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Editoriale

Il contesto e finalmente positivo

Ma non abbassiamo la guardia

Mesi di lavoro e di gran fermento
quelli che stiamo vivendo, durante
i quali Aismme continua a lavorare
per garantire l'applicazione dello
screening neonatale allargato in
tutte le Regioni Italiane nel piu bre-
ve tempo possibile, ma anche un
percorso di cura adeguato ed effi-
cace in Centri di eccellenza. Il con-
testo & finalmente positivo: il varo
della Legge che rende obbligatorio
lo screening neonatale in tutte le
Regioni italiani, i nuovi LEA, con I'in-
serimento di altre 110 malattie rare,
I'assegnazione di fondi CIPE, delibe-
rati lo scorso maggio che, trasferiti
alle Regioni, permetteranno di dare
attuazione alla Legge, e, infine, lo
spazio dato alla voce dei pazien-
ti, che, attraverso le associazioni,
hanno un loro posto nei tavoli de-
cisionali. Mesi importanti, dunque,
dove stiamo raccogliendo i frutti del
nostro lavoro e che ci vedono impe-
gnati come associazione nei diversi
tavoli decisionali, durante i quali si
susseguono le nomine, le riunioni,
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il pressing sulle Regioni che han-
no deliberato e quelle che ancora
non lo hanno fatto, il monitoraggio
sull'assegnazione di fondi CIPE.

Oggi il ruolo di Aismme é ricono-
sciuto ad ogni livello: siamo stati
scelti come associazione per porta-
re le istanze dei pazienti al Centro
Nazionale di Coordinamento Scre-
ening neonatali istituito presso I'l-
stituto Superiore di Sanita e siamo
entrati nel nuovo Consiglio direttivo
di Uniamo, I'associazione che racco-
glie ad oggi piu di 100 associazioni
italiane. Ma non ci siamo dimentica-
ti dei malati: siamo sempre presenti
nel supportare attraverso il numero
verde del Centro Aiuto-Ascolto i ge-
nitori e i pazienti, che, nonostante la
nuova normativa, si rivolgono anco-
ra a noi per informazioni e consigli,
ma anche per chiedere il cartoncino
per poter fare lo screening neona-
tale esteso al bambino che nascera
a breve, perché nella loro Regione
il test non € ancora stato attivato.
E stiamo anche per lanciare una
nuova campagna nazionale sulle
opportunita che offre lo screening
ai neonati italiani. Opportunita che
purtroppo ancora non tutti pos-
sono cogliere. E passato quasi un
anno dall'approvazione della Legge
167/2016, una Legge fortemente
sollecitata da Aismme e voluta dalla
Senatrice Paola Taverna, che stabili-
sce l'obbligo alla nascita di un test di
screening per identificare oltre una

Il nuovo Consiglio Direttivo di Uniamo

Eletto lo scorso feb-
braio il nuovo Consi-
glio Direttivo di Unia-
mo, l'associazione che
raccoglie ad oggi piu
di 100 associazioni di
malati rari e familiari
per oltre 600 patologie
rare rappresentate.

Presidente & Tomma-
sina lorno (nella foto),
nel Consiglio Direttivo,
con la carica di Segre-
tario Generale la vice
presidente di Aismme,

UNIAM

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE
oNLUS
Rare Diseases Italy

Manuela Vaccarotto.
Gli altri membri sono
Francesca Calabrese
(Vicepresidente), Pie-
tro Marinelli, Renza
Barbon Galluppi Clau-
dio Ales e Fabrizio
Farnetani (Consiglieri).
Simona Bellagambi e
la Rappresentante di
Uniamo nel Consiglio
delle Alleanze di Eu-
rordis e Membro del
Consiglio Direttivo di
EURORDIS.

quarantina di malattie metaboliche
ereditarie. A oltre 11 mesi dalla sua
entrata in vigore, sono ancora mol-
te le Regioni intere, o alcune zone
in altre, che non hanno attivato nei
loro punti nascita lo screening neo-
natale esteso!

Su questo fronte stiamo alacremen-
te lavorando. Se al Ministero della
Salute spetta la predisposizione del
Protocollo operativo per la defini-
zione delle modalita di presa in ca-
rico del paziente positivo allo scre-
ening neonatale e dell’accesso alle
terapie e ai follow-up, il luogo depu-
tato al monitoraggio e allo stimolo
dell'applicazione della Legge 167
¢ il Centro Nazionale di Coordina-
mento Screening neonatal, istituito
presso l'lstituto Superiore di Sanita
e previsto dal Decreto Ministeriale
attuativo alla Legge 167. E a questo
organismo che spetta il compito di
sollecitare le Regioni che non hanno
ancora attivato un proprio laborato-
rio analisi o che non hanno ancora
stabilito accordi interregionali ad
organizzare il percorso dello SNE nel
proprio territorio. E anche qui Aism-
me c’é. La nostra associazione siede
al Tavolo in rappresentanza dei pa-
zienti, insieme a altre associazioni e
a rappresentanti dei medici Clinici,
dei Biochimici, del Ministero Salute,
delle Regioni e del Ministero. Il Cen-
tro di Coordinamento si € gia riunito
quattro volte in quattro mesi. Dopo
un avvio piuttosto complesso, si &
dato come compito prioritario di
verificare lo stato attuale degli scre-
ening neonatali e della presa in ca-
rico dei pazienti metabolici in Italia
alla data del 30 giugno 2017. In quel
contesto Aismme ha portato criti-
cita e proposte, scaturite dall'espe-
rienza di anni di ascolto dei malati e

Dalla redazione ia reda-
zione di AISMME NEWS é disponi-
bile per quanti desiderassero far
conoscere la loro storia e la loro
esperienza nellambito delle Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie che
potrebbe essere di esempio o di
aiuto ad altre famiglie o persone. Ci
scusiamo sin d'ora per le eventuali
inesattezze contenute in questa
pubblicazione. Saremo lieti di ri-
prendere I'argomento e pubblicare
le eventuali modifiche o correzio-
ni nella prossima pubblicazione.
Ringraziamo vivamente i Medici
che hanno dato il loro supporto,
determinante per poter dare una
corretta informazione nell’ambito
della prevenzione, diagnosi e trat-
tamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.
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delle loro famiglie.
Dopo anni di lavoro e di delusioni
possiamo dire di guardare ora con
un cauto ottimismo al futuro. Ma
non abbassiamo la guardia. Ce lo
chiedono i nostri figli e i bambini
che nasceranno.

La presidente Cristina Vallotto
La vicepresidente Manuela Vaccarotto

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



Giornata Malattie Rare

Giornata Mondiale Malattie Rare
28 Febbraio 2017: la decima edizione focalizzata sulla ricerca

Riconoscere il ruolo fondamentale
della ricerca scientifica nel fornire ai
pazienti le risposte e le soluzioni di
cui hanno bisogno, sia che si tratti di
una cura o di una migliore assisten-
za: & questo il focus della decima
edizione della Giornata Mondiale
Malattie Rare, che é stata celebrata
in oltre 90 Paesi in tutto il mondo
allo slogan “Con la ricerca le possibi-
lita sono infinite”.

A organizzare l'evento in Italia, con
oltre 100 attivita in piu di 70 citta,
UNIAMO FIMR Onlus (Federazione
Italiana Malattie Rare), grazie al sup-
porto incondizionato di Shire, Bio-
gen e Roche e alla partecipazione
di PTC Therapeutics, aziende attive
nella ricerca per le terapie di pato-
logie rare.

“Nel corso degli ultimi decenni -
hanno spiegato gli organizzatori - i
fondi dedicati alla ricerca sulle malat-
tie rare sono aumentati, ma il trend
non puo assolutamente fermarsi
qui: la Giornata delle Malattie Rare
2017 & quindi l'occasione giusta per
invitare ricercatori, universita, stu-
denti, aziende, politici e medici a fare
piu ricerca e di renderli consapevoli
dell'importanza della ricerca per la
comunita delle malattie rare”. Sotto-
lineato, inoltre, il ruolo fondamentale
chei pazienti che giocano nel campo
della ricerca: il coinvolgimento sem-
pre piu attivo del paziente sta infat-
ti portando la ricerca ad essere piu
mirata alle esigenze di chi soffre di
patologie rare.

Gli eventi

« Il Presidente della Repubblica,
Sergio Mattarella, ha ospitato per
la prima volta al Quirinale l'even-
to celebrativo di questa manife-
stazione. Dopo lintervento del
Ministro della Salute Beatrice Lo-
renzin, il saluto delle associazioni

dei pazienti e del direttore scienti-
fico dell'Ospedale Bambino Gesu
e coordinatore di Orphanet Italia,
Bruno Dallapiccola, il Presidente
Mattarella ha parlato della ne-
cessita di supportare le persone,
circa un milione, che in Italia sof-
frono di una di queste patologie.
All'Ospedale Bambino Gesu di
Roma si & tenuto un workshop di
esperti dei centri italiani che fan-
no parte della rete ERN dedicata
alle disabilita intellettive e alle
anomalie congenite.

Alle malattie rare é stata dedicata
la campagna sociale “Vite corag-
giose” della Fondazione Bambino
Gesu Onlus, che ha come obietti-
vo sostenere le scoperte fatte nel
campo della ricerca su queste pa-
tologie, promuovendo un model-
lo di medicina traslazionale.

Il 20 febbraio il Centro Nazio-
nale Malattie Rare dell'lstituto
Superiore di Sanita insieme a
UNIAMO-FIMR, Federsanita ANCI
(Associazione Nazionale Comuni
Italiani) e Farmindustria ha orga-
nizzato a Roma la serata ‘Rari, mai
invisibili; che ha visto collegate in
streaming Firenze, Matera, Lec-
ce e Palermo dove si sono svolti
eventi in contemporanea. A un
talk-show moderato dalla giorna-
lista RAI Gabriella Capparelli, con
pazienti, cittadini, medici, ricerca-
tori e rappresentanti istituzionali,
e seguito il concerto della JCBand
di Massimo Scaccabarozzi. Testi-
monial dell'evento l'attore Paolo
Briguglia, protagonista del corto
IN-VISIBILE, che e stato proiettato
a conclusione dell'incontro.

Il 25 febbraio, alla Casa del Cine-
ma a Roma “Uno sguardo raro’,
Festival di cinema e audiovisivi
dedicato al tema della malattia
rare, promosso da Uniamo Fmr

onlus, coprodotto con Nove Pro-
duzioni e realizzato con il suppor-
to incondizionato di Biogen, con
spot, mini documentari, corto-
metraggi e interventi di pazienti,
registi e attori.

« Il 27 febbraio, nell'auletta dei
gruppi parlamentari alla Camera
la Giornata promossa dal Gruppo
Interparlamentare per le Malattie
Rare, il Centro Nazionale Malattie
Rare dell'lss e Uniamo Fimr onlus
dal titolo “Con la ricerca le possi-
bilita sono infinite” con la premia-
zione del Concorso Pegaso per
opere originali di pazienti con
malattie rare e interventi sul po-
tere terapeutico dell'espressione
artistica. In giuria molte persona-
lita del mondo della letteratura e
dell'arte. ll Volo di Pégaso’ e stato
organizzato con |'Associazione
MatEr-Movie, Art, Technologies &
Research e il patrocinio del Mini-
stero dei Beni e delle Attivita Cul-
turali e del Turismo.

Hanno detto...

Il Presidente Mattarella: nessun
malato deve sentirsi invisibile o
dimenticato

“E necessario uno sforzo corale, te-
nendo sempre aperto il dialogo tra
i grandi istituti di ricerca e i centri
indipendenti, sollecitando le case
farmaceutiche ad affrontare le pato-
logie rare”. Lo afferma il Capo dello
Stato, Sergio Mattarella, intervenen-
do alla celebrazione, al Quirinale,
della X Giornata delle Malattie Rare.
Secondo il Capo dello Stato quello
delle malattie rare “non & un capito-
lo separato dalla salute’, ma un tema
“che ci interpella tutti, e ci impegna
come societa democratica che vuole
assicurare dignita e diritti di liberta
ad ogni persona. Insieme possiamo
progredire ancora. Nessun malato,
ovunque, ma particolarmente nella
nostra Repubblica, deve sentirsi invi-
sibile o dimenticato. E da come una
societa affronta i problemi di chi e
piu fragile che si misura la sua civilta
e anche la sua vera forza. | pazienti
di malattie rare sono vulnerabili piu
di altri. La nostra Costituzione tutela
la salute come fondamentale diritto
di ogni persona e come interesse

dellintera collettivita. Si tratta di
un diritto pieno, non comprimibile,
che attiene alla dignita e alla liberta
di ciascuno.La sfida delle patologie
meno conosciute e delle risorse pub-
bliche limitate non pud esimerci dal
ricercare sempre il pieno adempi-
mento della Carta”.

Il Ministro della Salute Beatrice
Lorenzin: passi avanti che ci pon-
gono all’avanguardia in Eropa

“A giorni i livelli essenziali di assisten-
za saranno pubblicati in Gazzetta
Ufficiale con il riconoscimento di 110
nuove malattie rare” Lo ha detto il
ministro della Salute, Beatrice Loren-
zin, intervenendo alla celebrazione
della decima giornata mondiale
delle malattie rare svoltasi al Quiri-
nale. Lorenzin ha sottolineato i passi
avanti fatti dalla ricerca in Italia con-
tro le malattie rare, ricordando anche
l'avvio di procedure, come quella
del fast-track, per arrivare ad un ri-
conoscimento piu veloce dei nuovi
farmaci; passi avanti, ha detto, che “ci
pongono all'avanguardia in Europa”.
Tuttavia, ha aggiunto, “dobbiamo
avere una risposta anche per i tanti
malati ancora senza diagnosi e per le
loro famiglie, che non possono esse-
re lasciate sole. Necessario, dunque
il rafforzamento del piano nazionale
per le malattie rare”. Altro obiettivo
indicato dal ministro & anche quello
della necessita di un monitoraggio
costante sull'attuazione dei nuovi
Lea su tutto il territorio. Fondamen-
tale, ha sottolineato Lorenzin, € in-
fatti “garantire, anche per le malattie
rare, un'uniformita di accesso alle
terapie in tutto il territorio, senza dif-
ferenze tra le regioni”.

Il coordinatore di Orphanet Italia,
Bruno Dallapiccola

“La ricerca clinica e di base € lo stru-

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



mento di elezione per accrescere
le conoscenze sulle malattie rare.
Anche se sono attivi nel Paese, cosi
come a livello internazionale, miglia-
ia di progetti, il loro volume comples-
sivo & limitato in rapporto al numero
e all'eterogeneita delle malattie rare,
nonché ai bisogni trasversali dei pa-

zienti. | dati raccolti da Orphanet nel
2016 hanno monitorato in Europa
oltre 4.500 sperimentazioni cliniche
e oltre 3.800 progetti di ricerca. Con
orgoglio ricordo che ben 850 proget-
ti sono italiani e che il nostro Paese
ospita il 24% degli studi clinici rivol-
ti alle malattie rare. Lo studio delle

malattie rare & un volano per l'inno-
vazione ed ha ricadute sullintera so-
cieta. Infatti la conoscenza delle basi
biologiche e dei geni causalmente
correlati con le malattie rare fornisce
informazioni utili a comprendere i
meccanismi responsabili di molte
malattie comuni”.

Approvati i nuovi Livelli Essenziali di Assistenza (Lea)
Un aggiornamento atteso da 16 anni!

Approvati il 21 dicembre scorso i
nuovi Lea, ovvero, le cure e presta-
zioni che il servizio sanitario nazio-
nale garantisce di fornire in tutte le
Regioni ai cittadini gratuitamente
o pagando un ticket. Un provve-
dimento atteso da 16 anni che ora
& operativo e che vede lo stanzia-
mento di 800 milioni di Euro.

Le novita per i malati rari

In Italia i malati di malattie rare sono
tra i 450mila e i 600mila, e con i nuovi
Lea saranno coperte dal Ssn 300 mila
persone che oggi ne sono prive. Vie-
ne assegnato un codice che da diritto
all'esenzione dalla partecipazione
alla spesa a 118 patologie rare pre-
cedentemente escluse dalla lista,
tra cui la sclerosi sistemica progres-
siva, la miastenia grave, sindromi
da neoplasie endocrine multiple;
iperinsulinismi congeniti, malattie
perossisomiali, sindromi da deficit
congenito di creatina, piastrinopa-
tie autoimmuni primarie croniche e
miosite eosinofila idiopatica.

Previsto lo screening alla nascita
a tutti i nuovi nati in Italia per indi-
viduare una quarantina di malattie
metaboliche ereditarie.

Viene rivisto I'elenco delle malat-
tie croniche e invalidanti, con I'in-
troduzione di 6 patologie esenti da
ticket, tra cui broncopneumopatia
ostruttiva, sindrome da talidomide
e rene policistico. Spostate tra le
malattie croniche alcune patologie
gia esenti come malattie rare, quali:
malattia celiaca, sindrome di Down,
s. Klinefelter, connettiviti indiffe-
renziate.

Aggiornato il nomenclatore pro-
tesico, fermo al 1999, con l'introdu-

zione negli elenchi dei dispositivi di
ausili informatici e di comunicazio-
ne (inclusi i comunicatori oculari e
le tastiere adattate per persone con
gravissime disabilita); apparecchi
acustici a tecnologia digitale; at-
trezzature domotiche e sensori di
comando e controllo per ambienti
(allarme e telesoccorso); posaterie
e suppellettili adattati per le disa-
bilita motorie, barella adattata per
la doccia, scooter a quattro ruote,
carrozzine con sistema di vertica-
lizzazione, carrozzine per grandi
e complesse disabilita, sollevatori
fissi e per vasca da bagno, sistemi
di sostegno nell'ambiente bagno
(maniglioni e braccioli), carrelli ser-
voscala per interni; arti artificiali a
tecnologia avanzata e sistemi di
riconoscimento vocale e di punta-
mento con lo sguardo.

Costituita la Commissione nazio-
nale per l'aggiornamento dei
LEA, con il compito di monitorarne
costantemente il contenuto, esclu-
dendo prestazioni, servizi o attivita
che divengano obsoleti e valutan-
do di erogare a carico del SSN trat-
tamenti che, nel tempo, si dimostri-
no innovativi o e efficaci per la cura
dei pazienti. Non bisognera atten-
dere altri 15 anni.

Varato il nuovo nomenclatore
della specialistica ambulatoriale
(dopo 20 anni). Include prestazioni
tecnologicamente avanzate ed eli-
minando quelle obsolete, individua
chiaramente tutte le prestazioni di
procreazione medicalmente assisti-
ta (PMA) che saranno erogate a ca-
rico del Servizio sanitario nazionale
(fino ad oggi erogate solo in regime
di ricovero); rivede profondamente
I'elenco delle prestazioni di geneti-

ca e, per ogni singola prestazione,
fa riferimento ad un elenco pun-
tuale di patologie per le quali é
necessaria l'indagine su un deter-
minato numero di geni; introduce
prestazioni di elevatissimo conte-
nuto tecnologico (adroterapia) o di
tecnologia recente (enteroscopia
con microcamera ingeribile, radio-
terapia stereotassica).

Il commento

Tonino Aceti, coordinatore nazionale
del Tribunale per i diritti del malato-
Cittadinanzattiva: "Aggiornamento
necessario, ma con luci ed ombre
per i cittadini. Accanto all'inseri-
mento di nuove prestazioni, ci sara
un aumento dei costi. Dall'aumento
dei ticket a loro carico (almeno 18,1
milioni di euro in piu per le stesse
prestazioni che hanno oggi), alla
riduzione del numero di visite ed
esami in esenzione per alcune pa-
tologie croniche, ad esempio per I'i-
pertensione, al mancato riconosci-
mento ancora di alcune patologie.
E ancora si cancellano dalla lista
LEA dispositivi erogati finora, come
plantari e calzature ortopediche,
perché si prescrivono troppo e non
perché siano inutili. Ci preoccupa
I'accettazione e giustificazione per
legge delle differenze regionali.
Infine sulle prestazioni socio-sani-
tarie le misure sono ancora troppo
vaghe anche per gli effetti sui costi
che dovranno sostenere le famiglie.
Tra la lista di prestazioni contenuta
nei LEA e cio che arriva in realta ai
cittadini, la forbice & ampia e ri-
schia di esserlo ancor di piu se non
si lavora al monitoraggio effettivo
e all'intervento. Vigileremo sugli
effetti e continueremo a lavorare
affinché le organizzazioni civiche

siano, insieme a tutti gli altri inter-
locutori, nella commissione nazio-
nale LEA, visto che in questo luogo
si assumono scelte che impattano
fortemente sulla vita e sui diritti dei
cittadini”.

Screening neonatale:
25 milioni perle
patologie metaboliche
ereditarie

il 29 giugno 2017 é stata pub-
blicata in Gazzetta Ufficiale la
delibera del Cipe con la quale
si ripartiscono alle Regioni i
fondi assegnati allo SNE pre-
visti dall'lemendamento 229
alla Legge di stabilita 2014. La
Conferenza Stato Regioni ha
approvato la ripartizione per
gli anni 2014, 2015 e 2016 del-
la quota destinata al finanzia-
mento in via sperimentale del-
lo screening neonatale per la
diagnosi precoce di patologie
metaboliche ereditarie:25 mi-
lioni di euro suddivisi in 5 mi-
lioni peril 2014, 10 peril 2015 e
10 peril 2016. La somma, come
prevede il Decreto 13 ottobre
2016 “Disposizioni per l'avvio
dello screening neonatale per
la diagnosi precoce di malat-
tie metaboliche ereditarie’,
che consente di dare avvio allo
screening neonatale esteso
su tutto il territorio nazionale,
con modalita uniformi, & ripar-
tita tra le Regioni in relazione
al numero medio annuo di nati
dell’'ultimo quinquennio.

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



Farmaci

Malattie rare: oltre la diagnosi, occorre puntare sulle terapie
La parola a Mario Melazzini, Direttore generale Aifa

“I progressi tecnologici gia oggi con-
sentono di individuare ogni anno
250 nuovi geni alla base delle ma-
lattie rare e i test di sequenziamento
del gene di nuova generazione ormai
disponibili in molti laboratori clinici
facilitano la diagnosi anche precoce
in pazienti che presentano patologie
neurologiche rare di sospetta origine
genetica. Ma questi progressi nella
diagnosi delle malattie rare posso-
no e devono essere raggiunti anche
nell'individuazione di terapie mirate.
Alcuni risultati importanti si sono
ottenuti nel 2016 nel campo della ri-
cerca per l'atrofia muscolare spinale
nei bambini, che hanno portato alla
decisione degli sviluppatori di richie-
dere formale autorizzazione del far-

maco alle autorita regolatorie com-
petenti di USA e Unione Europea. Si
tratta di traguardi con ricadute posi-
tive multiple, perché dall'inestimabi-
le conoscenza ed esperienza genera-
ta da questi studi clinici & possibile
riprodurre risposte valide anche per
altre patologie neurodegenerative
rare per le quali altrettante terapie
geniche avanzate sono in fase di svi-
luppo, come ad esempio la malattia
di Huntington e la sclerosi laterale
amiotrofica ereditaria.

LAgenzia Italiana del Farmaco é da
sempre impegnata nel sostenere
studi clinici indipendenti sui farmaci
per le malattie rare, cui dedica una
tematica specifica dei bandi di ricer-
ca che da anni promuove. Afferenti

a quest’area sono ben 135 i progetti
presentati dagli sperimentatori, sul
totale dei 343 protocolli inviati in ri-
sposta al bando 2016 che si é chiu-
so lo scorso 5 dicembre. Nel 2016,
inoltre, I'AIFA & stata la prima agenzia
regolatoria al mondo ad autorizzare
la rimborsabilita di Strimvelis, terapia
genica ex vivo con cellule staminali
per il trattamento dei bambini affetti
da ADA-SCID, che fin dai primi mesi
di vita compromette il loro sistema
immunitario costringendoli a vive-
re in ambiente asettico. La terapia
€ un successo tutto italiano, frutto
del lavoro sinergico di Fondazione
Telethon, IRCCS San Raffaele e ditta
produttrice”.

Fonte: Aifa

Eurordis: le proposte per migliorare
i Programmi d’Uso Compassionevole (PUC)

EURORDIS-Rare Diseases Europe ha
pubblicato un position paper sull’u-
so compassionevole, sollecitando
I'adozione di misure che possano
cambiare le possibilita di accesso a
nuovi farmaci da parte dei malati
attraverso i Programmi di Uso Com-
passionevole (PUC). Nell'ambito dei
PUC, i farmaci che non hanno ancora
ricevuto l'autorizzazione allimmis-
sione in commercio saranno resi di-
sponibili ai malati come alternativa
terapeutica al trattamento di patolo-
gie gravi e irreversibili o di condizioni
di malattia che pongono il paziente
in pericolo di vita. “I PUC possono
salvare la vita dei malati offrendo
un accesso precoce a nuovi farmaci
promettenti — ha spiegato Francois
Houyez, di EURORDIS - | pazienti
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affetti da malattie croniche, seria-
mente debilitanti o pericolose per la
vita, non saranno piu costretti ad at-
tendere a lungo per poter accedere
ai nuovi farmaci. Le nuove proposte
inserite in questo documento defini-
scono il perché siafondamentale che
ciascun Paese disponga del proprio
PUC e quali iniziative possono essere
intraprese per implementare o mi-
gliorare i sistemi esistenti. Dobbiamo
mirare a ridurre le disuguaglianze tra
i vari Paesi nell'accesso ai PUC e ai
nuovi farmaci”

Il position paper fornisce, inoltre, del-
le raccomandazioni per le associa-
zioni dei pazienti, I'industria farma-
ceutica, gli Stati membri dell’'UE e le
autorita europee su come sostenere,
avviare e gestire i PUC, tra cui:
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« Un appello ai malati affinché siano
coinvolti nelle prime fasi di discus-
sione con gli sviluppatori di farma-
ci sull'utilita dei PUC;

+ Un appello all'industria affinché
pianifichi un adeguato approv-
vigionamento del farmaco che
dovra essere fornito attraverso
un PUG;

« Un appello alle autorita nazionali
per migliorare la trasparenza dei
PUC che le stesse autorizzeranno
nel relativo Stato membro, affin-
ché i medici e i pazienti possano
essere a conoscenza dei program-
mi in corso ed essere in grado di
parteciparvi;

+ Un appello alle Commissione Eu-

ropea affinché metta a confronto i
diversi schemi nazionali sui PUC in
Europa.

Cosael'Uso

Compassionevole?

In base al Regolamento europeo
sui farmaci (art. 83.2), 'uso com-
passionevole & definito come “la
messa a disposizione, per motivi
compassionevoli, di un medicinale
ad un gruppo di pazienti affetti da
una malattia cronica o gravemente
invalidante o la cui malattia € con-
siderata potenzialmente letale, e
che non possono essere curati in
modo soddisfacente con un medi-
cinale autorizzato”.

Novita: raccomandazioni sul prezzo
e sul rimborso dei farmaci orfani

EURORDIS ha contribuito alla re-
dazione di un documento che
propone nove principi per miglio-
rare il sistema che regola i prezzi
dei medicinali orfani e la valuta-
zione delle condizioni di rimborso
nell'Unione Europea.

A seguito della pubblicazione di
tale rapporto, la Commissione
Europea presentera al Parlamen-
to europeo e alle altre istituzioni
politiche europee le sue opinioni
in merito all'uso off-label dei far-
maci.

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



Farmaci

Farmaci off-label
Una risorsa valida, ma servono regole piu precise: lo sostiene uno studio belga

Nel contesto delle malattie rare, la
prescrizione off-label di farmaci puo
finire per rappresentare, molto spes-
s0, l'unica possibilita di intervento da
parte dei medici. Basti pensare che le
patologie rare attualmente conosciu-
te sono tra le 5.000 e le 7.000, men-
tre a gennaio del 2016, sul mercato
europeo erano presenti 118 farmaci
orfani, una cifra che, sebbene in con-
tinua crescita, & sufficiente soltanto a
coprire i bisogni di una piccolissima
parte dei pazienti.

Se da un lato, quindi, appare chiaro
che l'uso off-label dei farmaci orfani
possa spesso rappresentare l'ultima
risorsa per persone che si trovano in
situazioni uniche di pericolo di vita,
dall’altro non si puo fare a meno di
valutare anche il rovescio della me-
daglia, ossia il fatto che tale pratica
comporti inevitabilmente rischi per
la salute dei pazienti. Attualmente

Il problema

“| dati del Rapporto Nazionale,
relativi alle sperimentazioni pe-
diatriche del 2015, vedono un
decremento: dal 13,9% al 9,6%
- sostiene Sandra Petraglia, Re-
sponsabile Ufficio Ricerca Indi-
pendente AIFA - La risposta piu
frequente in questo settore e
I'uso off label di medicinali, che
da una parte porta una risposta,
dall'altra lascia aperto un dilem-
ma per questi farmaci non stu-
diati nei bambini”.

infatti, sono fin troppo spesso carenti
le prove cliniche sulla sicurezza e I'ef-
ficacia dei farmaci utilizzati off-label.
Inoltre, & preoccupante il fatto che la
prescrizione off-label dei medicinali
possa essere messa in atto per ragio-
ni diverse da quelle mediche. Secon-
do recenti indagini, in alcuni Stati eu-
ropei, tra cui anche I'ltalia, vi sarebbe
la tendenza a promuovere questo
approccio terapeutico per poter ri-
durre la spesa sanitaria nazionale.
Per definire il quadro della situazione
relativa all'uso off-label di farmaci
orfani in Belgio, un gruppo di ricer-
ca dell’'University Hospitals Leuven
ha intervistato nel 2013 sette medici
specializzati nella cura di patologie
rare e sei esperti in materia di politi-
che sanitarie inerenti ai farmaci orfa-
ni. Dai risultati dell'indagine, pubbli-
cati ad ottobre del 2016 sulla rivista
Orphanet Journal of Rare Diseases,
emerge che limpiego off-label di
farmaci, in particolare di quelli orfa-
ni, puo rivelarsi di enorme utilita nel
trattamento delle malattie rare, pur-
ché tale pratica sia esclusivamente
condotta sulla base di giustificazioni
mediche, supportata da evidenze
cliniche e regolata da una serie di
normative e linee guida che tutelino,
sopra ogni altra cosa, l'interesse e la
sicurezza dei pazienti.

La maggior parte dei partecipanti e
favorevole all'uso off-label di farmaci
orfani, a patto che il medicinale sia
abbastanza sicuro e ben tollerato e
che l'indicazione espressa nel fogliet-
to illustrativo sia piuttosto generale.
Inoltre, questa strategia dovrebbe
essere considerata solo nei casi in

cui, per una condizione molto grave,
le opzioni terapeutiche specifiche si
siano rivelate inefficaci o non siano
affatto disponibili. Alcuni dei sogget-
ti intervistati sostengono che I'impie-
go off-label dei farmaci, in particola-
re di quelli orfani, dovrebbe essere
adottato solo in regimi di studio cli-
nico, o che debba essere effettuato
solo nell'ambito di centri ospedalieri
specializzati.

Tutti concordano sul fatto che la scel-
ta di intraprendere un trattamento,
incluso quello off-label, dovrebbe
essere sempre basata su valide moti-
vazioni mediche e sostenuta da soli-
de evidenze scientifiche. Per ovviare
all'attuale carenza di prove cliniche
sulla sicurezza e l'efficacia di farmaci
in uso off-label, gli esperti propon-
gono l'adozione di appositi registri
e banche dati, tramite cui poter rac-
cogliere e condividere, ad un livello
pil ampio possibile, i dati relativi ad
ogni singola prescrizione off-label,
in modo particolare quelli riguar-
danti gli eventuali eventi avversi. Per
fare in modo che questa collezione
di informazioni possa entrare a far
parte della normale routine clinica,
sarebbe opportuno regolamentare il
tutto attraverso norme ben definite,
e snellire il piu possibile la procedu-
ra mediante specifici accorgimenti,
come, ad esempio, I'utilizzo di appo-
siti moduli standard per la segnala-
zione delle terapie off-label.

Gli intervistati sottolineano anche
che, prima di utilizzare un farmaco
off-label, i medici dovrebbero otte-
nere il consenso a procedere da par-
te dei pazienti o, in caso di minori, dei

Farmaci orfani: preziosa la collaborazione
tra Stati dell’'UE per la negoziazione dei prezzi

Unirsi per negoziare il prezzo dei
farmaci orfani con le aziende far-
maceutiche puo portare a benefici
per la sostenibilita del sistema sani-
tario, per le aziende farmaceutiche
e per i malati rari. Lo afferma uno
studio pubblicato nel bollettino

dell’Organizzazione Mondiale della
Sanita, che analizza la collabora-
zione tra gli Stati UE per l'acquisto
dei farmaci orfani. Secondo gli au-
tori, nonostante i prezzi e il rim-
borso siano solitamente negoziati
individualmente con le aziende

farmaceutiche in ciascuno Stato
Membro dell’'UE, questa prassi sta
cambiando, come nel caso di Bel-
gio e Paesi Bassi che hanno unito le
proprie forze per negoziare il prez-
zo dei farmaci orfani con le aziende
farmaceutiche. Un progetto pilota

Uso off-label
di farmaci: cos'e@?

E quando un medico per deter-
minate malattie che sono peri-
colose per la vita, 0 comunque
molto severe, dove non siano
disponibili trattamenti indica-
ti, o quando quelli esistenti si
siano rivelati inefficaci, decide
di prescrivere un medicinale
in modalita o per indicazioni o
popolazioni di pazienti diverse
da quelle ufficialmente appro-
vate ed inserite nel foglietto
illustrativo.

loro familiari. Il malato deve essere
pienamente consapevole del mec-
canismo d’azione del medicinale, del
fatto che il suo uso off-label non &
ufficialmente approvato e, soprattut-
to, dei rischi associati al trattamento.
Informazioni che devono essere for-
nite in modo chiaro e comprensibile,
evitando termini complicati o appar-
tenenti al gergo medico.

avviato nel 2016 cui hanno aderito
molte aziende farmaceutiche e che
sta coinvolgendo altri Stati, come il
Granducato del Lussemburgo. An-
che i Ministri della salute di altri Pa-
esi dell'UE hanno dimostrato il loro
interesse.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale
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Screening neonatali: al via i lavori del Centro

di Coordinamento per I'applicazione della legge

Aistnme interviene portando la voce dei pazients

Si & svolta il 31 marzo la prima riu-
nione del Centro di Coordinamento
dell'lstituto Superiore di Sanita per
rendere operativa la legge sugli scre-
ening neonatali. Al tavolo, che ha
provveduto a darsi i prossimi obietti-
vi, anche Manuela Vaccarotto, in rap-
presentanza di Aismme. Il Centro, che
avra il suo braccio operativo nell'lsti-
tuto Superiore Sanita, ha come scopo
principale quello di rendere unifor-
me l'offerta degli screening su tutto
il territorio nazionale e la creazione
di un archivio centrale con lo scopo
di effettuare un censimento reale sui
bambini affetti da malattie metabo-
lico-ereditarie e valutare gli esiti del
programma di screening in termini di
sopravvivenza, progressione clinica
della malattia, risposta al trattamen-
to e valutazione dei costi.

In vista della seconda riunione del
Tavolo, Manuela Vaccarotto ha in-
viato a Angelo del Favero, Direttore
Generale dell'Istituto Superiore di Sa-
nita, alcune considerazioni, frutto del
confronto quotidiano con le famiglie
dei piccoli pazienti e i pazienti adulti

attraverso il Centro di aiuto-ascolto,
ma anche dei contatti con i medici
dei Centri di cura e screening. Adem-
piendo cosi al ruolo richiesto dalla
nuova normativa, di portare la voce
dei pazienti nei tavoli decisionali.

Queste le considerazioni presentate:

» Vanno incluse nuove patologie
nel pannel di screening, tra cui
alcune Malattie Lisosomiali e Im-
munodeficienze primitive.

« Deve essere eseguito un unico
cartoncino: in alcune zone ven-
gono effettuati due cartoncini
che sono destinati a Laboratori
diversi. Questo implica un nume-
ro maggiore di prelievi dal tallone
del neonato e una perdita di tem-
po per il personale della nursery.

» Va effettuato un monitoraggio
della qualita dei servizi erogati nei
Centri cura e nei Centri Screening

- Bisogna uniformare i tempi di
conferma diagnostica fissando
un limite massimo. Questo evi-
terebbe alle Famiglie I'ansia e la
preoccupazione per |'attesa della
conferma della patologia.

« | tempi per il follow up e dei ri-
coveri programmati non sempre
vengono rispettati e spesso ven-
gono rinviati anche per molte
volte di mese in mese. Questo per
mancanza di tempo, di personale
medico o per dare la precedenza
ad altre patologie. La conseguen-
za, oltre che il peso emotivo, & che
i genitori molte volte si vedono
costretti a rivolgersi a Centri fuori
regione.

- E importante limitare per i medici
metabolisti dei Centri di cura I'atti-
vita medica non dedicata alla cura
e ricerca sulle Malattie metaboli-
che ereditarie, come guardie not-
turne, pronto soccorso, pediatria
generale, ecc. Tenuto conto della
particolarita delle patologie meta-
boliche, i medici dovrebbero inve-
ce seguire solo pazienti metabolici
(diagnosi, follow up, ricoveri, dieta,
terapia, studio sintomi, interdisci-
plinarita, ecc.), evitando cosi ritardi
nei follow-up e ricoveri.

+ | Centri screening e i Centri cura
vanno potenziati con personale

| bambini continuano a morire.

Nonostante la legge sullo screening neonatale
La parola a llaria Ciancaleoni Bartoli, Direttore dell'Osservatorio malattie rare

In Italia, ad agosto, e stata approvata
la legge la 167/2016, che introduce
lo screening neonatale metabo-
lico allargato, obbligatorio e gra-
tuito, per tutti i neonati. A 9 mesi
di distanza pero nulla &€ cambiato.
Mentre i centri si accapigliano per
decidere chi fara cosa (e chi avra i
fondi) i bambini nascono, si amma-
lano, subiscono danni irreversibili e
muoiono.

Ad oggi, infatti, il test viene fatto con
copertura quasi totale solo per tre
patologie, che sono state rese ob-
bligatorie molti anni fa: la fenilche-
tonuria, l'ipotiroidismo congenito e
la fibrosi cistica. Da queste patolo-
gie, che sono piul frequenti di altre,

risultano affetti ogni anno circa 800
neonati.

La nuova legge prevede che la ri-
cerca dovra essere estesa ad altre
malattie, circa 40: le malattie me-
taboliche rare per le quali abbiamo
una terapia efficace. Alcune regio-
ni, gia da alcuni anni, offrono il test:
hanno proceduto in autonomia a
dare questa opportunita di salute.
Nel 2015 il 50.3% dei neonati italia-
ni ha avuto accesso al test di scree-
ning allargato: tra questi bimbi ne
sono stati individuati circa 80 affetti
da una di queste malattie. La stati-
stica ci suggerisce che circa altret-
tanti, nati entro quel 49.7% che non
ha avuto il test, non abbiano avuto

una diagnosi e la conseguente tera-
pia. Alcuni hanno subito lunghi ri-
coveri e gravi danni, altri sono mor-
ti. Uno di questi bimbi & morto nel
Lazio, dove la Regione & spaccata in
due, con meta dei punti nascita che
aderiscono allo screening e meta
no: il bimbo era nato nella meta
sbagliata.

Pero la preoccupazione principale
in questo periodo non é stata quel-
la di organizzarsi per offrire il test,
ma di portare avanti battibecchi
animati da ragioni economiche e
da equilibri politici. Nel frattempo
i bambini nascono, si ammalano e
muoiono.

Da www.agi.it

dedicato e strutturato. Attual-
mente c'@ molto personale preca-
rio e questo comporta la perdita
di preziose esperienze e profes-
sionalita.

Bisogna provvedere al ricono-
scimento dell’attivita medica dei
medici metabolisti, per favorire
'aumento di medici dedicati a
queste complesse patologie, a
un‘adeguata formazione medica
per i giovani medici, alla forma-
zione e aggiornamento per i bio-
chimici e per le dietiste

Il Centro clinico dovrebbe or-
ganizzare e seguire il Percorso
diagnostico terapeutico assisten-
ziale/Percorso Assistenziale Indi-
viduale

Il Personale dedicato alla raccolta
dell'lnformativa deve essere mes-
so in grado di dare informazioni
e deve essere strutturato un pro-
getto di informazione sul percor-
so screening per i futuri genitori
sin dal pre-concepimento

Si deve provvedere al Counselling
genetico.

Vai \.l
y

Sei qui: Home Malattie rare

Malattie rare

Una malattia si definisce rara quando la
sua prevalenza, intesa come il numero di
caso presenti su una data popolazione,
non supera una soglia stabilita. In UE la
soglia é fissata allo 0,05 per cento della
popolazione, ossia 5 casi su 10.000

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale
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Screening Neonatale Esteso - Notizie dalle Regioni

Le conseguenze della Legge 167:a luglio il test in Puglia e Sicilia; gia attivato in Piemonte

o
Puglia

Finalmente al via da gennaio 2017
presso l'ospedale pediatrico Giovan-
ni XXIII di Bari lo screening neonatale
in Puglia per la fibrosi cistica, che si
aggiunge a quelli per la fenilcheto-
nuria e l'ipotiroidismo congenito. Per
le altre 43 malattie rare la Puglia do-
vra 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. Partenza prevista quindi per
il 1° di luglio per la copertura totale
dello SNE in tutti i centri nascita.

Piemonte

Attivato lo screening screening este-
so sui 35mila neonati piemontesi.
“Si punta alla prevenzione della
disabilita per almeno 20 neonati
ogni anno - commenta l'assessore
regionale alla sanita Saitta - potre-
mo salire da 6 a 40 patologie indi-
viduabili”. Individuato come punto
di riferimento a livello regionale il
Centro screening neonatale della
Citta della Salute di Torino, gia in
funzione presso il laboratorio ana-
lisi dell'ospedale infantile Regina
Margherita.

Sicilia

Dal novembre 2011 é stato avviato il Progetto Scree-
ning nelle sole province di Palermo e Trapani che, in
circa 5 anni di attivita, ha consentito di individuare
37 nuove diagnosi di MME, permettendo di interve-
nire tempestivamente con la terapia idonea. Qualche
anno prima anche Catania e Provincia avevano atti-
vato lo screening neonatale esteso su una trentina
di patologie. Ora a seguito dell'approvazione della
Legge 167/2017 & stato emesso un Decreto della Re-
gione Sicilia - Assessorato alla Salute - dove viene
ufficialmente sancito |'attivazione dello SNE nei due
Centri Regionali di Screening di Palermo e Catania
che dovra essere operativo dal 1° luglio 2017 e dovra
coprire tutte le provincie siciliane.

Storie di bimbi salvati dallo screening
Ma occorre anche un follow up adeguato

Aurora e Mattia sono due bambini
fortunati. Eppure sono affetti da
Mcadd, un difetto del metabolismo
che impedisce l'assorbimento dei
grassi a catena media, una malat-
tia che degenera velocemente: i
primi sintomi sono l'inappetenza e
la sonnolenza, poi arrivano il coma
e la morte. Sono fortunati perché
nel Centro nascita dove sono ve-
nuti al mondo, a Verona, si effettua
di prassi lo screening metabolico
allargato, e la loro malattia e sta-
ta diagnosticata in tempo. Grazie
a una dieta e a accorgimenti nella
somministrazione del cibo, Aurora
e Mattia stanno crescendo senza
alcun problema e il loro futuro sara
uguale a quello dei loro coetanei.
Un futuro di continue piccole at-
tenzioni, ma dalle molte possibilita.
“Aurora €& nata al settimo mese e
mezzo di gravidanza - racconta la
sua mamma - quindi e stata avviata
in terapia intensiva. Li ha comincia-
to a vomitare e non mangiava mol-
to. Da poco nel centro nascita di Ve-
rona avevano iniziato a sottoporre i
nuovi nati allo screening metaboli-
co allargato, nel cui pannel era pre-
sente anche la malattia Mcadd. E
stata la nostra fortuna: non ci fosse
stato lei sarebbe potuta essere una
delle cosiddette ‘morti bianche.
Abbiamo avuto subito la diagno-

si e immediatamente siamo stati
trasferiti in ospedale, nel reparto
malattie metaboliche seguito dal
dottor Bordugo. L'equipe che segue
Aurora e una squadra meravigliosa,
sensibile, gentile e disponibile a ri-
spondere a qualsiasi domanda e a
qualsiasi ora. Con loro accanto sia-
mo riusciti a recuperare la serenita
con cui affrontare qualsiasi cosa ci
possa riservare il futuro”.

Una delle tante storie, che ci rac-
conta di aspettative, emozioni,
paure. E di come sia importante, in
quei momenti, avere un team di so-
stegno, non solo medici, ma anche
psicologi, in grado di supportare, di
rispondere alle mille domande, di
essere presenti e disponibili in ogni
momento, anche quando il bimbo
€ a casa. In ogni momento. Perché
un figlio ammalato ha bisogno di
risposte 24 ore su 24.

“Il team di medici - racconta la
mamma di Mattia - ci ha suppor-
tato moltissimo, e ci ha fatto capire
che la sua malattia & una cosa con
cui e possibile convivere”. Anche
Mattia é stato diagnosticato preco-
cemente a Verona grazie al test. An-
che lui e affetto da Mcadd. “Il primo
periodo é stato duro - continua —
doveva mangiare obbligatoriamen-
te, ogni 2-3 ore, e seguire una dieta.
Altrimenti non ce l'avrebbe fatta.

Ma sta crescendo bene, e vivra la
vita come gli altri bambini. Per noi
la diagnosi e stata uno choc, ma la
psicologa del Centro cura ci e stata
vicina e i medici ci hanno spiega-
to in modo semplice e chiaro cosa
stava succedendo a nostro figlio e
come affrontarlo”. Esperienze che
potrebbero essere devastanti, ma
che, raccontano questi genitori, se
gestite con professionalita e calore
umano, diventano sopportabili. “E
importante essere tranquillizzati,
sostenuti e ascoltati - spiegano —

Oltre al test, senza il quale bisogna
ricordare che i nostri figli avrebbero
avuto una sorte ben diversa, occor-
re anche un intervento di sostegno
e di ascolto. Ma, soprattutto, infor-
mazioni chiare e istruzioni, anche
nel percorso pre-nascita, durante
il quale si ignora tutto di queste
patologie. E, non ultimo, la possibi-
lita di avere risposte alle nostre do-
mande in qualsiasi momento, per
non sentirci abbandonati e vivere
lo stress di non sapere come agire
quando nostro figlio sta male”.

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

Malattie rare, approvate le reti ERN
U'Italia € leader in Europa

Dodici ospedali italiani in classifica:
al primo posto I'azienda ospedalie-
ra di Padova, punto di riferimento
per ben 18 gruppi di patologie a
bassa incidenza. A seguire il Bam-
bino Gesu di Roma e il Policlinico di
Milano. L'ltalia & dunque la nazione
leader in Europa per l'eccellenza
dei suoi ospedali specializzati in
malattie rare. A decretarlo ¢ il Con-
siglio degli Stati Membri per le Reti
di Riferimento Europee (European
Reference Network, ERN), che il 15
dicembre scorso ha approvato le 23
Reti previste dal primo invito pub-
blico a presentare proposte.

Alla selezione hanno partecipato

26 Paesi (i 25 Stati Membri UE piu la
Norvegia): 24 le domande pervenu-
te, 370 gli ospedali e quasi 1.000 le
unita altamente specializzate coin-
volte.

Il progetto delle Reti di Riferimento
Europee, creato nel 2011, ha l'obiet-
tivo di formare una struttura di ge-
stione per la condivisione delle co-
noscenze e il coordinamento delle
cure sanitarie nell’Unione Europea.
Le Reti costituiranno un network di
centri di expertise, prestatori di cure
sanitarie e laboratori, con un'orga-
nizzazione che supera i limiti di un
singolo stato. Rappresentano il mez-
zo che consentira ai medici di acce-

dere ad esse superando i confini del
proprio Paese, facendo viaggiare
l'eccellenza invece del paziente. La
loro creazione mettera in collega-
mento operatori sanitari altamente
specializzati in patologie complesse
a bassa o rara prevalenza, quelle che
presentano una soglia non superio-
re a cinque pazienti su 10mila.

In pratica, le reti di riferimento eu-
ropee svilupperanno modelli di as-
sistenza, strumenti per l'assistenza
sanitaria online, soluzioni e dispo-
sitivi medici nuovi e innovativi. Fa-
voriranno la ricerca mediante ampi
studi clinici e contribuiranno allo
sviluppo di nuovi prodotti farma-

Le reti ERN approvate

1.

BOND - European Reference Network on Rare
Bone Disorders

Disability

17. MetabERN - European Reference Network for Rare

Hereditary Metabolic Disorders

PaedCan-ERN - European Reference Network for
Paediatric Cancer (haemato-oncology)
RARE-LIVER - European Reference Network on
Rare Hepatological Diseases

ReCONNET - Rare Connective Tissue and Muscu-
loskeletal Diseases Network

RITA - Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory
and Autoimmune Diseases Network
TRANSCHILD - European Reference Network on
Transplantation in Children (incl. HSCT, heart, kid-
ney, liver, intestinal, lung andmultiorgan)
VASCern - European Reference Network on Rare
Multisystemic Vascular Diseases

ERN eUROGEN - European Reference Network on
Rare and Complex Urogenital Diseases and Con-

La selezione dei centri che faranno parte delle reti ERN
ha tenuto conto di diverse caratteristiche delle strut-
ture ospedaliere candidate: la presa in carico e la cura
del paziente, I'organizzazione e la gestione del centro,
le attivita di ricerca, le competenze, i sistemi informa-
tivi e una serie di criteri relativi alle specifiche patolo-
gie trattate. Al primo posto c'é proprio l'ltalia, con le
18 macro-aree assegnate allAzienda Ospedaliera di
Padova: il centro veneto si piazza davanti a strutture
prestigiose come il Karolinska Hospital di Stoccolma,
I'Erasmus Medical Centre di Rotterdam, il Necker Uni-

2. CRANIO - European Reference Network on Rare
craniofacial anomalies and ENT disorders 18.
3. Endo-ERN - European Reference Network on Rare
Endocrine Conditions 19.
4. EpiCARE - European Reference Network on Rare
and Complex Epilepsies 20.
5. ERKNet - European Rare Kidney Diseases Referen-
ce Network 21.
6. ERN-RND - European Reference Network on Rare
Neurological Diseases 22
7. ERNICA - European Reference Network on Rare
inherited and congenital anomalies
8. ERN-LUNG - European Reference Network on 23.
Rare Respiratory Diseases
9. ERN-Skin - European Reference Network on Rare 24,
and Undiagnosed Skin Disorders
10. EURACAN- European Reference Network on Rare ditions
Adult Cancers (solid tumors)
11. EuroBloodNet - European Reference Network on
Rare Hematological Diseases
12. EURO-NMD - European Reference Network for
Rare Neuromuscular Diseases
13. ERN-EYE - European Reference Network on Rare
Eye Diseases
14. ERN GENTURIS - European Reference Network on
GENetic TUmour Risk Syndromes
15. GUARD-HEART - Gateway to Uncommon And
Rare Diseases of the HEART
16. ITHACA - European Reference Network on Rare

Congenital Malformations and Rare Intellectual

versity Hospital di Parigi e 'Academic Medical Centre
di Amsterdam.

Da Osservatorio malattie rare
ell Sole 240re

ceutici; porteranno a economie di
scala e garantiranno un uso piu ef-
ficiente delle risorse costose, il che
avra effetti positivi sulla sostenibilita
dei sistemi sanitari nazionali e per
decine di migliaia di pazienti che
soffrono di malattie e patologie rare
e/o complesse nell’'UE. La reti di rife-
rimento europee saranno finanziate
mediante gli strumenti europei di
telemedicina transfrontaliera e pos-
sono beneficiare di una serie di mec-
canismi di finanziamento dell’UE,
come il programma per la salute, il
meccanismo per collegare I'Europa
e il programma di ricerca dell’'UE
“Orizzonte 2020"

Le strutture italiane
che hannoricevuto
maggiori ERN

- Azienda Ospedaliera Padova:
18 ERN

- IRCCS Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu - Roma:
13 ERN

- IRCCS Ca’' Granda Ospedale
Maggiore Policlinico Milano:
8 ERN

- Azienda Ospedaliera Universi-
taria Senese: 8 ERN

- IRCCS “Giannina Gaslini” -
Genova: 8 ERN

- Fondazione IRCCS Policlinico
S. Matteo - Pavia: 8 ERN

- Azienda Ospedaliera Universi-
taria Meyer - Firenze: 6 ERN

- Fondazione Policlinico Univer-
sitario “A. Gemelli” - Roma:
6 ERN

- Azienda Ospedaliero Universi-
taria “Careggi” - Firenze: 6 ERN

- Azienda Ospedaliera Universi-
taria Integrata — Verona: 5 ERN

- Azienda Ospedaliero Universi-
taria Pisana: 5 ERN

- Azienda Ospedaliera Univer-
sitaria “Federico 11" - Napoli:
5ERN

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale
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A Vilnius la terza Conferenza sulle ERN

Si e svolta a Vilnius nel marzo scor-
so la terza Conferenza sulle ERN,
cui hanno partecipato clinici, po-
litici, membri ERN, rappresentanti
dei pazienti, istituzioni europee e
altri stakeholders. E stato sottoli-
neato che oltre 6 mila malattie rare
toccano circa 30 milioni di persone
in Europa e che nessun Paese da
solo ha le conoscenze e le capacita
per la diagnosi e il trattamento di
queste rare e complesse patologie:
la cooperazione e la condivisione
delle conoscenze a livello europeo
tramite le ERN dara accesso alle mi-
gliori pratiche possibili.

Tra i contenuti principali, oltre alla
presentazione delle 24 ERN, la ne-
cessita di implementarne l'attivita.
Si & sottolineata la necessita della
massima collaborazione con le reti

da parte delle Istituzioni europee e,
partendo dall'idea che devono viag-
giare le informazioni piuttosto che i
pazienti, che le ERN devono sfrutta-
re quanto piu possibile le potenzia-
lita di Internet, la telemedicina e gli
strumenti di e-health. Fondamenta-
le, inoltre, secondo il dott. Scarpa,
coordinatore della rete dedicata alle
malattie metaboliche ereditarie Me-
tabERN, un approccio di rete tra le
diverse ERN, che non devono essere
impermeabili le une dalle altre, in
particolare quella relativa alle ma-
lattie metaboliche. Infatti, i metabo-
lismo & coinvolto in diversi organi
e vi sono malattie multi-sistemiche
che ricadono in diverse ERN. Que-
sto per essere in grado di evitare
dimenticanze e frammentazioni e
offrire ai pazienti maggiori oppor-

Associazione ltaliana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

Onlus

aismme

Dona

il tuo 5 per mille

ad AISMME Onlus

AISMME Onlus sostiene il Centro di Screening e Cura
delle Malattie Metaboliche Ereditarie
dell’Ospedale della Donna e del Bambino di Borgo Trento Verona

Inserisci nella dichiarazione dei redditi il codice fiscale di AISMME Onlus

92181040285

AISMME Onlus sostiene progetti a favore di
bambini e adulti affetti da Malattie Genetiche
Metaboliche. Promuove il test di Screening
Neonatale Allargato alla nascita che permet-
te di prevenire la disabilita nel soggetti identi-
ficati. Gestisce un centro di aiuto-ascolto per

le Famiglie e | Pazienti Adulti. Nel sito dell'as-
sociazione si possano trovare informazioni sui
centri cura, diagnosi e screening delle malat-
tie metaboliche e sui progetti finanziati.

Dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus.

A te non costa nulla e per noi significa molto!

Grazie per il tuo sostegno
www.aismme.org

tunita di cure interdisciplinari.

E stato sottolineato come attraver-
so l'iniziativa ePAG (gruppi europei
di rappresentanza dei pazienti) i
pazienti siano stati effettivamente
coinvolti in tutti gli aspetti decisio-
nali che riguardano le ERN, compre-
sa la governance, per assicurare un
maggiore coinvolgimento e colla-
borazione da parte delle associazio-
ni e per consentire all'intera comu-
nita dei pazienti di beneficiare delle
ERN nel proprio Paese. In un prossi-
mo futuro, i prestatori di assistenza
sanitaria saranno in grado di aderire
alle reti esistenti come partner “affi-
liati” (in una delle tre categorie defi-
nite negli atti giuridici), con lo scopo
di consentire ai paesi che non sono
rappresentati in una ERN approvata
di accedere all'esperienza di quella

rete e quindi di aprire la“porta”della
ERN a tutti i pazienti europei che ne-
cessitano di tali competenze.

Dalla conferenza e emersa anche
I'importanza di supportare il lavo-
ro delle ERN con adeguate tecno-
logie informatiche e strumenti di
eHealth che possano facilitare la
collaborazione, mentre sono sta-
te condivise ulteriori informazioni
che riguardano, in particolare, la
piattaforma dedicata fornita dalla
Commissione Europea con lo sco-
po di facilitare lo scambio e la con-
divisione di dati. Una delle sfide
principali di questa piattaforma di
gestione dei dati clinici sara il gra-
do di interoperabilita con i sistemi
sanitari nazionali e la modalita se-
condo cui saranno gestiti i casi rari
e complessi nei sistemi sanitari.

MetabERN, la rete

di riferimento europea
per le malattie rare
metaboliche ereditarie

La rete dedicata alle malattie meta-
boliche ereditarie si chiama Meta-
bERN e il suo coordinatore ¢ italiano:
Maurizio Scarpa, Professore di Pedia-
tria all'Universita di Padova e Diretto-
re del Centro Malattie Rare presso la
Clinica Helios Horst Schmidt di Wie-
sbaden.

MetabERN, partner della Societa per
lo Studio degli Errori Congeniti del
Metabolismo (SSIEM), coinvolge 69
Health Care Providers (fornitori di
assistenza sanitaria), 11 dei quali in
Italia, certificati e approvati dai Mi-
nisteri della Sanita di 18 diversi Paesi
dell’'UE. La sua squadra multidiscipli-
nare comprende 1.681 esperti, di cui
circa il 52% specialisti, in particolare
medici pediatrici e per adulti, geneti-
sti, neurologi e medici metabolici. At-
tualmente ben 41 Organizzazioni di
Pazienti hanno aderito a MetabERN.
La Rete, incentrata sulle necessita del
paziente, gestisce 42.427 pazienti,
il 68% dei quali e rappresentato da
pazienti pediatrici “Questo proget-
to non ha precedenti e rappresenta

uno dei migliori esempi di quanto
sia importante essere uniti in Europa
per aiutare, adeguatamente e senza
sprechi o inutili viaggi della speranza,
i nostri pazienti. MetabERN - ha detto
il Prof. Scarpa - sara utile anche per
creare una rete efficiente di Centri
Metabolici e associazioni di pazienti
in Italia, e su questo stiamo gia lavo-

rando”.
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2017: 20 anni di EURORDIS

La parola a Yann Le Cam, Direttore generale, e Terkel Andersen, Presidente del CdA

I risultati

Nel corso di questi anni lo scenario
€ cambiato drasticamente. Siamo
passati dalla quasi totale mancanza
di considerazione al riconoscimento
delle malattie rare come una prio-
rita di salute pubblica in Europa. La
normativa europea oggi incentiva le
aziende farmaceutiche a sviluppare
farmaci orfani. Sono aumentate le
competenze a livello europeo e le
tecnologie innovative che possono
portare un significativo beneficio
alle persone che vivono con una
malattia rara. La maggior parte degli
Stati membri dell’'UE ha una propria
strategia nazionale per le malattie
rare e dei centri di cura specializza-
ti. La ricerca sulle malattie rare e piu
forte e riconosciuta per la sua eccel-
lenza. La comunita dei malati rari &
pit grande, pill connessa e qualifica-
ta ed é guidata da grandi leader. Il
suo spirito & collaborativo tra diver-
se malattie, Paesi e parti interessate
in Europa. Il punto di vista dei malati
ora viene preso in considerazione
da politici, ricercatori e aziende. La
centralita del paziente é stato il con-
cetto chiave degli ultimi dieci anni.

Gli obiettivi futuri

Il coinvolgimento del paziente sara
il concetto chiave del prossimo de-
cennio. Coinvolgimento del pazien-
te nella ricerca, nei servizi sanitari,
nell’assistenza medica e sociale e
nel ciclo di vita dei prodotti medi-
cinali.

Ci impegneremo per:

1. Aumentare la sensibilizzazione del
pubblico e dei portatori di interes-
se alle malattie rare attraverso la
Giornata delle Malattie Rare e altre
iniziative.

2. Promuovere le malattie rare come
una priorita di salute pubblica di
fronte alle nuove sfide

3. Parlare con una sola voce che rap-
presenta tutti i malati e le malattie,
dando a questa voce una dimen-
sione internazionale attraverso
iniziative come Rare Diseases In-
ternational e in collaborazione con
i portatori di interesse e le organiz-
zazioni internazionali, tra cui il Co-
mitato delle ONG per le malattie
rare.

4. Svolgere un'opera di advocacy a
tutela del malato sulla base delle
conoscenze dei pazienti generate

Rare Barometer Voices:
fai sentire la tua voce!

RBV é un'iniziativa di EURORDIS, la
federazione di associazioni non go-
vernativa incentrata sui malati, che
rappresenta 705 organizzazioni di
malati in 63 Paesi. Lancia indagini
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Rare
Barometer

Voices

A EURORDIS § INITIATIVE

attraverso il suo sito per far sentire
piu forte la voce dei malati rari, tra-
sformando le opinioni ed esperien-
ze su temi che interessano diretta-
mente in cifre e fatti che possono
essere condivisi con un pubblico
piu vasto. Le ultime indagini hanno
riguardato l'accesso al trattamento
e l'impatto delle malattie rare sulla
vita quotidiana e le terapie com-
plementari e alternative.

Possono registrarsi e partecipare
malati, genitori, fratelli o altri fami-
liari, rappresentanti dei pazienti e
prestatori di cure, purché residenti
in uno dei 48 Paesi del continente
europeo.

Per registrarsi o per informazioni:
www.eurordis.org/voices/it

attraverso il programma di indagi-
ne Rare Barometer, affinché le atti-
vita di ricerca, di sviluppo di tera-
pie e i processi decisionali portino
in primo piano il punto di vista del
paziente. EURORDIS continuera a
svolgere il suo ruolo di mediatore
rappresentando il punto di vista
dei malati all'interno e all'esterno
della comunita delle malattie rare.

5. Coinvolgere i pazienti a tutti i livelli

per garantire l'effettiva attuazione
di nuove politiche e normative che
rispondono ai bisogni dei pazienti
nella ricerca, nello sviluppo di tera-
pie e nei percorsi assistenziali.

6. Rafforzare il ruolo dei rappresen-

tanti dei pazienti e delle associa-

zioni attraverso:

+ Linformazione, grazie a stru-
menti utili come eurordis.org e i
webinar di EURORDIS.

+ |l collegamento tramite RareCon-
nect, il Consiglio delle Federazio-
ni Nazionali e il Consiglio delle
Federazioni Europee. Sosterremo
le attivita dei Gruppi europei di
sostegno e ci faremo anche pro-
motori di strumenti di matchma-
king per mettere in collegamen-
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to i pazienti con i ricercatori e i
medici. In questo modo i pazienti
risulteranno maggiormente col-
legati alle comunita mediche,
scientifiche e politiche.

« |l potenziamento delle capaci-
ta dei rappresentanti dei malati
mediante workshop e corsi di
formazione, tra cui il Corso esti-
vo di EURORDIS, per prepararli
ad essere coinvolti nella ricerca,
nello sviluppo di terapie, nei pro-
cessi decisionali e altro ancora.
Continueremo anche a rafforzare
le capacita delle parti interessate,
come medici, ricercatori, aziende
e politici e aiuteremo a compren-
dere meglio il punto di vista di
coloro che vivono con una ma-
lattia rara.

Le Malattie rare entrano all’'ONU

La Conferenza delle Organizzazioni
Non Governative (CoNGO), un or-
gano consultivo delle Nazioni Unite
che rappresenta la societa civile, ha
accolto favorevolmente nella sua
comunita la questione delle malattie
rare. L'11 novembre 2016, le Nazioni
Unite hanno presentato ufficialmen-
te il Comitato delle Organizzazioni
Non Governative per le Malattie Rare
(Comitato ONG per le Malattie Rare)
con il mandato di garantire che que-
ste patologie vengano riconosciute
come una priorita globale nel campo
della politica sanitaria, della ricerca
e dell'assistenza sociale e medica. E
questo il primo passo verso l'esplici-
ta considerazione delle malattie rare
nelle politiche sociali e sanitarie a
livello mondiale. Il Comitato sara il
catalizzatore degli sforzi per raggiun-
gere gli obiettivi delle Nazioni Unite,

nel caso specifico della popolazione
dei pazienti affetti da malattie rare,
riconoscendo e integrando le inizia-
tive ad essa dedicate nel contesto
delle Nazioni

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale
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Febbraio 2017: la terza Conferenza IRDIRC a Parigi
Raggiunto in anticipo il primo obiettivo: 200 nuove terapie entro il 2020

Parigi ha ospitato 1'8-9 febbraio 2017
la terza conferenza del Consorzio In-
ternazionale di Ricerca sulle Malattie
Rare (IRDiRC), accogliendo circa 300
partecipanti da tutto il mondo, tra cui
ricercatori, medici, enti finanziatori,
politici, rappresentanti delle associa-
zioni dei pazienti e dell'industria far-
maceutica. A cinque anni dalla prima
presentazione di IRDIRC sono stati
compiuti notevoli progressi nel cam-
po della ricerca sulle malattie rare e
l'obiettivo di sviluppare 200 nuove
terapie per le malattie rare e gli stru-
menti per diagnosticare le patologie
piu rare entro il 2020, & stato gia rag-
giunto.

Tra le attivita e i risultati di IRDIRC
in questi cinque anni, anche [’isti-
tuzione del marchio “Risorsa rico-

nosciuta da IRDIRC’, il Consorzio
Internazionale per le terminologie
relative al fenotipo umano, il pro-
getto “Matchmaker Exchange” e le
task force istituite specificatamente
per approfondire tematiche impor-
tanti (misure di esito centrate sul
paziente, studi clinici su piccole po-
polazioni di pazienti, nuove scoper-
te e accesso ai farmaci, datamining/
riposizionamento di farmaci e cor-
relazione dei dati con salvaguardia
della riservatezza).

La prossima sfida & quella di aprire
le porte anche ai Paesi a basso e me-
dio reddito, allo scopo di ampliare la
portata e I'impatto del Consorzio e di
identificare nuovi obiettivi in grado
di dare linfa e rinnovare limpegno
di tutti gli attori in campo. Coinvol-

Bambino Gesu,

primo trapianto

di fegato “domino”

su due pazienti pediatrici

Un trapianto di fegato con tecnica
“domino’, grazie alla quale con un
solo donatore cadavere sono stati
trapiantati due pazienti. Il comples-
so intervento é stato realizzato per
la prima volta in due pazienti pedia-
trici in Italia dai medici e chirurghi
dell'Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu lo scorso gennaio. Grazie a
questa metodica & stato possibile
trasformare il primo ricevente in
donatore, mettendo il suo fegato
appena asportato a disposizione
del secondo. Entrambi i trapianta-
ti hanno superato positivamente il
decorso postoperatorio.

Il primo paziente, che ha ricevuto
l'organo da un donatore cadavere,
era affetto da leucinosi, una malat-
tia metabolica genetica recente-
mente inserita tra quelle sottoposte
a screening neonatale obbligatorio,
conosciuta anche come malattia

delle urine a sciroppo d'acero. Nelle
persone affette da questa malattia,
il trapianto del fegato si rivela una
soluzione terapeutica molto effi-
cace, in quanto ripristina una suffi-
ciente attivita metabolica e permet-
te di tollerare una dieta pressoché
normale, con una drastica riduzione
del rischio di complicanze neuro-
logiche. Il secondo paziente era
invece affetto da una cirrosi biliare
cronica, causata da atresia delle
vie biliari, ed era in gravi condizio-
ni cliniche. Anche in questi casi il
trapianto di fegato rappresenta la
strategia di intervento piu efficace. |
chirurghi del Bambino Gesu hanno
quindi asportato il fegato del pa-
ziente affetto da leucinosi, malattia
che non altera le funzioni principali
del fegato ed il ricevente non corre
il rischio di sviluppare la malattia
metabolica.

gendone anche di nuovi, tra cui il
nuovo Comitato delle ONG delle Na-
zioni Unite per le malattie rare, cui si
chiede di porre queste patologie tra
le priorita dell'agenda delle Nazioni
Unite.

Tra i nuovi obiettivi, ancora in fase
di definizione, per il periodo 2017-
2027 “una diagnosi per tutti i pa-
zienti che hanno una malattia rara
gia identificata in letteratura entro
un anno dal momento in cui si rivol-
gono ad uno specialista, mentre per
tutti i casi irrisolvibili la possibilita
di entrare in una pipeline diagno-
stica coordinata a livello globale e
sviluppare 1000 nuove terapie per
le malattie rare approvate nei prin-
cipali mercati o, in alternativa, quin-
tuplicare il numero di terapie at-

IRDIRC

INTERNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH
CONSORTIUM

tualmente disponibili, riducendone
contemporaneamente i costi ad un
quinto. Questo superando barriere
operative, scientifiche e normative e
migliorando il coordinamento e I'in-
terazione tra il settore della ricerca
e quello dell'assistenza sanitaria. In
particolare, i dati dei pazienti devo-
no essere resi piu facilmente acces-
sibili e devono essere esplorati modi
nuovi e piu rapidi per condividere i
risultati della ricerca”.

Malattia di Pompe 10 anni
di terapia enzimatica sostitutiva

Positivo il bilancio a dieci anni dall'in-
troduzione della terapia enzimatica
sostitutiva a base di alfa glucosida-
si ricombinante per la malattia di
Pompe. “Dieci anni fa i bambini af-
fetti morivano entro qualche mese,
massimo un anno; ora, se trattati
precocemente, possono vivere an-
che fino ai 18 anni - ha spiegato il
prof. Antonio Toscano, responsabile
del Centro Regionale di Riferimento
per le Malattie Neuromuscolari Rare
presso I'A.O.U. Policlinico “G. Martino”
di Messina - Dal 2006, in particolare,
circa il 50% dei bambini trattati e so-
pravvissuto, pur con diverse difficolta
nella deambulazione e nella respira-
zione. Ad oggi il risultato terapeutico
€ senz'altro incoraggiante e la comu-
nita medica italiana ha dato un im-
portante contributo. Se la diagnosi &
tempestiva — puntualizza - la terapia
funziona molto bene nei neonati, ma
anche negli adolescenti e negli adul-
ti; anche se la risposta si attenua nel
tempo, la loro condizione é pur sem-
pre migliore di quella dei pazienti
non trattati”.

Non solo: negli ultimi anni, & emerso
nel corso di un convegno che si & svol-

to a Parma lo scorso aprile, la consape-
volezza che esiste un trattamento ha
aumentato la conoscenza della malat-
tia: ora il sospetto di malattia di Pompe
& parecchio piu frequente e la diagnosi
consente una terapia pil tempestiva,
anche se nel nostro Paese il ritardo dia-
gnostico medio & di circa 5-7 anni.

C'e pero un ostacolo: il farmaco alfa
glucosidasi e efficace ma molto costo-
s0. Per questo motivo la comunita me-
dica internazionale ha deciso di darsi
delle regole per evitare la somministra-
zione inadeguata o in eccessivo ritar-
do: “Occorre considerare due fatti: non
tutti i pazienti con malattia di Pompe,
se presintomatici, hanno necessita di
essere trattati; e non abbiamo comun-
que sufficienti dati per capire se sia
utile trattare tutti dall'inizio, gia prima
che si manifestino i sintomi - continua
Toscano - In Italia c'@ molta attenzione
e flessibilita riguardo a questi aspetti,
mentre altri Paesi sono piu rigidi nella
somministrazione di farmaci orfani: la
Svizzera, ad esempio, qualche tempo
fa ha abolito questa terapia per due
anni per poi riammetterla con gravi
danni ai pazienti”.

Da www.osservatoriomalattierare.it

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale
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Parlamentari e tecnici insieme per favorire politiche a sostegno dei pazienti

E nata con un accordo siglato alla
Camera dei Deputati tra I'Inter-
gruppo Parlamentare Malattie Rare
e |'Osservatorio Farmaci Orfani
(OSSFOR), I'Alleanza Italiana per
le Malattie Rare. Promotori dell’i-
niziativa 1'On. Paola Binetti e la
Sen. Laura Bianconi, coordinatrici
dell'Intergruppo nelle due ali del
Parlamento. Obiettivo, favorire un
circolo virtuoso di collaborazione
tra la societa civile ed il mondo po-
litico istituzionale finalizzato a una
migliore organizzazione dell'intero
settore delle malattie rare e dei far-
maci orfani.

“Tutto il lavoro dell’Alleanza sara
basato sull'esperienza e sulla com-
petenza delle associazioni di pa-
zienti che fin da oggi chiamiamo ad
aderire al progetto ed a partecipare
ai tavoli di confronto su priorita e
modalita di lavoro — ha dichiara-
to I'On. Paola Binetti, Presidente
dell'Intergruppo Parlamentare -
La collaborazione con I'OSSFOR ci
consentira di ottenere analisi tecni-
che, dati e strumenti utili ad aprire
un dialogo a piu voci e cercare in-

sieme soluzioni efficaci ed efficienti
per il settore.”

“In un anno di attivita OSSFOR ha
coinvolto ai suoi tavoli di lavoro
tutti gli stakeholder del sistema
malattia rare, dai Ministeri com-
petenti alle Regioni, dalle organiz-
zazioni nazionali ed europee dei
pazienti fino agli enti regolatori
- ha dichiarato Francesco Macchia,
coordinatore di OSSFOR - ora, gra-
zie all’Alleanza, riusciremo ad avere
un rapporto continuo e collabo-
rativo con il legislatore nazionale
e ci auguriamo che questo porti a
delle soluzioni importanti, capaci
di migliorare e uniformare la presa
in carico, i tempi e modi di accesso
alle cure in tutto il paese, senza dif-
formita territoriali”

“Per creare un sistema favorevole
alle persone colpite da una ma-
lattia rara & necessario che le as-
sociazioni pazienti abbiano ruolo
attivo in questa Alleanza - ha detto
llaria Ciancaleoni Bartoli direttore
dell'Osservatorio Malattie Rare -
Vogliamo che siano loro a suggerire
orientamenti di lavoro e che par-

Transitional care
Pubblicate le Raccomandazioni per agevolare
la transizione delle cure dall'eta pediatrica a quella adulta

Pubblicata sulla rivista Medicina Clini-
ca (www.sciencedirect.com) una serie
di raccomandazioni per ovviare agli
ostacoli nel processo di transizione
delle cure dall'eta pediatrica a quella
adulta per pazienti affetti da difetti
congeniti del metabolismo, delle fa-
miglie, dei servizi sanitari o delle infra-
strutture ospedaliere Tra queste:

. effettuare la transizione tra l'eta
di 16-18 anni, in un momento di
stabilita della malattia e tenendo
conto dello stadio di sviluppo del
paziente;

- valutare con attenzione la situazio-
ne delle cure palliative prima di de-
cidere di effettuare la transizione;

« predisporre con il paziente e con
la famiglia un piano di transizione,
flessibile e individualizzato;

- fornire al paziente e alla sua fami-
glia informazioni sulla malattia e
sul piano di trattamento;

individuare un team di adulti e un
professionista (preferibilmente un
internista) che possa coordinare,
insieme con il pediatra, il processo
e che possa garantire la continuita
delle cure;

promuovere la creazione di proto-
colli specifici per queste malattie e
la formazione di gruppi multidisci-
plinari specializzati nei difetti con-
geniti del metabolismo.

tecipino direttamente ai tavoli di
incontro con i referenti istituzionali
e con i tecnici. Le associazioni che
vorranno partecipare ai lavori, che
partiranno dopo la pausa estiva,
possono scrivere alla segreteria di
OSSFOR all'indirizzo collet@osser-
vatoriofarmaciorfani.it”. Hanno gia
aderito una quarantina di associa-
zioni.

L'Osservatorio

Farmaci  Orfani

(OSSFOR) e il primo centro studi e
think-tank interamente dedicato
allo sviluppo di policy innovative

per la governance e la sostenibilita
del settore delle cure per malattie
rare. Nasce nel 2016 da una inizia-
tiva congiunta del centro di ricer-
ca C.R.E.A. Sanita (consorzio per
la ricerca economica applicata in
sanita) e della testata giornalistica
Osservatorio Malattie Rare (OMAR)
con l'obiettivo di colmare la lacu-
na di conoscenze e informazioni
sul settore e per favorire su tali in-
formazioni un confronto aperto e
diretto tra istituzioni e principali
stakeholder.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME Onlus indicando il codice fiscale
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La sindrome del caregiver
Quando la persona che si prende cura di unaltra non ce la fa piu

Normalmente prendersi cura di unal-
tra persona richiede una buona dose
di pazienza. Se questa dedizione
supera certi limiti, lo stress e l'esau-
rimento fisico e psicologico si pre-
senteranno e bisognera farvi i conti.
Questo € il contesto in cui possiamo
capire che cos’@ la “sindrome del ca-
regiver”.

La sindrome del caregiver

La sindrome del caregiver € un di-
sturbo che colpisce quelle persone
che devono svolgere questo ruo-
lo, ovvero di persona che si prende
cura di un‘altra, ed e caratterizzata
da un aggravarsi progressivo della
sintomatologia negativa; si produce
poiché a poco a poco il caregiver tra-
sforma la sua vita in quella del malato
e i problemi di quest’ultimo nei suoi.
Assistere 24 ore su 24 una persona
che soffre di una qualche malattia

o che presenta un tipo di disabi-
lita crea un peso che & necessario
scrollarsi di dosso con momenti di
disconnessione e di abbandono del
ruolo. Bisogna passare da persona
che si prende cura a persona di cui
prendersi cura. Farsi carico di qualcu-
no implica assumersi e svolgere atti-
vita a cui spesso non si & preparati e
a cui bisogna abituarsi. Con il tempo
questa responsabilita puo sfociare
in questo disturbo poiché, secondo
gli esperti, la sindrome si sviluppa
man mano che il caregiver si assu-
me compiti (alimentazione, medi-
cazione, igiene ecc.) che implicano
la dipendenza da un‘altra persona,
risultando in un onere psicologico e
fisico. La responsabilita di assistere
un paziente esige quasi una dedizio-
ne esclusiva, sottraendo tempo da
dedicare ad altre attivita personali
e sociali. Questa assistenza continua

W . -

causa un esaurimento nel caregiver,
ma allo stesso tempo suscita ango-
scia e un sentimento di colpevolez-
za quando non si & a disposizione
dell'altra persona. Cio puo sfociare
in ansia, depressione, isolamento, di-
sturbi del sonno e, soprattutto, stan-

chezza fisica e psichica.

La vita del caregiver

cambia completamente
Quando una persona riveste il ruolo
di caregiver, la sua vita cambia com-
pletamente. Il tempo da dedicare a
se stessi si riduce al minimo, avendo
un impatto negativo sulle relazio-
ni personali, sociali e lavorative. Il
suo stato d'animo cambia, diventa
pil suscettibile e irritabile. Lontano
dall'aiutare, questo danneggia tanto
il caregiver quanto la persona che ne
dipende. Il segreto sta nellindividua-
re la comparsa di questa sindrome
e prevenirla. Assumersi il compito
di prendersi cura di un‘altra persona
implica prepararsi a questa evenien-
za. Bisogna prepararsi ad acquisire
capacita per la sua assistenza medica
oltre che a organizzarsi e dividersi i
compiti con altre persone per evitare
un sovraccarico di doveri e, pertanto,
I'ansia.

Accanto ad ogni bambino malato
ci sono due genitori malati di paura

Fantasmi del dolore che passano
trasparenti da uno studio medico
ad una stanza di ospedale, braccata
dall'impotenza, devastata dalla soffe-
renza. Se “noi” bambini malati abbia-
mo paura, nello stomaco dei nostri
genitori si aprono voragini di terrore
puro. E non bisogna piangere, non si
puo gridare, non si puo scappare: vo-
stro figlio e li e voi dovete essere forti,
millantando sicurezze e allegrie po-
sticce, minimizzando, rassicurando e
lottando!

Il genitore di un bambino malato &
un malato di cui nessuno si accorge.
In ospedale si muove come un cor-
po estraneo: e li impotente mentre
il figlio viene sottoposto a ogni tipo
di tortura (perche questo pensate

voi genitori: lo stanno torturando
ed io non posso difenderlo). E per il
suo bene, si sa, ma vedere il proprio
figlio piangere e non poter far nulla,
se non consolarlo dopo, € una tortura
doppia.

Voi vi dite: non I'ho messo al mondo
per questo, volevate per noi risate e
giochi, non aghi e cateteri. Preghere-
ste per essere voi e non vostro figlio,
in un letto d'ospedale, pregate anche

se non credete, fate baratti con Dio e
con i santi “prendi me, non lui, fai am-
malare me. Se lo guarisci ti giuro che..”
A volte riuscite solo a dire “per favore”.
Mentre ci augurate di star bene, in
qualche modo lo augurate anche a
voi, perché l'unico modo di guari-
re voi, malati del dolore, & quello di
veder guarire noi. Ma noi dobbia-
mo a voi tutta la forza e la voglia di
combattere! A voi che ci siete anche

Un altro aspetto fondamentale e su
cui fanno leva gli esperti & che biso-
gna evitare in tutti i modi di annullare
la propria vita sociale. E importante
continuare a godersi qualche ora di
ozio e di tempo libero per disconnet-
tersi da questo arduo compito. Cio si
ripercuote positivamente sullo stato
d’animo del caregiver e dunque ri-
sultera piu facile assumersi questo
ruolo.

Quando l'esperienza del prendersi
cura di un‘altra persona si prolunga
nel tempo, una delle opzioni piti con-
sigliabili & di cercare appoggio e ri-
sorse esterne per riuscire a sopporta-
re questa situazione complicata. Non
sempre questa alternativa e possibile
per il caregiver, ma bisogna tentare di
chiedere aiuto per evitare di acuire i
disturbi emotivi che questo compito
porta con sé.

E fondamentale che il caregiver trovi
dei momenti per prendersi cura di sé
o per far si che altri si prendano cura
di lui/lei, altrimenti chi svolge questo
ruolo cosi ammirevole finira per am-
malarsi a sua volta. Bisogna prendersi
cura del caregiver. C'& forse qualcuno
che si merita piu cure e attenzioni
della persona che le da?

Da www.lamenteemeravigliosa.it

quando rispondiamo male perché
stanchi di essere in ospedale, a voi
che vorreste che la notte non arri-
vasse mai per rimanere a farci com-
pagnia, voi che non vi stancate mai
e che piangete quando vi chiediamo
perché il nostro corpo non funziona,
come se fosse vostra la colpa!
Noi siamo degli eroi perché abbiamo
come genitori dei veri e propri EROI.
Anita Peteno

040285
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Fondazione Mediolanum e Aismme insieme per dare
“Una mano alla Ricerca”

Quasi 41 mila euro sono stati raccol-
ti grazie alla campagna “Una mano
alla ricerca” lanciata dalla Fonda-
zione Mediolanum a favore dei pa-
zienti affetti da malattie genetiche
metaboliche afferenti al Centro di
Cura dell’Azienda Ospedaliera Uni-
versitaria Integrata di Verona.

fondazione
mediolanum

onlus

a favore

di

aismme

La campagna, che si & svolta dal 1
luglio al 31 dicembre 2016, ha in-
teressato con iniziative di sensibi-
lizzazione e eventi i clienti di Banca
Mediolanum, coinvolti attraverso
i Social network anche da parte di
Aismme.

| fondi raccolti sono stati donati da

Fondazione Ricerca
i Cish Onius

Orphanet compie 20 anni
e rinnovai il sito web

Festeggia i suoi 20 anni con un com-
pleto restyling del il sito che lo rende
piu facile da navigare e da leggere,
con opzioni di ricerca semplificate
e un design reattivo. Orphanet, fon-
dato in Francia nel 1997, il portale
delle malattie rare oggi & diventato
un Consorzio di 40 paesi, in Europa
e nel mondo. Coordinato in Italia dal
prof. Bruno Dallapiccola, dal 2010 e
Partner Scientifico dell'Osservatorio
Malattie Rare, riunisce e incremen-

ta le conoscenze sulle malattie rare,
allo scopo di migliorare la diagnosi,
la presa in carico e il trattamento dei
pazienti e fornisce informazioni di
alta qualita assicurando un accesso
equo a tutti i portatori di interesse.
Nel corso dell'anno seguiranno ulte-
riori evoluzioni per migliorare il me-
todo diricerca e visualizzazione, e nel
prossimo sondaggio annuale sulla
soddisfazione degli utenti verra valu-
tato il feedback.

Il portale delle malattie rare e dei farmaci orfani
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Aismme al Centro di screening e al
Centro di Cura per le Malattie Meta-
boliche Ereditarie di Verona a soste-
gno di progetti a favore dei neonati
identificati attraverso lo screening
neonatale esteso, degli adolescenti
e adulti che ne fanno riferimento.
In particolare, & stato possibile so-
stenere borse di studio e assegni
di ricerca per I'anno 2017/2018 ad
importanti figure mediche e am-
ministrative dell'equipe di Andrea
Bordugo, medico metabolista del
Centro Cura dell’AOUI di Verona: un
medico genetista, una seconda die-
tista (co-finanziamento) e un ammi-
nistrativo.

Una parte dei fondi e stata donata
al Centro di screening neonatale
del Policlinico Umberto 1°-  Uni-
versita di Roma Sapienza diretto
dal Prof. Antonio Angeloni, per fi-
nanziare uno studio sullo sviluppo
e applicazione dei test di secondo
livello relativamente allo “screening
neonatale esteso”.

Un vivissimo e sentito ringrazia-

A destra, Sara Doris, Presidente Fonda-
zione Mediolanum, con Manuela Vac-
carotto, Vice Presidente Aismme

mento per la sensibilita e la dispo-
nibilita a Sara Doris, Presidente
esecutivo della Fondazione Medio-
lanum, a Virginio Stragliotto, a tutto
lo staff della Fondazione Mediola-
num e a tutti i Promoters di Banca
Mediolanum per la loro attivita di
sensibilizzazione e per il raggiungi-
mento dell’'ottimo risultato.

Ottobre 2016: a Parigi
l'incontro di RD-action

RD-Action, la joint action per le ma-
lattie rare degli Stati Membri dell’UE,
lanciata a giugno 2015, riunisce 64
partner di 40 Paesi con l'obiettivo
di implementare e dare sostegno al
database Orphanet e di contribuire
all'attuazione delle sue priorita, in
particolare nel campo della codifica
delle malattie rare. Nello specifico,
lo scopo é di favorire il dialogo tra gli
Stati Uniti e I'Europa e di creare siner-
gia tra i dati prodotti da Orphanet e
le esigenze di attuazione delle priori-
ta politiche europee.

| partner di RD-Action si sono incon-
trati nell'ottobre 2016 a Parigi per
esaminare i risultati del primo anno
di attivita e per discutere i progetti
per il futuro. In particolare, sono stati
discussi i risultati ottenuti su quattro
fronti: aumentare la visibilita delle
malattie rare, attuare politiche effica-
ci per la lotta alle malattie rare e pro-
muovere il dialogo a livello nazionale
ed europeo, creare interconnessione
negli Stati Membri tra le politiche per
le malattie rare, ottimizzare collabo-
razioni e risorse.

ACTIGN

. DATA AND POLICIES

FOR RARE DISEASES

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

Il nuovo spot di Aismme

Alcune immagini del set allestito per realizzare lo spot della nuova campagna
informativa sullo screening allargato promossa da Aismme. La campagna, che prevede
la messa in onda di spot video e radiofonici nella maggiori testate nazionali a partire dal
prossimo autunno, si propone di sensibilizzare e stimolare la curiosita dei genitori sullo
Screening neonatale allargato, spingendoli ad informarsi sulle preziose opportunita che
il test offre ai loro bambini di vivere una vita di qualita, anche nella malattia.

(witases ]l
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