Ci sia un’accelerazione dell’appro-

vazione del Decreto Attuativo che 
stabilirà l’applicazione dello scree-
ning allargato in tutte le Regioni. 

•	 Vengano inserite nel panel di scre-
ening il maggior numero di pato-
logie  screenabili, tra cui proprio il 
gruppo delle Lisosomiali, di cui fa 
parte la Malattia di Pompe, per le 
quali esistono terapie efficaci.  

•	 Sia inserito nel LEA, i Livelli Essen-
ziali di Assistenza, lo screening 
neonatale allargato. Questo signi-
ficherebbe dare alle Regioni gli 
strumenti necessari per uniformarsi 
ad uno standard unico, senza più 
quindi disparità di trattamento da 
regione a regione.

•	 Infine, stiamo lavorando perché 
venga rivista l’obbligatorietà del 
consenso informato, che viene ap-
plicato in modo non omogeneo tra 
Regione e Regione, se non addirit-
tura da Centro nascita a Centro na-
scita. Lo screening deve essere visto 
come atto di prevenzione pubblica 
e non come diagnosi di patologia e 
quindi, non richiedere il consenso 
informato. 

Continueremo a batterci, con tutta la 
forza e la determinazione che ci dan-
no i nostri figli e tutti i bambini e i na-
scituri italiani.

Cristina Vallotto
Presidente di Aismme Onlus

Continua a perdere pezzi la legge 
40 sulla fecondazione assistita. Alla 
fine di novembre la Corte costitu-
zionale ha dichiarato illegittimo 
l'articolo della legge in cui si con-
templa "come ipotesi di reato" la 
condotta di "selezione degli em-
brioni" anche nei casi in cui que-
sta sia "esclusivamente finalizzata 
ad evitare l'impianto nell'utero 
della donna di embrioni affetti da 
malattie genetiche trasmissibili 
rispondenti ai criteri di gravità" 
stabiliti con la legge sull'aborto e 
"accertate da apposite strutture 
pubbliche". In pratica è possibile 
selezionare gli embrioni nel caso 
questo serva a evitare l'impianto di 
embrioni affetti da gravi malattie 
genetiche trasmissibili. Una sen-

tenza che apre la strada anche alle 
analisi pre-impianto che non sono 
quindi più vietate.
“La selezione degli embrioni non 
è vietata e non è reato- ha detto 
Filomena Gallo, segretario dell’As-
sociazione Luca Coscioni per la 
libertà di ricerca scientifica - Il Mini-
stro della salute Beatrice Lorenzin, 
che nell'aggiornamento delle linee 
guida ha voluto omettere proprio 
la sentenza 96/15 della Corte che 
apriva l'accesso alla PMA anche alle 
coppie fertili portatrici di patologie 
genetiche, dopo questa ulterio-
re pronuncia di incostituzionalità 
ora dovrà lavorare affinché tutte le 
strutture pubbliche siano finalmen-
te obbligate a fornire tale servizio 
alle coppie che ne hanno bisogno”.

La selezione 
degli embrioni 
non è reato 
Se evita l’impianto di embrioni affetti 
da malattie genetiche trasmissibili

È successo di nuovo

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

ultima ora...



3

www.aismme.org

Screening

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

Al Meyer test unici al mondo per la diagnosi precoce 
delle Immunodeficienze Primitive 
Si chiede di inserire il test nello screening

Test unici al mondo e dal costo di pochi 
centesimi di euro. Li ha messi a punto 
e li applica l'ospedale pediatrico Meyer. 
Si tratta di test per la diagnosi precoce 
delle Immunodeficienze Primitive, ma-
lattie congenite rare che colpiscono il 
sistema immunitario e si manifestano 
con la tendenza a contrarre infezioni 
frequenti e particolarmente gravi che 
portano alla morte. Ma i test non sono 
inseriti nei Lea e sono utilizzati solo in 
certe aree del Paese.
"Già da tre anni – spiega la professo-
ressa Chiara Azzari, Direttore clinica 
pediatrica II dell'Università di Firenze, 
Meyer - sottoponiamo tutti i bambini 
nati in Toscana (circa 30 mila all'anno) 
ai test eseguiti con spettrometria di 
massa. Da un anno, abbiamo però al-
largato lo screening a tutte le immu-

nodeficienze congenite attraverso un 
metodo che utilizza sia la spettrome-
tria di massa che la biologia molecolare 
(TREC/KREC), arrivando ad individuare 
il 95% delle SCID. Auspichiamo che lo 
screening venga esteso al più presto in 
tutta Italia per dare una speranza a tutti 
i bambini italiani".
La senatrice Laura Bianconi ha rivolto il 
23 settembre scorso, un'interrogazione 
al ministro della Salute, Beatrice Loren-
zin, per sapere se l'esecutivo intenda 
inserire le SCID (immunodeficienze se-
vere combinate) nel decreto che rego-
lamenta lo screening neonatale. 
E proprio di SCID si è parlato il 29 Set-
tembre scorso a Roma, nella Biblioteca 
del Senato "Giovanni Spadolini” nel 
convegno “Screening neonatale per le 
Immunodeficienze severe combinate 

(SCID)”, un momento di confronto tra 
medici, associazioni pazienti ed espo-
nenti del Governo e del Parlamento 
sullo screening neonatale per le malat-
tie rare ed in particolare per le Immu-
nodeficienze Severe Combinate.
"Le Scid sono patologie la cui reale fre-
quenza è probabilmente sottostimata 
a seguito della mancanza in passato 
di metodi diagnostici validi che ne 
permettessero l'identificazione. Non è 
inverosimile che un numero imprecisa-
to di piccoli pazienti deceduti precoce-
mente a seguito di infezioni gravi fosse 
affetto da Scid non diagnosticata - ha 
dichiarato Alessandro Segato, Presi-
dente della Aip Associazione Immuno-
deficienze Primitive - Lo screening ne-
onatale per le SCID è già previsto negli 
USA e in Israele; presto arriverà anche 

in Olanda, mentre progetti pilota sono 
in corso in Francia, Svezia, Germania, 
Spagna e Norvegia e in Toscana. Auspi-
chiamo che quanto prima sia esteso in 
Italia”. 
“In futuro occorre ampliare sempre di 
più l’attività di prevenzione, allargan-
do lo screening ad altre malattie tra le 
quali le Scid - ha concluso il Sottosegre-
tario alla Salute Vito De Filippo - con un 
meccanismo semplice, compatibile ed 
integrabile con le tecniche di screening 
che sono oggigiorno la nostra base di 
partenza. Auspico che tutti gli attori 
del sistema contribuiranno - come fi-
nora hanno fatto - al raggiungimento 
di questo obiettivo nel più breve tem-
po possibile potendo contare sul sup-
porto del Ministero che rappresento e 
sull’apporto politico istituzionale”.

Ill 91,1% dei pediatri intervistati 
ritiene di avere un livello di cono-
scenza almeno sufficiente relati-
vamente allo screening neonatale 
in generale, numero che però cala 
drasticamente al 59,6% se si parla 
invece di screening neonatale este-
so. Lo rileva una ricerca condotta 
da Alberto Burlina, direttore della 
Struttura Complessa di Malattie 
metaboliche ereditarie, centro di 
riferimento regionale per lo scree-
ning neonatale esteso dell’AOU di 
Padova, e Giovanni Corsello, diret-
tore dell’Unità di Terapia intensiva 
pediatrica e neonatale dell’Univer-
sità di Palermo, che hanno avviato 

un sondaggio tra i 9.000 membri 
dell’Associazione dei Pediatri Italia-
ni, invitati a compilare un questio-
nario online di dieci domande i cui 
risultati sono stati pubblicati sull’I-
talian Journal of Pediatrics.
Il tasso di risposta è stato del 10%, 
corrispondente a 605 dei 6.000 
membri attivi. Gli intervistati pro-
venivano da tutte le regioni d’Italia, 
con il più alto numero di risposte 
pervenute dalla Lombardia (138, 
il 22,8%), dalla Campania e dalla 
Puglia (61, il 10,1%), regioni dove 
lo screening neonatale esteso non 
era disponibile al momento dell’in-
dagine. 

Si alzano le prime voci di genitori 
che lamentano la sospensione del 
progetto della Regione Lombardia 
partito il 1° marzo 2015 e concluso 
lo scorso 30 settembre che preve-
deva l’applicazione gratuita dello 
screening neonatale allargato a tutti 
i nuovi nati. 
Una sospensione dovuta a motivi 
economici, che non hanno però ra-
gione di sussistere, dato il peso eco-
nomico enorme che ha invece sul si-
stema sanitario un bimbo non curato 
precocemente e quindi bisognoso di 
cure e assistenza per tutta la sua vita. 
Il problema è stato sollevato da Be-
nedetto e Maria Chiara, che hanno 

scritto a Varesenews per lanciare un 
appello in favore di questo test che ha 
permesso di identificare la presenza 
nella loro bimba di una malattia me-
tabolica rara dovuta alla mancanza di 
un enzima nel sangue che rischiava di 
portare la bimba al coma e alla morte 
precoce. Ora la bimba sta bene, e i due 
genitori si augurano che nessun bam-
bino possa rischiare la vita o la salute 
solo per una decisione sbagliata.

Screening neonatale esteso 
Solo il 60% dei pediatri italiani sa cos’è

Lombardia
Non fermate lo screening!

ultima ora...

ultima ora...
Il percorso del DDL 
in Parlamento
Il 29 novembre la commissione 
Sanità del senato ha esaminato il 
Ddl Taverna sullo screening neo-
natale. 
Il 3 dicembre è stato approvato il 
DL 998 in Commissione in sede 
deliberante (non dovrà quindi af-
frontare il voto dell’aula). 
Ora deve essere esaminato dalla 
Commissione Sanità della Ca-
mera.
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La commissione Affari sociali della 
Camera ha approvato all’unanimità 
lo scorso luglio il documento conclu-
sivo dell'indagine conoscitiva sulle 
malattie rare, testo proposto da Pao-
la Binetti (AP) e frutto di audizioni dei 
rappresentanti delle associazioni dei 
pazienti, delle case farmaceutiche 
produttrici di farmaci orfani e del di-
rettore di Osservatorio Malattie rare. 
Questi i principali ocntenuti.
I suggerimenti
•	 Aggiornare i Livelli essenziali di 

assistenza inserendo alcune pre-
stazioni destinate ai pazienti affetti 
da malattie rare, sul modello di 
quanto già fatto recentemente in 
oncologia;

•	 inserire lo screening per le malat-
tie metaboliche ereditarie nella 
normativa in via di emanazione, 
facendolo rientrare nei LEA, ag-
giornati sulla base delle tecniche 
diagnostiche più avanzate;

•	 prevedere percorsi di empower-
ment del paziente;

•	 trovare formule per lenire le diffi-
coltà economiche delle famiglie in 
cui è presente un malato raro;

•	 arrivare a delle semplificazione sul 
fronte normativo e di gestione de-
gli stanziamenti;

•	 favorire la consegna a domicilio 
dei farmaci orfani e implementare 

la ricerca;
•	 modificare la normativa vigente 

sui farmaci orfani e la loro com-
mercializzazione, consentendo 
di  importare dall'estero farmaci 
essenziali per il trattamento di ma-
lati rari, di comprovata efficacia e 
già in commercio in altri Paesi con 
un'indicazione diversa dalla malat-
tia rara per cui dovrebbero essere 
importati;

•	 potenziare la rete esistenziale esi-
stente sul territorio nazionale, at-
tivando con la massima urgenza i 
lavori della Commissione pariteti-
ca Ministero-Regioni, già istituita 
presso il Ministero della salute, 
con lo scopo di definire il metodo 
e provvedere all'istruttoria della 
selezione delle candidature dei 
Centri italiani che possono parteci-
pare alle ERN (European Reference 
Network; 

•	 potenziare il Registro nazionale 
delle malattie rare, arricchendo il 
set dei dati disponibili con PTDA 
(Piani di trattamento diagnostico-
assistenziale) definiti in modo più 
preciso, per meglio monitorare i 
percorsi di cura; 

•	 attivare lo scambio di esperienze 
e buone pratiche tra i vari Centri 
regionali di riferimento, dove sia 
possibile la ricerca scientifica e 

l'elaborazione di percorsi terapeu-
tico-assistenziale altamente perso-
nalizzati. Dalla rete delle Associa-
zioni di Pazienti con malattia rara, 
in collaborazione con professioni-
sti disponibili a lavorare insieme ai 
rappresentanti di varie istituzioni, 
è scaturito un profilo di qualità al-
tamente desiderabile per i Centri 
di riferimento per le malattie rare, 
che varrebbe la pena aver presen-
te al momento di proporre alcuni 
di questi centri per il circuito delle 
ERN. Si tratta di 14 parametri a cui 
corrispondono molti altri sottopa-
rametri, che danno la misura della 
capillarità con cui per molti mesi le 
associazioni di pazienti hanno la-
vorato per dire con chiarezza cosa 
si aspetterebbero dalla sanità in 
termini di qualità di cura e di assi-
stenza.

•	 istituire il Comitato Nazionale, 
previsto dal Piano nazionale delle 
malattie rare, ma non ancora atti-
vo. Dovrebbero far parte non solo 
il Ministero della salute, con i suoi 
organismi tecnici Aifa, Iss, Agenas, 
gli altri Ministeri per quanto di loro 
competenza, a cominciare dal Miur 
e dal Mef, e la Conferenza delle 
Regioni, ma soprattutto le asso-
ciazioni di pazienti, con l'obiettivo 
specifico di delineare le linee stra-

tegiche da attuare nei settori della 
diagnosi e della assistenza, della ri-
cerca e della formazione, con parti-
colare attenzione alla promozione 
sociale e professionale delle per-
sone con malattie rare. Un ruolo 
particolare dovrebbero occuparlo 
anche quei ‘malati rari’ che sono 
diventati pazienti esperti e che 
ora stanno cercando di valorizza-
re le proprie conoscenze in tutti i 
contesti sociali e sanitari, perché è 
sempre più chiaro il loro ruolo di 
supporter di un qualsiasi processo 
decisionale, che li riguardi sia diret-
tamente che indirettamente”.

•	 aggiornare il Piano nazionale per 
le malattie rare 2013-2016, che ri-
spetto alle successive revisioni del 
Piano europeo, registra “un gap 
evidente rispetto allo sviluppo 
delle conoscenze scientifiche, all'e-
voluzione degli assetti normativi 
e alla nuova consapevolezza ma-
turata dai pazienti e dalle associa-
zioni che li rappresentano e che ne 
difendono i diritti”.

La parola ora al Ministero della Salute 
e alle Regioni che dovrà attivarsi per 
recepire le indicazioni provenienti da 
Montecitorio prevedendo anche un 
aumento della dotazione finanziaria 
destinata alla terapia e alla diagnosi 
delle malattie rare.

Malattie rare, conclusa l'indagine della Camera 
Aggiornamento LEA ed elenco malattie, allargamento screening, attenzione ai famarci orfani

Camera, via libera a una risoluzione 
di Paola Binetti (Ap) sulle malattie rare
La commissione Affari sociali della Camera ha approvato il 6 ottobre 
scorso un’importante risoluzione presentata da Paola Binetti in tema 
di malattie rare. L’atto impegna il Governo a garantire la più ampia 
partecipazione delle associazioni dei malati rari. “Della risoluzione 
fanno parte anche altri impegni rilevanti nel campo della ricerca 
scientifica – ha spiegato la Binetti - Si ribadisce la necessità di so-
stenere la ricerca con mezzi e procedure adeguate per offrire alle 
aziende che se ne occupano il sostegno necessario anche attraverso 
concrete politiche che riducano la pressione fiscale. Ai pazienti viene 
facilitato l’accesso ai farmaci off label, il che significa che potranno 
essere utilizzati per le malattie rare anche farmaci inizialmente pro-
grammati per altre patologie, ma che nel tempo sembrano efficaci 
anche per alcune delle malattie rare. Il sottosegretario De Filippo, che 
ha la delega su questo tema, ha sottolineato durante il dibattito la 
ferma volontà del governo di dare a questa risoluzione la forza di una 
proposta operativa che migliori la qualità di vita dei pazienti, faciliti 
la ricerca scientifica e porti in Europa l’esperienza maturata in questi 
anni dal nostro Paese”. L’esecutivo e il Ministero hanno quindi assicu-
rato la propria collaborazione attiva.

Malattie rare
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Piano Nazionale MR
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Nell’Open day:’ Il Piano Nazionale Malattie Rare - Le istanze delle Associazioni’
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Rapporto su Reti Assistenza ai Malati Rari
Il Piano Nazionale MR recepito a livello generale, ma troppa diversità nei servizi sanitari regionali
Una situazione in evoluzione da un 
punto di vista clinico e terapeutico, 
grazie alla presenza dei Presidi della 
Rete Nazionale malattie rare (PRN), 
ma si conferma critico l’aspetto di 
presa in carico del malato raro sul 
territorio. Il Piano Nazionale Malattie 
Rare (PNMR) è riuscito ad innescare 
un meccanismo di riorganizzazione, 
ma procede a velocità diverse e da 
punti di partenza decisamente diffe-
renti. È quanto emerge dal Secondo 
Rapporto sulle Reti di Assistenza ai 
Malati Rari, curato da Federsanità-
ANCI, CREA Sanità e Gruppo Recor-
dati, presentato a Roma nel novem-
bre scorso.
“In Italia le persone affette da malat-
tia rara sono circa due milioni e più 
del 70% sono bambini – ha dichiara-
to Angelo Lino Del Favero, presiden-
te Federsanità ANCI – Questi dati te-
stimoniano quanto le malattie rare 
non siano un fenomeno marginale 
del Paese. Le difficoltà che i malati 
rari incontrano, per vedere realmen-
te soddisfatti i loro bisogni di presa 

in carico, dipendono in parte dal-
la complessità delle azioni e degli 
interventi richiesti dalle specifiche 
tipologie e in parte dalla obiettiva 
diversità dei servizi sanitari regio-
nali, soprattutto sotto il profilo della 
qualità”.
La ricerca, condotta con il coordina-
mento scientifico del prof. Federico 
Spandonaro di CREA Sanità di Tor 
Vegata, si è concentrata sullo studio 
dello stato di attivazione del “Piano 
Nazionale Malattie Rare 2013-2016”, 
con l’obiettivo di avviare un monito-
raggio di alcune azioni previste dallo 
stesso all’interno delle Aziende Sani-
tarie. Quest’anno sono state analiz-
zate alcune esperienze di Aziende 
Sanitarie localizzate in Lombardia, 
Puglia, Toscana e Sardegna, rilevan-
do altresì la prospettiva dei pazienti 
mediante le associazioni che li rap-
presentano.
“Dalla rilevazione emergono tre 
modelli organizzativi con proprie 
caratteristiche distintive – ha sot-
tolineato Spandonaro – inevitabile 

conseguenza delle logiche federali-
ste a cui si ispira il Servizio Sanitario 
Nazionale, e in ossequio alle quali il 
Piano Nazionale Malattie Rare si fer-
ma alle indicazioni generali lascian-
do ampio spazio implementativo 
alle Regioni”. “Particolarmente cri-
tico – continua - il passaggio di in-
formazioni dal pediatra al medico di 
base e carente il sostegno ai familia-
ri a causa di risorse sempre minori”. 
Inoltre, esiste una sorta di “discrimi-
nazione tra malati” in cui molte ma-
lattie non ancora riconosciute tra le 
malattie rare vengono bistrattate o 
dimenticate dai vari protocolli.
Problemi che si riverberano sulle 
famiglie, che devono affrontare ol-
tre alla devastazione per la malattia 
stessa, anche un calvario burocrati-
co senza fine. Spesso sono lasciate 
a loro stesse e da parte delle istitu-
zioni ricevono informazioni confuse 
e contraddittorie, oltre che scarsi 
aiuti. Nonostante la presenza di una 
rete nazionale di centri specializzati 
manca in realtà un coordinamento 

vero che inquadri il malato di una 
patologia rara in un percorso di cure 
e assistenza coerente e lineare, e 
questo anche per colpa delle Regio-
ni. A fronte di alcune virtuose, molte 
altre hanno recentemente tagliato i 
fondi per questo tipo d’assistenza e 
lasciano sempre in fondo all’agenda 
il problema di chi soffre di una ma-
lattia rara.
Data la complessità della materia e 
le diverse specificità dei nostri servi-
zi sanitari regionali, individuare un 
modello organizzativo ottimale di 
presa in carico risulta essere obiet-
tivo troppo ambizioso – secondo i 
curatori del Rapporto – ma non si 
può prescindere dall’individuazione 
ed introduzione di indicatori specifi-
ci, condivisi con tutti gli stakeholder 
del sistema (clinici ospedalieri, cli-
nici territoriali, care giver, pazienti) 
che, grazie ad un apposito sistema 
di rilevazione, consentano di moni-
torare l’efficacia nel tempo dei diver-
si modelli in essere.

Da insalutenews

Avviare un confronto costruttivo fra 
il Ministero della Salute, l’Istituto Su-
periore di Sanità e le Federazioni e 
Associazioni di pazienti con malattie 
rare sull’implementazione degli obiet-
tivi del Piano Nazionale Malattie Rare 
(PNMR); presentare ufficialmente tre 
rappresentanti dei pazienti, eletti dai 
pazienti stessi nella consultazione 
online sulla piattaforma MOODLE, 
che prenderanno parte al Comitato 
e/o ai Tavoli tecnici che si costituiran-

no per lavorare all’implementazione 
del PNMR 2013-2016. Sono questi gli 
obiettivi dell’”Open day: Il Piano Na-
zionale Malattie Rare - Le istanze delle 
Associazioni”, organizzato dal Mini-
stero della Salute in collaborazione 
con il Centro nazionale delle malattie 
rare dell’Istituto Superiore di Sanità 
e presieduto dal Sottosegretario alla 
Salute Vito De Filippo che si svolgerà 
a Roma, al Ministero della salute il 10 
dicembre. 

Tre le tre sezioni tematiche: Centri di 
diagnosi e cura e Reti di riferimento 
europee (ERNs), Registri e Accesso alle 
terapie e empowerment dei pazien-
ti. Per ognuna, i pazienti e i loro rap-
presentanti potranno avanzare delle 
proposte tramite sottomissione di 
un abstract sempre sulla piattaforma 
MOODLE. I contributi saranno votati 
dagli utenti registrati e i quattro più 
votati di ciascun tema, saranno pre-
sentati in plenaria con una relazione 

orale durante la sessione dedicata. 
Durante il workshop saranno presenti 
degli osservatori che raccoglieranno 
gli elementi che emergeranno dalle 
discussioni, per produrre un docu-
mento di sintesi che sarà condiviso 
on-line. 
Iscrizioni, candidature e possibilità 
di votare entro il 29 novembre sulla 
piattaforma MOODLE (http://for-
mazione.izsvenezie.it/course/index.
php?categoryid=14 
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Il 1° Rapporto sulla condizione dei malati rari in Italia
È stato presentato il 23 luglio a Roma 
a Palazzo Montecitorio, in Sala della 
Regina, MonitoRARE, il primo Rap-
porto sulla condizione delle persone 
con malattia rara in Italia.
Si tratta di una fotografia ricca e det-
tagliata del quadro di riferimento per 
le patologie rare in tema di dati, orga-
nizzazione socio-sanitaria, formazio-
ne e informazione, ricerca, assistenza 
e responsabilità sociale. Per la prima 
volta vengono aggregati in modo 
organico e sistematico elementi che 
interessano e coinvolgono le 1.079 
associazioni di pazienti per gli oltre 
670mila ammalati affetti da patolo-
gia rara del nostro Paese.

I dati
La prima parte del Rapporto è dedi-
cata all’esposizione dei dati oggettivi 
su cui formulare riflessioni e pro-
poste. Si analizza il lungo percorso 
dell’Italia in tema di Malattie Rare, 
sia a livello nazionale che regionale, 
messo a confronto con la realtà eu-
ropea. Si affronta anche il problema 
della quantificazione delle persone 
con malattia rara nel nostro paese, 
impresa molto difficile perché, ad 
oggi il Registro nazionale delle MR 
è in fase di completamento da parte 
delle diverse Regioni. Partendo dai 
dati disponibili si è però fatto un ten-
tativo di stima: il numero complessi-
vo di persone affette da malattia rara 
in Italia si colloca nell’intervallo com-
preso tra 450.000 e 670.000 con una 
prevalenza tra lo 0,75% e l’1,1% sulla 
popolazione.

La situazione italiana 
nel contesto europeo
Il confronto ritorna un quadro abba-
stanza positivo del contesto italiano, 
seppure, a volte, con evidenti diffe-
renze fra i territori soprattutto sul 
versante assistenziale. Ci riferiamo in 
particolare:
• al buon posizionamento del siste-

ma italiano sul fronte della ricerca,
pur in assenza di finanziamenti o di 
programmi di ricerca dedicati;

• al modello organizzativo delle
reti regionali delle malattie rare
e all’eccellenza di diversi centri di
competenza;

• all’accessibilità del farmaco attra-
verso i diversi percorsi definiti nel
tempo;

• al sistema di sorveglianza e mo-
nitoraggio implementato su base
regionale/interregionale e nazio-
nale;

• all’esistenza di help-line istituzio-
nali di riferimento per le malattie
rare.

Emergono tuttavia anche alcuni ele-
menti di particolare criticità, che con-
corrono a determinare una sostanzia-
le disequità di accesso delle persone 
con malattia rara ad un’assistenza di 
qualità. Detto del ritardo dell’Italia 
nell’approvazione del PNMR (che 
tra l’altro non è accompagnato da 
un piano economico che ne garan-
tisca l’attuazione) e della mancata 
costituzione del Comitato Nazionale 
previsto dal PNMR, il pensiero è in 
particolare:
• alla frammentazione di alcuni in-

terventi (es. sul versante del flussi
informativi sulla persona con ma-
lattia rara e degli strumenti di in-
formazione);

• alla carenza della ricerca in alcuni
campi (es. sociale, sui modelli or-
ganizzativi, su protesi e ausili inno-
vativi, …)

• alla mancanza del tema delle ma-
lattie rare nei percorsi formativi
delle professioni sanitarie;

• alla diversità di accessibilità alle
prestazioni, ai farmaci e agli ausili a 
seconda del territorio di residenza
dei pazienti;

• alle difficoltà del sistema di assi-
stenza territoriale alle persone con 
malattia rara;

• alla fragilità del sistema di rappre-
sentanza delle persone con malat-
tia rara.

Focus sull’Italia

Associazioni
Si evidenzia la presenza sul nostro 
territorio di 1.079 sedi operative di 
Associazioni d’utenza per le malattie 
rare e 695 sedi legali, come riportato 
da un censimento realizzato dal Ta-
volo Tecnico Interregionale Malattie 
Rare nel 2012/2013 per conto del 
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Ministero della Salute. Associazioni 
a volte anche di piccole dimensioni 
ma che lavorano tutte per il miglio-
ramento della qualità della vita delle 
persone affette da patologia rara e 
mettono a disposizione le loro espe-
rienze e competenze in progetti so-
cio-assistenziali basati sulla trasver-
salità dei bisogni, spesso coordinati 
da UNIAMO. 

Informazione
Nonostante la pluralità di fonti di in-
formazione: il Sito di Orphanet (che 
passa dai 4,4 mln di utenti del 2012 
ai 5,4 mln di utenti del 2014), il Tele-
fono Verde Malattie Rare del CNMR 
dell’ISS (circa 2,000 contatti all’anno), 
le help-line regionali, le linee telefo-
niche e gli sportelli dedicati istituiti 
da diverse Regioni, dalle Associazio-
ni ecc., il reperimento delle notizie è 
una criticità per la persona con ma-
lattia rara e i suoi familiari. 

Formazione
Anche la formazione ha ampi spazi 
di miglioramento se si considera che 
il ritardo diagnostico, stimato in un 
recente studio realizzato dalla Regio-
ne Lombardia insieme a Crea Sanità, 
è pari a 6,5 anni ed è legato ad una 
consistente difficoltà, soprattutto da 
parte del Pediatra di Libera Scelta 
o del Medico di Medicina Generale
a interpretare una sintomatologia
complessa. Appena 42 i corsi ECM
nel 2014 sul tema delle malattie rare
(trasversalmente considerate).

Ricerca e sperimentazioni 
cliniche
Nel campo delle Ricerca invece l’Ita-
lia gioca un ruolo importante nel pa-
norama interazionale: nel 2014 solo 
Germania e Francia hanno superato 
l’Italia e l’Inghilterra come capofila 
dei progetti finanziati con il Settimo 
Programma Quadro della Ricerca: 

l’Italia è stata capofila di 27 progetti 
e ha partecipato come partner a 123 
progetti. Rispetto alle sperimenta-
zioni cliniche, il numero complessi-
vo di studi clinici autorizzati è calato 
nel 2013 rispetto al 2012, sia in Italia 
(dove si registra un - 16,4%) sia in 
Europa (-14,2%) in ragione della crisi 
economica. Complessivamente l’Ita-
lia detiene una quota pari al 17,2% 
della ricerca interventistica farmaco-
logica rispetto all’Unione Europea, 
sostanzialmente in linea rispetto agli 
anni precedenti. Gli studi clinici auto-
rizzati sulle malattie rare hanno rap-
presentano in Italia nel 2013 il 20,1% 
del totale degli studi (117).

Registri 
Parte integrante del sistema di mo-
nitoraggio sono i Registri, sia quello 
Nazionale che quelli Regionali, che 
anche se non ancora tutti a pieno 
regime, in questi anni hanno posto 
le basi perché questo possa avvenire 
nel breve – medio termine, e sono un 
esempio di Registro pubblico euro-
peo. Di fronte alla necessità dei Re-
gistri si aprono nuove frontiere con 
grandi dilemmi a cui rispondere: di 
chi è la proprietà del dato, che qualità 
è richiesta e che tipo di custodia è ne-
cessaria, salvaguardando la ricerca. 

Bio-banche
Un incremento importante hanno 
registrato invece le Biobanche: quasi 
95.000 i campioni biologici conser-
vati nelle bio-banche afferenti al Te-
lethon Network of Genetic Biobanks 
al 30.09. 2014 rispetto ai poco più di 
78.000 del settembre 2012. Positiva 
anche la valutazione sull’aumento 
del numero di accordi di bio-ban-
caggio sottoscritti dalle bio-banche 
con le associazioni delle persone con 
malattia rara che sono raddoppiati 
(da 5 a 11) nel periodo di tempo con-
siderato.
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Centri di competenza
La situazione delle Regioni è abba-
stanza diversificata sul punto della 
definizione dei centri di competen-
za/presidi della rete per le malattie 
rare non solo in riferimento al nume-
ro di centri per milione di abitanti, 
dove si passa dal 1,3 della Regione 
Marche al 12,8 per la Regione Moli-
se (dato medio nazionale: 3,3) ma, 
anche, e soprattutto, in relazione ai 
criteri operativi utilizzati per la defi-
nizione dei centri e alle relative mo-
dalità di individuazione (es. dove si è 
spaziati dall’auto-candidatura basa-
ta su auto-certificazioni a complessi 
sistemi di analisi di dati dei flussi in-
formativi esistenti). 

Screening neo-natale
Attualmente il pannello delle pa-
tologie metaboliche sottoposte a 
screening neonatale esteso, presta-
zione extra LEA, non è omogeneo 
sul territorio nazionale e si registra 
un’elevata eterogeneità dei com-
portamenti tra le regioni italia-
ne, come del resto fra i vari Paesi 
dell’UE. 
Le Regioni, infatti, attualmente effet-
tuano lo screening neonatale esteso 
per un numero variabile da 1 a 58 
malattie metaboliche (compresa fe-
nilchetonuria), in alcune Regioni (es. 
Campania e Lazio) il dato si riferisce 
a progetti pilota che non coinvol-

gono necessariamente tutti i neo-
nati su base regionale. Due Regioni 
(Abruzzo e Puglia) effettuano solo 
gli screening obbligatori. Le malat-
tie sono state conteggiate sulla base 
della denominazione in accordo al 
pannello proposto nell’allegato del-
la bozza di DM sullo screening ne-
onatale esteso (di cui all’articolo 1, 
comma 229 della Legge 147 del 27 
dicembre 2013).

Laboratori clinici
Forte la crescita avvenuta in que-
sti ultimi tre anni sia del numero 
di laboratori clinici considerati nel 
database di Orphanet, che sono glo-
balmente passati dai 1.645 del 2012 
ai 1.674 del 2014, che del numero 
malattie testate (+8,9%, da 3.205 a 
3.491) nel periodo considerato. 
Nello stesso periodo, anche se i pe-
riodi di rilevazione delle due fonti 
considerate non sono pienamente 
allineati, per l’Italia si passa da 264 
a 271 laboratori censiti nei quali le 
malattie testate passano da 794 a 
1.165 (+46,7%). La graduatoria dei 
Paesi che offrono il maggior numero 
di test ricalca a grandi linee quella 
vista in precedenza per la ricerca, 
con qualche significativa differenza: 
la primo posto la Germania (1.880 
geni), quindi la Spagna (1.635 geni), 
la Francia (1.472), l’Olanda (1.113) e 
l’Italia (1.101).

PDTA
A parte la Sclerosi Laterale Amio-
trofica, beneficiaria di una linea di 
finanziamento dedicata, la realizza-
zione dei PDTA, eccetto per alcune 
Regioni (es. Lombardia, Toscana, 
Lazio, Emilia-Romagna e Piemonte-
Valle d’Aosta), è ancora in fieri. Inol-
tre, rispetto alle esperienze sinora 
realizzate si evidenzia, pur nel co-
mune rispetto della definizione di 
PDTA, un’elevata eterogeneità delle 
modalità e dei contenuti che riman-
da alla necessità di condividere si-
gnificati, contenuti e modalità di de-
finizione dei PDTA, non ultimo con 
riferimento al fondamentale ruolo 
delle associazioni di rappresentanza 
dell’utenza in questo processo.

Farmaci orfani
Nell’ultimo triennio è cresciuto il 
numero di farmaci orfani complessi-
vamente disponibili in Italia: si passa 
dai 44 del 2012 ai 63 del 2014: oltre 
l’80% dei farmaci orfani approvati in 
EU è disponibile in Italia. L’aumen-
to del numero di farmaci orfani è 
accompagnato da un incremento 
sia dei consumi di farmaci orfani, 
misurato in termini di Defined Daily 
Dose (DDD), che passa dai 7,5 milio-
ni del 2013 ai 8,5 milioni del 2014 (+ 
13,3%), sia della spesa per i farmaci 
orfani che passa dai 917 milioni di 
€ del 2012 ai 1.060 milioni di € del 
2014 (+15,6%). L’incidenza del con-
sumo dei farmaci orfani sul totale 
del consumo di farmaci è passata 
dallo 0,67% allo 0,75%. Il dato assu-
me una rilevanza ancora maggiore 
se consideriamo che il totale della 
spesa farmaceutica è sceso nello 
stesso periodo del 2%. Il combina-
to disposto di queste due leve fa sì 
che la spesa per farmaci orfani rap-
presenti nel 2014 il 9,6% del totale 
della spesa farmaceutica (in crescita 
rispetto al 8,2% dell’anno preceden-
te).
Il numero di farmaci per le malattie 
rare compreso nell’elenco della Leg-
ge n. 648/1996 è cresciuto dai 13 del 
2012 ai 22 del 2014; 11 nuovi inse-
rimenti sono avvenuti nel corso del 
2013 e 5 nel corso dell’ultimo anno. 
Tramite la stessa legge è possibile 
prescrivere l’utilizzo off-label di far-
maci. Le richieste di riconoscimento 
di utilizzo off-label di farmaci per 
malattie rare presentate negli ultimi 
3 anni sono state in totale 14 e sono 
state tutte accettate ad eccezione di 

una di quelle presentate nel 2012.
Il ruolo dello Stabilimento Chimi-
co Farmaceutico Militare è andato 
gradualmente affermandosi nel 
tempo fino ad essere pienamente 
riconosciuto anche nel PNMR 2013-
2016 che, fra i propri obiettivi, pone 
esplicitamente la necessità di “po-
tenziare e valorizzare il ruolo dello 
Stabilimento chimico farmaceutico 
militare (SCFM) nell’assicurare la di-
sponibilità a costi ridotti di farmaci e 
altri trattamenti per le malattie rare”. 
Il numero (4 prima del 2012, 6 nel 
2014) e le quantità di produzioni au-
torizzate negli anni ai sensi del D.Lgs  
24.4.06 n° 219  Articolo 5 non fanno 
altro che confermare questo quadro.

Servizi socio-sanitari, 
sociali e del lavoro
In ragione dei bisogni assistenziali 
che esprimono, le persone con ma-
lattia rara vengono generalmente 
indirizzate al più generale sistema 
dei servizi per le persone con disa-
bilità, in maniera analoga a quanto 
avviene nella generalità dei Paesi 
Europei. 
Le famiglie sostengono un notevole 
costo economico e sociale per fron-
teggiare le necessità di assistenza 
della persona con malattia rara: la 
presenza di una malattia rara vada 
considerata come un potenziale 
fattore di rischio di esclusione so-
ciale del nucleo familiare. I dati di 
un lavoro svolto dalla Regione Lom-
bardia nel 2012-2013, evidenziano 
una spesa annua che mediamente 
supera i 2.500 € annui a carico del-
le famiglie per assistere le persone 
con maggiore gravità e un maggio-
re difficoltà ad arrivare a fine mese 
(58% verso 42% della popolazione 
generale), senza contare le ricadute 
psicologiche e sui progetti di vita 
di familiari e caregiver. Gli oneri, in 
quanto la mancanza/carenza di al-
cune tipologie di offerta/prestazioni 
nella rete dei servizi a livello territo-
riale comporta un impegno di spe-
sa non indifferente per le famiglie, 
soprattutto per le persone con ma-
lattia rara più gravi e quindi meno 
autonome, per far fronte alle quali 
si trova, non infrequentemente (un 
caso su cinque), nella necessità di 
ricorrere a supporti economici ester-
ni al nucleo famigliare: non solo pa-
renti e amici (10,9%) ma anche ad 
istituti di credito (6,7%) e a Gruppi o 
Associazioni di volontariato (1,6%).
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dalle Regioni

Il 2 ottobre 2015 all’ospedale Di Cri-
stina di Palermo si è inaugurato il 
tanto atteso Reparto Malattie Rare. 
I piccoli pazienti hanno dovuto 
attendere dieci anni per ottenere 
un reparto “dedicato” alle Malattie 
Metaboliche Rare; alcuni di questi 
sono cresciuti, altri a questa lieta 
conquista non sono sopravvissuti. 
Erano comunque presenti alcuni 
familiari che, nonostante vivano 
tutti i giorni la tragedia di un vuo-
to incolmabile, sono riusciti, per un  
momento, a provare gioia e soddi-
sfazione anche per i loro piccoli che 
non ci sono più.
Avere un Centro di Riferimento ed 
una struttura dedicata è stato l’o-
biettivo che molti Genitori dell’As-
sociazione Siciliana di Malattie Me-
taboliche Ereditarie Rare IRIS hanno 
sempre perseguito. 
Ma cosa è cambiato oggi? 
Questi piccoli pazienti fragili e vul-
nerabili hanno ricevuto fino a que-
sto momento delle cure non del 
tutto adeguate alle loro patologie 
complesse e talvolta hanno subito 
infezioni che li hanno fortemente 

debilitati. Sono stati per un decen-
nio seguiti in reparti di pediatria 
generale, dove transitavano pa-
zienti con varie patologie compresi 
gastroenteriti, influenze ed altre di 
origine virale o batterica. Per i ge-
nitori, ogni giorno in più nella strut-
tura ospedaliera rappresentava un 
pericolo di infezione. Si rischiava di 
non essere più dimessi dopo il trat-
tamento terapeutico previsto per le 
patologie dei loro figli. 
Il personale medico e sanitario ini-
zialmente non era specializzato per 
le Malattie Metaboliche Ereditarie 
Rare. E’ cresciuto professionalmen-
te con i nostri piccoli e con l’espe-
rienza maturata di questi anni, 
seguendo e partecipando agli svi-
luppi scientifici del settore. 
Era evidente che ancora, tutto ciò, 
non era adeguato. “Bastava un po’ di 
buona volontà e una cifra che non 
superava i 100 mila euro” questo ri-
porta l’articolo pubblicato sul Gior-
nale di Sicilia del 3 ottobre 2015. 
Per questa ragione la nostra Regione 
ha recepito il DM 279/2001 che affi-
dava la responsabilità alle Regioni di 
costituire una rete di Centri di cura 
per le Malattie Rare. La Regione Sici-
lia ha emanato diversi decreti tra cui 
il decreto del 2013, dove identifica 
il Di Cristina come Centro di Riferi-
mento Regionale di Malattie Rare 
Pediatrico.  L’inaugurazione di que-
sto Reparto è stato il risultato finale 
di diversi incontri svoltisi nell’ulti-
mo anno tra i Genitori e il Direttore 
Generale dell’ARNAS Civico Dott. 
Giovanni Migliore. Un impegno, una 
promessa ai nostri piccoli tigrotti 
che ogni giorno combattono una 
guerra impari con le loro patologie. 
Il nostro impegno è un dovere, è un 
atto di solidarietà verso loro.
La determinazione e la serietà del 
Direttore Generale Dott. Giovanni 
Migliore, come ha detto un Tigrot-
to, hanno permesso il realizzarsi di 
questo Centro, una struttura com-
posta da sette posti letto di rico-
vero ordinario distinti in quattro 
stanze, quattro di ricovero diurno e 
due ambulatori dedicati, che godrà 
di un'unità operativa autonoma e di 
personale medico e infermieristico 

specializzato. 
Rivolgendosi al Direttore Generale, 
a nome di tutti i bambini, Salvo ha 
regalato un Peluche e simbolica-
mente lo ha invitato a continuare la 
sua missione restando vicino a loro 
con queste parole. 
“Gentile Direttore,
le siamo riconoscenti per avere final-
mente realizzato, con questa inaugu-
razione , quello che per tanto tempo 
è stato per noi solo un sogno. Noi 
bambini del reparto Malattie Rare 
abbiamo a lungo aspettato e pazien-
tato questo momento e abbiamo, 
purtroppo, subito vari spostamenti. 
Tutti noi, oltre a dover lottare come 
piccoli tigrotti per gestire le nostre 
malattie, abbiamo, insieme ai nostri 
genitori, dedicato tanto tempo per 
farci ascoltare dalle istituzioni. 
I tempi sono più maturi, ma quello che 
di più ha permesso questa realizzazio-
ne è stata la Sua determinazione e la 
sua serietà. La sua promessa è stata 
mantenuta e noi ne siamo felici.
Lei come tanti altri, ci aveva promes-
so il Reparto; era l’ennesima volta 
che chiedevamo un reparto a noi de-
dicato, con personale specializzato. 
Oggi noi ci crediamo perché è tutto 
diverso!
Noi piccoli pazienti la ringraziamo 
e le vogliamo far un dono speciale e 
simbolico.
Resti sempre con noi, come un papà 
fa con i suoi cuccioli”.
Non era un sogno che andava rea-
lizzato, era semplicemente un pro-
getto di buona sanità che poteva 
provenire anche dalla Sicilia. Per 
la prima volta si proponeva di rea-
lizzarlo per primi e di non arrivarci 
“per adeguamento alle altre Regio-
ni”. Oltre ad essere figure Istituzio-
nali, i nostri Amministratori sono 
anche genitori che, oltre a rispon-
dere del loro operato pubblico, 
dovranno confrontarsi con le loro 
coscienze. 

Screening Metabolico 
Allargato
In Sicilia, lo Screening Metaboli-
co Allargato (SMME, Studio delle 
Malattie Metaboliche Ereditarie) 
in MS-MS è entrato nel Piano di 

contenimento e di riqualificazione 
del Servizio Sanitario Regionale 
2007/2009 ed è stato affidato ai 
due centri: ARNAS Civico Benfra-
telli-Di Cristina di Palermo e AUOP 
G.Rodolico di Catania.
Nella nostra Azienda, il servizio di
SMME (come Studio Pilota) è pie-
namente operativo dal Novembre
del 2011, coprendo, come bacino
di utenza, le provincie di Palermo e
Trapani oltre alla Clinica Attardi del-
la provincia di Agrigento.
La positività allo screening, confer-
mata con un retest, viene accertata
con un controllo da parte dell’e-
quipe medica di reparto che per la
conferma della diagnosi definitiva
predispone le indagini di secondo
livello. Ovvero, oltre al controllo in
MS-MS di un successivo spot di san-
gue, l’aminoacidogramma plasma-
tico e/o urinario, l’analisi degli acidi
organici urinari in GC-MS e in casi
specifici, le valutazioni genetiche.
Queste analisi vanno ripetute nel
tempo per monitorare l’andamento
degli interventi terapeutici adottati.
Lo Screening Metabolico Esteso
rientra nell’ambito di competenza
della U.O.S. Screening neonatale

Ospedale Di Cristina di Palermo 
Inaugurato il tanto atteso reparto dedicato
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dalle Regioni

e metabolico allargato dell’ U.O.C. 
Patologia clinica dir. Tommaso Aro-
nica, P.O. G. di Cristina’ Arnas Civico 
di Palermo.
Il personale di questa U.O.S. de-
dicato allo Studio delle Malattie 
Metaboliche Ereditarie ha speci-
fica esperienza nel campo della 
Metabolomica con l’utilizzo della 
Tandem Massa e delle tecniche cro-
matografiche con spettrometria di 
massa ed è costituito da: Dr. Orazia 
M. Granata (Dirigente Responsabile
F.F. della suddetta U.O.S.), Dr. Laura
Santoro (contrattista), Dr. Vincenzo
Bellavia (coordinatore tecnico F.F.),
Dr. Paola Scibetta (volontaria ex
borsista), Dr. Marianna Gollin (vo-
lontaria  ex borsista).
L’attività finora svolta, sintetizzata
in tabella, copre 4 anni e ha porta-
to all’individuazione di 22 casi con
diagnosi accertate di neonati con
malattie metaboliche congenite.
Inoltre, sono da segnalare 16 casi

di aciduria metil-malonica (MMA) 
secondarie da deficit materno di 
assorbimento di cobalamina e sono 
stati studiati 10 casi (solo nel 2014) 
di falsi positivi di aciduria iso-valeri-
ca dovuti all’utilizzo da parte della 
madre di creme contro le ragadi per 
allattamento, contenenti neopen-
tanoato, sostanza ‘sub iudice’.
Di supporto a questa attività, con-
dotta in stretta collaborazione con 
il personale del  recentemente isti-
tuito Reparto di ‘Malattie Metaboli-
che Ereditarie’ sempre del P.O. ‘G. Di 
Cristina’, nella stessa UOS vengono 
eseguite, come raccomandato dalle 
linee guida dall’organo ufficiale na-
zionale per gli screening neonatali 
(SISMME-SISN), le analisi di confer-
ma, ovvero: 
-gli aminoacidogrammi (circa 800
annui), recentemente implemen-
tati per un pannello aminoacidico
più completo, per l’esecuzione del
dosaggio su campione urinario e
liquor cefalo-rachidiano, oltre a
quello plasmatico. Rientrano nelle
attività della U.O.S. dello Screening
neonatale e metabolico allargato
già da alcuni anni;
-l’analisi degli acidi organici urinari
e la conferma in MS-MS delle acil-
carnitine, per le quali i campioni
vengono inviati, ad oggi, all’Ospe-
dale ‘Bambin Gesù’ di Roma.
La suddetta U.O.S. è dotata di un
GC-MS con cui già da un anno si è
provveduto alla messa a punto del
metodo quantitativo e semiquanti-
tativo per la determinazione degli
acidi organici urinari e all’addestra-
mento di personale dedicato. Per

poter iniziare ufficialmente in ma-
niera efficiente ed efficace, visto il 
notevole carico di lavoro (estrazio-
ne campioni, analisi in GC-MS, re-
fertazione dati) sono necessari l’ac-
quisto di materiale di laboratorio e 
una iniziale convenzione stipulata 
tra la nostra ARNAS e l’Ospedale 
‘Bambin Gesù’ di Roma per la con-
sulenza online di un determinato 
numero mensile di analisi per gli 
acidi organici urinari e per le acil-
carnitine (preliminarmente redatta 
dai responsabili di reparto).

Solo le preghiere possono consolare il 
cuore affranto di una mamma e di un 
papà. Il piccolo Giovanni riceve la be-
nedizione del Cardinale Romeo.

Riferimenti 
Il reparto di Pediatria
Il reparto di Pediatria 4 (clinica pediatrica) dell'Ospedale Pediatrico 
Giovanni Di Cristina di Palermo, situato in piazza Montalto 2, ha come 
Direttore responsabile il prof. Giovanni Corsello. Il reparto, ubicato al 
terzo e quarto piano del padiglione Maggiore, si occupa di immuno-
deficienze congenite, di malattie reumatiche e autoimmunitarie, di 
anemie, di diabete, di emofilia ed altre malattie della coagulazione. 
A livello ambulatoriale esegue visite specialistiche di immunologia, di 
reumatologia, di diabetologia e di ematologia. Le visite ambulatoriali 
sono prenotabili chiamando il numero telefonico 091.6666245. Fanno 
parte dell'equipe dell'unità operativa i dirigenti medici dott. Salvatore 
Accomando, dott. Clotilde Alizzi, dott. Francesca Cardella, dott. Marina 
Caserta, dott. Cinzia Castana, dott. Fabio Gagliano, dott. Cristina Mag-
gio, dott. Rosanna Roppolo. 
Direttore Generale: Dott. Giovanni Migliore
Direttore Responsabile: prof. Giovanni Corsello
Unità Operativa: Malattie Metaboliche Ereditarie Rare terzo piano 
del padiglione Maggiore
Dirigenti medici: dott. Marina Caserta, dott. Cinzia Castana, dott. An-
gela Mortillaro
Informazioni: 091.6666.245 – 241 (Day Hospital)
Iris Onlus: via dei Benedettini 1 Palermo

ANNO TOT NATI AMINOACIDO-PATIE ORGANICO 
ACIDURIE

DIFETTI 
β-OSSIDAZIONE TOT

2012 19.629 / 2 
(+3 MMA Secondarie) 1 3

2013 17.472 3 2 
(+10 MMA Secondarie) / 3

2014 16.020 3 2 
(+3 MMA Secondarie) / 5

2015 
fino al 31 agosto 9.988 3 4 2 9

TOT 63.109 9
10 

(+3 MMA Secondarie)
(+10 IVA falsi positivi per 
Neopentanoato studiati)

3 22*

L’ATTIVITA’ SVOLTA PER LO SCREENING METABOLICO ALLARGATO (provincie di Palermo e Trapani oltre alla Clinica Attardi della provincia di Agrigento). (*INCIDEN-
ZA= 3.5/10.000 NATI).
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Lisosomiali

Lo screening neonatale 
allargato in Toscana e Umbria
Il Laboratorio di Screening Neonata-
le, Biochimica e Farmacologia dell’A-
OU Meyer di Firenze, diretto dal pro-
fessor Giancarlo la Marca, vanta una 
lunga esperienza nell’ambito dello 
screening neonatale esteso median-
te spettrometria di massa (LC-MS/
MS). Tale attività in Toscana nasce 
come progetto pilota per circa 40 di-
fetti congeniti del metabolismo nel 
novembre 2001 diventando obbliga-
torio il 1 novembre 2004 su delibera 
regionale n 800 del 02.08.04. 
Dal 1° gennaio del 2006 la ASL 1 della 
regione Umbria ha stipulato un ac-
cordo per affidare al Meyer il test di 
screening neonatale allargato per i 
suoi neonati. 
Nel 2010 mediante un protocollo 
d´intesa tra Regione Umbria, Regione 
Toscana e Azienda Ospedaliera Uni-
versitaria Meyer è stato esteso lo scre-
ening neonatale metabolico allargato 
a tutti i nati dell`Umbria. Attualmente 
sono stati analizzati circa 500.000 neo-
nati con circa 350 diagnosi e con inizio 
precoce della terapia. 

Partita la nuova sfida 
per lo screening neonatale: 
progetto pilota per le LSD
Le malattie da accumulo lisosomiale 
(LSD) sono un gruppo di circa 50 ma-
lattie metaboliche ereditarie causate 

da un difetto genetico che determina 
un deficit in uno dei numerosi enzimi 
e/o proteine deputati alla degradazio-
ne di macromolecole come proteine, 
carboidrati complessi, acidi nucleici, 
lipidi, ecc. Questa disfunzione provo-
ca l’accumulo progressivo del relativo 
substrato andando ad interferire con 
la normale attività cellulare e causan-
do l’eventuale morte cellulare. Queste 
malattie interessano più organi con 
un vasto spettro di manifestazioni 
cliniche a seconda dell’effetto che la 
mutazione ha sull’attività enzimatica 
residua. I sintomi comprendono ma-
nifestazioni neurologiche progressive, 
alterazioni a carico di fegato, milza, oc-
chio, cuore, apparato scheletrico, rene 
e muscoli. L’età d’esordio è variabile 
ma in genere pediatrica.
Per alcune di queste malattie oggi 
sono disponibili terapie efficaci, per 
altre la ricerca farmacologica e le 
sperimentazioni cliniche sono in fase 
molto avanzata. 
L’inizio della terapia specifica prima 
dell’instaurarsi di danno d’organo ir-
reversibile è importante e pertanto è 
fondamentale una diagnosi precoce 
per una migliore prognosi.
La diagnosi biochimica delle malattie 
da accumulo lisosomiale si basa sulla 
determinazione dell’attività enzima-
tica specifica su leucociti, fibroblasti 
o muscolo.
Oggi sono disponibili test che per-

mettono di identificare su spot di 
sangue (DBS) mediante spettrome-
tria di massa tandem l’attività di alcu-
ni enzimi lisosomiali per la diagnosi 
della malattia di Fabry, Gaucher, 
Krabbe, Niemann-Pick A e B, Pompe, 
Mucopolisaccaridosi tipo I, tipo II, 
tipo IV e tipo VI. Tali test consentono 
di fare diagnosi precoce e possono 
essere utilizzati in programmi di scre-
ening neonatale.
Dal 1 novembre 2014 l’AOU Meyer di 
Firenze ha iniziato un progetto pilota 
triennale per offrire gratuitamente ai 
neonati della Toscana e dell’Umbria 
lo screening neonatale per 3 malat-
tie da accumulo lisosomiale (Pompe, 
Fabry e Mucopolisaccaridosi tipo 1). 
Queste 3 patologie sono state scelte 
in quanto rispondono ai criteri di am-
missibilità allo screening neonatale, 
tra cui fondamentale l’esistenza di 
una terapia in grado di modificare il 
decorso naturale della malattia.
Il progetto, che utilizza lo stesso 
campione usato per gli altri test di 
screening, prevede l’inclusione dei 
neonati i cui genitori hanno espresso 
il consenso per tale test. 
La raccolta del consenso informato 
costituisce la principale criticità di 
questo progetto in quanto richie-
de un grosso impegno da parte del 
personale medico non sempre so-
stenibile per i centri con un elevato 
numero di nati. Per questo motivo, 

attualmente non tutti i punti nascita 
aderiscono al programma e pertanto 
sono stati sottoposti a screening cir-
ca il 50% dei neonati toscani e oltre il 
90% di quelli umbri.
I neonati risultati positivi al test di 
screening vengono presi in carico dal 
team clinico della UO Malattie Meta-
boliche diretto dalla dr.ssa Maria Ali-
ce Donati responsabile del progetto, 
per la valutazione clinica ed eseguire 
i test necessari per la conferma dia-
gnostica. Il laboratorio di biologia 
molecolare e cellulare diretto dalla 
Dott.ssa Amelia Morrone effettua la 
definitiva diagnosi molecolare sui 
neonati confermati con difetto enzi-
matico e sulle loro famiglie. 
Ad oggi, a 11 mesi dall’inizio del pro-
getto, sono stati eseguiti circa 20000 
test consentendo di identificare 3 ne-
onati affetti da Pompe, 6 affetti da Fa-
bry e 2 da MPS I. Di questi pazienti al 
momento solo in un neonato affetto 
da malattia di Pompe è stata iniziata 
terapia enzimatica sostitutiva (ERT) 
nel primo mese di vita: il neonato al 
momento del richiamo presentava 
iniziali segni di coinvolgimento car-
diaco e l’analisi genetico-molecolare 
era indicativa per una forma ad esor-
dio infantile. Gli altri pazienti sono 
stati inseriti in un programma di fol-
low up per valutare se e quando sarà 
opportuno iniziare la terapia. 
Attualmente le terapie disponibili 
sono ancora molto costose e costitui-
scono un ingente peso per il Servizio 
Sanitario Nazionale (SSN), tuttavia 
una terapia instaurata tardivamente 
implica una scarsa risposta al trat-
tamento con danno irreversibile ed 
handicap, e costi elevati in termini di 
assistenza sanitaria, salute e qualità 
di vita del bambino e della famiglia.
I risultati di questo primo anno di 
progetto dimostrano un’incidenza 
di queste patologie molto più ele-
vata di quelle riportate in lettera-
tura e questi dati, insieme ai dati 
clinici dei centri specialistici di-
mostrano che alcuni pazienti non 
sono correttamente identificati 
e spesso vengono diagnosticati 
dopo lunghi iter diagnostici. 
E’ estremamente probabile che an-
che i bambini affetti da malattie da 
accumulo lisosomiale trarranno no-
tevoli vantaggi dall’applicazione su 
larga scala di test di screening neo-

Al Meyer di Firenze lo screening per le lisosomiali



11

www.aismme.org

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

Lisosomiali

A Brescia specialisti 
a confronto 
Si è svolto a Brescia a fine settembre il 
convegno “Glicogenosi II: dalla diagno-
si alla terapia”.che ha riunito alcuni tra 
i principali specialisti in Italia, promos-
so dal Centro malattie neuromusco-
lari dell’A.O. “Spedali Civili” di Brescia, 
sotto la direzione del Dott. Filosto, 
coordinato dal Comitato Organizza-
tore composto dalla Dott.ssa Fiumara 
(Centro pediatrico di Catania), dal Dott. 
Confalonieri (Centro pneumologico di 
Trieste) e dal Dott. Seidita (Presidente 
Associazione Italiana Glicogenosi), e 
reso possibile grazie al supporto non 
condizionato di Genzyme, società del 
Gruppo Sanofi. 
Sono circa 300 le persone colpite in 
Italia dalla malattia di Pompe o Glico-
genosi di tipo II, una malattia neuro-
muscolare determinata da un deficit 
di un enzima responsabile della degra-
dazione del glicogeno che porta ad un 
suo accumulo e ad un danno delle fi-
bre muscolari. E’ una delle poche pato-

logie muscolari su base genetica per la 
quale esiste una terapia efficace e una 
diagnosi precoce può salvare la vita di 
chi ne è affetto.
A latere al Convegno, si sono riuniti 
anche i Centri italiani che afferiscono al 
Registro Internazionale sulla malattia 
di Pompe per valutare e confrontare i 
dati epidemiologici e clinici italiani con 
quelli mondiali.

Negli USA 
entra nello screening
Da marzo 2015 la malattia di Pompe è 
entrata ufficialmente nel novero delle 
malattie raccomandate nel panel dello 
screening allargato neonatale in tutti 
gli Stati Uniti. La raccomandazione, 
che arriva dal Ministero della salute a 
Washington ed è diretta a tutti gli Stati 
che effettuano programmi di scree-
ning, è motivata con l’efficacia del test 
e col fatto che per questa malattia un 
intervento tempestivo permette effet-
tivamente di bloccare il manifestarsi 
sintomatico della malattia.

Malattia di Pompe

natale appropriati. Nei prossimi anni i 
numerosi studi attivati in diversi stati 
del mondo, incluso il nostro, verran-
no pubblicati e avremo un quadro 
più chiaro dei risultati delle speri-
mentazioni. 
E’ altresì fondamentale ricordare che 
lo screening neonatale allargato non 
si identifica solo con il test ma deve 
essere considerato un sistema com-
plesso che include l’informazione 
alle famiglie, le procedure di raccolta 
e spedizione del campione, l’analisi 
in spettrometria di massa, l’interpre-
tazione dei risultati, la rapida presa in 
carico del paziente e la conferma dia-
gnostica in un contesto multi-specia-
listico. Il sistema screening fornirà il 
migliore rapporto costi-benefici solo 
se ognuno di questi aspetti verrà op-
portunamente considerato e curato.

Alle 50 Malattie da Accumulo Lisoso-
miale, che colpiscono in Italia circa 100 
nuovi nati ogni anno, è stata dedicata 
una due giorni dal titolo ‘Malattie ge-
netiche rare da accumulo lisosomiale: 
dall'ottimizzazione delle procedure 
infusionali alla gestione pratica del 
paziente”, un incontro rivolto prevalen-
temente al personale infermieristico e 
che vedrà riuniti esperti nazionali in un 
confronto dal taglio prettamente 'pra-
tico-gestionale’, svoltosi il 2 e 3 ottobre.
“Questo incontro ha lo scopo di mette-
re in comune ognuno il proprio baga-
glio di esperienza ha dichiarato Andrea 
Matucci Dirigente medico di I livello 
presso la SOD di Immunoallergologia 

dell’A.O.U. Careggi - coinvolgendo non 
solo i diversi specialisti ma anche il per-
sonale paramedico, per ottimizzare il 
percorso che va dalla diagnosi precoce, 
al corretto approccio terapeutico fino 
al monitoraggio del percorso clinico”.
L’incontro è stato organizzato sotto 
l’egida del Comitato Scientifico com-
posto dallo stesso Matucci insieme a 
Patrizia Ballerini, Professore Associato 
di Farmacologia, Università "G. d'An-
nunzio" di Chieti-Pescara e Flavio Rossi, 
Infermiere Professionale - Dh Neurolo-
gia B del Policlinico G.B. Rossi  di Vero-
na, e reso possibile grazie al supporto 
non condizionato di Genzyme, società 
del Gruppo Sanofi.

Lisosomiali
A Firenze a ottobre gli esperti 
hanno formato gli infermieri

Un gruppo di ricercatori tedeschi, au-
striaci, inglesi e americani, in un arti-
colo pubblicato sull’Orphanet Journal 
of Rare Diseases, ha descritto un nuovo 
biomarcatore, altamente sensibile e 
specifico per la per la diagnosi primaria 
della malattia di Niemann-Pick di tipo 
C1 (NPC1): la liso-sfingomielina-509. Il 

principale vantaggio è che è semplice e 
veloce da misurare e standardizzare ed 
è quindi utile per una rapida diagno-
stica nel plasma sanguigno: indagini 
future analizzeranno la sua sensibilità e 
specificità su campioni di sangue sec-
co, un metodo che semplificherebbe 
ulteriormente il processo diagnostico.

Malattia di Niemann-Pick 
di tipo C1
Scoperto un nuovo biomarcatore

Riferimenti
Laboratorio di SCREENING NEONATALE, 
BIOCHIMICA E FARMACOLOGIA
Prof. Giancarlo La Marca 
055 5662541 - 055 56622988 
dal lunedì al sabato dalle 9:00 alle 13:00
www.meyer.it/index.php/cura-e-assistenza/
attivita-sanitarie/77-screening-neonatale-biochimica-e-
farmacologia

BIOLOGIA MOLECOLARE E CELLULARE 
Dott.ssa Amelia Morrone
055 5662541 - 055 5662543 
dal lunedì al sabato dalle 9:00 alle 13:00
http://www.meyer.it/index.php/cura-e-assistenza/attivita-
sanitarie/78-biologia-molecolare-e-cellulare

CENTRO CLINICO SCREENING NEONATALE
Dott. Elisabetta Pasquini
055 5662409
http://www.meyer.it/ 

U.O. MALATTIE METABOLICHE E MUSCOLARI 
EREDITARIE 
Dott.ssa Maria Alice Donati
0555662409
http://www.meyer.it/ 

UFFICIO AMMINISTRATIVO 
CENTRO SCREENING NEONATALE 
055 5662766 – FAX 055 5662836 
dal lunedì al sabato dalle 12:00 alle 13:00
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Europa

RD-ACTION, la nuova Joint Action 
per le malattie rare coordinata da 
Orphanet e composta dagli Stati 
Membri dell’Unione Europea, è stata 
presentata in Lussemburgo lo scor-
so 17 settembre. Segue le due pre-
cedenti Joint Action Orphanet ed 
EUCERD e rappresenta il rinnovato 
sostegno della Commissione Euro-
pea (EC) alle malattie rare. 
Questa azione si pone tre obiettivi 
principali:
- contribuire all’implementazione,

attraverso gli Stati Membri, delle
raccomandazioni della Commis-
sione Europea sulle politiche a
favore delle malattie rare;

- supportare lo sviluppo di Orpha-
net e garantire la sostenibilità;

- adoperarsi affinché gli Stati mem-

bri introducano il codice Orpha 
nei propri sistemi sanitari per dare 
maggiore visibilità alle malattie 
rare. 

RD-ACTION, alla quale è stato desti-
nato un budget di oltre 8 milioni di 
Euro, avrà una durata di tre anni (fino 
a giugno 2018), seguendo la logica 
della coerenza e della continuità ri-
spetto alle azioni precedenti, ma con 
l’obiettivo di progredire in termini di 
politiche concrete di implementazio-
ne e consolidamento. I partecipanti 
all’azione comune si impegneranno 
a garantire una comunicazione ef-
ficace tra la realtà di ciascuno Stato 
membro e la Commissione Europea, 
per sostenere concretamente l’im-
plementazione delle sue raccoman-
dazioni.

Si è svolgerà ad Edimburgo (UK) 
dal 26 al 28 maggio 2016 la Confe-
renza Europea sulle malattie rare e 
i farmaci orfani, organizzata da Eu-
rordis (European Organisation for 
Rare Diseases). Attese 800 persone 
da 40 Paesi, membri di Eurordis, rap-
presentanti delle Associazioni dei 
pazienti, cui sono saranno dedicate 
sessioni speciali, ed esperti di tutto 
il mondo, chiamati a confrontarsi su 

ricerca, diagnosi, farmaci, cure e po-
litiche sociali. In preparazione dell’e-
vento, a fine settembre, il prestigio-
so quotidiano inglese Financial Time 
ha pubblicato un intervento di Yann 
Le Cam, a capo di Eurordis, un ap-
pello sulla necessità di cure rapide e 
soprattutto accessibili a tutti. 

Per informazioni:
www.rare-diseases.eu/programme

RareConnect (www.rareconnect.org) 
è una piattaforma Internet promos-
sa da Eurordis sicura e facile da usare 
dove i pazienti affetti da malattie rare, 
le famiglie e le associazioni possono 
sviluppare comunità online e conver-
sazioni tra vari continenti e lingue.

Come funziona
E’ diviso in comunità online specifi-
che per malattie e gruppi di discus-
sione riguardo a temi di interesse che 
possono riguardare una determinata 
malattia o questioni che toccano 
molte aree di malattia. Le comunità 

sono create in collaborazione con i 
gruppi di pazienti, che offrono risor-
se quali moderatori, consulenza con 
specialisti e informazioni convalida-
te. E’ disponibile, oltre che in inglese, 
francese, tedesco, italiano, spagnolo 
e portoghese, per consentire alle 
persone affette da una malattia rara 
di entrare in contatto con altri malati 
che vivono in tutto il mondo. 

Da Eurordis un appello per migliorare 
l’accesso ai farmaci
Un terzo dei pazienti non ha accesso 
ai medicinali orfani di cui ha bisogno, 
mentre un altro terzo vi ha accesso solo 
dopo anni di attesa. Accade anche che 
alcuni farmaci importanti non siano 
stati messi a disposizione dei malati a 
causa dei loro prezzi elevati e del pe-
sante impatto sui bilanci sanitari.
Per questo EURORDIS e lo European 
Patients’ Forum (EPF) hanno lanciato 
un appello alle autorità nazionali dei 
Paesi dell’UE a collaborare sul costo dei 
medicinali in Europa con lo scopo di 
migliorare l’accesso ai farmaci da parte 

dei pazienti.
EURORDIS e EPF chiedono alle autorità 
in questione di creare meccanismi di 
collaborazione europea per promuo-
vere:
1. L’istituzione di un tavolo dei nego-

ziati sui prezzi con un gruppo di Stati 
membri 
L’aumento del numero di terapie
approvate per le malattie rare è una
buona notizia per i pazienti e per la
salute pubblica, ma mette pressio-
ne sui bilanci sanitari nazionali. Un
accesso più ampio ai farmaci orfani

dovrebbe conciliare con la necessità 
di rendere sostenibili i sistemi sani-
tari. L’obiettivo deve essere quello di 
ottenere trattamenti migliori, meno 
costosi e disponibili più velocemen-
te.
Le decisioni relative al rimborso di 
un farmaco dovrebbero rimanere di 
competenza delle autorità naziona-
li, ma ci dovrebbe essere una mag-
giore collaborazione paneuropea. 
EURORDIS e EPF chiedono, pertanto, 
alle autorità nazionali, competenti 
in materia di prezzi e di rimborso, di 

istituire un tavolo dei negoziati sui 
prezzi con gli Stati membri. 

2. Il dialogo precoce tra i responsabili
del rimborso e l’industria
Questo dialogo consentirebbe a chi
gestisce le politiche di rimborso dei
farmaci di comprendere meglio le
questioni specifiche che riguardano
una malattia e un prodotto, in modo 
da poter anticipare le preoccupazio-
ni dei pazienti in merito al loro pro-
cesso decisionale e, di conseguenza, 
contribuire a rendere disponibili più
velocemente i farmaci ai malati.

RARECONNECT
Una comunità online per malati rari

RD-ACTION 
La Joint Action europea

Eurordis 
A maggio 2016 la Conferenza Europea
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Uniamo

Cambio della guardia nel Direttivo 
di Uniamo FIMR onlus. L’assemblea 
ordinaria elettiva della Federazione 
riunita a Roma il 26 settembre scor-
so ha eletto per acclamazione Pre-
sidente Nicola Spinelli Casacchia 
(Associazione Sarda Coagulopatici 
Emorragici), già vicepresidente del-
la Federazione. 
Nella stessa occasione, come da 

Statuto della Federazione che pre-
vede ogni due anni il rinnovo di 
metà dei sei componenti del Con-
siglio direttivo, sono state elette 
dall’assemblea Antonella Cimaglia 
(Associazione Costello.CFC onlus), 
Elisabetta Gecchele (Acondroplasia 
“Insieme per Crescere”) e Rosanna 
Balducci (AST onlus). Si uniscono a 
Michele Del Zotti, Pietro Marinelli e 

Tommasina Iorno.
Al direttivo così rinnovato i migliori 
auguri di buon lavoro.
In segno di ringraziamento per la 
sua instancabile attività a favore 
dell’associazione, la presidente 
uscente Renza Barbon Galluppi 
è stata insignita della presidenza 
onoraria a vita della Federazione e 
le è stata consegnata una targa e 

una pergamena. Le associazioni af-
filiate hanno così voluto esprimere 
il “ringraziamento per l’inestimabile 
contributo generosamente profuso 
per la crescita della Federazione; 
di apprezzamento per aver dato 
nuova linfa allo sviluppo dell’asso-
ciazionismo dei malati rari e fami-
liari; di riconoscenza per aver dato 
una nuova dignità all’assistenza dei 
malati rari, e alla loro inclusione nel 
tessuto sociale”.

La nona edizione della Giornata 
Mondiale delle Malattie rare, che si 
svolgerà il 29 febbraio 2016, punta 
sulla necessità da parte dei malati 
rari di far sentire la loro voce relati-
vamente ai loro bisogni. 
Una voce che le associazioni, le 

UNIAMO Nuovo presidente Nicola Spinelli Casacchia

‘La voce dei pazienti’ è il tema 
della Giornata Mondiale delle Malattie rare 2016
“Unisciti a noi per far sentire la voce dei malati rari” 

istituzioni, il mondo medico, della 
ricerca e dell’industria, possono am-
plificare e far risuonare ancora più 
forte. Un messaggio riassunto nello 

slogan ‘Join us in making the voice 
of rare diseases heard’ (unisciti a noi 
per far sentire la voce dei malati rari) 
che si appella e vuole coinvolgere 

anche chi non vive direttamente 
il dramma di una malattia, troppo 
spesso vissuta nell’isolamento e nel-
la solitudine.
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La Commissione Europea ha auto-
rizzato un’estensione dell’indica-
zione del farmaco sapropterinadi-
cloridrato che permetterà l’utilizzo 
del medicinale in bambini con fe-
nilchetonuria responsivi al tratta-
mento anche prima dei 4 anni di 
età. 
La decisione della CE, che si ap-
plica ai 28 stati membri, inclusa 
l’Italia, fa seguito alla raccoman-
dazione del Comitato per i Medi-
cinali per Uso Umano (CHMP) che, 

nel maggio di quest’anno, aveva 
dato parere positivo sulla base 
dei risultati dello studio clinico di 
fase IIIb SPARK. Lo studio ha evi-
denziato come l’aggiunta di Kuvan 
a una dieta a basso contenuto di 
fenilalanina (Phe), aumenti signifi-
cativamente la tolleranza alla Phe 
in bambini sotto i 4 anni di età 
responsivi al trattamento, rispetto 
alla sola dieta. In molti Paesi l’in-
troduzione dello screening neona-
tale ha permesso di identificare i 

bambini con PKU fin dalla nascita 
e, di conseguenza, una gestione 
precoce della patologia, allo scopo 
di prevenirne le conseguenze ne-
gative sul sistema neurocognitivo. 
Ciononostante, ad oggi non era 
ancora disponibile un medicinale 
approvato per il trattamento della 
PKU al di sotto dei 4 anni di età. In 
seguito all’approvazione della CE, 
il Riassunto delle caratteristiche 
del prodotto includerà i dettagli 
relativi all’utilizzo di Kuvan nella 

popolazione al di sotto dei 4 anni.
Kuvan è anche indicato in pazienti 
di qualsiasi età con carenza di BH4, 
che abbiano mostrato una risposta 
al trattamento. 
E’, ad oggi, l’unica opzione tera-
peutica per il trattamento della 
PKU: in associazione a una dieta a 
basso contenuto di Phe, riduce la 
concentrazione di Phe nel sangue 
e nel cervello in pazienti responsi-
vi, e aiuta così a prevenire gli effet-
ti debilitanti dell’HPA. 

Fenilchetonuria
Anche i bimbi possono usare il ‘sapropterinadicloridrato’

Malattia di Gaucher
Presentato un algorimo 
per la diagnosi precoce
Un algoritmo pediatrico per facilita-
re la diagnosi tempestiva della rara 
Malattia di Gaucher frutto di un la-
voro tutto italiano, partito da un’a-
nalisti accurata di tutta la letteratura 
scientifica esistente e dei dati del 
registro internazionale di malattia 
che comprende circa 7000 pazienti 
di cui 900 bambini. La novità è sta-
ta presentata nel settembre scorso 
all’XI Incontro annuale dedicato alla 
malattia che ha visto riuniti a Ge-
nova i principali esperti nazionali e 
internazionali realizzato con il coor-
dinamento scientifico della Dott.ssa 
Maja Di Rocco e grazie al contributo 
non condizionato di Genzyme.
Il modello è stato sviluppato da un 
gruppo di metabolisti ed ematologi 
pediatri italiani composto dal Prof. 
Generoso Andria, dai dottori Federi-
ca Deodato, Fiorina Giona, Concetta 
Micalizzi e dal Prof. Andrea Pession e 
guidato dalla Dott.ssa Maja di Rocco.

Uno studio nazionale coinvolgerà 
a breve le strutture italiane di ema-
tologia pediatrica che, applicando 
l’algoritmo, verificheranno l’ipotesi 
diagnostica di Malattia di Gaucher 
nei bambini con splenomegalia nei 
quali sono state escluse patologie 
ematologiche.
Durante l’evento congressuale sono 
stati presentati, inoltre, i dati dei trial 
clinici di Eliglustat, la prima terapia 
orale attesa per il prossimo anno, 
per il trattamento a lungo termine 
di pazienti adulti affetti della Malat-
tia di Gaucher di tipo 1. Lo sviluppo 
clinico di Eliglustat è il più lungo mai 
condotto prima nell’ambito della 
Malattia di Gaucher: oltre 15 anni 
dalle prime prove di laboratorio e 
dalla ricerca preclinica, per attra-
versare poi il lungo processo dello 
sviluppo clinico con un numero ap-
prossimativo di 400 pazienti trattati 
in 29 paesi. 

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

Al via al Meyer una ricerca per arrivare 
alla diagnosi precoce dell’Adrenoleu-
codistrofia X-linked (quella diventata 
famosa per la cura, l’olio di Lorenzo) e 
della Leucodistrofia Metacromatica, 
una patologia da accumulo lisoso-
miale divenuta nota grazie ad un’al-
tra coppia di genitori determinati, i 
coniugi De Barros, che non si sono ar-
resi di fronte alla degenerazione della 
loro piccola Sofia.
Un progetto finanziato con oltre 30 
mila euro dal comitato Progetto Mie-
lina e Voa Voa Onlus, che accolgono 
e seguono le famiglie di piccoli pa-
zienti con queste patologie rare, che 
sarà realizzato dal team del “Labora-
torio Diagnostica delle malattie del 
sistema nervoso e metaboliche, scre-
ening neonatale, biochimica e far-
macologia” dell’Ospedale pediatrico 
Meyer, diretto dal dottor Giancarlo la 
Marca, che potrà dotarsi di un tecnico 
e materiali necessari per sviluppare il 
nuovo test diagnostico. 
La metodica si avvarrà della spettro-
metria di massa, già utilizzata per lo 
screening neonatale allargato. “Fi-
nanziare la ricerca soprattutto per 
quanto riguarda la diagnosi precoce 
nelle malattie rare – specifica il prof. 
Massimiliano Fanni Canelles, Presi-

dente del Progetto Mielina – oltre a 
portare un beneficio sanitario per la 
tempestività delle cure può essere 
anche uno stimolo ad identificare 
nuove molecole essendo già avvia-
to un percorso di ricerca e quindi 
ridotto il costo dell’investimento da 
parte dell’industria farmaceutica” “Il 
test neonatale per la Leucodistrofia 
Metacromatica rappresenta l’unica 
possibilità di salvezza per un bimbo 
malato non ancora sintomatico – 
spiega Guido De Barros, Presidente 
di Voa Voa Onlus – Si tratta infatti di 
una patologia a scoppio ritardato, 
che si manifesta cioè solo dopo il pri-
mo anno e mezzo di vita. Dunque i 
neonati affetti non presentano alcu-
na anomalia rispetto ad un bambino 
perfettamente sano. Purtroppo, al 
momento dell’arrivo dei sintomi è 
già troppo tardi per poter accedere 
alla terapia salvavita applicata dal 
San Raffaele, che di solito prende in 
cura infatti i fratelli asintomatici di 
primogeniti malati che ormai non 
possono più essere salvati. Se que-
sto progetto raggiungerà l’esito che 
tutti speriamo, nessun bimbo sarà 
più costretto a vivere l’orrore della 
patologia che si sta portando via la 
nostra Sofia”.

MEYER 
Finanziata una ricerca 
per la diagnosi precoce 
di due malattie rare
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Per promuovere il “drug repurpo-
sing”, ovvero l’utilizzo di farmaci già 
approvati per il trattamento di altre 
malattie, è nato Drugnet, un nuovo 
strumento web presentato in un ar-
ticolo pubblicato su Artificial Intelli-
gence in Medicine. 
Gli autori hanno costruito una rete 
di farmaci, proteine e malattie inter-
connesse e hanno applicato Drugnet 
a diversi tipi di test per il ‘drug repur-
posing’. Il loro lavoro si basa sul prin-

cipio che le entità biologiche sono 
strettamente collegate, dinamiche 
ed eterogenee. 
Drugnet è accessibile all’indirizzo 
http://genome2.ugr.es/drugnet/, 
dove possono essere effettuate delle 
ricerche avanzate per la prioritizza-
zione delle risposte “farmaco-malat-
tia” o “malattia-farmaco”. Viene for-
nito un elenco di farmaci classificati 
(per principio attivo e non per nome 
commerciale) sulla base di una deter-

minata malattia oppure un elenco di 
malattie (possibili nuove indicazioni) 
ricavato da una ricerca per farmaco. 
Secondo gli autori, Drugnet potreb-
be essere molto utile per scoprire 
nuovi utilizzi dei farmaci. Inoltre, 
la metodologia usata suggerisce 
che i nuovi farmaci possono essere 
riclassificati in elenchi ordinati di 
farmaci basati sulla ricerca di una 
determinata malattia o viceversa. 
Lo studio dimostra che l’integra-

zione simultanea di informazioni 
sulle malattie, sui farmaci e sugli 
obiettivi può portare a un significa-
tivo miglioramento delle attività di 
“drug repurposing”. Infine, l’uso di 
Drugnet potrebbe portare sollievo 
ai pazienti senza alcun trattamento, 
in particolare alle persone affette da 
malattie rare, non appena i farmaci 
identificati abbiano dimostrato di 
essere sicuri e tollerabili. 
Fonte: OrphaNews Italy

Un appello agli inventori per nuove 
idee che offrano una sempre mag-
giore autosufficienza ai malati rari. Lo 
ha fatto alla terza edizione della Ma-
ker Faire, la Fiera degli inventori, che 
si è svolta a Roma nell’ottobre scorso 
Genzyme, società del gruppo Sanofi 
all’avanguardia nello sviluppare te-
rapie innovative per patologie gravi 
e invalidanti. La società ha creato un 
format, il “Genzyme Make(R) Connec-
tions”, per far incontrare i makers, i 
protagonisti della fiera, i pazienti e 
le associazioni quali Eurordis (l’or-
ganizzazione europea malattie rare) 
e Uniamo (federazione italiana ma-
lattie rare), una sorta di agorà dove 
discutere e cercare di realizzare pro-

getti per rendere la vita delle persone 
affette da malattie rare quanto meno 
più semplice. 
«Speriamo che da questo possano 
venire idee creative e strumenti che 
noi premieremo il prossimo anno– 
ha detto Enrico Piccinini, General 
Manager Genzyme Italia & Malta - 
Nei prossimi mesi ci saranno tutte le 
informazioni sul sito – conclude Pic-
cinini – Verranno definiti i tempi per 
la presentazione di questi progetti. 
Poi ci sarà una giuria che valuterà e 
premierà i migliori risultati, anche se 
noi cercheremo di utilizzare pure le 
idee non premiate che possono co-
munque essere effettivamente utile 
alle persone».

Drugnet 
Un nuovo strumento web per il “drug repurposing”

Genzyme
Tecnologia e salute 
alla Maker Faire 

Ci sarà anche Aismme al VII° Congresso Nazionale SIMMESN che si svolgerà 
a Firenze dal 16 al 18 dicembre prossimo. La Società Italiana per lo Studio 
delle Malattie Metaboliche Ereditarie e lo Screening Neonatale ha scelto 
come tema quest’anno “La complessità delle Malattie Metaboliche Eredi-
tarie: dallo screening neonatale all’età adulta”. Questi i temi che verranno 
trattati da esperti italiani e stranieri: 
Programmi SIMMESN di assicurazione qualità, Nuove frontiere nel labora-
torio di biochimica clinica, di dietetica e malattie metaboliche, Neuroasses-
sment nei difetti del ciclo dell’urea, Encefalopatie e malattie metaboliche; 
novità nella diagnostica delle malattie neurometaboliche; Aggiornamenti 
sulle malattie mitocondriali, le nuove pietre miliari nel Morquio A, Patolo-
gia metabolica ad esordio tardivo/adulto, Strategie operative nel laborato-
rio di screening neonatale- conferma diagnostica, Linee guida europee per 
le malattie del metabolismo intermedio, Screening neonatale, Screening 
neonatale per le malattie lisosomiali, il neonato con patologia metabolica.

Uniamo
Bisogna includere 
i pazienti nei tavoli 
decisionali
Nei primi mesi del 2016 partirà 
il bando per il riconoscimento di 
Reti Europee di Eccellenza (ERN) 
costituite da “Centri di Compe-
tenza” cui i malati rari o sospetti 
tali possono rivolgersi con gra-
tuità delle prestazioni erogate a 
spese dello Stato/Regione di resi-
denza. “Peccato che tutto venga 
deciso da una Commissione sen-
za la rappresentanza dei pazienti 
– commenta su Corriere.it Renza
Barbon Galluppi -  sebbene que-
sti siano riconosciuti quali desti-
natari dei diritti in quanto fruitori 
di servizi assistenziali. La comuni-
tà dei malati rari deve continuare 
a portare avanti le sue istanze, af-
frontabili solo con azioni parteci-
pate. Chiediamo l’inclusione dei
pazienti nei tavoli decisionali”.

l’Italia ha intrapreso un processo isti-
tuzionale per dare vita a reti regionali 
ed interregionali per la diagnosi e la 
cura dei malati rari all’interno delle 
reti europee. Obiettivo: consentire a 
tutti gli ospedali italiani che hanno 
un’attività quantitativa e qualitativa 
di reale eccellenza di avere un ruo-
lo di prima fila nelle reti europee ed 
essere quindi competitivi a livello eu-
ropeo rendendo stanziali nel nostro 
Paese i malati rari e prevenendo mi-
grazioni in Centri stranieri. A questi i 
malati rari o i sospetti tali potranno 
rivolgersi con gratuità delle presta-
zioni, erogate a spese della Regione 
di residenza.
La Conferenza delle Regioni ha infatti 
prodotto il 20 ottobre scorso un do-

cumento che contiene le proposte e i 
criteri per l’inclusione nelle Reti euro-
pee di eccellenza dei Centri regionali 
di assistenza per le MR, a seguito del 
quale le Regioni potranno partecipa-
re al bando UE per la creazione delle 
reti europee che verrà aperto a gen-
naio 2016.

Reti europee 
La Conferenza delle Regioni emette 
il documento per partecipare

VII CONGRESSO NAZIONALE SIMMESN

La complessità 
delle Malattie Metaboliche Ereditarie: 

dallo screening neonatale all’età adulta

Firenze, Palazzo degli Affari 
16-18 dicembre 2015

SIMMESN
 Società Italiana per lo Studio 

delle Malattie Metaboliche 
Ereditarie e lo Screening Neonatale



Buon Natale !

per informazioni      info@aismme.org      Numero Verde 800.910.206

PROGETTO VERONA per le Malattie Metaboliche Ereditarie
Aismme Onlus sostiene concretamente il Centro Diagnosi e cura delle Ma-
lattie metaboliche ed Endocrinologiche Congenite dell’Azienda Ospedaliera 
Universitaria Integrata di Verona – Borgo Roma.
L’obiettivo è che Verona diventi un centro di eccellenza per le malattie meta-
boliche, espandendo l’offerta di diagnosi e cura per queste patologie. Aiutaci 
a realizzare un sogno! 

• Con una donazione (c/c postale 68.59.58.34, bonifico bancario Banca Etica
IBAN IT 93 X 05018 12101 000000121810

• Devolvendo il 5 per mille ad AISMME Onlus: Codice fisc. 9218104 0285


