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Screening

A Roma il punto sulla Legge 167
Lanciata la Giornata Nazionale degli screening neonatali

La presentazione di un disegno di
Legge che indica la Giornata Nazio-
nale degli screening neonatali’, da
fissare per il 15 settembre di ogni
anno: I'ha annunciato la Senatrice
Paola Taverna nel corso della Con-
ferenza stampa organizzata il 17
novembre scorso al Senato per fare
il punto della situazione a tre mesi
dall'approvazione della Legge 167.
Una norma che stabilisce |'attivazio-
ne dello screening neonatale meta-
bolico allargato a tutti i 490 mila neo-
nati che ognianno nasconoin Italia e
attualmente attivo soltanto in alcune
Regioni o parte di esse a coprire solo
il 50,3% dei neonati.

Al tavolo della conferenza stampa
anche Aismme, in rappresentanza
delle associazioni dei malati, che ha
contribuito alla stesura della nuova
norma e ne ha seguito e promosso
il varo, e llaria Ciancaleoni, Direttore
dell'Osservatorio Malattie Rare.
“Seguiamo con molta attenzione I'i-
ter di questa Legge, una norma che
ha impiegato ben 1.094 giorni per
venire alla luce, e che sancisce il dirit-
to alla vita dei bambini — ha spiega-
to Paola Taverna — Dovrebbe essere
operativa entro sei mesi dalla sua

La situazione
in Italia

Bambini attualmente screenati:
50,3% dei nuovi nati.

Regioni

Toscana, Liguria e Umbria: scre-
ening per oltre 40 patologie su
tutto il territorio.

Veneto, Friuli V.G., Emilia Roma-
gna, Marche, Sardegna: scree-
ning per meno di 40 patologie su
tutto il territorio.

Lazio, Lombardia, Campania,
Sicilia, Molise, Trentino-Alto
Adige, Basilicata: copertura par-
ziale, con numero di patologie
variabile.

Abruzzo, Calabria, Piemonte,
Valle d'’Aosta, Puglia: nessun
tipo di screening metabolico al-
largato.

approvazione e vigileremo perché
questo avvenga”

A che punto siamo

con l'attuazione della legge?
Il 15 settembre scorso la Legge &
entrata in vigore. Lapprovazione dei
nuovi Lea, ormai prossima, permet-
tera 'adeguata copertura finanziaria,
stimata in quasi 26 milioni di euro
I'anno. Il 13 novembre é stato appro-
vato il Decreto legislativo Ministe-
riale che comprende il panello delle
malattie da screenare e che potra
fare da riferimento per le procedure.
Entro marzo 2017 le Regioni sono te-
nute a rendere effettivo il test sul loro
territorio.

| problemi

La conferenza stampa ha voluto
essere non solo di stimolo per l'ac-
celerazione delliter che portera lo
screening ad essere una realta, ma
ha anche permesso di fare il punto
sui percorsi di due norme parallele,
che hanno lo stesso oggetto, la L.167
e il Decreto Ministeriale emesso dal
Ministero della Salute pubblicato il
13 novembre sulla Gazzetta Ufficiale,
che non concordano completamen-
te nei contenuti. In particolare, ci
sono difformita sull'entita dei fondi
e sull'obbligatorieta del test, che il
decreto legislativo prevede in for-
ma ‘sperimentale, con lintroduzio-
ne, quindi, del consenso informato.
Procedura questa che, come si € vi-
sto nei casi in cui e stata applicata,
ritarda e intralcia l'esecuzione del
test appesantendone anche i costi.
“La speranza & che questi due do-
cumenti possano in qualche modo
convergere in un'unica risoluzione
- commenta Manuela Vaccarotto - in
modo tale da permettere non solo
di organizzare concretamente e con
tempi rapidi sul territorio I'attivazio-
ne del test, ma anche di garantire in
modo continuativo il finanziamento
necessario alla sua copertura totale,
25,715 milioni di Euro I'anno (non
previsti nel decreto che ne prevede
dieci) e eliminare la non obbliga-
torieta prevista del Decreto e non
dalla Legge, che implica la necessita
di sottoporre i genitori al consenso
informato”.

La risposta del Ministro della Salute
non si e fatta attendere: “La Legge
167/2016 consente di fare un ulte-
riore passo avanti in quanto preve-
de l'inserimento dello Screening nei
nuovi LEA cosi da poterlo garantire
a tutti i nuovi nati —ha dichiarato il
Ministro Lorenzin il giorno dopo alla
stampa - Appena entrera in vigore il
DPCM dei nuovi LEA il sistema scree-
ning dalla fase sperimentale andra a
regime (cioe diventera obbligatorio
senza il consenso informato ndr) gra-
zie alla Legge 167/2016 che prevede
l'obbligatorieta dello SNE su tutto il
territorio nazionale, con le modalita
definite dal Decreto Ministeriale del
13 ottobre. In tal modo si assicura la
massima uniformita nell'applicazio-
ne della diagnosi precoce neonatale
sul territorio nazionale, anche per
garantire idonei standard qualitativi,
ridurre il numero di richiami dei nati
esaminati, ottimizzare i tempi di in-
tervento per la presa in carico clinica
e favorire l'uso efficiente delle risorse
su adeguati bacini di utenza, anche
tramite appositi accordi interregio-
nali”. Insomma, finanziamenti suffi-
cienti assicurati e nessun consenso
informato.

L'aggiornamento dei panel

Nel corso della conferenza stampa
€ emersa anche un‘altra importante
esigenza: quella di aggiornare‘in tem-
po realée’ il panel delle malattie scree-
nabili. “L'ltalia si pone all'avanguardia
in Europa - ha spiegato Vaccarotto - &
I'unico Paese ad avere una legge ad
hoc e un panel di patologie cosi im-
portante. Eppure, nelle more dellat-
tesa dell'approvazione della Legge si
rende gia necessario I'adeguamento
del panel a nuove patologie. Chie-

r‘iovmm OVEMBRE.
SALA NASSIRYAMBRE

diamo linserimento di almeno altre
quattro patologie: due immunodefi-
cienze primarie, per le quali & stata da
poco presentata la prima terapia ge-
nica disponibile, lo Strimvelis; e di due
malattie lisosomiali: la Glicogenosi di
tipo Il o Malattia di Pompe (negli Stati
Uniti fa gia parte del panel di scree-
ning) e la MPS di tipo I°. Malattie per
le quali sono gia disponibili efficaci te-
rapie o il trapianto di midollo nel caso
della MPS’.

E dopo il test?

Non si sente la necessita di nuovi
Centri screening, il cui numero trop-
po elevato diventerebbe un mero
costo, appesantendo il bilancio del
test.“In Italia - ha spiegato la Cianca-
leoni - abbiamo un numero sufficien-
te di laboratori per assolvere a que-
sto compito, bisogna invece foca-
lizzarsi sui Centri di cura. Lobiettivo
dello screening € la cura dei neonati,
quindi & bene pensare alla conferma
diagnostica e alla presa in carico. Bi-
sogna individuare i criteri per i Centri
di riferimento dedicati alla presa in
carico di questi pazienti, che devo-
no essere di grande competenza ed
esperienza” Una puntualizzazione
che vede d'accordo Carlo Dionisi,
Presidente di Simmesn, e Aismme.
“Ora che il test diventa obbligatorio
oltre allo screening bisognera porre
attenzione anche alla presa in cari-
co dei pazienti identificati e ad una
assistenza adeguata — ha commen-
tato Manuela Vaccarotto - Occorre
dunque il potenziamento dei centri
di cura e la formazione dei clinici ne-
cessari a seguire i circa 250 neonati
affetti che ogni anno nascono in Ita-
lia, essendo la frequenza di 1 neona-
to ammalato ogni 2.000 nati”.

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

nel concorso giornalistico O.MA.R.
Premio europeo su malattie rare e tumori rari

E’' stata Aismme ad aggiudicarsi la
Menzione ‘Malattie rare e diagnosi
precoce’ nell'ambito dell’'edizione
2016 del prestigioso Premio Gior-
nalistico O.MA.R., il primo Premio
europeo dedicato a malattie rare e
tumori rari nato nel 2012 dalla vo-
lonta di Osservatorio Malattie Rare,
testata giornalistica interamente
dedicata al tema, della Fondazione
Telethon, nata per finanziare la ri-
cerca sulle malattie genetiche, e di
Orphanet Italia, il portale delle ma-
lattie rare e dei farmaci orfani.

La menzione é stata consegnata
alla Vicepresidente Manuela Vacca-
rotto lo scorso 30 novembre nella
Sala degli Atti parlamentari della
Biblioteca del Senato “Giovanni
Spadolini” a Roma. Presente anche
Giuliana Valerio, giornalista, diret-
tore responsabile di Aismme News
e dell'Ufficio stampa di Aismme.

Il premio, che gode del Patrocinio
dal Senato della Repubblica, ha I'o-
biettivo di sensibilizzare i media sui
diversi aspetti delle malattie e dei
tumori rari, migliorare le competen-
ze sulle fonti medico-scientifiche
e l'approccio alla comunicazione
sui problemi che vivono i pazien-
ti e i loro familiari. La menzione &
stata attribuita ad Aismme “Per il
grande ruolo di sensibilizzazione
delle istituzioni che ha avuto negli
ultimi anni e che ha portato, nel
2016, all'approvazione della legge
sullo screening metabolico allar-
gato. Per la qualita del periodico
Alsmme News che viene pubblicato
con regolarita e che unisce notizie
scientifiche, note di servizio per le
famiglie e raccoglie storie significa-
tive connesse allo screening neona-

Lo screening... alla RAI

Lo scorso 20 ottobre 2016 si e
parlato di screening neonatale al-
largato a Medicina 33, la sequitis-
sima rubrica sui temi della salute
che va in onda su RAI2 dopo il te-
legiornale. Nel servizio sono stati
intervistati i medici Dr. Vincenzo
Leuzzi e il Prof. Antonio Angeloni
dell’Universita la Sapienza - Poli-
clinico Umberto | di Roma, istituto
dove sono state girate le immagini.
Aismme é stata citata in quanto in
grado di fornire lo screening dove

questo non sia effettuato dal Cen-
tro nascita. Per vedere il servizio
www.tg2.rai.it e cliccare sull'edi-
zione del 20 ottobre 2016.

Screening neonatale allargato pro-
tagonista alla trasmissione Uno
mattina andata in onda in diretta su
RAI1 il 16 dicembre nell'ambito del
palinsesto dedicato a Theleton. Ha
partecipato il professor Giancarlo La
Marca e il ricercatore Andrea Balla-
bio, del Mayer di Firenze.

tale. Per lo spot audio trasmesso da
emittenti nazionali e locali, al quale
ha prestato la voce Roby Facchinet-
ti dei Pooh".

“Un riconoscimento - ha commen-
tato Vaccarotto - che premia dieci
anni di impegno a favore dei malati
e delle loro famiglie e per I'applica-
zione a tutti i nuovi nati italiani del-
lo screening neonatale allargato”
Il test e previsto per tutti i neonati
italiani dalla Legge 167/2016 forte-
mente voluta da Aismme e appro-
vata lo lo scorso agosto, che pero
ancora stenta a diventare operati-
va, lasciando cosi ‘scoperti’ il 50%
dei bimbi. Un tema su cui Aismme
continua a richiamare l'attenzione
dell'opinione pubblica con pressan-
ti campagne informative e pressio-
ni nei confronti delle Istituzioni.
Quanto il tema sia importante lo te-
stimonia anche il Premio Speciale,
sempre dedicato a “Malattie Rare e
diagnosi precoce’, vinto dalla gior-
nalista del Corriere della Sera Maria
Giovanna Faiella per aver scritto
un articolo “Screening neonatale
al traguardo” che da conto del per-
corso dell'approvazione della legge

L onere e Sera Domenica 11 Settembre 2016
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L'intervento

dl Cristina Vallotto*

SCREENING METABOLICI
UNA SVOLTA STORICA

500 mila bimbi che ogni anno nascono in
Italia ringraziano: lo scorso agosto la Com-

missione Sanita del Senato ha approvato 3 |

il disegno di legge n. 167 “Disposizioniin | L'esperto |
materia di accertamenti diagnostici neonatali |
obbligatori per la prevenzione e la cura delle |
malattie metaboliche ereditarie”, la quale alledomande |
sancisce [obbligo di sotloporre ogni neonato | def lettori

L

sulle patologie |

167 e che riporta interventi di Ma-
nuela Vaccarotto.

Osservatorio Malattie Rare e I'u-
nica testata giornalistica europea
focalizzata sulle malattie rare e i
farmaci orfani. Scopo dell'Osserva-
torio & produrre e far circolare una
informazione facilmente compren-
sibile, ma scientificamente corretta,
mettendo le proprie competenze a
disposizione degli altri Media, dei
pazienti e di tutti gli stakeholder. La
correttezza scientifica & assicurata
da un accurato vaglio delle fonti e
dal controllo di un comitato scienti-
fico composto da oltre 40 tra i mag-
giori esperti.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Verona: un centro di cura MME
che guarda al futuro

Dal gennaio 2014 presso |'Azienda
Ospedaliera Universitaria Integrata di
Verona € iniziata l'attivita di screening
neonatale allargato. Tutti i neonati del
Veneto vengono sottoposti alla ricer-
ca di 25 patologie metaboliche eredi-
tarie per le quali esistono cure efficaci
per evitare danni neurologici gravis-
simi. Tale indagine viene effettuata

L'equipe clinica e coordinata dal dr
Andrea Bordugo che riveste inca-
rico professionale funzionale per
le malattie metaboliche ereditarie
ed & anche Responsabile Clinico
Funzionale del Centro Regionale
di Screening, Diagnosi e Terapia di
Verona. E' affiancato dalla Drssa
Alice Dianin con contratto a tempo
indeterminato e dalla Dr.ssa Giorgia
Gugelmo, borsista universitaria.
Grazie a loro hanno preso vita ini-
Ziative bellissime ed importanti per
condividere esperienze ed educare
i pazienti e i loro genitori dal punto
di vista dietetico, la dove la dieta &
la terapia fondamentale.

La drssa Giulia Rodella, che si e

dall'equipe coordinata dalla dottores-
sa Marta Camilot Responsabile Fun-
zionale del Laboratorio di Screening
Neonatale di Verona che ha come Di-
rettore il Professor Attilio Boner.

Presso UOC di Pediatra Borgo Roma,
diretta dal Professor Attilio Boner, &
iniziata, sempre da gennaio 2014, an-
che la presa in carico dei neonati che

specializzata in genetica con una
tesi riguardante gli aspetti genetici
dello screening neonatale allargato,
e ora frequentatrice e porta il suo
entusiasmo e le sue conoscenze. La
dr.ssa Evelina Maines pediatra per
due anni in forza al gruppo ha dato
grande aiuto in termini assistenziali
e scientifici e di questo la ringrazia-
mo. Ora € in forza alla Pediatria di
Trento. Il Progetto prevede a breve
I'affiancamento a breve anche di
un altro pediatra. Due Psicologhe,
Antonella De Scolari e Katia Tinazzi
danno il loro supporto ai genitori e
alla loro famiglie. Anche Infermiere,
Specializzandi e studenti offrono il
loro importantissimo contributo.

Azienda Ospedaliera Universitaria Integrata di Verona

Centro Regionale di Diagnosi e Cura delle Malattie Metaboliche Ereditarie
Responsabile: Dott. Andrea Bordugo andrea.bordugo@ospedaleuniverona.it
Tel.045-812.66.76 Segreteria Tel. 045-812.43.84

allo screening sono risultati possibili
affetti da patologie metaboliche ere-
ditarie, con il ricovero in reparto di
degenza pediatrica o di DH. E' iniziata
anche presa in carico di pazienti adulti
e bambini in cerca di una diagnosi o
gia diagnosticati e che hanno scelto il
nostro Centro come supporto.

Dal punto di vista assistenziale, in col-
laborazione con specialisti sia pediatri
che adulti, & stato Istituito il Gruppo
GIMME (Gruppo Interdisciplinare per
le Malattie Metaboliche Ereditarie),
fondamentale per far cresce la cultura
delle malattie metaboliche e migliora-
re I'assistenza questi pazienti. A breve
verra formalizzato anche un ambula-
torio multidisciplinare.

Di recente 'AOUI di Verona é stata
scelta sia per le proprie competenze
cliniche che laboratoristiche come
Centro di Riferimento per la ERN on
Rare Metabolic Disordes che racco-
gliera tutti i migliori Centri Europei che
si occupano di malattie metaboliche
rare, per migliorare la cura dei pazienti
affetti da queste patologie.

Le prospettive future

La Legge 167 prevede che lo scree-
ning neonatale allargato venga este-
so a tutte le Regioni Italiane. Questo
sicuramente porra Verona in una po-
sizione di primaria importanza, vista

| numeri

La pur breve attivita si caratte-
rizza per un costante incremen-
to di casi diagnosticati sia grazie
allo screening neonatale che a
diagnosi clinica e laboratoristica
nelle eta successive. Tra genna-
io 2014 e novembre 2016 sono
stati presi in carico 344 pazienti,
provenienti sia dal Triveneto che
dalle altre Regioni d'ltalia.
Questi i dati:

+ 43 neonati individuati con lo
screening neonatale allargato
affetti da patologie metaboli-
che ereditarie.

« 77 pazienti per i quali e stata
fatta diagnosi patologie me-
taboliche ereditarie, sia adul-
ti che bambini, che si sono
riferiti in questo periodo al
nostro centro clinico per es-
sere seguiti dal punto di vista
diagnostico e terapeutico.

« Altri 213 pazienti sono stati
presi in carico per sospetta
patologia metabolica.

I'esperienza che ha gia sviluppato sia
per lo screening neonatale tradiziona-
le che quello allargato. Grazie al lavoro
di tutti e all'aiuto fondamentale di Al-
SMME, che supporta il Centro, la cura
dei bambini e degli adulti affetti da
malattie metaboliche ereditarie € qui
a Verona una splendida realta e non
pit un sogno.
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Metabolic cooking

Grazie ad un progetto di collabora-
zione tra 'UOC di Pediatria dell'O-
spedale Borgo Roma di Verona,
I'Azienda Mevalia, produttrice di
alimenti per i pazienti con malattie
metaboliche ereditarie e Aismme,
si & svolto al Poiano Resort a Garda
(Vr) lo scorso mese di ottobre “Meta-
bolic cooking’, una giornata dedica-
ta all'incontro tra pazienti, famiglie
e... cuochi con la guida di dietiste
e psicologhe del Centro di Verona.
Genitori e pazienti hanno assistito
ad uno show cooking metabolico,
con preparazioni culinarie da parte
di due chef specializzati nella prepa-
razione delle diete a basso contenu-
to di proteine e di grassi, quindi le
famiglie hanno potuto confrontarsi

sulle problematiche piu frequen-
ti relative all’alimentazione, con la
guida di dietiste e psicologhe del
Centro, mentre i bambini venivano
con giochi e animazione. Al termine
un pranzo con menu ipo-proteico e
ipo-lipidico.

COOKING
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Verona: 40 anni di attivita del Centro screening
Routine, novita e prospettive future

Chi si occupa di screening neonata-
le conosce bene il valore dei test di
secondo livello, comunemente noti
come “second tier test” Eseguire i
test di secondo livello significa ridur-
re drasticamente il numero di neona-
ti richiamati per sospetta patologia,
con il duplice risultato di contenere
i costi totali del sistema screening da
una parte, e dall'altra risparmiare ai
genitori I'ansia e la preoccupazione
che li investe improvvisamente al
momento del richiamo.

Nello specifico, i second tier test sono
analisi in spettrometria di massa tan-
dem eseguite solo sui neonati risultati
positivi al primo test di screening. |l
campione biologico ¢ lo stesso spot
di sangue raccolto alla nascita e 'ana-
lisi consente di escludere il sospetto
di malattia in un gran numero di casi,
cosicché alla fine sono richiamati per
accertamenti diagnostici -invasivi e
costosi- solo i neonati risultati positivi
per entrambi i livelli.

Ma allora perché non eseguire diret-
tamente e sistematicamente a tutti i
neonati questi test di secondo livello?
La ragione € molto semplice: non
sono disponibili per molte patologie
per le quali invece esiste un test di
primo livello e soprattutto sono ana-
lisi laboriose che richiedono molto

tempo e strumentazione dedicata.
Anche con il sostegno economico
di AISMME Onlus, l'associazione che
sostiene il nostro Centro screening
e il Centro di Cura delle Malattie Me-
taboliche Ereditarie a Borgo Roma di
Verona, si sta programmando l'ac-
quisizione di uno spettrometro di
massa tandem che alleggerirebbe il
carico di lavoro che grava attualmen-
te su tre strumenti analoghi, gia pre-
senti in laboratorio.

Limportanza della riduzione dei ri-
chiami e particolarmente evidente
quando aumenta il numero delle
patologie incluse nel programma di
screening neonatale, scenario che in
assenza di second tier test comporte-
rebbe costi per accertamenti diagno-
stici insostenibili. Da questo punto
di vista, la recente approvazione del
Decreto Ministeriale 13 ottobre 2016
“Disposizioni per I'avvio dello scree-
ning neonatale per la diagnosi preco-
ce di malattie metaboliche ereditarie”
costituisce una sfida per tutti i centri
di screening, tanto che l'implementa-
zione dei test di secondo livello oggi &
diventata di fatto indispensabile.

Il centro veronese si € attrezzato in
tal senso gia da alcuni anni, in parti-
colare da quando la Regione Veneto
ha introdotto lo screening metaboli-

co allargato nel 2014.“Ma é il second
tier test per l'iperplasia congenita del
surrene l'ultimo test di secondo livel-
loin ordine di tempo ad essere entra-
to nella routine, ed i risultati in termi-
ni di riduzione di richiami, soprattut-
to di piccoli prematuri, saranno resi
pubblici presto - spiega la dottoressa
Camilot, responsabile funzionale del
laboratorio scaligero - e adesso stia-
mo lavorando ad un second tier test
per la galattosemia”.

Sul fronte degli accertamenti dia-
gnostici veri e propri, eseguiti cioe
per escludere o confermare definiti-
vamente il sospetto di malattia in un
neonato richiamato, il Centro vero-
nese & oggi completamente autono-
mo. Dopo un primo periodo durante
il quale il personale si € avvalso della
preziosa collaborazione del team del
Prof. Giancarlo La Marca dell’Azienda
Ospedaliero - Universitaria Meyer
di Firenze, ora l'iter diagnostico per
tutte le malattie oggetto di scree-
ning comincia e si chiude a Verona,
con grande soddisfazione in termi-
ni di tempi di refertazione e qualita
dei dati prodotti. Si tratta, infatti, di
prestazioni certificate dai migliori
programmi di controllo di qualita na-
zionali ed internazionali.

“Il nostro prossimo obiettivo & incre-
mentare il numero dei geni per i qua-
li il laboratorio offre I'analisi moleco-

lare - aggiunge Camilot - Partendo
dall'identificazione della mutazione
causativa, e arrivando ad estendere
I'indagine genetica allintero nucleo
familiare, si puo offrire una consu-
lenza genetica alle giovani coppie
che intendono pianificare una nuo-
va gravidanza, dopo l'esperienza di
un figlio identificato affetto dai pro-
grammi di screening neonatale”.
Quest’anno cade il quarantesimo
anno di attivita del centro verone-
se: sono aumentate le tipologie e il
numero delle prestazioni, il gruppo
di professionisti coinvolti, biologi e
tecnici di laboratorio, sono preparati,
entusiasti e collaborano nel rispetto
reciproco, condizione indispensabile
per chi vuole perpetuare al meglio
una tradizione che € nata e cresciuta
tra le mura scaligere, dove il primo
neonato sottoposto a screening ha
spento quest’anno 40 candeline!
Dott.ssa Marta Camilot
Dott. Francesca Teofoli
Responsabile funzionale laboratorio
Centro per gli screening neonatali, la
diagnosi e cura delle malattie metabo-
liche ed endocrinologiche congenite
Azienda Ospedaliera Universitaria
Integrata
Ple “L. A. Scuro’ 10
37134 - Verona ltalia
Tel. +39.045.8128440
Fax +39.045.8128441

Limpegno di Aismme per l'eccellenza della cura

Aismme ha riservato in questi
anni una particolare attenzione
alla presa in carico e all’assisten-
za dei malati screenati, bambini,
adolescenti ed adulti, risultati
affetti da malattie metaboliche
ereditarie. In particolare, segue il
progetto “Verona per le malattie

metaboliche ereditarie” che con-
tribuisce alla crescita del nuovo
centro di Cura per le malattie
metaboliche ereditarie presso la
Pediatria dell’Azienda Ospedaliera
Universitaria Integrata di Verona —
Borgo Roma.

Qui i pazienti, anche adulti, pos-

sono trovare un'efficiente equipe
di medici e dietiste, coordinati
dal Dr. Andrea Bordugo medico
metabolista. Una importante rac-
colta fondi“Una mano alla ricerca”
e stata lanciata dalla Fondazione
Mediolanum per Aismme e per
Federazione Italiana Fibrosi Cisti-

ca e Associazione Italiana Neuro-
blastoma.

Si puo contribuire con una dona-
zione su IBAN :
IT68C0306234210000000417750.

Maggiori informazioni
www.aismme.org

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

NOtiZie da I Ia SI MM ESN (Societa Italiana Malattie Metaboliche Ereditarie Screening Neonatali)

Un Advisory board per monitorare le attivita di screening
e valutare Iimplementazione del panel delle malattie da screenare

Il Direttivo SIMMESN ha deliberato
e poi comunicato in Assemblea la
costituzione di un Advisory board
che si occupera di fornire racco-
mandazioni attraverso la revisione
periodica delle patologie sottopo-
ste a screening neonatale esteso. La
Societa scientifica si mette dunque
a disposizione delle Istituzioni che
dovranno supervisionare l'attivita di
screening a livello nazionale, in par-
ticolare del Centro di coordinamen-
to sugli screening neonatali che do-
vra essere istituito presso I'lstituto
Superiore di Sanita come previsto
dalla Legge 167.

L'Advisory board sara composta da
8-10 persone per meta clinici e per
meta da personale di laboratorio, un
gruppo paritetico che sara in grado
di coprire sia la parte di laboratorio
che quella clinica. Attualmente si
stanno raccogliendo le candidature.

Il Rapporto tecnico

sullo screening neonatale
allargato

Nella giornata SIMMESN svoltasi a
Torino il 25 novembre scorso nel
corso dell'incontro congiunto con

la SIGU (Societa Italiana di Genetica
Umana), & stato presentato il Rap-
porto tecnico relativo al 2015, un do-
cumento redatto annualmente dalla
SIMMESN che fotografa la situazione
in Italia delle attivita di screening. Tra
i dati, la crescita della percentuale dei
neonati sottoposti a screening allar-
gato rispetto al 2014, che si attesta
sul 50%. “Numeri in crescita ma che
sono ancora lontani dalla copertura
di tutti i nuovi nati. Un gap - spiega
il presidente, Carlo Dionisi Vici - che
dovra essere colmato dalla nuova
legge e dal decreto ministeriale re-
centemente approvati”.

L'aumento del numero dei bimbi sot-
toposti allo screening neonatale al-
largato sta portando con sé risultati
interessanti.“Sta emergendo sempre
di piu dai numeri dello screening il
difetto materno di vitamina B12, una
condizione che simula l'acidemia
metilmalonica con omocistuniria
(CbIC), ma che invece é dovuta o ad
abitudini alimentari particolari delle
madri, come una dieta vegana o ve-
getariana, o pil raramente a gastrite
atrofica sempre nella mamma - spie-
ga Dionisi Vici - | dati ci dicono che

nascono ogni anno alcune decine di
bambini con deficit da vitamina B12
da causa materna, bambini che pos-
sono andare incontro a danni anche
severi dal punto di vista neurologico.
Disporre di questi dati ci permette
di suggerire l'importanza di fare un
programma di prevenzione primaria,
integrando con vitamina B12, come
si fa con l'acido folico, le diete delle
donne in gravidanza, ma anche di
monitorare in modo particolare le
donne che fanno diete vegane o
vegetariane”. Dal Rapporto si evince
anche che non é ancora completa la
copertura in tutte le regioni italiane
dello screening obbligatorio per la
fibrosi cistica, confermando il dato
degli anni precedenti.

Genetica: le nuove frontiere
della cura
Nel corso della sessione congiunta
SIGU - SIMMESN, si & parlato di scree-
ning neonatale, di terapie innovative
nel campo delle malattie metaboli-
che e di malattie metaboliche con
lassita cutanea.
Carlo Dionisi Vici
Presidente SIMMESN

La SIMMESN, Societa Italiana
Per lo Studio delle Malattie
Metaboliche Ereditarie e lo
Screening Neonatale, pro-
muove la ricerca clinica, bio-
chimica e genetica, lo svilup-
po organizzativo, la qualita
dell'assistenza, la collabora-
zione scientifica nell'ambito
delle malattie metaboliche
ereditarie e dello screening
neonatale.

Il Presidente e Carlo Dionisi
Vici, dell'Ospedale Bambin
Gesu di Roma, Vice presidente
Giancarlo la Marca dell’Ospe-
dale Mayer di Firenze.
www.simmesn.it

Nuovi LEA Importante fare

Procede l'iter per I'avvio dei nuovi
Lea, i Livelli Essenziali di Assisten-
za. Dal Ministero dell’lEconomia &
arrivato il via libera lo scorso 28
luglio, quindi il passaggio in Con-
ferenza delle Regioni I'8 settembre
SCOrso.

| prossimi step saranno i passaggi
nelle Commissioni parlamentari
competenti e poi la firma del de-
creto del Presidente del Consiglio
che potrebbe arrivare a fine anno,
quindi il definitivo recepimento in
Gazzetta Ufficiale. La speranza &
che nei primi mesi del 2017 si pos-
sa iniziare ad applicarli.

“Nei nuovi Lea, all'articolo 38, &
previsto l'inserimento del decreto
attuativo della Legge 167/2016
che attiva obbligatoriamente a
livello nazionale lo screening ne-

onatale esteso per tutti i 500mila
bambini che nascono ogni anno
in Italia - commenta Manuela Vac-
carotto, vicepresidente di Aismme
- La legge potra essere attuativa
solamente dopo che i Lea ne pre-
vederanno il finanziamento, senza
il quale le Regioni, che ancora non
lo hanno fatto, non sono in grado
di attivare lo screening. Ecco per-
ché l'approvazione dei Lea & cosi
importante”.

Tra le misure pilu attese dai malati
rari, oltre al finanziamento della
legge sullo Screening Neonatale
Metabolico Allargato, c'@ anche
I'aggiornamento della lista delle
patologie rare esenti con l'inse-
rimento di oltre 110 nuove pato-
logie che da diritto all'esenzione
dalla partecipazione alla spesa, e

oresto

il nuovo nomenclatore degli ausili
e delle protesi. “E da 15 anni che
i Lea non vengono aggiornati —
continua - e ci aspettiamo un’ap-
provazione a breve da parte delle
Commissioni di Camera e Senato”
Dal Ministero della Salute fanno
sapere che per i nuovi LEA 2016
sono confermati 800 milioni di fi-
nanziamento, una cifra che ci sara
anche l'anno prossimo e quelli
successivi dato che si tratta di una
misura strutturale e non una tan-
tum. Non solo.

Ci sara un meccanismo di aggior-
namento e le Regioni potranno
aumentare le risorse all'interno del
Servizio sanitario nazionale grazie
ai risparmi che si faranno da altre
parti, come sulle centrali uniche di
acquisto.

Ultima ora

Nuovi Lea,

Camera e Senato
danno il via libera:
entro fine anno
saranno aggiornati

14 dicembre: i nuovi Livelli essen-
ziali di assistenza hanno avuto il
via libera delle commissioni Affa-
ri sociali di Camera e Senato. Ora,
per diventare operativo, manca
solo la firma del ministro alla Sa-
nita Beatrice Lorenzin, che é atte-
sa entro la fine dell'anno. “Un ri-
sultato enorme, gigantesco, sono
molto soddisfatta - dice Lorenzin
- Lobiettivo & anche garantire
un accesso uniforme alle nuove
prestazioni su tutto il territorio
nazionale, indipendentemente
dalla regione in cui si vive"

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Immunodeficienze con deficit PNP
la diagnosi alla nascita si puo fare insieme agli altri test

Diagnosticare una malattia alla na-
scita, in alcuni casi, € I'arma vincente
per evitare danni gravissimi e irre-
versibili. Lo screening neonatale gia
serve a questo scopo per individuare
decine di malattie metaboliche con
il prelievo e I'analisi di una semplice
goccia di sangue. Ora, nella lista delle
malattie che possono essere ricer-
cate, trovate e arginate possiamo
anche inserire l'immunodeficienza
severa combinata (SCID) da deficit
dellenzima purina nucleoside fo-
sforilasi (PNP), una rara forma di im-
munodeficienza primaria combinata
caratterizzata da un accumulo di me-
taboliti tossici nei linfociti T.

Appena approvata la Legge che
prevede lo screening neonatale
allargato a tutti i neonati in Italia,
dunque, gia si propongono nuove
patologie che & possibile inserire
nel pannello.

La conferma viene da una equipe
di ricercatori internazionali, guidata
da tre italiani, da Giancarlo la Marca
Responsabile del Laboratorio Scree-
ning Neonatale del Meyer e profes-
sore di biochimica clinica dell'Univer-
sita di Firenze, dalla prof Chiara Azza-
ri e dal Dr Massimo Resti della Clinica
Immunologica dell’'Ospedale Meyer
che hanno pubbilicato i risultati del
proprio lavoro sul Journal of Allergy
and Clinical Immunology. “Ho avuto
I'eccezionale riconoscimento di esse-
re uno dei due ricercatori europei ad
essere chiamato dal Center of Disea-
se Control and Prevention di Atlanta
e dal Clinical Laboratory Standard
Institute americano - commenta la
Marca - per revisionare le Linee Gui-
da dello Screening Neonatale Allar-
gato negli USA, dove tra le altre cose
mi é stato chiesto di presentare me-
todologie e vantaggi dellinclusione
di ADA e PNP SCID nello screening
neonatale”.

Proprio per il fatto che PNP SCID da
un lato puo dare danni clinici gravis-
simi e/o essere rapidamente fatale
dall'altro ha delle terapie efficaci
- si spiega nella pubblicazione - &
ritenuta conforme ai criteri di inclu-
sione nei programmi di screening
neonatale. Programmi che lo studio
dimostra essere attuabili visto che,
come hanno dimostrato i ricercato-
ri, I'uso della spettrometria di mas-

sa tandem (TMS) rende possibile
identificare alla nascita le anomalie
metaboliche partendo dall’analisi di
macchie di sangue essiccato (DBS)
di pazienti affetti da immunode-
ficienza PNP. La tecnica & la stessa
che viene utilizzata per la diagnosi
precoce di tante altre malattie me-
taboliche: stessa goccia di sangue e
stessi macchinari. Laggiunta di que-
sto ulteriore esame avrebbe costi
trascurabili.

“E’stato dimostrato - spiega lo studio
-chelaTMS éin grado di quantificare
i metaboliti presenti su DBS e quindi
di permettere lidentificazione dei
pazienti con carenza di PNP alla na-
scita, consentendo cosi la diagnosi
precoce e un intervento terapeutico
piu efficace. Il metodo e risultato es-
sere altamente specifico e sensibile
con rischio di risultati falsi positivi e
falsi negativi estremamente basso. Il
metodo é inoltre applicabile anche
ai neonati prematuri perché i livelli
medi di metaboliti PNP in tali neo-
nati non differiscono da quelli nati a
termine. L'aggiunta dei nuovi marca-
tori diagnostici a quelli gia analizzati
in Italia e in tutto il mondo per altri
difetti & inoltre molto facile da ese-
guire e non richiede nessun tempo
supplementare per la preparazione
del campione o analisi specifiche
rispetto allo screening neonatale
eseguito di routine” In poche parole

i margini di errore sono bassissimi e i
costi irrisori. La TMS sarebbe dunque
in grado di identificare il difetto en-
zimatico di PNP in modo specifico e
diretto esattamente come dimostra-
to per una altra immunodeficienza
grave da deficit dell'enzima Ade-
nosina Deaminasi (ADA SCID) in un
altro recente studio internazionale
sempre guidato dallo stesso ricer-
catore italiano. In conclusione 'uso
di TMS, unitamente ai programmi di
screening neonatale eseguiti di rou-
tine, potrebbe indagare la sospet-
ta carenza di PNP (e di ADA) in eta
estremamente precoce, dando cosi
al medico la possibilita di confermare
la diagnosi (utilizzando un’analisi en-
zimatica e test di genotipizzazione) e
di avviare 'appropriata terapia.

Da questi dati i ricercatori concludo-
no che sarebbe opportuno include-
re la PNP e I'ADA SCID negli esami
routinari dello screening neonatale.

Giancarlo la Marca

Pharm Sc. Associate Professor
of Clinical Chemistry
Department of Experimental and
Clinical Biomedical Sciences
University of Florence

Head, Newborn Screening,
Clinical Chemistry and
Pharmacology Lab

Meyer Children’s Hospital
Florence, Italy

Malattie metaboliche
Al congresso Ssiem le nuove frontiere tra screening e terapie

Dal 6 al 9 settembre 2016 si € svolto
a Roma il congresso annuale della
SSIEM, la societa scientifica interna-
zionale che si occupa dello studio
delle malattie metaboliche, il piu
importante evento scientifico inter-
nazionale in questo settore che ha
visto quest’anno la partecipazione
di oltre 2800 delegati provenienti
da 80 Paesi, un numero di delega-
ti mai raggiunto nella lunga storia
della Societa.

Al Congresso ha partecipato anche
Aismme, con due delegati a dispo-
sizione per informazioni e la distri-
buzione della propria rivista, Aism-

me news.
L'obiettivo del congresso era esplo-
rare le nuove sfide nel campo della
diagnostica, anche attraverso i pro-
grammi di screening, e della terapia.
Largomento “terapie innovative” e
stato affrontato in numerose rela-
zioni: si & parlato di nuovi farmaci,
di rivoluzionarie metodologie di la-
boratorio per verificarne l'efficacia e
dei piu recenti successi nel campo
della terapia genica. Grazie al con-
tributo dei piu eminenti ricercatori
a livello internazionale, si € discusso
di diagnosi e prevenzione delle ma-
lattie metaboliche g, relativamente a

quest’ultimo punto, € stato affronta-
to il tema dello screening neonatale,
anche alla luce dell'approvazione
della legge che ne prevede l'appli-

cazione a tutti i nuovi nati in Italia,
una delle strategie piu efficaci per
migliorare la prognosi delle patolo-
gie metaboliche.

SSIEM==

Annual Symposium
6 - 9 September 2016 - Rome, Italy

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Malattia di Gaucher
Un appello per conciliare cure e vita

Dal Forum della Leopolda di Fi-
renze che si & svolto a settembre
scorso un appello per conciliare
le cure salvavita con la vita quo-
tidiana dei 200-250 italiani affetti
dalla malattia di Gaucher, un ap-
pello condiviso anche dai medici
che curano la rara patologia e che
si sono riuniti a ottobre a Genova
per lincontro annuale sulla ma-
lattia, dove sono state presentate
importanti novita.

La voce dei malati

“Chiediamo che sia garantito
I'accesso alla terapia domiciliare
ai pazienti che lo desiderano in
tutta Italia, mentre ancora oggi
abbiamo malati di serie A che
possono fare le infusioni a casa e
di serie B che non possono - spie-
ga all'’Adnkronos Salute Fernanda
Torquati, presidente dell’Associa-
zione Italiana Gaucher Onlus -
Due aziende che producono i due

farmaci per la malattia di Gaucher
garantiscono ai pazienti la possi-
bilita di eseguire la terapia a casa,
H24 e sette giorni su sette, perfet-
tamente assistiti. E senza dover
perdere giorni di lavoro o di scuo-
la. Un servizio che l'ospedale non
¢ in grado di garantire e che non
costa né alla Asl, né al paziente, il
quale non perde il contatto con il
proprio Centro di riferimento. Una
opportunita preziosa, sostenibi-
le proprio grazie all'impegno dei
privati che pero non é attuabile in
tutte le Regioni. Non é possibile
in Toscana, al contrario di quanto
accade ad esempio in Lazio, Lom-
bardia, Campania. E questo non &
giusto”. Torquati perd non sostie-
ne che questa scelta debba esse-
re imposta. “Occorre riconoscere
la possibilita di scegliere tra casa
e ospedale. E, nel caso si preferi-
sca quest’ultimo, di potersi curare
senza rischiare di perdere il lavo-

ro. Il tetto dei giorni di malattia si
esaurisce presto per questi malati,
e i giorni necessari a fare una te-
rapia salvavita non sono certo di
vacanza". La terapia consiste in cir-
ca 26 infusioni annue in vena che
durano 2-3 ore.

Buone notizie

dal Congresso a Genova

| dati di uno studio italiano
sull’applicazione di un algoritmo
che permette di diagnosticare
precocemente la rara malattia
di Gaucher e una nuova terapia
orale presentata dal professor
Timothy M. Cox, del dipartimen-
to di Medicina dell’'Universita di
Cambridge, che potrebbe mi-
gliorare la qualita di vita delle
persone affette, per le quali ad
oggi é disponibile solo I'infusione
endovenosa. Di questo si e parla-
to nel corso del Xl Incontro sulla
malattia di Gaucher che si e svol-

___.__&ﬁ.ud?xe_ofi&: _-_
to nell'ottobre scorso a Genova,
dove gli esperti si sono confron-
tati e hanno discusso sulle piu re-
centi acquisizioni sulla malattia.
La malattia si puo diagnosticare in
eta precoce, € emerso dall'Incon-
tro, si puo trattare, ci sono nuove
prospettive di trattamento e gli
studi, compresi quelli italiani, han-
no avuto e stanno avendo degli
esiti positivi.

Molti i progressi nella terapia, con
nuove potenzialita, tra le quali
quella per bocca con Eliglustat,
che interessa il 40-50% dei giova-
ni adulti con malattia di Gaucher,
e che si affianca alla terapia per
infusione, o la sperimentazione di
un farmaco che da buone speran-
ze ai pazienti affetti dalla Malattia
di Gaucher di tipo 3, che sono il
5% del totale degli affetti dalla
patologia e che, finora, non ave-
vano a disposizione una terapia
efficace.

]
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Nasce Spot My Trial

Una piattaforma per aggiornarsi sui trial clinici

Aiutare i pazienti a valutare se par-
tecipare a un trial clinico o meno e
a individuare non solo quello piu
adatto alla loro patologia ma an-
che quello che possa rappresentare
possibili opportunita terapeutiche:
e questo l'obiettivo di “Spot My
Trial” (www.spotmytrial.it), il primo
motore di ricerca in lingua italiana
disponibile gratuitamente sul sito
e su APP per smartphone e tablet.
Lanciato dall'azienda farmaceutica
Merck, il progetto si serve del data-
base americano dei National Institu-
tes of Health.

| pazienti che partecipano alle spe-
rimentazioni cliniche sono seguiti in
modo molto attento con elevati stan-
dard di qualita, in modo che ricevano
cure ottimali per il loro caso: questo
si riflette in esiti terapeutici migliori.
Centri altamente qualificati, continui
controlli sui pazienti e possibilita di
accedere a nuove terapie prometten-
ti sono tutti fattori che evidenziano
come la partecipazione a uno studio
clinico possa rappresentare un'eccel-

lente opzione terapeutica per il pa-
Ziente.

Scaricando la app o entrando nel sito,
il paziente puo digitare una parola
chiave relativa alla sua condizione o
al nome di un farmaco, selezionare la
nazione d'interesse, il proprio genere
sessuale e la fascia deta. Il risultato
della ricerca sara l'elenco degli studi
clinici in corso in ltalia, attualmente
in fase di reclutamento pazienti, unito
a una descrizione in inglese dei loro
obiettivi e ai contatti (mail e telefono)
dei clinici responsabili. Se occorrono
ulteriori informazioni, ad esempio su-
gli studi in corso negli altri Paesi, sui
trial nei quali la fase di reclutamento e
terminata, o su quelli gia conclusi, ba-
stera cliccare sul link e passare al vasto
database

Allo sviluppo del progetto hanno par-
tecipato quattro esperti dell'lRCCS
A.O.U. San Martino-IST di Genova: il
prof. Paolo Bruzzi, la dr.ssa Licia Cap-
perucci, il prof. Paolo Pronzato el prof.
Antonio Uccelli.

(da osservatoriomalattierare.it)

Aismme Onlus offre la possibilita
di esequire lo screening neonatale
metabolico allargato al vostro
bambino e fornisce il cartoncino
(blood spot) necessario

per il prelievo

PER INFORMAZIONI
info@aismme.org

Numero Verde 800.910.206

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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MonitoRARE: dati e criticita
La seconda edizione del focus sui malati e malattie rare

Presentato nel luglio
scorso MonitoRARE, il
Secondo Rapporto sulla
condizione delle persone
con Malattia Rara in Italia
redatto da UNIAMO-FIMR
documento dettagliato
sullo stato dell’arte del
contesto delle Patologie
Rare in Italia.

| dati epidemiologici. | casi ac-
certati sono passati dai 102.661 del
2009 ai 198.445 di fine 2014, ma si sti-
ma che il numero complessivo di per-
sone con malattia rara in Italia sia tra
450 e 670 mila, con una incidenza tra
lo 0,75% e I'1,1% sulla popolazione.
“E’ una differenza dovuta al fatto che
anche se le Regioni piano piano stan-
no alimentando i registri inserendo
i dati, non c'&@ ancora una situazione
omogenea e molte Regioni non sono
ancora in grado di fornire informa-
zioni precise e accurate - spiega Ni-
cola Spinelli Casacchia, presidente
Uniamo Fimr onlus-Rare Disease Italy
- Inoltre, bisogna considerare che
sull'insieme delle circa 6mila malattie
rare individuate dall'Organizzazione
mondiale della sanita, circa un terzo
non sono ancora identificate con un
nome e non diagnosticate perché
presentano sintomi di difficile inqua-
dramento. Infine, bisogna considera-
re la casistica dei tumori rari che € in
costante crescita” La difficolta nella
raccolta di dati epidemiologici &
strettamente legata anche al ritardo
diagnostico che resta ancora in me-
dia di ben 7 anni.

Nuovi Lea. Nei nuovi Lea in via
di approvazione sono state inserite
110 patologie rare, tra cui miastenia
grave e sclerosi sistemica progressi-
va. Il Rapporto segnala, pero, anche
la mancata costituzione, con un evi-
dente ritardo rispetto agli altri Paesi,
del cosiddetto “comitato nazionale”
rappresentativo di tutti i diversi por-
tatori di interesse del settore, con il

compito di sovraintendere allo svi-
luppo e all'implementazione del Pia-
no nazionale per le malattie rare.

Screening neonatale. Il Rap-
porto fotografa un‘altra importante
conquista che é listituzione dello
screening neonatale esteso per le
malattie metaboliche ereditarie e
I'individuazione delle risorse neces-
sarie alla sua implementazione. Dal
2016 la copertura degli screening
neonatali per ipotiroidismo conge-
nito, fenilchetonuria e fibrosi cistica e
totale in tutte le Regioni, mentre non
€ ancora una realta su tutto il territo-
rio nazionale lo screening neonatale
esteso, previsto dalla normativa re-
centemente approvata.

Farmaci orfani. In Italia & au-
mentato il numero di farmaci orfani
disponibili: in quattro anni da 22
sono diventati 66 nel 2015 (su 87 au-
torizzati dall’Ema, I'’Agenzia europea
dei medicinali). Dei 21 rimanenti, 13
non risultano disponibili sul territorio
nazionale mentre 8 sono comunque
accessibili tramite ulteriori canali di
erogazione che |'Agenzia italiana del
farmaco (Aifa) mette a disposizione
dei pazienti, per esempio, quando
non c'e unalternativa terapeutica
valida. Laumento del numero di far-
maci orfani & accompagnato da un
incremento dei consumi: dai 7,5 mi-
lioni del 2013 ai 10,3 milioni del 2015.
Anche la spesa &€ aumentata: dai 917
milioni di euro del 2013 a oltre un mi-
liardo di euro nel 2015. Nel triennio
2013-2015, l'incidenza del consumo
dei farmaci orfani sul totale del con-
sumo di farmaci é passata dallo 0,3%
allo 0,4% mentre lincidenza della
spesa per i farmaci orfani sul totale
della spesa farmaceutica é salita dal
4,7% al 5,5%.

Il Fondo “Dopo di noi”. Impor-
tante passo avanti normativo che
interessa da vicino la vita delle perso-
ne con disabilita ¢ il provvedimento,
noto come legge sul “Dopo di noi",
che prevede ['istituzione di un fon-
do per l'assistenza alle persone con
disabilita grave e disabili prive del

sostegno familiare. Il fondo ha una

dotazione di 90 milioni di euro per il
2016, 38,3 milioni di euro per il 2017
e 56,1 milioni di euro annui a decor-
rere dal 2018.

Biobanche e ricerca. E' un set-
tore in continuo sviluppo: quasi 106
mila i campioni biologici conservati
nelle 11 Bio-banche legate al Tele-
thon Network of Genetic Biobanks a
fine settembre 2015. Nel 2012 erano
poco piu di 78 mila. Positiva anche la
valutazione sull'aumento delle inte-
se di bio-bancaggio sottoscritte dalle
bio-banche con le associazioni dei
malati rari, raddoppiate (da 5 a 13)
nel periodo di tempo considerato.
L'ltalia rappresenta circa il 18% della
ricerca interventistica farmacologica
complessiva dell'Unione Europea.
Aumentano gli studi clinici autoriz-
zati sulle malattie rare: dai 117 del
2013 (20,1%) ai 160 del 2015 (23,5%).
| gruppi di ricerca italiani, inoltre,
sono presenti quasi in un progetto
su 5 (19,8%) relativo alle malattie rare
inseriti nella piattaforma Orphanet.

Il Piano nazionale. Dopo un
lungo periodo di gestazione, il pri-
mo Piano nazionale malattie rare
2013 - 2016 é stato adottato nel 2014
e rappresenta il quadro unitario di
riferimento per la programmazione
nel settore delle malattie rare. Sono
ad oggi 10 le Regioni che lo hanno
recepito mentre sono 14 quelle che
hanno previsto uno spazio specifico
al tema delle malattie rare nell'ambi-
to degli strumenti di programmazio-
ne sanitaria.

Pazienti, associazioni e coin-
volgimento. Negli ultimi quattro
anni il numero di associazioni di ma-
lattia rara censite sul sito di Orphanet
ha registrato un continuo incremen-
to:da 2.467 nel 2012a2.716 nel 2015
(+10%).

Da migliorare

L'ambito della formazione, dove sono
ancora poche le iniziative formative
dedicate alle malattie rare e l'area
di intervento relativa al “Sistema na-
zionale di sorveglianza e monitorag-
gio” dove le informazioni non sono

M R

ancora note. Da segnalare anche la
mancata costituzione del “Comitato
Nazionale” rappresentativo di tutti i
diversi portatori di interesse del set-
tore, con il compito di sovraintendere
allo sviluppo e allimplementazione
del Piano/della Strategia Nazionale
per le malattie rare.

Altri elementi di criticita sono le di-
sequita di trattamento delle persone
con malattia rara nei diversi territori
di cui sono evidenza il diverso gra-
do di implementazione di alcune
azioni quali i percorsi diagnostici
terapeutici assistenziali, lo sviluppo
di programmi assistenziali in grado
di garantire la transizione dall'eta
pediatrica all'eta adulta, I'utilizzo di
soluzioni tecnologiche per supporta-
re la condivisione dellinformazione
clinica e per ridurre la mobilita dei
pazienti, la regolamentazione della
somministrazione di terapie farma-
cologiche e non in ambito scolastico,
I'accesso a brevi ricoveri di sollievo
per le persone con MR in strutture di
degenza competenti non ospedalie-
re, gli interventi di sostegno alla fami-
glia e/o al caregiver che si prendono
cura di persone con malattia rara ad
elevata intensita assistenziale.
Ancora poco implementate le “alle-
anze/coalizioni” almeno per le ma-
lattie pili rare e complesse dal punto
di vista diagnostico e terapeutico e,
ancora di piu, la sperimentazione e
implementazione di nuovi strumen-
ti amministrativi per riconoscere e
garantire l'adeguata remunerazio-
ne delle prestazioni di consulenza
a distanza dei centri di riferimento,
aspetto sul quale incide notevolmen-
te la mancata dotazione di risorse
finanziarie del PNMR che ne rappre-
senta uno dei principali elementi di
criticita.

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

Non c’e lo screening
neonatale allargato:

un altro bimbo

non riconosciuto in tempo
Luglio 2016: un bambino di circa
15 giorni viene trasportato in gravi
condizioni da Lecce al Policlinico di
Bari, e successivamente nel reparto
di malattie metaboliche dell'Ospe-
dale pediatrico Giovanni XXIIl, a
causa di una forma di Leucinosi, una
rara malattia metabolica ereditaria
che puod provocare gravi ed irrever-
sibili danni cerebrali. Una malattia
immediatamente  diagnosticabile
con lo screening neonatale allarga-
to, che purtroppo in Puglia non &
ancora applicato.

Proprio pochi giorni prima, il diret-
tore generale del Policlinico, Vitan-
gelo Dattoli, audito in Commissione
lIlin merito allo stato di avanzamen-
to del progetto dello screening, ave-
va detto che a partire da settembre/
ottobre 2016 in tutta la Puglia sa-
rebbe stato operativo il terzo scree-
ning obbligatorio per legge (fibrosi
cistica), con un ritardo di circa 20
anni! Ma aveva anche aggiunto che
solo successivamente sarebbe parti-
to anche il progetto dello screening
allargato a piu di 20 malattie rare

metaboliche...

Proteste vengono dal consiglie-
re regionale M5S Marco Galante
componente della [l Commissione
Sanita che si e rivolto al Presidente-
Assessore alla Sanita della Puglia
Michele Emiliano “perché interven-
ga personalmente per garantire la
realizzazione del progetto a tutela
di tutti i bambini, per far si che casi
come quello verificatisi possano
divenire un brutto ma lontano ri-
cordo”. Il Consigliere ha denunciato
anche il caso di una donna, paziente
dell'ospedale Di Venere, che aveva
chiesto lo screening neonatale allar-

Ultima ora

gato a 40 malattie metaboliche e le
era stato risposto che avrebbe do-
vuto procurarsi da sola il kit neces-
sario per I'esame. Ha quindi dovuto
rinunciare al test.”l genitori pugliesi
che ne fanno richiesta hanno il di-
ritto di avvalersi dello screening ne-
onatale allargato a 40 malattie e le
strutture sanitarie hanno l'obbligo
di fornire il materiale necessario la-
sciando alle famiglie esclusivamen-
te l'onere della spedizione dei cam-
pioni e del pagamento della retta” Il
Consigliere, che ha fatto una diffida
a tutte la ASL pugliesi perché sem-
bra che questo non sia I'unico caso.

da gennaio 2017 lo screening in Puglia per la fibrosi cistica
A gennaio 2017, con vent'anni di ritardo, partira in Puglia lo screening per
la fibrosi cistica, che si aggiungera a quelli per la fenilchetonuria e l'ipotiroi-
dismo congenito. Per le altre 43 malattie rare bisognera attendere che il cut
off, su 5 mila nascituri, raggiunga il break point, verosimilmente a giugno
2017, il che dovrebbe evitare i cosiddetti falsi positivi.

“Se penso che in questi anni non abbiamo diagnosticato per tempo diver-
se centinaia di casi, condannando famiglie e bambini a disabilita gravi e
permanenti, e abbiamo sostenuto costi molto piu esosi di quanto sareb-
be costato diagnosticarli, c'e poco da essere felici — ha dichiarato il Consi-
gliere regionale cinquestelle Mario Conca componente della [l Commis-
sione Sanita — L'auspicio e che non si perda altro tempo e che finalmente
si garantisca un sacrosanto diritto ai trentamila bambini che ogni anno

vedono la luce in Puglia”

Calabria

La Regione

viene sollecitata

ad attuare lo screening

Il 2 settembre scorso il sottose-
gretario allo Sviluppo economico
Antonio Gentile, calabrese, ha in-
vitato ufficialmente il Presidente
della Regione Oliverio a impe-
gnarsi per far si che anche in Cala-
bria si possa attuare la norma che
prevede |'applicazione dello scre-
ening neonatale allargato in tutta
la Regione nei tempi previsti.
Richiesta ribadita qualche giorno
dopo anche da Esposito Baldo,
Vice presidente della commissio-
ne regionale Sanita.

“Bisogna cogliere l'occasione for-
nitaci da questo decreto legge
per colmare il gap - ha dichia-
rato - Sara necessario un conti-
nuo confronto istituzionale fra la
struttura commissariale, il dipar-
timento della salute e I'Azienda
Ospedaliera Mater Domini, strut-
tura di riferimento regionale, che
dovra essere predisposta gia da
adesso con personale e tecnolo-
gie avanzate per offrire risposte
certe sul piano della prevenzione
e sulla presa in carico dei piccoli
pazienti”.

28 febbraio 2017

La Giornata Internazionale
della Malattie rare

11 28 febbraio 2017 si svolgera la nona
edizione della Giornata Internaziona-
le delle Malattie rare, coordinata da
Eurordis. In questa giornata centinaia
di organizzazioni di pazienti nei cin-
que continenti attireranno l'atten-
zione in tutto il mondo con manife-
stazioni e attivita basate sullo slogan
Join us in making the voice of rare

Rare Disease Day

diseases heard: unisciti a noi per far
sentire la voce dei malati rari.

Il focus di questa edizione sara sulla
ricerca: la ricerca ¢ la chiave, porta
la speranza a milioni di persone e
alle loro famiglie che vivono e con-
vivono con una malattia rara.

Per informazioni
www.raredeseaseday.org

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Nasce I'Osservatorio Farmaci Orfani
Una"“lobby” per combattere le malattie rare

Nasce OSSFOR, il primo centro studi
e think-tank interamente dedicato
allo sviluppo di policy di incentivo e
sostenibilita per il settore delle cure
per le malattie rare: “Lobiettivo &
colmare lacune nella conoscenza sul
tema e favorire sinergia tra il mondo
istituzionale, politico, accademico
ed imprenditoriale per creare libero
confronto per nuove proposte e stra-
tegie — ha spiegato il coordinatore
dell'Osservatorio, Francesco Macchia
- Vogliamo proporre soluzioni per
una gestione ottimale del settore, e
contribuire a realizzare un sistema
dove l'utilizzo delle terapie orfane

sia ottimizzato per massimizzarne il
ritorno in termini di salute, prima an-
cora di minimizzare la spesa annua-
le, compensando cosi gli importanti
investimenti necessari a sostenerlo.
Un sistema di cura nel quale i farma-
ci orfani abbiano valutazioni severe
e continue, ma nel quale i pazienti
possano avere rapido accesso alle te-
rapie, limitando cosi i costi sanitari e
umani di una terapia”

Losservatorio, frutto di una iniziativa
congiunta del centro di ricerca Crea
Sanita (Consorzio per laricerca econo-
mica applicata in sanita) e della testa-
ta Osservatorio Malattie Rare (Omar),

sara uno strumento utile ad avere una
fotografia chiara, ma anche a favorire
la messa a punto di politiche innova-
tive e sostenibili per rendere il sistema
meglio organizzato. «Informare & il
nostro primo obiettivo — ha dichiarato
la dottoressa llaria Ciancaleoni, diret-
trice di Omar - cosi come scardinare
credenze e convinzioni sbagliate che
nascono proprio dalla mancanza di
giuste informazioni. Spesso sento
dire, ad esempio, che i farmaci orfani
costano troppo e che si faccia poca ri-
cerca. In realta, di ricerca se ne fa mol-
ta, anche se per motivi economici non
& possibile fare una ricerca “pubblica’,

ma solo privata, e i farmaci che ven-
gono immessi sul mercato costano
molto, ma non troppo. Cid dipende
dalle spese elevate cui i centri di ricer-
ca devono far fronte, con prospettive
di vendita che, a causa della natura
stessa dei farmaci orfani, non possono
essere elevate. L'Osservatorio si fara
dunque carico, per quanto possibile,
non solo delle criticita relative alla cre-
azione del farmaco (e dunque ricerca,
leggi, e cosi via) ma anche dell’acces-
so alle terapie, che ancora oggi risulta
molto problematico per tantissime
persone».

Da sanitainformazione.it

Terapie di frontiera per le malattie rare

Ottobre 2016 a Firenze il Convegno Telethon

Nel quindicesimo anniversario della
scoperta della prima sequenza del
genoma umano, la terapia genica e
cellulare ha portato enormi progres-
si, con un impatto importante sul
futuro della medicina e della salute.
Nelle ultime tre decadi sono stati
approvati circa 1.992 test clinici sulle
terapie genetiche, di cui 2/3 (63,9%)
negli USA e 1/4 in Europa (25,8%),
dove laricerca made in Italy si colloca
in prima linea. Si & parlato di questo il
18 ottobre scorso nel convegno inti-
tolato ‘Dialoghi di scienza con i citta-
dini: terapie di frontiera per le malat-
tie rare’ organizzato dalla Fondazione
Telethon a Firenze.

Una giornata di incontro destinata
alle Associazioni di malattie rare, agli
studenti universitari e ai cittadini che
si proponeva di coinvolgere le parti
interessate su aspetti scientifici ed eti-
ci relativi alle nuove frontiere del gene
editing, all'uso dei test genetici, allo
screening neonatale e all'utilizzo del
modello animale. Negli stessi giorni il
Congresso annuale della Societa Euro-
pea di Terapia Genica e Cellulare (Euro-
pean Society of Gene and Cell Theray,
ESGCT) e della Societa Internazionale
per la Ricerca sulle Cellule Staminali
(International Society for Stem Cell Re-
search, ISCCR), sempre a Firenze.

Le buone notizie

Farmaci: a giugno é stato ufficializza-
to il via libera in Europa a Strimvelis,
la prima terapia genica salvavita peril
trattamento di una malattia genetica
rara come I'ADA-SCID. Attualmente,
spiega fondazione Telethon, molti
prodotti di terapia genica che potreb-
bero diventare cure per malattie fino
ad ora orfane di trattamento, sono in
fase avanzata di sviluppo pre-clinico
anche presso l'istituto Telethon di ge-
netica e medicina di Pozzuoli.

Nuovi screening: presentato un test
di screening neonatale per indivi-
duare la ‘sindrome dei bambini bolla’
(Ada-Scid), malattia genetica rara che
compromette gravemente il sistema
immunitario, costringendo i bambini
che ne sono affetti a vivere in un am-
biente sterile e isolato. Il test, messo a
punto da Giancarlo La Marca, docen-
te di bioclinica chimica all’'Universita
di Firenze, e rapido, economico e per-
mette di intervenire in maniera tem-
pestiva sul piccolo paziente attraver-
so il trapianto o con la terapia genica.
La Marca ha inoltre annunciato di es-
sere a lavoro per mettere a punto un
test di screening per la leucodistrofia
metacromatica, una rara e gravissima
malattia neurodegenerativa.

Quali sono i vantaggi della
terapia genica? “Utilizzare que-
sto tipo di terapia ha molteplici van-
taggi - spiega Luigi Naldini Direttore
scientifico dell'lstituto San Raffa-
ele-Telethon per la Terapia Genica
(Tiget) - Si ha un farmaco molto piu
potente, perché usa i geni e quindi le
informazioni genetiche. Questo vuol
dire costruire una proteina quando
questa non funziona, correggere
un difetto genetico alla base di una
malattia ereditaria, cosa che i farma-
ci convenzionali non possono fare. Il
secondo vantaggio e che questa cor-
rezione puo essere definitiva perché
le informazioni genetiche che trasfe-
riamo rimangono dentro le cellule
che abbiamo modificato”.

Negli ultimi anni sono stati
tanti i traguardi raggiunti
dalla ricerca scientifica: “L'uso
delle cellule staminali del sangue
permette di correggere un difetto
genetico e poi, con la loro reinfusio-
ne nello stesso paziente queste ripo-
polano e ricostruiscono un sistema
immunitario — precisa Naldini - Con
questi approcci si stanno trattando,
con successo, alcune malattie dell'im-
munita come le immunodeficienze

primarie, alcune malattie del sangue
come la talassemia e alcune malattie
d’accumulo come le leucodistrofie e
altre malattie si & arrivati ad arrestare
lo sviluppo della malattia o a correg-
gere i difetti”. L'altro importante fron-
te e quello dellimmunoterapia.
Come sara il futuro? “In que-
sto campo, i huovi target sono rap-
presentati  dall'editing genetico,
la tecnologia per riscrivere il DNA
quindi correggere direttamente la
mutazione o modificare una funzio-
ne in modo molto preciso - continua
Naldini - Quindi una medicina di
precisione fatta sulle cellule del pa-
zZiente permette di potenziare il no-
stro campo di applicazione sia sulle
malattie tumorali che sulle malattie
genetiche”. Vero & perd che “se da
una parte queste tecnologie offrono
grandi potenzialita terapeutiche in
futuro, dall'altra aprono interrogativi
del tutto nuovi, innanzitutto scienti-
fici (sicurezza ed efficacia in primis),
ma non solo: fino a dove possiamo
spingerci nel modificare il patrimo-
nio genetico di una persona? Come e
quanto saranno sostenibili dal punto
di vista economico e produttivo?”.
(da popsci.it)
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Figli di tre genitori | casi che hanno fatto discutere

Nei mesi scorsi ha fatto scalpore un
caso in Gran Bretagna, dove é stata
autorizzata una tecnica che permette
di sostituire nell'ovocita della mam-
ma il Dna malato con quello sano di
una donatrice. E, ancora, la storia di
un bimbo in Messico, nato sano dopo
che il Dna della madre, portatrice di
una malattia genetica, era stato tra-
sferito nell'ovulo di una donna sana.
Per questa caratteristica, cioé I'im-
piego del citoplasma di una seconda
donna, i bimbi erano stati definiti figli
di tre genitori, con due mamme.

Si tratta di interventi impossibili in
Italia.

In entrambi i casi si & utilizzato il Dna
mitocondriale, che ¢ il nucleo dell'o-
vocita, un po’ come il tuorlo nell'uo-
vo. Della cellula uovo della seconda
donna é rimasto solo il Dna di strut-
ture esterne al nucleo, i mitocondri
appunto, e la costituzione genetica
del bimbo risulta dei due genitori
e non di una terza persona. Infatti il
Dna dei mitocondri non entra a co-

stituire il genoma del nuovo nato: il
Dna mitocondriale della donatrice
costituira solo lo 0,0005% del corre-
do genetico del bimbo, il 99,9995%
sara quello dei genitori.

Al dila delle polemiche, spesso detta-

te dall'ignoranza, c'® molta attenzio-

ne attorno a questa tecnica innovati-
va che puo proteggere il bambino da
un folto gruppo di malattie ereditarie
rare: le mitocondriali. Nel secondo
caso, l'obiettivo dei medici era pro-
prio di evitare che il bimbo potesse
ereditare la malattia della madre, la
sindrome di Leigh, che si trasmette
attraverso il Dna mitocondriale e che
aveva causato la morte dei suoi primi
due figli. Una patologia per la quale
non c'é cura, né diagnosi prenatale.
L'unica possibilita per donne porta-
trici di malattie genetiche mitocon-
driali & dunque questa tecnologia
che permette di sostituire gli even-
tuali mitocondri difettosi della cellula
uovo della madre con quelli di una
donatrice sana.

Lopinione di Michele De Luca
direttore del Centro di medicina rigenerativa ‘Stefano Ferrari’ dell’'Universita di
Modena e Reggio, intervistato da Luca Soliani, de Il resto del Carlino

Finalmente un Paese di alto livello
scientifico come il Regno Unito si
dedica a questo tipo di ricerche,
vietate in Italia dalla Legge 40. L'u-
nica cosa rimasta di quella legge
oscena in gran parte smantellata
dalla Corte Costituzionale.

Ma attenzione: ipocritamente nel
nostro Paese non si possono usa-
re gli ‘embrioni’ - che io preferisco
chiamare blastocisti - per ricavare
le cellule staminali embrionali,
ma é possibile invece usare quel-
le provenienti da altri Stati. E cosi
avviene. Mi pare una cosa molto
ipocrita. Non si tratta di esperi-
menti su embrioni umani, ma su
blastocisti, che vengono impro-
priamente o strumentalmente
chiamate embrioni. Gli embrioni

si formano dopo l'impianto in ute-
ro e la gastrulazione. Le blastocisti
sono invece agglomerati di cellule
tutte uguali, ciascuna delle quali
puo dare origine a un embrione.
Le blastocisti sono potenziali em-
brioni, progetti di individui. Ed &
per questo che gli Usa e il Regno
Unito hanno dato il via libera alle
ricerche. Le potenziali applica-
zioni sono davvero numerose.
Innanzitutto scoprire le ragioni
che causano gli aborti spontanei
e l'infertilita.

La speranza & che un giorno si
possa intervenire selettivamente
sulle cellule staminali embrionali
prima dellimpianto in utero per
eliminare le mutazioni genetiche
e correggere cosi gravi patologie.

Consulta: non ereato
la selezione embrioni
in caso di malattia

Un anno fa la Corte costituzionale
ha dichiarato illegittimo I'articolo
della Legge 40 sulla fecondazione
assistita in cui si contemplava come
ipotesi di reato la selezione degli
embrioni, anche nei casi in cui que-
sta sia “esclusivamente finalizzata ad
evitare l'impianto nell'utero della
donna di embrioni affetti da malat-
tie genetiche trasmissibili rispon-
denti ai criteri di gravita” stabiliti con
la legge sull'aborto e “accertate da
apposite strutture pubbliche”. Da al-
lora in Italia non é reato la selezione

di embrioni nel caso serva a evitare
I'impianto di embrioni affetti da gra-
vi malattie genetiche trasmissibili.
“La sentenza della Corte Costituzio-
nale ha messo nero su bianco cio
che i centri italiani fanno gia da un
po’ di tempo - ha sottolineato Borini
presidente della Societa italiana fer-
tilita e sterilita - Sono contento che
la Consulta abbia stabilito che su
questa pratica non c’@ alcuna deriva
eugenetica. Insomma, i giudici han-
no bocciato un altro aspetto antico-
stituzionale della Legge 40"

Com’e cambiata negli anni la Legge 40

I ricorso alla fecondazione assistita
€ consentito a tutte le coppie, non
soltanto a quelle infertili. Cade il di-
vieto sulla fecondazione eterologa,
cioé e possibile utilizzare i gameti

di un donatore. E non & reato sele-
zionare gli embrioni se malati. Pra-

ticamente vengono a cadere tutti i

capisaldi della legge 40 del 2004,
smantellati dalle sentenze dei tri-
bunali. Restano solo tre divieti:
quello all'utilizzo degli embrioni
non impiantati per la ricerca scien-
tifica, il divieto di fecondazione as-
sistita per single e coppie gay e il
divieto dell’'utero surrogato.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Agenzie del farmaco UE e USA:
insieme per lo sviluppo

di nuovi farmaci

LEma, I'Agenzia europea per i me-
dicinali, e la Fda, il suo omologo sta-
tunitense, hanno istituito un nuovo
gruppo congiunto sulle malattie rare
per favorire lo sviluppo di farmaci at-
traverso la condivisione delle rispettive
esperienze e best practice.

Le malattie rare a oggi conosciute e
diagnosticate oscillano tra le 7.000 e le
8.000 e ciascuna di esse riguarda una
quota limitata di pazienti, con la con-
seguenza che la difficolta di reclutare
una popolazione sufficientemente
rappresentativa da produrre evidenze
di valore orienta la ricerca verso altre
patologie ad alta prevalenza. La colla-
borazione globale in questo settore €
dunque particolarmente importante e

strategica.

Nel quadro dei rapporti tra le due
agenzie, il nuovo gruppo rappresenta
l'ultimo passo di un pil ampio pro-
getto volto a espandere e rafforzare
una collaborazione gia avviata. Attual-
mente sono infatti attivi altri gruppi di
collaborazione, su farmacovigilanza,
empowerment del paziente, biosimila-
ri, antitumorali e farmaci in eta pedia-
trica. In particolare, si ricorda il cluster
Ema-Fda sui farmaci orfani, sede di
confronto preliminare al conferimento
dello status di farmaco orfano e all'at-
tribuzione dell'esclusivita, i principali
meccanismi delle due Agenzie per
incoraggiare lo sviluppo di medicinali
per le malattie rare.

Aifa: farmaci orfani utili
per le patologie neoplastiche

“E’ importante per noi malati rari
essere inseriti in una rete. E le siner-
gie con I'Europa, con Eurordis sono
fondamentali, per confrontarsi su
quanto puo essere utile nel percorso
di autorizzazione e riconoscimento
di farmaci orfani ha spiegato Mario
Melazzini, presidente dell’Aifa - Come
Aifa la nostra mission & quella di rico-
noscere e garantire ai malati la solu-
zione: far arrivare il farmaco appro-
priato-1l nostro Paese gia nel 2015 ha
avuto un‘implementazione per il rico-
noscimento di farmaci orfani, e come
Aifa abbiamo strumenti normativi
che ci dannorrisorse, come il fondo di
oltre 120 milioni di euro dedicato ai
farmaci orfani e malattie rare anche
su farmaci non autorizzati che pero
rappresentano speranze di cura”.

A proposito della velocizzazione
dell'autorizzazione dell'immissione
sul mercato di farmaci che non han-
no ancora completato tutto l'iter in
modo particolare per i malati con
tumori rari, Melazzini ha risposto che
“tecnicamente & possibile, perché
indipendentemente  dall’autorizza-

zione dell’Ema, se ci sono farmaci che
sono in fase 2, abbiamo la possibilita
dell'uso compassionevole e comun-
que é qualcosa che si sta valutando,
per agire su pazienti con bisogni par-
ticolari"

Notizie dal Parlamento

Binetti: un DdI
per I'inserimento
lavorativo

dei malati rari

Certificazioni di malattia rara rilascia-
te da presidi regionali ad hogc; istitu-
zione di Commissioni composte da
un medico competente e da uno psi-
cologo per valutare adeguatamente
la riduzione della capacita lavorativa
e il grado di invalidita, ma anche le
peculiarita attitudinali delle persone
affette da malattie rare e inserirle in
posto di lavoro adatto; facilitazioni
sul fronte contributivo previdenziale
e quote riservate per le persone con
malattia rara rimaste escluse dalla
legge sul lavoro delle persone disa-
bili. E' quanto stabilisce il Disegno di

Legge “Disposizioni per promuovere
l'inserimento lavorativo delle perso-
ne affette da malattie rare” presenta-
to alla Camera nel luglio scorso dalla
prima firmataria, Onorevole Paola
Binetti. Un provvedimento che punta
non solo a promuovere l'inserimento
al lavoro in termini di facilitazioni e di
quote di riserva (peraltro gia previste
dalla legge per le disabilita piu gravi)
ma anche ad aiutare chi gia lavora
creando un percorso ottimale di inte-
grazione e di sinergia tra esperienza
lavorativa, cura medica e integrazio-
ne sociale.

Piu attenzione
per farmaci ericerca

La Camera dei deputati ha appro-
vato nove mozioni sulla ricerca in
ambito farmaceutico e sul regime di
quelli che vengono definiti “farmaci
innovativi’, presentati da quasi tutti i
gruppi parlamentari.

In particolare, la mozione presentata
dai deputati di Sinistraitaliana chiede
all'esecutivo di impegnarsi a sblocca-
re i bandi previsti dal decreto-legge
n.269 del 2003 per la realizzazione di
ricerche sull’'uso dei farmaci, di speri-
mentazioni cliniche comparative tra

farmaci, nonché sui farmaci orfani e
salvavita, per favorire gli studi clini-
ci indipendenti; ad “avviare tutte le
opportune iniziative volte a imple-
mentare e favorire la ricerca farma-
cologica, perseguendo un maggiore
coinvolgimento pubblico, anche
attraverso adeguati finanziamenti
alle universita e istituti di ricerca e ad
adoperarsi al fine di considerare la ri-
cerca indipendente sui farmaci finan-
ziata con fondi pubblici”.

La mozione presentata da Alternativa
libera, componente del gruppo Mi-
sto, chiede che il Governo finanzi con
maggiori risorse la ricerca scientifica
focalizzata sulle patologie rare.

L'atto depositato da Fratelli d'ltalia
rimarca invece la necessita di svelti-
re le istruttorie per l'inserimento nei
prontuari dei nuovi farmaci “stabilen-
do il limite di 100 giorni per I'appro-
vazione dei farmaci di eccezionale
rilevanza terapeutica e per i farmaci
orfani”.

orphanet

)

Fonte di riferimento
per i test genetici
in Italia

Nel luglio scorso, con l'approvazione
dei Nuovi Livelli Essenziali di Assistenza
(LEA) da parte delle Regioni, sono state
apportate modifiche al Decreto Ministe-
riale sullAppropriatezza Prescrittiva del
2015. In particolare, sono state ridotte le
prestazioni sottoposte alle condizioni di
erogabilita stabilite e tra tali prestazioni
sono ricompresi i test genetici la cui ero-
gabilita & soggetta alla condizione se-
condo cui i geni testati debbano essere
presenti nel database Orphanet. Il riferi-
mento ad Orphanet fra le condizioni di
erogabilita dei test genetici rappresenta
un importante passo per la sua imple-
mentazione nella legislazione italiana in
qualita difonte legittima di informazioni
sulle malattie rare in Italia.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Reti ERN A Bruxelles il punto sull'attuazione

Prosegue il percorso di accredita-
mento presso I'UE e il lavoro delle
Reti di Riferimento Europee (ERN).
Dal 26 al 30 settembre Bruxelles
ha ospitato una serie di even-
ti sul tema, che si sono conclusi
con il workshop “Condivisione di
dati per l'assistenza virtuale nel
quadro delle ERN". Si e parlato
dell'impegno degli ultimi quattro
anni per concretizzare le Reti e si
é affrontato anche il tema della
prestazione di assistenza sanita-
ria virtuale. Alla base del concetto
di ERN vi ¢ infatti la possibilita di
fornire assistenza sanitaria attra-
verso mezzi virtuali, consentendo
alle competenze di “viaggiare’,
ove possibile e opportuno, evi-
tando il trasferimento di pazienti,
medici, operatori sanitari, socio
sanitari e sociali.

I 28 settembre un rappresentante
di ciascuna delle ERN candidate

si @ unito al Consiglio degli Stati
Membri in un incontro “pre-wor-
kshop” E’la prima volta che questi
due gruppi si trovano per discute-
re delle questioni piu urgenti rela-
tive all’attuazione e all’evoluzione
delle reti. Alla riunione hanno par-
tecipato 14 rappresentanti prove-
nienti da 12 Stati e 19 coordinato-
ri di reti candidate. Le discussioni
si sono concentrate sui temi della
copertura geografica dei membri
delle ERN, sui mezzi di “affiliazio-
ne” alle reti e sull'integrazione
delle ERN con i sistemi sanitari
nazionali.

Nelle settimane successive ci sono
state altre audizioni con i membri
del Consiglio, tra cui quella dei
componenti del MetabERN la pri-
ma e piu completa piattaforma
paneuropea che si occupa della
cura e dell'assistenza ai pazienti
di malattie metaboliche ereditarie

in Europa. Questo e uno stralcio
della relazione:

“Il 2 novembre scorso si é svolta
una proficua audizione per il Meta-
bERN. | due membri spagnoli hanno
esaminato con rigore e attenzione
tutti i nostri documenti e la discus-
sione é stata aperta e costruttiva.
E’ stata una giornata impegnativa,
ma eravamo molto ben preparati e
avevamo con noi nuovi documenti
a supporto, che hanno rinforzato la
positiva opinione del Consiglio sul
MetabERN Network. In particolare,
sono stati molto impressionati dal
nostro database preliminare e dalle
importanti informazioni che siamo
stati in grado di estrapolare dalle
applicazioni delllHuman Connec-
tome Project. C'é stata una partico-
lare enfasi sul percorso dei pazienti
nel nostro centro di Wiesbaden e sul
percorso all’interno del network.
Gli altri argomenti sui quali si é fo-

calizzata in particolare la discus-
sione sono stati la governance e
le strategie per aumentare la par-
tecipazione dei pazienti. Si sono
congratulati con noi e hanno detto
di avere alte aspettative sul nostro
lavoro futuro. Hanno definito il no-
stro network “assolutamente neces-
sario” dal momento che rappresen-
ta uno strumento chiave per offrire
risposte ai bisogni dei pazienti e per
riempire le lacune nel campo delle
malattie rare e in particolare delle
metaboliche. Faranno affidamento
sui nostri piani per sviluppare le at-
tivita future”.

Renza Barbon Galluppi
rappresentante di
AISMME Onlus nelle ERN
%
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ELIXIR Biodati al servizio
della cura delle malattie rare

Ampliare le risorse e riunire le
competenze, concentrandosi sulla
prestazione di servizi. Sono questi
i nuovi obiettivi di ELIXIR, un’infra-
struttura europea di ricerca che si
occupa di coordinare la raccolta,
il controllo di qualita e I'archivia-
zione di grandi quantita di infor-
mazioni biologiche, in particolare
quelle nel campo delle scienze del-
la vita, e di renderle piu facilmente
disponibili ai ricercatori a livello
internazionale.

| nuovi obiettivi sono contenuti
nel rapporto annuale recentemen-
te pubblicato, che riporta nel det-
taglio la funzionalita delle cinque
piattaforme tecniche pienamente
operative di ELIXIR (Dati, Stru-
menti, Interoperabilita, Calcolo e
Formazione), destinate ad essere
utilizzate nel campo delle scien-
ze delle produzioni vegetali, della
metagenomica marina, delle ma-
lattie rare e dei dati relativi alle ri-
sorse umane. Per quanto riguarda
le malattie rare, il rapporto descri-
ve gli obiettivi principali della Rare
Disease Use Case di ELIXIR, ossia:

Costruire un portafoglio ELIXIR
di risorse di dati e strumenti di
analisi critica per la comunita di
ricerca sulle malattie rare;

« Implementare un quadro tecnico
per il confronto e la standardiz-
zazione dei servizi utili a questa
comunita;

« Organizzare corsi di formazione,
workshop e eventi “hackathon”
per formare i ricercatori ad un
utilizzo dei servizi di ELIXIR e
cogliere le esigenze di servizio
specifiche di questa comunita”.

ELIXIR ha lanciato un'iniziativa

congiunta con RD-CONNECT per

creare un'infrastruttura federata
per l'accesso all’archivio delle in-
formazioni sulle malattie rare in

tutta Europa. Inoltre, testera di-

verse tecnologie per trovare quel-

le piu adatte a collegare risorse e

strumenti diversi e fornire un ser-

vizio migliore alla comunita dei
malati rari.

N o® ]
elixir

In agenda a febbraio 2017

A Bruxelles

il simposio di Eurordis

E' possibile registrarsi al nuovo
Simposio multilaterale di EU-
RORDIS sulla questione di come
migliorare I'accesso dei pazienti
alle terapie per le malattie rare
che si svolge il 22 e 23 febbraio
2017 a Bruxelles.

La partecipazione all'evento &
gratuita per tutti i rappresentanti
dei pazienti.

«
(&
EURORDIS

Rare Diseases Europe

A Parigi

la Conferenza IRDiRC

L'8 e il 9 febbraio 2017 si terra
a Parigi la terza conferenza del
Consorzio Internazionale della
Ricerca (IRDiRC). Nato nel 2011,
grazie alle attivita e iniziative
di questo consorzio sono sta-
ti compiuti notevoli progressi

nel campo della ricerca sulle
malattie rare. Questa conferen-
za rappresenta un‘opportunita
unica per riflettere sui traguardi
raggiunti, confrontarsi con gli
ostacoli e, insieme, creare nuove
collaborazioni per affrontare le
sfide che caratterizzano il campo
delle malattie rare.

Sono invitate a partecipare tutte
le parti interessate provenienti
da tutto il mondo, ricercatori,
politici, opinion leader, pensa-
tori critici, giovani ricercatori,
rappresentanti dei pazienti e
dell'industria, che si impegnano
attivamente per promuovere la
ricerca sulle malattie rare, per
celebrare i risultati conseguiti
in questo campo, individuare le
tappe e gli obiettivi futuri e ado-
perarsi per garantire diagnosi e
terapie a tutti i malati rari.

IRDIRC

INTERNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH
CONSORTIUM

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale 92181040285
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Piano nazionale Cronicita nurmeri
della cronicita

Reti integrate sul territorio per presa in carico,
‘tecnoassistenza’e Piani di cura personalizzati

Forte integrazione tra I'assistenza pri-
maria, centrata sul medico di medici-
na generale, e le cure specialistiche;
continuita  assistenziale, modulata
sulla base dello stadio evolutivo e sul
grado di complessita della patologia;
lingresso quanto piu precoce della
persona con malattia cronica nel per-
corso diagnostico-terapeutico mul-
tidisciplinare; potenziamento delle
cure domiciliari e la riduzione dei rico-
veri ospedalieri, anche attraverso I'uso
di tecnologie innovative di“tecnoassi-
stenza” senza dimenticare lo sviluppo
di modelli assistenziali centrati sui
bisogni “globali” del paziente e non
solo clinici. Questi alcuni dei capisaldi
del “Piano Nazionale della Cronicita’,
documento che, in attuazione del Pat-
to per la salute 2014-2016, disciplina
le modalita di assistenza e tutela del
crescente numero di pazienti affetti
da malattie croniche, il Ministro della
Salute, Beatrice Lorenzin, ha trasmes-
so a fine luglio alla Conferenza Stato-
Regioni.

| principi

Il Piano tiene conto del progressivo
invecchiamento della popolazione (in
Italia la percentuale di“over 65" sul to-
tale della popolazione & pari al 21,2%),
dal conseguente aumento dell'inci-
denza delle malattie croniche e dal
permanere di differenze assistenziali
nelle singole Regioni. Si propone “di
contribuire al miglioramento della
tutela per le persone affette da ma-
lattie croniche, riducendone il peso
sullindividuo, sulla sua famiglia e sul
contesto sociale, migliorando la qua-
lita della vita, rendendo piu efficaci ed
efficienti i servizi sanitari in termini di
prevenzione e assistenza e assicuran-

do maggiore uniformita ed equita di
accesso ai cittadini” Tali obiettivi sono
perseguibili e raggiungibili attraverso
la prevenzione primaria, la diagnosi
precoce, l'educazione e l'empower-
ment del paziente e la prevenzione
delle complicanze, che spesso sono
responsabili dello scadimento della
qualita di vita della persona e che rap-
presentano le principali cause degli
elevati costi economici e sociali delle
malattie stesse.

“Il Piano - si legge - segna una svolta
importante nell'approccio alla ma-
lattia: la persona diviene il centro del
sistema di cure, grazie alla costruzione
di percorsi diagnostico-terapeutici
personalizzati; il paziente non & piu
utente “passivo” delle cure, ma colla-
bora attivamente alla gestione della
sua condizione, arrivando a definire
con l'equipe un percorso di cura che
gli consenta di convivere con il suo
quadro patologico e di‘fare fronte’alla
patologia”

| contenuti

II documento si compone di due
parti. La prima recante gli indirizzi
generali per la cronicita e la seconda
approfondimenti su patologie con
caratteristiche e bisogni assistenziali
specifici. Nella prima parte vengono
indicati la strategia complessiva e gli

obiettivi di Piano, proposte alcune li-
nee d'intervento ed evidenziati i risul-
tati attesi, attraverso quali migliorare
la gestione della cronicita nel rispetto
delle evidenze scientifiche, dell'ap-
propriatezza delle prestazioni e della
condivisione dei PDTA. Nella secon-
da parte il Piano individua un primo
elenco di patologie croniche (Malattie
renali croniche e insufficienza renale;
Artrite reumatoide e artriti croniche
in eta evolutiva; Malattia di Crohn e
Rettocolite ulcerosa; Insufficienza car-
diaca cronica; Malattia di Parkinson e
Parkinsonismi; Bpcp e Irc; Insufficien-
za respiratoria cronica in eta evolu-
tiva; Asma in eta evolutiva; Malattie
endocrine in eta evolutiva; Malattie
renali croniche in eta evolutiva). Per
ciascuna prevede un sintetico inqua-
dramento generale; un elenco delle
principali criticita dell'assistenza; la
definizione di obiettivi generali, spe-
cifici, la proposta di linee d'intervento,
di risultati attesi e di alcuni indicatori
di monitoraggio.

Il Piano fornisce

indicazioni per favorire:

+ il buon funzionamento delle reti as-
sistenziali, con una forte integrazio-
ne tra I'assistenza primaria, centrata
sul medico di medicina generale, e
le cure specialistiche;

Il fenomeno della cronicita ha
una significativa portata nel Si-
stema sanitario ed e in progres-
siva crescita: circa il 70-80% delle
risorse sanitarie nei Paesi avan-
zati € oggi speso per la gestione
delle malattie croniche e che nel
2020 rappresenteranno 1'80% di
tutte le patologie nel mondo.

La domanda di servizi sanitari
per soggetti anziani con patolo-
gie croniche negli ultimi anni e
diventata sempre piu alta. Quasi
un terzo delle visite generiche e
di quelle specialistiche & erogato
alla popolazione multi-cronica e,
di queste, circa il 30% a persone
con patologie croniche gravi.
Nel 2010 la spesa per ricoveri
ospedalieri é stata attribuita per
il 51% alla fascia di eta over 65.
In questa fascia di eta si concen-
tra anche il 60% della spesa far-
maceutica territoriale mentre la
spesa pro capite di un assistito di
eta over 75 e 11 volte superiore
a quella di una persona apparte-
nente alla fascia 25-34 anni.
(quatidianosanita.it)

la continuita assistenziale, modula-
ta sulla base dello stadio evolutivo
e sul grado di complessita della pa-
tologia;

l'ingresso quanto pil precoce della
persona con malattia cronica nel
percorso  diagnostico-terapeutico
multidisciplinare;

il potenziamento delle cure do-
miciliari e la riduzione dei ricoveri
ospedalieri, anche attraverso 'uso
di tecnologie innovative di “tecno-
assistenza”;

modelli assistenziali centrati sui bi-
sogni “globali” del paziente e non
solo clinici.
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Ringraziamenti

12/23 Dicembre 2015
Gran concerto di Natale

Grande partecipazione al Teatro
“San Tommaso Moro” di Piombi-
no Dese e all’Altaforum di Cam-
podarsego per il Gran Concerto
di Natale 2015 Live for AISMME
organizzato dalla Federazione dei
Comuni del Camposampierese in
collaborazione con il Rotary Club
di Camposampiero e Ascom di
Padova. Si sono esibiti 6 forma-
zioni corali della Federazione con
i Solisti di Art Voice Accademy ac-
compagnati dall’Orchestra Ritmo-
Sinfonica MusicalMente diretta
dal Maestro Matteo Del Negro.
Coreografie della Scuola di dan-
za Equilibri Sonori. Una maratona
musicale fra generi diversi ma con
un‘unica destinazione: un Natale
condiviso.

I ricavi delle serate sono stati inte-
ramente devoluti ad Aismme.

Un sentito ringraziamento da par-
te di tutta l'associazione per la
disponibilita e 'impegno profuso.

Inoltre un ringraziamento particola-
re agli organizzatori e partecipanti
alle seguenti manifestazioni in favo-
re di AISMME Onlus:

20 dicembre 2015
Christmas Dance
Palazzetto dello Sport
Piombino Dese (PD)

23 gennaio 2016

Bentornata Operetta

Teatro A. Rossi - Borgoricco (PD)
4 giugno 2016

Torneo Chi perde vince

Impianti sportivi Massanzago (PD)

18 e 19 giugno 2016
7 & mezzo GREEN VOLLEY
Impianti sportivi Massanzago (PD)

18:GreenVolley
Ma‘ssanzagul 8. lggiugno 2016

Onlus promuove La prevenzions
delenulaluem’nehche metaboiche
(attraverso b “screening necnatale esteso”
Finanzia pregetti di diagnosi, cura e ricerc.

2 favare dei pazient] neona i plocali eadnlﬂ
Yatfetti da queste patologi
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Dr. House

per le malattie rare
Un network a supporto
dei medici internisti

Sono aumentati almeno del 15-20%
negli ultimi anni i malati affetti ma-
lattie rare che arrivano nei reparti di
medicina interna degli ospedali. Casi
spesso complessi con sintomi vari e
difficili dainquadrare e che richiedo-
no allo specialista delle competenze
multidisciplinari: per questo & nata
la rete dei ‘Doctor House' per le ma-
lattie rare, un supporto per i medici
di medicina interna per diagnosi e
cure pitlimmediate nei reparti ospe-
dalieri.

Il nuovo network € promosso dalla
Societa italiana di medicina interna
(Simi) con l'obiettivo di migliorare
la diagnosi e la gestione di questi

malati, aumentando anche la co-
noscenza delle malattie rare, ca-
ratterizzate tuttora da scarsa infor-
mazione, grande varieta di forme e
soprattutto da un‘alta complessita
assistenziale. “Queste malattie -
spiega Franco Perticone, presidente
SIMI - non di rado coinvolgono piu
organi, percio richiedono una com-
petenza diagnostica multidiscipli-
nare, alla ‘dottor House’ appunto”.
Il network mira dunque ad evitare
il ritardo diagnostico di mesi o anni
che spesso sopportano i pazienti,
grazie anche ad eventi per la for-
mazione dei medici su specifiche
patologie.

Bimbi con malattia rara
Uno studio sulla gualita
della vita dei genitori

La qualita della vita dei genitori di
bambini affetti da difetti congeniti
del metabolismo é stata valutata da
un gruppo di ricercatori dell’Ospe-
dale universitario Sultan Qaboos in
Oman su un campione di 72 genito-
ri di pazienti presi in carico presso
gli ambulatori di questa struttura.

Lo studio, pubblicato sulla rivista
Diabetes & Metabolic Syndrome:
Clinical Research & Reviews, ha
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dimostrato che i genitori con un
livello di istruzione superiore, un
reddito mensile alto e un’eta piu
giovane presentavano una quali-
ta della vita superiore. Uno degli
aspetti piu importanti tenuto in
considerazione nella valutazione,
é stato il sistema di supporto for-
nito ai genitori e il contributo nella
definizione dei regimi alimentari
speciali per il figlio.




