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Editoriale

Sai tutto quello che serve
sullo Screening
Neonatale Esteso?

Aissnme chiede uninformativa
piu efficace sullo SNE

Nel 2016 é stata approvata la Legge
167 che prevede l'obbligo per le Re-
gioni di applicare a tutti i nuovi nati
lo Screening Neonatale Esteso. Il re-
lativo Decreto attuativo stabilisce
che ai genitori, dopo la nascita del
loro bambino e prima dell'esecuzio-
ne del test, venga consegnata una
informativa che fornisca una serie di
informazioni. Deve precisare quali
sono gli scopi e le modalita dello SNE,
il suo carattere obbligatorio, le finali-
ta perseguite (cura e, se la patologia
viene confermata, consulenza gene-
tica), le modalita di effettuazione e
le malattie testate, i risultati conse-
guibili, comprese le eventuali notizie
inattese, le modalita e i tempi di con-
servazione dei campioni di sangue e
I'ambito di comunicazione dei dati
(laboratorio, centro clinico di riferi-
mento, Registro regionale e naziona-
le delle malattie rare). Linformativa,
silegge nel DM, deve essere redatta a
cura delle Regioni (o Provincie auto-
nome), in un linguaggio colloquiale,
facilmente comprensibile e tradotta
nelle lingue maggiormente diffuse
sul territorio. Al momento le Regioni
hanno adottato diverse forme di in-
formativa, alcune sono complete ed
efficaci, altre sono carenti e di difficile
comprensione.

Proprio per ovviare a queste disparita
e rendere l'informativa uno strumen-
to utile, e al vaglio del Coordinamen-
to Nazionale dello SNE, dove siedono
un rappresentante della Federazione
Malattie Rare Uniamo e di due asso-
ciazioni dei pazienti tra cui Aismme,
un modello di informativa che do-
vrebbe diventare la matrice naziona-
le su cui uniformare il piti possibile i
diversi modelli regionali.

Convinta che il contributo e l'espe-
rienza delle Associazioni in quest'am-
bito siano determinanti e che sia im-
portante concorrere alla redazione di
un documento efficace e compren-
sibile, Uniamo, la Federazione delle
associazioni, ha chiesto al Coordina-

mento di far valutare la bozza dell’in-
formativa a un gruppo piti ampio di
associazioni di pazienti. Ottenuto il
benestare dal Direttore del Centro
di Coordinamento, la bozza dell’in-
formativa e stata quindi condivisa e
valutata in un Laboratorio cui hanno
partecipato lo scorso settembre di-
verse associazioni tra cui Aismme e la
sintesi finale delle osservazioni e delle
proposte é stata inviata al Coordina-
mento.

Il processo di analisi dell'informativa
e stato un momento forte di condi-
visione tra le associazioni, ma ci ha
dato anche l'opportunita di ribadi-
re l'importanza del contributo che
i pazienti possono dare, forti della
loro esperienza, alla comunita tutta.
Perché un genitore ben informato po-
tra avvicinarsi allo SNE con fiducia e
senza angoscia, collaborando piena-
mente con i medici.

Nel corso del Laboratorio sono
emersi diversi aspetti relativi al test
di screening trascurati dal Decreto
Ministeriale e quindi si e sottolinea-
to la necessita che nell'informativa
vengano affrontati. In particolare
le questioni della possibilita dell’e-
venienza del “falso positivo” e come
si procede in quel caso; il fatto che
alcune patologie hanno esordio
precocissimo, addirittura prima di
arrivare a conoscere l'esito del test
e l'incidental findings, cioé la possi-
bilita che il test fornisca notizie inat-
tese derivanti dal fatto che vengono
utilizzati marcatori condivisi di pa-
tologie extra panel ufficiale. Inoltre,
la necessita di informare i genitori
relativamente al periodo di conser-
vazione del cartoncino e a che scopo
e dove viene conservato.

Nel corso del Laboratorio é emersa
anche l'esigenza di diffondere con
quanti pit mezzi, modi e in luoghi
possibili le informazioni sullo SNE,
utilizzando anche Internet e coinvol-
gendo tutto il percorso nascita: dal
pre-concezionale ai 9 mesi di gra-

Lo Screening Neonatale
Esteso, un diritto
per tutti i neonati

Nell’agosto 2016 é stata approvata
la Legge 167 che prevede che ogni
nuovo nato in Italia debba essere
sottoposto gratuitamente a po-
che ore dalla nascita allo Scree-
ning Neonatale Esteso (SNE).

E un test che permette di identifica-
re precocemente circa 40 patolo-
gie genetiche metaboliche, diffi-
cili da diagnosticare ma facilmente
individuabili grazie allo SNE. Sono
malattie per le quali esistono trat-
tamenti e cure che se applicate nei
primi giorni di vita del bambino,
prima che si manifestino i sintomi,
possono migliorare in modo molto
significativo la sua qualita di vita o
impedirne la morte.

Ad oggi si conoscono oltre 1.000
malattie genetiche metaboliche.
Se nel 2016 il tempo medio per ar-
rivare ad una diagnosi era di ben 7
anni, con conseguenze pesantissi-
me, oggi per 40 di esse la diagnosi
sara immediata.

Ora é un diritto

di ogni bambino,
dovunque nasca

Prima della Legge 167 veniva ef-
fettuato su quasi tutti i nuovi nati
in Italia uno screening regionale
per identificare solo tre patologie:
la fenilchetonuria, l'ipotiroidismo
congenito e la fibrosi cistica. Era-
no pochi i Centri Nascita in cui era
possibile sottoporre il bimbo anche
allo screening esteso: nel 2015 ha
fatto lo SNE per pit malattie meta-
boliche solo un neonato su due e
per un numero di patologie diverse
da zona a zona. Una inaccettabile
disparita, con gravissime conse-

vidanza, dal corso di preparazione
al parto, al momento del prelievo. A
questo scopo e necessaria un‘ade-
guata formazione dei professionisti
della salute.

Stante, infine, la delicatezza del tema,
sié proposto che venga tracciata la ri-
cezione o la consegna dellinformati-
va, per avere la certezza che i genitori
siano stati informati prima del parto,

guenze per i bimbi malati: la diffe-
renza tra la vita e la morte, tra una
buona qualita di vita e la disabilita.
Tutte le Regioni italiane si sono
adeguate alla normativa o lo stan-
no facendo. Entro la fine del 2018
si auspica che la copertura del
territorio italiano sia totale e
che tutti i Centri Nascita possano
screenare le 40 malattie previste
dalla normativa.

Perché lo screening
Identificare precocemente le pato-
logie metaboliche rare significa of-
frire una speranza di sopravvivenza
e di qualita di vita al bimbo malato.
Questo perché sono malattie molto
difficili da riconoscere e degenera-
no molto rapidamente, addirittura
in poche ore. Se non si interviene
immediatamente con cure e diete
adeguate si instaurano danni irre-
versibili agli organi e al cervello che
portano a disabilita intellettive e fisi-
che spesso molto gravi, quando non
anche alla morte. Un decorso natu-
rale in caso di ritardo diagnostico.

Si calcola che nasca affetto di que-
ste patologie un neonato ogni
1.500, cioé oltre 300 bambini all'an-
no. Bimbi che oggi possono essere
identificati subito grazie al test di
screening neonatale esteso e avere
una vita migliore.

che il risultato del test di screening
venga consegnato anche in caso di
esito negativo e che sia prevista la
possibilita di optare consapevolmen-
te per la conservazione, distribuzio-
ne e utilizzo dei dati personali e del
materiale biologico generato dallo
screening, per scopi di ricerca e di dia-
gnosi ulteriori.

AISMME

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

Tra la 48° e la 72° ora di vita, prima
della dimissione dal Centro Nasci-
ta, al neonato viene effettuato un
piccolo prelievo di sangue dal tal-
lone. Lo stesso prelievo che veniva
utilizzato fino ad ora per screenare
solo la fenilchetonuria, I'ipotiroidi-
smo congenito e la fibrosi cistica,
serve ora per effettuare lo scree-
ning anche sulle 40 patologie. Non
sono dunque necessari ulteriori
prelievi.

Informativa

ed eventuale
Consenso Informato
per i genitori

Prima del test un Operatore/Medi-
co del Centro Nascita consegna alla
famiglia un’informativa che illustra
le finalita e le modalita del test e le
malattie screenate.

Il test e gratuito e obbligatorio,
quindi non é richiesto il consenso
informato da parte dei genitori. Il
consenso informato viene invece
richiesto se la Regione dove il bam-
bino & nato ha inserito nel test ulte-
riori nuove patologie che non fanno
ancora parte del pannello delle 40
previste dalla Legge.

Non esistono controindicazioni: il
test non € invasivo e non pu6 dan-
neggiare in alcun modo il bambino.

Mamma sto arrivando!
Tranquilla mi faranno il test!
Tranquilla strillero un po’ma....
sara solo un pic nel piedino. ..

No, non aver paura, io non ne ho.

E un testimportante,

che puo salvarmi la vita!

Non preoccupatrti se lo dovro rifare,
puo succedere!

Saremo insieme al momento della risposta.

Qualsiasi essa sia.

E un testimportante

per la mia vita e per il mio futuro!
Anche se avro dei problemini

e non potro mangiare tutto cio che voglio.

e dovro prendere delle medicine
potro crescere bene!

Capito mamma?

Quanto e importante questo test?
Tanto, e io lo voglio fare...

g\\
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Cosa succede

seil test

risulta positivo?

Puod accadere che il test risulti po-
sitivo a causa dell'estrema sensibi-
lita dell'apparecchiatura che viene
utilizzata per I'analisi o per le mo-
dalita con cui é stato effettuato.
Anche una nascita anticipata solo
di qualche giorno, un basso peso
alla nascita, I'assunzione di farma-
ci, l'alimentazione parenterale, puo
essere causa di positivita.

Non spaventatevi, dunque, e affi-
datevi con serenita al vostro Centro
Nascita, che vi dara tutte le indica-
zioni necessarie per continuare il
percorso di salute del vostro bimbo.
In caso di positivita del test, il pro-
tocollo prevede che il bimbo ven-
ga richiamato con i tempi e i modi
diversi in base al tipo di patologia
‘sospettata’

Se la patologia e tra quelle che ri-
chiedono un immediato intervento
clinico, il bimbo viene invitato a
tornare subito al Centro Clinico di
riferimento, dove si provvede tem-
pestivamente al trattamento e alla
conferma del sospetto di diagnosi.
Se invece non si tratta di una pato-
logia immediatamente degenerati-
va, il bimbo puo venire richiamato
per effettuare un secondo test di
approfondimento. Che puo dare

GLI FAREMO
IL TEST

_

Informatevi prima della nascita sui test di screening

a cui verra sottoposto il vostro bambino

nel vostro Centro Nascita.

AISMME e a disposizione per chiarimenti e spiega-

zioni, prima e dopo la nascita
al n. verde 800.910.206
oppure scrivendo a info@aismme.org

SARA TUTTO A POSTO, VERO?

esito positivo o negativo.

Se la positivita € confermata si pro-
cede alla diagnosi vera e propria,
attraverso l'utilizzo di adeguate
metodiche analitiche, che possono
confermare la diagnosi genetica e
molecolare a partire da quanto in-
dicato dal test di screening.

Per effettuare la conferma diagno-
stica genetico-molecolare di una
malattia metabolica ereditaria, il

Centro clinico raccoglie il consenso
informato da parte dei genitori.

Altre malattie incluse
nello screening

Alcune patologie sono gia state in-
serite in molti programmi di scree-
ning a livello regionale e si sono di-
mostrate efficaci nella prevenzione,
come: l'iperplasia adrenale conge-
nita, alcune malattie da accumulo
lisosomiali, Immunodeficienza com-
binata grave (SCID), Deficit di GAMT,
alcune emoglobinopatie. E altre
si andranno ad aggiungere quali:
Adrenoleucodistrofia X Linked, I'ar-
gininsuccinico Aciduria, il deficit di
OCT Ornitincabamiltransferasi, altre
immunodeficienze/trek. Per queste
malattie, non comprese nel pan-
nello obbligatorio ma facoltative, i
genitori devono dare il proprio con-
senso allo screening.

La positivita del test non significa
che il vostro bambino sia malato!
Ricordate: se venite richiamati per effettuare un controllo non é det-

to che il vostro bambino sia malato: i test successivi permetteranno

di confermare la diagnosi. Se i test successivi risultano negativi, il

vostro disagio serve a tutti quei bambini per i quali la diagnosi viene

confermata: un programma di medicina preventiva di questo tipo

non deve essere pensato come un intervento sul singolo, ma sull’in-

tera comunita dei neonati. La storia di queste patologie cambiera,

perché per la prima volta vengono osservate prima dell'insorgenza

dei sintomi. Le conoscenze contribuiranno a migliorare la diagnosi

e il trattamento e questo grazie anche alla vostra famiglia.

per approfondire

www.aismme.org

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



Screening — Regioni

Uniamo in

Calabria e Basilicata
per promuovere lo SNE
La Calabria promette di
avviarlo entro |'anno,

presto anche la Basilicata

Calabria: il Commissario Scura, il
Direttore Generale Belcastro e il
Vicepresidente della Commissione
Regionale Esposito, hanno assun-
to impegno pubblico di far partire
entro I'anno la Convenzione tra la
Regione e il Centro Screening che
garantira il servizio di Sne a tutti i
nascituri della Calabria.

Basilicata: il test partira presto. Si
sta predisponendo l'organizzazione
della rete dei punti nascita per la
raccolta del cartoncino e la presa in
carico dei neonati affetti. La Regio-
ne si appoggera per lo screening
alla Regione Puglia.

E' quanto emerso a seguito delle
tappe in Calabria, (Catanzaro, 25
settembre) e in Basilicata (Poten-
za, 27 ottobre) del percorso pro-
mosso da Uniamo per sensibiliz-
zare le Regioni che ancora non lo
applicano sullo Screening Neona-
tale Esteso. Uniamo ha messo in-
torno a un tavolo istituzioni, pro-
fessionisti da tutti i punti nascita,
clinici, ricercatori e rappresentan-
ti dell'Industria insieme a membri
del Centro Coordinamento Nazio-
nale Sne, associazioni e pazienti.
Tra i relatori anche Manuela Vac-
carotto, consigliere di Uniamo e
vicepresidente di Aismme.
Durante i due convegni anche una
sessione di formazione dedicata
alle associazioni del progetto “Vo-
cifeRare, La voce del paziente raro”,
un laboratorio di progettazione
partecipata sullo stato della Rete
Regionale Malattie Rare a livello
locale e nazionale, con il supporto
del recente report MonitoRare, ed
europeo (ERNs). Obiettivo, istituire
una rete regionale di Associazioni
di pazienti con malattie rare in gra-
do di trasferire localmente quanto
viene promosso a livello nazionale
ed europeo, e valutare come il terri-
torio riesce a rispondere ai bisogni
complessi dei pazienti e dei loro
familiari.

Entro la fine del 2018
lo SNE in Abruzzo

Si e svolto il 27 ottobre nell’Ospeda-
le di Pescara un importante evento
congressuale dedicato allo Screening
Neonatale Esteso, che ha visto prota-
gonisti figure di importanza nazio-
nale ed internazionale nel campo di
malattie metaboliche e Associazioni,
in particolare Aismme, il cui prezioso
contributo é stato riconosciuto dalla
Regione. Un'occasione importante
per fare il punto sull'attivazione dello
SNE in Abruzzo.

Da circa un anno il Responsabile
dell’Agenzia Sanitaria Regionale,
Dott. Alfonso Mascitelli, e il Respon-
sabile del Coordinamento Regionale
per lo Screening Neonatale, Dott.
Giuliano Lombardi, lavorano inten-
samente all'attivazione dello SNE. E
stato costituito un team di esperti
in rete tra la UOC Pediatria Pescara
(Dott.sse Silvia Di Michele e Roberta
Terra), ed il laboratorio dell'Universita
di Chieti (prof. Vincenzo De Laurenzi,
Prof. Liborio Stuppia, Dott.ssa Ines
Bucci e Dott.ssa Claudia Rossi).
Dunque siamo alla svolta per I'A-
bruzzo: & imminente, entro dicembre
2018, l'avvio del programma di SNE,
che verra effettuato a Chieti presso il
Laboratorio di Diagnostica e di Ricer-
ca-Centro di Ricerca Clinica dell’'Uni-
versita degli Studi “G. d’Annunzio” di
Chieti-Pescara cui afferiscono i settori
del Ce.S.I.MeT. di: Endocrinologia (gia
riconosciuto come Centro Regiona-
le per lo screening di Ipotiroidismo
Congenito, Fenilchetonuria e Fibrosi
Cistica e attivo dal 1994), Biochimica
Analitica e Proteomica (dotato di plu-
riennale esperienza in spettrometria
di massa) e di Genetica Molecolare

—

(che gia effettua i test genetico mo-
lecolari per lo screening della Fibrosi
Cistica). Il Laboratorio di Screening
Neonatale effettuera, oltre ai test
di primo livello, anche i second tier
per ridurre il numero di falsi positivi
e per una migliore caratterizzazione
dei marcatori biochimici di alcune
malattie metaboliche. Il Laboratorio
potra operare con tempi diagnostici
rapidi considerato che per il traspor-
to dei campioni dal punto nascita piu
distante occorrono 90 minuti.

Il percorso di conferma diagnostica e
di presa in carico dei neonati positi-
vi allo screening sara coordinato dal
Centro di Coordinamento per lo SNE
della Regione Abruzzo, affidato all’'U-
nita Operativa Complessa di Pedia-
tria dell’Ospedale di Pescara in piena
collaborazione coni puntinascitaele
TIN abruzzesi. E stata prevista e una
intensa collaborazione professionale
tra il personale medico della Regio-
ne e quello dell'Unita Operativa di
Malattie Metaboliche dell'Ospedale
Pediatrico “Bambin Gesu’, diretta dal
Dott. Dionisi Vici, luminare in tema di
malattie metaboliche.

La collaborazione, gia attiva da anni,
si sta ulteriormente consolidando
con l'imminente sigla di un‘apposita
convenzione interregionale, tesa ad
assicurare a tutti i neonati abruzzesi
il massimo delle cure e la piu tempe-
stiva conferma diagnostica riducen-
do al minimo i disagi per le famiglie.
Inoltre I'Abruzzo non solo intende
rimediare al grave ritardo con cui si
avvia lo screening, ma si poneil gran-
de obiettivo di mettere in campo un
prezioso sodalizio con gli esperti del
Bambin Gesu che possa contribuire,
nel tempo, alla formazione dei pe-
diatri, laboratoristi, ginecologi, infer-

L
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mieri ed ostetriche abruzzesi in tema
di malattie metaboliche per offrire ai
bambini e alle famiglie sempre mag-
giore competenza e servizi.
Dottoressa Ines Bucci laboratorio
dell’'Universita di Chieti e Dottoressa
Silvia Di Michele, UOC di Pediatria di
Pescara

Da settembre 2018
anche le lisosomiali
nel panel dello SNE
in Toscana

Da settembre la malattia di Fabry fa
parte delle malattie screenate alla
nascita in Toscana, la prima regione
italiana ad ampliare il panel delle
diagnosi precoci obbligatorie a tutti i
nuovi nati anche per alcune malattie
da accumulo lisosomiale e per le im-
munodeficienze congenite severe. Lo
ha stabilito la Giunta regionale con le
delibere DR 420/2018 e 909/2018 a
partire dai risultati raggiunti da due
progetti pilota di screening attivati
dal Meyer.

In particolare, entrano nello scree-
ning tre malattie lisosomiali, la ma-
lattia di Fabry, la malattia di Pompe
e la mucopolisaccaridosi |, patologie
che possono essere trattate con la
terapia enzimatica sostitutiva. Un'ot-
tima notizia: solo se la terapia € ini-
ziata precocemente il bambino puo
avere una aspettativa di vita norma-
le. La speranza e che alla decisione
della Regione Toscana faccia seguito
un medesimo provvedimento anche
in tutte le altre Regioni italiane e che
I'allargamento del panel delle circa
40 malattie screenate alla nascita a
queste tre patologie possa presto ve-
nir aggiornato a livello nazionale ren-
dendone obbligatorio l'inserimento
in ogni Centro Nascita.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Un convegno a Roma promosso da Aismme

Per I'allargamento del panel alle Lisosomiali
e una rapida introduzione in ltalia di un nuovo farmaco per XLH

Stimolare il dibattito per individua-
re un adeguato percorso gestionale
che, a partire dalla diagnosi preco-
ce, consenta un effettivo monito-
raggio dei pazienti, dall'eta pedia-
trica all'eta adulta, garantendo loro
I'accesso alle piu opportune solu-
zioni innovative. Questo l'obietti-
vo del Convegno “Problematiche
comuni di diagnosi tempestiva per
le malattie rare metaboliche invali-
danti. Lesempio di XLH e LSD" che
si e svolto il 6 novembre a Roma su
iniziativa di Aismme, organizzato
da MA Provider con il patrocinio
del Ministero della Sanita, dell’l-
stituto Superiore della Sanita, del
SIMMESN, della Societa italiana di
Farmacologia e di Uniamo e realiz-
zato grazie al contributo non con-
dizionato di KYOWA KIRIN e SANOFI
GENZYME. All'evento, che si & svol-
to alla Camera, hanno partecipato
istituzioni, clinici e pazienti. Presen-
ti anche la Senatrice Paola Taverna,
Vice Presidente del Senato e prima
firmataria della L.167, la Senatrice
Maria Rizzotti, della Commissione
Igiene e Sanita, e il Deputato Paolo
Siani, della Commissione Affari so-
ciali. Da tutti loro I'apprezzamento
del lavoro svolto da Aismme per
I'attivazione dello SNE. La Taverna,
in particolare ha assicurato che
portera in Europa l'esempio virtuo-
so della Sanita italiana come gia

I

auspicato da Aismme, e ha dato la
notizia che il Ministero della Salute
ha dato mandato nei giorni scorsi
per la creazione del Tavolo Tecnico
necessario all'attivazione del De-
creto Attuativo della Presa in carico,
I'ultimo tassello mancante dei pas-
saggi previsti dalla 167 e dal Decre-
to attuativo. Inoltre si & impegnata
a controllare che tutto quanto pre-
visto dalla L.167 si concretizzi e ha
ricordato che nel 2019, come previ-
sto dalla normativa, si provvedera
ad aggiornare il panel delle malat-
tie screenabili. La Senatrice Rizzotti
ha assicurato che chiedera che nel-
la prossima Legge di Stabilita siano
compresi i fondi necessari proprio
all’allargamento del panel ma an-
che per defiscalizzare la ricerca
sulle Malattie Rare. Infine, I'onore-
vole Siani ha sottolineato come ora
sia necessario andare al di la dello
screening. |l percorso screening
comprende formazione, diagnosi,
follow up, valutazione dei risultati e
informazione, tutti passaggi fonda-
mentali. Anche da parte sua l'impe-
gno a promuovere e far applicare le
leggi in materia di malati rari.

“Oggi in ltalia, grazie alla Legge
167 - ha detto Manuela Vaccarotto,
vice presidente AISMME - vengono
identificati precocemente circa 350
neonati ogni anno. E’' un risultato

segue a pagina 6
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Asspciazione lallana Sostegne
Malattie Metaboliche Ereditarie

Rate

ﬂgBLEMAT]CHE COMUNI
IAGNOSI TEMPESTIVA
PER LE MALATTIE RARE

METABOLICHE INVALIDANTI.
L'esempio di XLH e LSD

ROMA, 6 NOVEMBRE 2018

Sala Nilde lotti, Palazzo Theodoli Bianchelli, Camera dei Deputati
Piazza del Parlamento, 19

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

importante, che abbiamo salutato
con soddisfazione, ma riteniamo si
debba andare oltre, premettendo
di identificare precocemente altre
patologie metaboliche ereditarie
come le malattie lisosomiali, per le
quali attualmente esistono tratta-
menti adeguati. Questo Convegno
si proponeva proprio di accendere
I'attenzione dei decisori e del mon-
do della politica e della medicina
sulla necessita diaggiornareil panel
dello SNE, offrendo cosi una nuova
qualita di vita a decine di neonati
ed identificare percorsi multidisci-
plinari di presa in carico che queste
patologie necessitano. Attenzione
anche all’XLH, patologia metabo-
lica dell'osso non facilmente dia-
gnosticabile che non pud essere
inserita nel panel ma va comunque
identificata immediatamente e sen-
za margine di dubbio con diagnosi
differenziali. Perché, anche se que-
sta malattia non & mortale, i suoi ef-
fetti limitano fortemente la qualita
della vita. In Italia si contano attual-
mente oltre 200 pazienti ed & allo
studio una terapia, il Burosumab,
che per l'efficacia e la tollerabilita
dimostrate ha ricevuto una positive
opinion dall'EMA. Attualmente i pa-
zienti vengono trattati unicamen-
te con supplementi, che risolvono
solo in piccola parte le gravissime
disabilita causate dalle malforma-
zioni scheletriche, che comportano
dolori atroci e la necessita di conti-
nui interventi chirurgici”.

\] ANUELA
W ACCAROTTO

AISMME a Praga per il meeting XLH

Alcuni pazienti e associazioni di
pazienti XLH (Ipofosfatemia legata
all'’X), dopo il primo incontro di Ma-
drid a marzo, si sono ritrovate dal 2
al 4 novembre 2018 a Praga. Manuela
Vaccarotto, in rappresentanza di Ai-
smme, come a Madrid (foto sotto), ha
portato la voce e la rappresentanza
dei pazienti XLH italiani. Molti i temi
toccati: la necessita di rafforzare la
conoscenza tra associazioni, l'esisten-
za della Rete ERN BOND di riferimen-
to, il passaggio dall'eta adolescen-
ziale all'eta adulta ed il conseguente
impatto della malattia, i registri di
malattia, la ricerca, i trattamenti e la
comunicazione.

“Ci si & soffermati soprattutto sulla
necessita di far comprendere ai me-
dici le implicazioni della malattia e
quanto questa possa influire sulla
qualita di vita dellindividuo - ha
spiegato la Vaccarotto - La sintoma-
tologia pill importante & senz'altro
rappresentata dalle difformita ossee
e dai problemi dentali (sgretola-
mento dei denti), che comportano
vari interventi chirurgici nel corso
della vita del paziente affetto. Non
si & trascurato |'aspetto delle ricadu-
te psicologiche che una patologia
cosi debilitante provoca al paziente,
soprattutto nell'eta adulta, quando
i danni fisici e il dolore per le calcifi-
cazioni causati dalla malattia si ac-
centuano, la difficolta di assunzione
della terapia (5/6 volte al giorno) e
la tossicita della stessa. Tutto questo
necessita di una presa in carico mul-
tidisciplinare, non sempre possibile,
e comporta grandi costi. Dopo due
giornate di lavoro ci siamo lasciati
portando con noi le storie personali
raccontate, le difficolta affrontate e
il dolore che ognuno deve soppor-

Who are we?

tare a causa della patologia. Siamo
senz'altro pazienti piu empoweriz-
zati e con uno sguardo di speranza e
positivita verso il futuro”.

Le associazioni hanno concordato
di costituire una alleanza mondiale
di associazioni di pazienti XLH e al-
tre patologie correlate per collegare
i vari gruppi e ampliare la voce del
paziente.

Sono state quindi pianificate le pros-
sime prime attivita, come l'allarga-
mento dell'adesione da parte delle
associazioni, la creazione del consi-
glio direttivo, la raccolta delle storie
e delle esperienze di vita dei pazienti,

la narrativa per far conoscere la ma-
lattia sia ai clinici che all’Opinione
Pubblica.

Si e ribadita infine I'importanza della
partecipazione del paziente in tutti
i processi per far si che la sua espe-
rienza diventi parte integrante nelle
scelte decisionali.

Brindisi: il farmaco
innovativo
a due bambini XLH

L'Aifa ha concesso all'Unita Opera-
tiva di Pediatria di Brindisi |'utilizzo
di un farmaco innovativo per curare
due bambini brindisini affetti da ra-
chitismo ipofosfatemico (XLH), una
malattia rara di tipo ereditario che
comporta gravi deformita ossee. Il
farmaco e il Burosumab, che agi-
sce direttamente sulle cause della
malattia e promette risultati ecce-
zionali. Attualmente l'unica terapia
sono pillole di fosforo reperibili solo
dall'estero. L'autorizzazione com-
prende anche la possibilita di acce-
dere ai fondi necessari per utilizzare
il nuovo farmaco.

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



Europa

Approvato dall'UE il
Regolamento sull’'HTA

Ma i pazienti sono fuori dal gruppo

di coordinamento

Lo scorso ottobre il Parlamento Eu-
ropeo ha votato a favore di un nuovo
Regolamento per attuare una coope-
razione a livello europeo sulla valuta-
zione delle tecnologie sanitarie (HTA), il
processo attraverso il quale gli esperti
europei valutano limpatto di una
tecnologia sanitaria sull'assistenza ai
pazienti e predispongono le informa-
zioni necessarie agli stati membri per
decidere sul rimborso della tecnologia.
La nuova cooperazione HTA dell’'UE
contribuira ad aumentare la qualita
scientifica dei report HTA e ad evitare
la duplicazione del lavoro nei 28 Stati
membri dell'UE.

All'interno del Regolamento sono state
inserite sette emendamenti proposti
da EURORDIS che migliorano il testo
legislativo, come la flessibilita conces-
sa agli Stati Membri senza minare la
cooperazione, la qualita del lavoro e
la trasparenza delle informazioni, ma
purtroppo ¢ stata rigettata la proposta
di assicurare ai pazienti un‘adeguata
partecipazione al Gruppo di Coordi-
namento dell’HTA e di intervenire nel
lavoro dell'HTA.

“| pazienti sono nella migliore posizio-

ne per sapere se una tecnologia possa
essere loro utile o no - ha commentato
Frangois Houyez, Director of Treatment
Information and Access di EURORDIS
— Il rifiuto di un appropriato coinvolgi-
mento minera la qualita del lavoro e la
cooperazione sull'HTA. Ringraziamo il
MEPs di aver accettato la nostra parteci-
pazione allo sviluppo della legislazione
ma chiediamo al Consiglio di riconosce-
re il ruolo del pazienti del'HTA, come
gia succede in molti Paesi UE e per tutti
i Regolamenti sulla farmaceutica”

In ogni caso, il testo adottato apre la
strada ad una discussione costrutti-
va con il Consiglio, per il quale ora la
questione non & piu se il Report HTA
sia obbligatorio, ma come farne l'uso
migliore.

Gli Stati membri possono aggiornare il
livello dell'HTA se giustificato, necessa-
rio e proporzionato.
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Domenica Taruscio
Eletta Chair del Comitato scientifico

dell'lRDIRC

Importante riconoscimento per I'ltalia
con lelezione della direttrice del Cen-
tro Nazionale Malattie Rare dell'Istituto
Superiore di Sanita ai vertici dell'Inter-
national Rare Diseases Research Con-
sortium, il consorzio che promuove a
livello globale la collaborazione nella
ricerca scientifica per le malattie rare
nato dalla volonta della comunita
scientifica di condividere conoscenze
ed esperienze oltre i confini dei vari
Paesi e Continenti in modo da rende-
re fruibili a tutti i risultati della ricerca
scientifica sulle malattie rare. IRDiRC,
nato nel 2011, unisce vari enti nazio-

IRDIRC

INTERMNATIONAL
RARE DISEASES RESEARCH
CONSORTIUM

nali e internazionali, governativi e non
di Australia, Asia, Nord America ed Eu-
ropa. All'inizio del 2017 ha raggiunto
l'obiettivo di realizzare 200 nuove tera-
pie e lo sviluppo di strumenti diagnosti-
ci ha avuto una notevole accelerazione.
Tra i prossimi obiettivi la diagnosi en-
tro un anno per i pazienti che giungo-
no nelle strutture sanitarie con una
sospetta malattia rara se € nota nella
letteratura medica; sul versante delle

“Malattie rare,
strategie collaborative
per non lasciare indietro

nessuno”

Se ne é discusso alla Conferenza
Europea sulle Malattie Rare e |
Farmaci Orfani 2018

Cera anche Aismme con la sua rap-
presentante MetabERN Renza Barbon
Galluppi, e il suo poster sulla nuova
normativa relativa all'introduzione dello
Screening Neonatale esteso in Italia, alla
9a Conferenza Europea sulle Malattie
Rare e i Farmaci Orfani che si & svolta in
maggio a Vienna, in Austria. Un appun-
tamento importante che ha visto la par-
tecipazione di 800 persone provenienti
da 58 Paesi, pazienti/difensori dei diritti
dei pazienti, professionisti dell'industria
sanitaria, consulenti, soggetti pagatori,
enti regolatori, decisori politici, ricerca-
tori, professionisti sanitari e accademici.
Il tema di quest’anno era“Malattie rare
a 360°- strategie collaborative per non
lasciare indietro nessuno’, declinato
in sei tematiche che coprivano tutti
gli aspetti delle malattie rare, con un
comune denominatore: mettere il pa-
ziente al centro. Si sono esplorate le fu-
ture possibilita per dare respiro nazio-
nale alle Reti di Riferimento Europee,
per coinvolgere i pazienti nella ricerca
e nella valutazione delle tecnologie
sanitarie (HTA), per integrare meglio i
sistemi sanitari e i sistemi sociali nella
direzione di un‘assistenza olistica, per
rafforzare la collaborazione tra Paesi
per sostenere il peso economico delle
malattie rare, per utilizzare nel miglior
modo possibile le tecnologie all'avan-
guardia finalizzate a una maggiore

e responsabile condivisione dei dati
riguardanti la salute e la ricerca e, in-
fine, per garantire ai pazienti di tutto il
mondo le stesse opportunita di acces-
so alle migliori cure e informazioni.

Poster mu
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The Extended Newborn

Screening has finally become
a compulsory national public

service in Italy: no newborn

will be left behind again

After Italy,
it is up to Europe! g

1012018 every newborn baby n laly i subjected to Ex- |+ 3
tended Newborn Screening (ENS). Thisis a test now ree | f ,
and a “must” that in a few hous afte birth can give an

early diagnosis of nearly 40 rare metabolic hereditary

diseases - illnesses that are hard to discover and to

identity, for which thereistreatment. Thistst is an - S
portant preventative action, even if secondary: it allows J
the early identification of rare metabolic hereditary dis-

easestha,if caught on time,can be reated appropriatey,
avoiding o limiting isabilty or early death. The delay of
diagnosis produces high social and human cost.
Theltalian Patiament passed abilnlate 016 (Lawn.167)
sating the requirement,finding the necessary funds and
activating important toals o provide a supportnetwork for
diseases and a permanent tablethat involves the Ministry
of Healh, the medical world and patient associations.

The table wil provide the *creening path” from precon
ception to the baby’s birth that closely concerns infor-

imber: 279
‘Theme 9

'
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The test that can

v,
imatonandsenstzaton of e sceencd asessos . | S@VE your child’s life

Further, it provides a periodic and constant update of the
Screened rare disease panel

‘This is an important step forward i we thiik that n Italy
in 2016, oly 50% of newborn babies were screened and
that after the new bill, compulsory testing allowed the
identification of 1 sick child in 1,250 babies born,

What about Europe?

Law 167 s the resul of a large path of harmonization
‘between istitutions, the medical world and also associ-
ationslike AISMME, which since 2005 has been working IT IS SAFE AND SIM!
o support metabolic patiens,f raise public awareness | Itis ot ne

‘about this topic and to lobby in the political arena. The 1
‘patient's voice can be heard, if its sound is loud enough!
This can be an example and an incentive for all Euro-
pean States and for all parliamentary representatives in
Brussels, a cllfor hard work on the application of ENS
forall ewborn babies i the EU and on the extension of
the panel of the sereened
extremely rare

Today this goal is much more realisic than belore,

Itis required by the Law 167/20
andithast v

thanks o the establishment and growth of MetabERN,
the voice of the patient with a are metaboli disease in
the European net ERN.

The future of patients with rare
metabolic diseases in Italy

Having achieved the goal o applying ENS on all the new.

The baby

born babiesn aly, noww AISMME i working on a media
i o s o e mprancect For more information
newtest. Thiswill help avoid uncertainty about subject )

ingpeopleschildren oit. Infoscre
During decisonal discussions, AISMME confinues work- 5

ing o increase e screening panel 1 include addional «

diseases, ke Iysosomal storage diseases, an to expand
and imptove the treating centre that have o take care of
e ncreasing numbes ofpatent found b the screenng

patologie ancora non diagnosticate,
I'impegno perché le persone colpite
da questo tipo di patologia entrino in
un percorso di diagnostica e di ricerca
coordinata a livello globale; la messa
a punto di 1000 nuove terapie per le
malattie rare, la maggior parte delle
quali si concentrera sulle malattie at-
tualmente prive di opzioni terapeu-
tiche e, infine, lo sviluppo di nuove
metodologie per valutare I'impatto di
diagnosi e terapie per i pazienti.

IT IS FREE AND COMPULSORY
016
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MonitoRARE 2018

Presentato a luglio “Monito-
Rare” il quarto Rapporto sul-
la condizione delle persone
con Malattia Rara in Italia,
realizzato dalla Federazio-
ne Italiana MR Uniamo Firm
onlus e grazie al contributo
non condizionato di Asso-
biotec. Ben 170 pagine divi-
se in 5 macroaree e ricche di
dati con focus su Nuovi Lea,
Sne, Registri e Rappresen-
tanza Europea dei pazienti
che fotografano la situazio-
ne nel 2017 del sistema na-
zionale e dei diversi sistemi
regionali.

Farmaci orfani
Accessibilita. Il numero di farmaci
orfani disponibili in Italia a fine 2017
€ 941. Le nuove autorizzazioni da
parte di Aifa sono state 14, in linea
con il dato medio del triennio 2014-
2016 (15). | farmaci per le malattie
rare compresi nell'elenco della Leg-
ge n. 648/1996 sono saliti dai 13 del
2012 ai 28 del 2017.

Consumi. Dal 2013 al 2017 sono au-
mentati del 69,3% in termini assoluti
e del 66,6% in termini relativi sul to-
tale dei consumi di farmaci.

Spesa. E’ salita dai 917 milioni di
euro del 2013 ai 1.599 milioni di
euro del 2016 (+74,4%): nello stesso
periodo di tempo l'incidenza della
spesa per i farmaci orfani sul totale
della spesa farmaceutica e salita dal
4,7% al 7,2% (+54%).

L'ltalia dimostra una certa sensibi-
lita consentendo l'accesso al trat-

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE

Rare Diseases Italy

onito arew@:

tamento farmacologico con diversi
strumenti legislativi, oltre a quelli
disponibili a livello europeo e inter-
nazionale per venire incontro il piu
possibile alle esigenze dei pazienti.
Non da ultimo la messa in campo
della competenza dello Stabilimen-
to Chimico Farmaceutico Militare di
Firenze, una importante struttura
pubblica, senza scopo di lucro, che
ha permesso di fare fronte rapida-
mente alle esigenze di chi non ave-
va piu accesso al proprio farmaco a
causa della sua scomparsa o penu-
ria sul mercato. Anche Aifa fa la sua
parte con la Legge 326/2003, Art.
48 attraverso cui ben 82 persone
con malattia rara (a fronte di 126
richieste 65,1%) hanno usufruito
del fondo per un importo di spesa
superiore ai 14 milioni di euro (7,4
min nel 2016, 1,1 min nel 2015)
per I'impiego di farmaci orfani e di
medicinali che rappresentano una
speranza ma che sono in attesa di
commercializzazione.

Registri regionali MR
Aumenta la copertura, la prevalen-
za stimata sulla popolazione delle
persone inserite sale a 0,51% dallo
0,30% di MonitoRare 2015. Solo 1
persona con malattia su 5 ha meno
di 18 anni con una maggior preva-
lenza, seppur leggera, delle donne
sugli uomini (52% vs. 48%). Sulla
base dei dati dei Rrmr il numero di
complessivo di persone con malat-
tia rara potrebbe arrivare a superare
le 740 mila unita con una prevalen-
za stimata dell’1,22% sulla popola-
zione, ma si tratta di una probabile
sottostima per la copertura non an-
cora completa della popolazione da
parte di alcuni Rrmr.
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Ricerca

Aumenta il peso degli studi clinici
autorizzati sulle malattie rare sul to-
tale delle sperimentazioni cliniche:
dal 20,0% del 2013 al 25,5% del
2017, ancorché in un quadro di di-
minuzione complessiva del numero
di studi nell’'ultimo anno (144 nel
2017 a fronte dei 164 del 2016).
Cresce il peso dei principi attivi di
natura biologica/bio-tecnologica
che rappresentano il 37,5% del to-
tale delle sperimentazioni cliniche
sulle malattie rare, mentre i principi
attivi di natura chimica si assestano
al 51,4%.

Rimane elevata la presenza dei
gruppi di ricerca italiani nei pro-
getti relativi alle malattie rare in-
seriti nella piattaforma Orphanet:
19,9% nel 2017, in leggera flessio-
ne rispetto al 2016 ma superiore al
18,3% del 2014.

Sono 268 progetti di ricerca corren-
te sulle malattie rare condotti dagli
Irccs nel 2017 (8,4% del totale, in
calo rispetto all’anno precedente)
per un valore di oltre 11,5 milioni di
euro (9,1% del totale).

Sono 7,6 milioni di euro (18,2% del
totale) in decisa crescita rispetto
all'anno precedente le risorse della
ricerca sanitaria investite su proget-
ti per le malattie rare.

Laboratori clinici

I numeri di malattie testate nei labo-
ratori clinici considerati nel databa-
se di Orphanet sono cresciuti di oltre
il 35% (da 1.107 a 1.503) in questi ul-
timi cinque anni.

Per quanto riguarda la qualita dei
centri di competenza, I'ltalia é al pri-
mo posto per numero di health care

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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providers (HCPs) membri delle Eu-
ropean Reference Networks (ERNs):
189 sui 942 totali (20,1%) e gli HCPs
italiani sono presenti in tutte le ERNs
eccetto una (solo Francia, Olanda e
Belgio sono presenti in tutte e 24 le
ERNS).

La partecipazione

dei pazienti

| rappresentanti dei pazienti italiani
coinvolti nei 24 european patient
advocacy groups (ePAGs) costituiti
sono 36 su 218 (25 nel 2017); sono
15 su 24 gli ePAGs in cui € presente
almeno un rappresentante italia-

Farmaci & Terapie

no. Tre i rappresentanti di pazienti
nel “Centro di coordinamento sugli
screening neonatali”.

Un rappresentante di pazienti e
stato individuato come componen-
te del centro di coordinamento na-
zionale dei comitati etici territoriali
previsto dalla Legge 11 gennaio. Si
registra il mancato coinvolgimento
dei rappresentanti associativi delle
persone con malattia rara nell’Or-
ganismo di Coordinamento e Mo-
nitoraggio per lo sviluppo delle
ERNSs.

Le criticita

Disomogeneita territoriali nell’ac-
cesso ai servizi sanitari, socio-sanita-
ri e sociali.

Per quanto riguarda le disequita
nella distribuzione geografica de-
gli ospedali italiani che partecipa-
no alle ERNs, il 66,7% si trova nelle
regioni settentrionali, il 19,7% al
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Difetti del ciclo dell’'urea
Nuove prospettive di cura

Focus sui difetti del ciclo dell’'urea, una
famiglia di malattie genetiche che
hanno un’incidenza stimata di 1 su
35.000 nati con circa 200-250 pazienti
in Italia, al Congresso della Society for
the Study of Inborn Errors of Metabo-

lism (Ssiem) che si & svolto ad Atene lo
scorso settembre. Malattie genetiche
rare che provocano gravi complicanze
neurologiche e conseguenze anche
fatali. “Oggi abbiamo fatto passi avanti
importanti per la diagnosi di questi di-
sturbi - evidenzia Carlo Dionisi Vici, pri-
mario dell'Unita di Patologia metabo-
lica dell'Ospedale pediatrico Bambino
Gesu di Roma - in quanto alcuni di essi
possono essere diagnosticati fin dai
primissimi giorni di vita grazie allo scre-
ening neonatale, che consente di indi-
viduare i bambini a rischio e di valutare
la terapia pit adatta, prima che compa-
iano i sintomi". Il ritardo nella diagnosi
e nel trattamento di queste condizioni

Centro e appena il 13,6% nel mez-
zogiorno. C'® un diverso grado di
regolamentazione della sommini-
strazione di terapie farmacologiche
e non in ambito scolastico oggetto
di specifica disciplina in 11 Regioni/
Provincie Autonome.

Carenza di programmi di sollievo
presso strutture di degenza compe-
tenti non ospedaliere per le persone
con malattia rara previsti o in fieri,
presente solo in 9 Regioni/PPAA.
Mancata adozione di strumenti am-
ministrativi per riconoscere e garan-
tire I'adeguata remunerazione delle
prestazioni di consulenza a distanza
da parte dei presidi/centri di compe-
tenza.

Mancata adozione di soluzioni ge-

puo infatti portare a gravi e irreversibili
danni neurologici con deficit neuroco-
gnitivi, convulsioni, paralisi cerebrali e
anche la morte. “Di recente in Europa e
stata approvata una nuova opzione te-
rapeutica, il glicerolo fenilbutirrato, che
ha il vantaggio di un rilascio piu lento
e una azione prolungata e migliore nel
tempo nel controllo dellammoniemia,
con la necessita di un numero ridotto
di somministrazione rispetto alle at-

stionali ed amministrative tendenti
a valutare la fattibilita di modalita
di remunerazione che considerino
la complessita della gestione assi-
stenziale della persona con malat-
tia rara nel setting ospedaliero e
territoriale.

Mancata costituzione del Comitato
Nazionale previsto dal Piano Nazio-
nale Malattie Rare 2013-2016.
Mancata valutazione del Pnmr 2013-
2016 e il mancato avvio del nuovo
piano 2017-2020.

Le buone notizie

+ Limplementazione del numero
delle malattie screenate alla na-
scita;

« L'aggiornamento dei LEA.

< Al

Old Roads, New Connections

4-7 September 2018
Athens, Greece

tuali, e di una formulazione in sciroppo
dal sapore migliore e dalla piu facile
gestione nel caso di pazienti pediatri-
ci — ha spiegato Dionisi Vici — Cosa che
probabilmente contribuira a migliora-
re il problema dell'aderenza alla cura,
che per questi pazienti dura tutta la
vita. Nei prossimi 5-10 anni saranno di-
sponibili i primi risultati di nuove cure
molto promettenti, basate sulla terapia
genica”.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Home Therapy per malati lisosomiali,
un diritto negato in molte Regioni italiane
| tema proposto da quattro Associazioni in un convegno a Roma

Si e parlato dell'importanza di ga-
rantire su tutto il territorio naziona-
le la terapia enzimatica sostitutiva
al domicilio per i pazienti affetti da
malattie da accumulo lisosomiale in
cura con terapia enzimatica sostituti-
va a Palazzo Giustiniani (Senato della
Repubblica) lo scorso 24 ottobre nel
convegno “Home therapy per una
migliore qualita di vita" Lincontro,
aperto dalla senatrice Paola Binetti
dell'Intergruppo Parlamentare Ma-
lattie Rare era organizzato da AIAF
(Associazione Italiana Anderson - Fa-
bry Onlus), AIG (Associazione Italiana
Gaucher Onlus), AIG (Associazione
Italiana Glicogenosi Onlus) e AIMPS
(Associazione lItaliana Mucopolisac-
caridosi Onlus). Attualmente in Italia
ogni Regione si comporta in modo
differente nonostante questo sevi-
Zio sia stato previsto dal Documento
sulla somministrazione a domicilio di
farmaci ad alto costo per persone con
malattie rare del 2012, approvato dal-
la Commissione Salute e dalla Confe-
renza Regioni PPAA e presentato a
Farmindustria. A seguito di questo
documento alcune Regioni italiane
si sono attivate, ma solo per I'Ander-

son-Fabry, la Gaucher e la Mucopo-
lisaccaridosi, adottando specifiche
delibere, mentre altre hanno recepito
le indicazioni tacitamente. Purtroppo
non tutte: le Marche hanno avviato
solo da marzo la sperimentazione,
non la concedono invece Piemonte,
Trentino, Emilia Romagna, Umbria e
Toscana. Per la Glicogenosi la terapia
domiciliare non & consentita in nes-
suna Regione, nonostante in altri Pa-
esi europei sia gia attiva.

“Il convegno, che ha visto le nostre
associazioni lavorare insieme su un
tema comune, ci ha offerto l'occasio-
ne di sottoporre ai decisori e in par-
ticolare alle Regioni che ancora non
si sono attivate, il tema della Terapia
domiciliare, anche portando l'espe-
rienza di alcuni pazienti e I'umanita
delle loro storie - ha spiegato - Stefa-
nia Tobaldini, presidente AIAF - Storie
che parlano non solo di minore qua-
lita di vita, ma anche di perdita o dif-
ficolta nel mantenere il lavoro (anche
a causa del mancato riconoscimento
dell'invalidita da parte dell'INPS, che
spesso non conosce queste patologie
) e nella gestione del percorso scola-
stico. E' stata anche ribadita l'estrema

convenienza della TD per i bilanci sa-
nitari regionali, che evitano spese per
i day ospital valutate in 250-500 euro
al giorno a paziente, con risparmi che
la Regione Veneto ha stimato intorno
al 70% rispetto alla terapia in ospe-
dale. Infine, si e ribadita la necessita
che si provveda a un Piano nazionale,
aregole, protocolli e linee guida con-
divise e uniformi per tutto il territorio
italiano”.

La terapia domiciliare, si & ricordato,
puo essere fornita anche grazie alla
collaborazione delle case farmaceu-
tiche, che sostengono direttamente i
costi della somministrazione, che vie-
ne affidata ad alcune aziende private
specializzate in convenzione con le
strutture pubbliche, laddove queste
non riescano ad avviarla.

In molti casi per le malattie lisoso-
miali come la Anderson-Fabry, la
Gaucher, la Glicogenosi e le Mucopo-
lisaccaridosi, I'unico trattamento, € la
terapia enzimatica sostitutiva, un’in-
fusione endovenosa dell'enzima che
il corpo non produce cui il paziente
deve sottoporsi per tutta la vita. | trat-
tamenti in media richiedono dalle 2
alle 6 ore e vengono somministrati 1

volta ogni 7/14 giorni. Se aggiungia-
mo il tempo di spostamento in ospe-
dale e le disponibilita della struttura
in cui viene fatta la terapia risultano
giornate intere di assenza dal lavo-
ro o da scuola. Nel caso di paziente
pediatrico e genitore sia a sua volta
malato, le giornate di assenza dal
lavoro raddoppiano. Grazie alla som-
ministrazione in regime domiciliare &
possibile concordare appuntamenti
per le terapie piu consoni e adattabili
alla quotidianita del paziente, dimi-
nuiscono i giorni di ferie e i permessi
che un paziente deve utilizzare per le
terapie (anche a causa del mancato
riconoscimento di invalidita ai sensi
della Legge 104/1992), nonché i co-
sti di trasposto in termini di tempo e
denaro.“Entrare in ospedale ogni una
o due settimane costringe i pazienti
ad adattare la loro vita alle terapie
che gliela salvano - ha commentato
Fernanda Torquati, presidente AIG
- In molti Paesi europei o negli Stati
Uniti la terapia domiciliare & ampia-
mente utilizzata e in casi di malattie,
come Gaucher, & anche possibile I'au-
to infusione, ulteriore modalita che
potrebbe essere implementata nella
nostra Nazione”.

Al termine del convegno le asso-
ciazioni hanno proposto un Patto
d’intesa in cui si delineano i punti
fondamentali per estendere la tera-
pia domiciliare in tutte le regioni del
territorio nazionale. Il Patto & stato
firmato dalla Senatrice Binetti che ha
dichiarato che si fara carico personal-
mente di portare all'Intergruppo par-
lamentare MR i temi emersi nel corso
del convegno.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Aifa: le‘autostrade’ per i farmaci

Sia in Europa che negli Stati Uniti
negli ultimi anni sono stati adottati
programmi regolatori prioritari e per-
corsi accelerati per 'approvazione di
prodotti innovativi, con il duplice sco-
po di rendere i farmaci rapidamente
disponibili ai pazienti e al contempo
valorizzare gli investimenti in ricerca
e sviluppo. Perché questo duplice
obiettivo possa essere conseguito,
occorre sia coniugato con la sosteni-
bilita per i sistemi sanitari. Tuttavia, le
aziende che conducono con successo
il percorso autorizzativo di una mo-
lecola innovativa tendono a richie-
dere prezzi a volte insostenibili per
i budget sanitari. In un simile scena-
rio, si spiega l'esigenza delle Agenzie
regolatorie di riconoscere cio che &
davvero innovativo, per destinare le
opportune risorse all'acquisto di pro-
dotti che siano in grado di offrire van-
taggi significativi in termini di valore
terapeutico aggiunto, efficacia e sicu-
rezza rispetto ai medicinali esistenti,
tenendo quindi in debita considera-
zione la potenzialita della nuova mo-
lecola di andare incontro a bisogni di
salute non ancora soddisfatti.

Negli Stati Uniti i percorsi previsti
per accelerare la disponibilita di al-
cuni farmaci vanno dal programma
di accesso ai farmaci sperimentali,
istituito dall’Fda nel 1987, al fast-track
per promuovere l'innovativita di un
medicinale dopo gli studi di fase 2,
al programma di revisione prioritaria,
fino alla designazione di “terapia in-
novativa’, lanciata dal Congresso nel
2001.

L'Agenzia Europea dei Medicinali
(Ema) ha lanciato nel 2016 lo sche-
ma PRIME (PRlority MEdicines) per
rafforzare il sostegno allo sviluppo
di farmaci che hanno le potenzialita
di rispondere a bisogni terapeutici
insoddisfatti e consentirne un‘appro-
vazione con procedura accelerata
quando le condizioni previste dalla
normativa siano rispettate. Il piano si
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applica ai farmaci considerati priorita-
ri nell’'Ue, cioé quelli che possono for-
nire un grande vantaggio terapeutico
rispetto alle terapie esistenti o essere
di beneficio ai pazienti privi di opzio-
ni di trattamento. Altri strumenti re-
golatori per I'acceso precoce nell’Ue,
sono l'autorizzazione all'immissione
in commercio condizionata (quando
il beneficio dell'immediata disponibi-
lita del farmaco per i pazienti supera i
rischi derivanti dalla mancanza di dati
completi, normalmente richiesti per
le autorizzazioni standard) e l'autoriz-
zazione in circostanze eccezionali.

Il ruolo di Aifa

Nel contesto europeo, Ema e Aifa
agiscono di concerto. Mentre infatti
gli strumenti di sostegno regolatorio
riguardano la fase di sviluppo e liter
di approvazione, a livello nazionale
Aifa prevede dei percorsi accelerati
per la negoziazione del prezzo e del
rimborso di farmaci innovativi. Un
primo livello riguarda i farmaci orfani
o di eccezionale rilevanza terapeutica
e sociale, i quali, una volta autorizzati
vengono inseriti in fascia Cnn (fascia
C, non negoziati), ed & fissato in cento
giorni il termine per le procedure di
contrattazione del prezzo con l'azien-
da produttrice. Inoltre, 'Aifa & stata
chiamata dal legislatore nel 2017 a
stabilire a livello nazionale i criteri
per la definizione dellinnovativita e a
valutare i farmaci in funzione del loro
carattere innovativo nel momento
in cui I'azienda ne faccia richiesta o
comunque avvii con I'Agenzia il per-
corso di negoziazione. La designazio-
ne di farmaco innovativo consente
I'accesso a fondi ad hoc (500 milioni
di euro all'anno per i medicinali inno-
vativi e 500 per gli oncologici innova-
tivi) stanziati dal Governo allo scopo
di garantire ai pazienti trattamenti
gratuiti con questi medicinali.

L'accesso precoce allinnovazione,
in alcuni casi particolari, & possibile
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Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale

nel nostro Paese anche prima che
un farmaco venga autorizzato. | per-
corsi sono l'accesso al fondo Aifa del
5% per lI'impiego, a carico del Ssn,
di farmaci orfani per il trattamento
di malattie rare e di farmaci che rap-
presentano una speranza di terapia,
in attesa della commercializzazione,
per particolari e gravi patologie; e
la legge 648/1996, che consente di
erogare un farmaco a carico del Ssn,
previo parere della Commissione
Tecnico-Scientifica di Aifa, quando
non esista un‘alternativa terapeutica
valida purché si tratti di medicinali
innovativi autorizzati in altri Stati ma
non in Italia, di medicinali non ancora
autorizzati main corso di sperimenta-
zione clinica o ancora di medicinali da
impiegare per una indicazione tera-
peutica diversa da quella autorizzata.
Questi percorsi consentono la totale
rimborsabilita di queste terapie da
parte del Servizio Sanitario Nazionale,
e l'uso “compassionevole’, con forni-
tura gratuita da parte del produttore
del medicinale.

Infine & previsto il ricorso alluso
compassionevole” per I'uso di un me-
dicinale sottoposto a sperimentazio-
ne clinica, al di fuori della sperimen-
tazione stessa, in pazienti affetti da
malattie gravi o rare o che si trovinoiin
pericolo di vita, quando a giudizio del
medico non vi siano altre valide alter-
native terapeutiche. E'oggi prevista la
possibilita per malattie rare e tumori
rari di impiegare medicinali per i quali
siano disponibili anche solo i risultati
di studi clinici sperimentali almeno di
fase | che ne abbiano documentato
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Prezzi
dei farmaci orfani:
le raccomandazioni

E' necessaria una nuova legisla-
zione relativamente al calcolo dei
prezzi dei farmaci orfani, basata
su tre principi: le negoziazioni
per i prezzi dovrebbero tenersi a
livello europeo, dovrebbe basarsi
sui costi di sviluppo e sul valore
del farmaco per la qualita di vita
dei pazienti e, infine, prevedere
un margine di profitto. E' quan-
to emerge dal documento finale
emerso a seguito del Secondo
Workshop Internazionale sulle
Malattie Rare che si & svolto pres-
soil Centro diRicerca Clinica per le
Malattie Rare, IRCCS - Istituto Ma-
rio Negri, pubblicato in The Lancet
lo scorso luglio.

I'attivita e la sicurezza; in tali casi la
richiesta deve essere fondata sul pre-
vedibile beneficio in base al meccani-
smo d'azione e agli effetti farmacodi-
namici del medicinale.

Tutti questi strumenti possono essere
combinati tutte le volte che un medi-
cinale soddisfi i criteri richiesti da cia-

scun programma.
Da www.quotidianosanita.it

Lombardia: le terapie
avanzate nelle Malattie Rare

Aismme ha dato il patrocinio al tavolo
pubblico di discussione sul ruolo della
Lombardia rispetto alla gestione delle
terapie avanzate in ambito di Malattie
Rare, promosso da OMAR (Osservatorio
Malattie Rare) che si & svolto nel luglio
sorso a Milano. Obiettivo del convegno
affrontare (e vincere) alcune sfide che le
terapie avanzate porranno alla Sanita,
sia in relazione allimpatto che queste
avranno sull'organizzazione del Sistema
Sanitario Italiano, sia, ancor piu, sulla
gestione dei pazienti. In questo con-

testo la Lombardia per il gran numero
di poli ospedalieri e di ricerca ad alta
specializzazione, sara una delle Regioni
maggiormente coinvolte in quelle nuo-
ve sfide dovendo rispondere ai bisogni
di salute dei propri residenti, ma anche
far fronte a una forte mobilita di pazien-
ti dal resto del Paese. Gia in passato, il
Sistema Sanitario Lombardo ha affron-
tato situazioni simili attraverso buone
prassi che meritano di essere approfon-
dite e declinate in funzione dello studio
di nuovi modelli di gestione.
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Le nuove frontiere

dellaricerca

Batteri ogm al posto dei farmaci

Sonoiniziati negli USA i primi test clinici
sull'uomo con batteri geneticamente
modificati usati come farmaci. Lo ripor-
ta il sito della rivista Nature.

Si tratta di una nuova terapia genica
che pud combattere anche le malattie
metaboliche, oggetto pero di molti
dubbi per la possibilita che i batteri pos-
sano trasmettere il loro geni modificati
ad altri microrganismi con conseguen-
ze imprevedibili sulla salute umana. Per
evitare questo rischio, diverse aziende
hanno pensato di introdurre le modifi-
che genetiche direttamente nel cromo-
soma del batterio e non nel plasmide,
ovvero quella piccola molecola circola-
re di Dna che sta nel citoplasma e che i
batteri spesso si scambiano acquisendo
nuove proprieta, come la resistenza agli
antibiotici. Inoltre, sono stati costruiti
degli ‘interruttori’ molecolari che do-

vrebbero impedire ai batteri modificati
di sopravvivere fuori dal corpo umano.
Questi sistemi perd non funzionano
sempre: uno studio sui topi condotto
in Gran Bretagna, all'Universita dell’An-
glia Orientale, ha dimostrato che un
batterio ingegnerizzato per trattare la
colite é riuscito a trasmettere i suoi geni
modificati ad un altro microrganismo
dellintestino in appena 72 ore.

Per quanto riguarda le malattie meta-
boliche, la Synlogic di Cambridge ha
modificato il comune batterio Esche-
richia coli ottenendone due nuove
versioni: una per combattere gli ac-
cumuli di ammoniaca nel sangue dei
pazienti con malattie metaboliche del
fegato, e una per rimuovere gli accu-
muli  neurotossici  dell'aminoacido
fenilalanina nella persone colpite da
fenilchetonuria.

Fenilchetonuria

Fda approva la prima terapia
enzimatica sostitutiva

La Fda ha approvato Palynziq (pegva-
liase) di BioMarin Pharmaceutical
per ridurre le concentrazioni di fe-
nilalanina nel sangue negli adulti
con fenilchetonuria (PKU). Il farmaco
che secondo Fda aiuta i pazienti con
PKU che non sono stati in grado di
controllare i loro livelli di Phe con le
attuali opzioni di trattamento, e gia
disponibile negli Stati Uniti e I'Ema
ha accettato all'inizio di quest’anno di
esaminare la richiesta di BioMarin per
ottenere I'approvazione della terapia.
Il nuovo farmaco costera il 28% in

Dalla redazione La redazione
di AISMME NEWS é disponibile per quanti
desiderassero far conoscere la loro storia
e la loro esperienza nell'ambito delle Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie che potrebbe
essere di esempio o di aiuto ad altre fami-
glie o persone. Ci scusiamo sin d'ora per le
eventuali inesattezze contenute in questa
pubblicazione. Saremo lieti di riprendere
I'argomento e pubblicare le eventuali mo-
difiche o correzioni nella prossima pubbli-
cazione. Ringraziamo vivamente i Medici
che hanno dato il loro supporto, determi-
nante per poter dare una corretta infor-
mazione nell’ambito della prevenzione,
diagnosi e trattamento delle Malattie
Metaboliche Ereditarie.

meno rispetto al Kuvan (sapropte-
rina dicloridrato), un farmaco della
stessa BioMarin indicato per trattare
la malattia che, tra I'altro, richiede ai
pazienti di aderire a una dieta molto
restrittiva.

Palynziq non richiede la dieta specia-
le, ma il 9% dei pazienti nelle speri-
mentazioni cliniche ha manifestato
anafilassi, da qui un “black box war-
ning” imposto al prodotto. La Fda sta
richiedendo che I'azienda gestisca un
dettagliato programma di attenuazio-
ne del rischio.
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Farmaci innovativi

Ema ammette 36 nuove molecole,
'83% per malattie rare

Su 177 richieste ricevute, sono stati 36
i farmaci finora ammessi dallAgenzia
europea dei medicinali (Ema) al pro-
gramma Prime (acronimo di PRlority
MEdicines scheme), che sostiene lo
sviluppo difarmaci in aree terapeutiche
dove i bisogni di salute dei malati sono
rimasti insoddisfatti. Di questi, I'83%

e per malattie rare. Il 40% dei medici-
nali ammessi a Prime sono per terapie
avanzate che possono rimodellare il
trattamento di una vasta gamma di
malattie e buona parte sono sviluppati
da piccole e medie imprese, che spesso
non hanno esperienza nel processo re-
golatorio di approvazione.
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screening neonatale esteso

Aismme dal 2006 ha lavorato perché questo test salvavita
— che identifica sin dalle prime ore di vita oltre 40 malattie
metaboliche genetiche rare — diventasse un diritto
per tutti i neonati in Italia. Grazie alla Legge 167/2016
che Aismme ha contribuito a redigere,
ora lo Screening Neonatale Esteso é gratuito e obbligatorio.
Informati su www.aismme.org
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Difetti congeniti del metabolismo della cobalamina
Possibili novita per un trattamento meno invasivo e doloroso

La vitamina B12 o Cobalamina é fon-
damentale in molti processi biologici
e l'uomo non ¢ in grado di sintetizzar-
la mentre i batteri si. Prodotti di origi-
ne animale che ne contengno sono
carne, pesce, latticini e uova.

Nei difetti ereditari del trasporto e
trasformazione intracellulare della
cobalamina(Cbl) si verifica accumulo
di acido metilmalonico e omocistei-
na, in associazione o singolarmente.
Questo perché la cobalamina é fonda-
mentale (cofattore) per i sistemi enzi-
matci che intervengono nella trasfor-
mazione dell'acido metilmalonico in
succinico, della trasformazione della
omocisteina in metionina (la via della
cosiddetta rimetilazione) e nella sinte-
mi di sintesi del DNA.

| sintomi legati a questi difetti posso-
no essere molto precoci a presenta-
zione neonatale con acidosi metaboli-

ca e iperammoniemia, o anche tardivi.
Gli organi piu colpiti sono il sistema
nervoso centrale e periferico con ri-
tardo cognitivo, convulsioni, coma,
degenerazione midollare, l'occhio
con grave danno retinico, midollo con
anemia, rene con danno glomerulare
o tubulare e cuore, e cuore con mio-
cardiopatia.

La diagnosi, spesso difficile da sospet-
tare, puo arrivare con molti mesi o
anni di ritardo con il rischio di perdere
tempo prezioso per iniziare una ade-
guata terapia che in alcuni casi pud
portare alla regressione completa dei
sintomi.

La novita importante & che una dia-
gnosi precoce di questi difetti pud
essere fatta grazie allo screening ne-
onatale esteso che in Italia & reso ora
obbligatorio su tutti i neonati del ter-
ritorio nazionale.

APS @

Una delle terapie fondamentali
per questi difetti & la somministra-
zione della vitamina B12 per via
parenterale(ldrossicobalamina) cioe
per via intramuscolare o sottocuta-
nea. La via orale non e cosi efficace. La
via intramuscolare é quella piu utiliz-
zata dalla maggior parte dei Centri ed
& gravata pero dal fatto di essere do-
lorosa e questo compromette spesso
I'aderenza terapeutica (compliance).
Recentemente, basandoci sulla espe-
rienza di alcuni lavori presenti in let-
teratura sui difetti di cobalamina e
anche sui bambini diabetici, abbiamo
utilizzato la via sottocutanea con cate-
tere sottocutaneo a permanenza che
viene inserito facilmente dopo oppor-
tuno training dai genitori e cambiato
una volta alla settimana.

| genitori sono in grado di eseguire
quotidianamente la terapia (anche

piu dosi al giorno) attraverso il cate-
tere con minimo disagio per i piccoli
pazienti.

| parametri di controllo biochimico si
sono mantenuti stabili confermando
l'efficacia di questa via di sommini-
strazione con l'enorme vantaggio di
una minore invasivita.

Un'esperienza positiva che verra pre-
sentata al prossimo Convegno Na-
zionale della Societa Italiana per lo
Studio delle Malattie Metaboliche
Ereditarie e lo Screening Neonatale
(SIMMESN) che si terra a Catania da 21
al 23 novembre.

Dr Andrea Bordugo

Responsabile Unita Operativa Semplice
Malattie Metaboliche Ereditarie
Ospedale della Donna e del Bambino
- Azienda Ospedaliera Universita Inte-
grata Verona
andrea.bordugo@aovr.veneto.it
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L'associazione dei malati e delle loro famiglie

| JCONTATTACI |

info@aimme.org
Numero verde: 800.910.206

| Jseguicr |

Wwww.aismme.org
pagina Facebook Aismme

Per sostenere i nostri progetti puoi versare un contributo:

| CONTRIBUISCI |

« sul conto corrente postale 68.59.58.34

ee CcON bonifico bancario:
Banca Etica IBANIT 58 S 05018 12101 000011218104

eee devolvendo il 5 per mille ad AISMME
codice fiscale 9218104 0285

Aismme sostiene il Centro Screening e
I'Unita Operativa delle malattie metaboliche ereditarie
dell'Ospedale della Donna e del Bambino di Verona

Raccoglie fondi per:

la formazione di giovani medici,
per la cura di patologie ad alta complessita assistenziale;

il supporto alle attivita di laboratorio .

Questo permettera un salto di qualita nel livello dell'assistenza
e di avviare percorsi di ricerca.

Contribuisci con una donazione:
IBANIT 58 S 05018 12101 000011218104
Info su www.aismme.org

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

Genomica, al via
coordinamento
inter-istituzionale

Si éinsediato a luglio il Coordinamento
Inter-Istituzionale incaricato di attuare
il “Piano per l'innovazione del sistema
sanitario basata sulle scienze omiche’,
approvato con l'Intesa Stato-Regioni
del 26 ottobre 2017, secondo il Mini-
stero della Salute: “un punto di svolta
nella pianificazione riguardante l'uti-
lizzo della genomica (scienze omiche
in generale) nel sistema sanitario na-
zionale”. Il Dicastero sottolinea che la
genetica molecolare e |'analisi genomi-
ca hanno stimolato il progresso della
medicina e dell'assistenza sanitaria. In
particolare, gli sviluppi della genomica
offrono l'opportunita d'individuare gli
individui e i gruppi che hanno maggio-
ri probabilita di sviluppare determinate
condizioni patologiche, con implica-
zioni importanti per la salute pubblica.

DORMI| ?

Bstrason o Resko Spadies per Poetic Fin Arts

CUDRE, TESTA,OSSA....

NIENTE PAURA

i O )

Le iniziative di pianificazione sulla ge-
nomica hanno preso il via con il “Piano
nazionale della prevenzione 2010-
2012" che ha identificato la “medicina
predittiva” come una delle macroaree
di intervento, fornendo indicazioni
per realizzare un nuovo approccio
alla prevenzione attraverso I'utilizzo
appropriato, etico ed efficace dei test
genetici per scopi preventivi. Inoltre,
nell'Intesa del 29 aprile 2010 é stata
identificata, tra le azioni da realizzare,
la predisposizione di un “Protocollo di

utilizzo della Public health genomics”

predisposto dal Ministero della Salute,
sul quale é stata siglata I'Intesa del 13
marzo 2013 riguardante le “Linee di
indirizzo sulla genomica in sanita pub-
blica"

(Il Sole 24 ore)

l SARA TUTTO 4 POSTO, VERO?

GLI FAREMO
IL TEST.

Lo screening neonatale esteso,
il test che salva la vita al tuo bambino.

% m ed é possibile
Ogni bambino 0 identificare y,
che nasce precocemente una
viene sottoposto basta un piccolo quarantina di
allo screening prelievo dal tallone malattie
neonatale esteso del bambino genetiche
“r, metaboliche. /2~

Solo un trattamento

% precoce di queste malattie
pud permettere al tuo bambino
una buona qualita di vita.

-
ito
1l test viene eseguit "‘
in tutti i centri nascita © g

APS @
Associazione Iltaliana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

Grazie allo SNE avviata
in Lombardia la banca
del dna dei neonati

Per favorire nuove opzioni di diagnosi,
prevenzione e terapie

Avviato in Lombardia il sequenzia-
mento del Dna di tutti i nuovi nati,
grazie al sangue prelavato ai bimbi
per effettuare lo screening neona-
tale esteso. Un progetto multidisci-
plinare che prelude, entro la fine
dell'anno prossimo, a una consulta-
zione pubblica su opportunita e ri-
schi della frontiera degli screening
neonatali. Le opinioni dei cittadini
lombardi contribuiranno a orien-
tare le scelte dell'amministrazione,
insieme alle analisi degli addetti ai
lavori.

“Siamo in assoluto la prima Regio-

E SALVAVITA

nte di identificare
oltre 40 patologie
metaboliche ereditarie
e permette un intervento

E SICURO
E SEMPLICE

E GRATUITOE
_ OBBLIGA QRIO

ESITO NEGATIVO:
va tutto bene!

ESITO POSITIVO:
il bambino viene richiamato
dopo pochi giorni per ripetere
il test e avere la conferma genetica
della patologia.

Vuoi saperne di piu?

Trovi tutte le informazioni su

\ . M il
N - gon il patrocinio di j

alsmme

www.aismme.org/Infoscreening % g

Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie

ne in Italia che si appresta a questo
genere di studio, per il quale nel
triennio 2018-2020 metteremo a di-
sposizione risorse fino a 4 milioni di
euro - ha annunciato Fabrizio Sala,
assessore alla ricerca e vicepresiden-
te della Regione - Stiamo valutando,
insieme agli esperti del nostro Foro
Internazionale per la Ricerca, gli im-
patti scientifici, clinici, sociali ed etici
di questo approccio altamente inno-
vativo, da cui si potrebbero affacciare
nuove opzioni di diagnosi, preven-
zione e terapie. Un tema delicato, che
merita attenzione”.

FONDAZIONE

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA

ISTITUTO &, .
SVPERIORE ¥ <" . fﬁ i ALATTIE RARE
DI SANITA

Rare Diseases Italy

SIMMESN 9 lethon

e
www.aismme.org . u E
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Sono la mamma di Noemi,

una meravigliosa bambina di 5 anni

Noemi, & una piccola lottatrice. Ha ini-
ziato a lottare alla mia quinta settimana
di gravidanza quando una minaccia di
aborto ci aveva indotto a pensare che
I'avremmo persa. Invece voleva vivere.
La gravidanza & proseguita serena-
mente fino al settimo mese, quando
durante la terza ecografia di routine si
€ notato che qualcosa che non andava
nella testolina della bambina. In quel
momento il terreno ha iniziato a trema-
re sotto i nostri piedi e abbiamo iniziato
a capire cosa sia realmente la preoccu-
pazione, la paura e il dolore.

Siamo stati indirizzati a una clinica di
Firenze per un'ecografia di 2° livello
per vedere cosa ci fosse di anomalo
nel cervello della nostra bambina. E'
stato come sprofondare all'inferno: la
diagnosi era di sospetta emorragia ce-
rebrale. Mancavano ancora quasi due
mesi alla data del parto ed il liquido
amniotico si stava riducendo. Il medico
ci ha spiegato che pit a lungo la bambi-
na fosse rimasta in utero meglio sareb-
be stato, la mancanza di stimoli esterni
avrebbe agevolato il riassorbimento
dell'emorragia che lui sospettava essere
in atto. Fui cosi indirizzata ad eseguire
nellospedale Meyer di Firenze una ri-
sonanza magnetica fetale che avrebbe
potuto confermare I'emorragia e avreb-
be aiutato a capirne l'entita.

Con il nostro carico di angoscia, paura
dolore e disperazione e consolati dalle
preghiere di parenti ed amici ci siamo
recati al Meyer. Li la risposta della riso-
nanza ci ha spiazzati: non c'era nessuna
emorragia cerebrale ma una sorta di
cisti che per il momento non compri-
meva il cervello. Dovevamo continuare
a monitorarla, attendere la nascita della
bambina per poi valutare eventual-
mente l'asportazione.

A 35 settimane e 3 giorni non avevo piu
liguido amniotico. La bambina doveva
nascere al pil presto. Fui sottoposta a
parto cesareo e venne alla luce Noemi,
con un mese e mezzo di anticipo, 2,300
kg e una circonferenza cranica maggio-
re rispetto al normale. Ma i parametri
vitali erano buoni e la respirazione au-
tonoma.

Fu messa in una cullina termica per
quasi una settimana, poi quando le
cose sembravano procedere bene i
medici mi dissero che la bambina era
risultata positiva allo screening me-

tabolico neonatale. Furono necessari
altri due prelievi per confermare la
diagnosi e fummo trasferiti in Terapia
intensiva neonatale all'ospedale pe-
diatrico Meyer.

Ci sembro dientrare in un mondo paral-
lelo di cui non sapevamo nulla. Quella
culla termica cosi grande sembrava una
navicella spaziale e nascondeva quella
minuscola creaturina indifesa. Quella
immensa stanza piena di incubatrici,
contenenti minuscoli corpicini collegati
afili, luci, contornati da suoni, da medici
e infermieri che non li lasciavano mai
soli. E poi, quei genitori, vicini alle culli-
ne, con i volti segnati dalla stanchezza,
dal dolore, ma anche dalla speranza...
Non li dimenticherd mai.

E noi? Eravamo [i, anche noi eravamo
tra quei genitori.

Fu li che la dottoressa Pasquini dell'e-
quipe delle malattie metaboliche, con
le lacrime aglli occhi, ci spiego che la no-
stra bambina era affetta da una malat-
tia metabolica rara dal nome quasi im-
pronunciabile: Glutarico aciduria tipo
1. lo e mio marito eravamo entrambi
portatori di un difetto genetico e la pro-
babilita di dare vita ad un figlio malato
eradi 1 gravidanza su 4.

Non potevano prevedere quali sareb-
bero state le condizioni della bambina,
se avrebbe camminato, parlato... Pero
una speranza c'era. Il fatto che Noemi
fosse stata sottoposta allo screening
neonatale esteso perché nata in To-
scana, una delle poche Regioni in cui
gia nel 2012 si eseguiva questo tipo di
test, ci permetteva di iniziare immedia-
tamente la cura in grado di impedire
alla malattia di progredire creando
danni cerebrali permanenti: una dieta
aproteica e l'assunzione di integratori
vitaminici a vita.

Da quel momento il cammino €& stato
tutto in salita. Molti gli episodi che ci
hanno spaventati e fatto preoccupare,
ma siamo stati seguiti fin da subito con
grande attenzione e premura dai medi-
ci metabolisti guidati dalla dottoressa
Alice Donati, in particolare dal dottor
Sacchini e dalle dietiste Fina Belli, Giulia
Bruni e Elena Banc. Noemi é stata ed &
tuttora sottoposta ad esami e a ricoveri
ogni qualvolta si presenta una situazio-
ne a rischio come puo essere una sem-
plice infezione virale che le impedisce
di alimentarsi in modo adeguato.

Oggi ha 5 anni ed & una bambina mera-
vigliosa. Nonostante la presenza di alte-
razioni cerebrali nelle diverse risonanze
magnetiche cui fino ad ora é stata sot-
toposta, il suo sviluppo psicomotorio
al momento € normale. E'sempre sorri-
dente e molto responsabile, sa affronta-
re la dieta con serenita anche alla scuola
materna.

Ringraziamo il Cielo per averci donato
entrambe le nostre bambine: questo
percorso a volte tanto difficile e dolo-
roso ci ha dato molto di piu rispetto a
quello che puo averci tolto. Ringrazia-
mo ogni persona, amica, conoscente,
parente, ogni medico, ogni figura reli-
giosa che ci ha aiutato e ci aiuta ancora
nei momenti pit difficili. Ringraziamo i
medici, gli infermieri ma anche le inser-
vienti del Meyer che sono per noi un
punto di riferimento fondamentale che
mettono nel loro lavoro ogni giorno
passione ed umanita.

Inricordo
della dottoressa
Elisabetta Pasquini

Il mondo metabolico ha perso il 28
ottobre scorso una delle persone piti
straordinarie: la Dottoressa Elisabet-
ta Pasquini, responsabile clinica dello
screening neonatale dell'Ospedale
Meyer di Firenze.

Grazie per aver speso la Tua vita a fa-
vore dei piccoli pazienti affetti da ma-
lattie metaboliche ereditarie. Grazie
per il Tuo impegno instancabile.

La nostra vicinanza alla famiglia di
Betta e a tutte le famiglie dei bambini
cheavevain cura.

IIII

giorno che tlincontrai”

Un libro sull'amore e sulla malattia

Di prossima uscita in librerie e negli
store online “Il giorno che t'incontrai”
di Marco Ambifri, 18 anni, giornalista
di Blasting news e scrittore.

Il libro parla dell'essenza dell'amore e
della lotta contro le malattie rare, in
particolare la Ipofosfatasia. Andrea
€ un docente di latino in un istituto
classico, mentre Federica € la donna
delle pulizie dellistituto. Andrea &
divorziato mentre Federica € single.
I loro trascorsi di vita hanno fatto in

Marco Ambrifi

modo che i due abbiano un modo di-
verso di vedere I'amore: in fondo, I'a-
more puo essere definito? Lamore tra
Andrea e Federica supera ogni cosa,
o meglio, non proprio tutte perché
sconfiggere una malattia rara non si
pud. Lamore perd vince sempre € i
due innamorati ci spiegheranno cosa
vuol dire amare. “Il tema fondamen-
tale del volume ¢ la lotta contro una
malattia rara ma anche la sofferenza
che provano tutti coloro che stanno
vicino alla persona malata - spiega
Ambifri - Dopo aver scritto libri di
genere molto diverso sentivo la ne-
cessita di parlare di un qualcosa che
ho potuto provare diversi anni fa, la
sofferenza di stare vicino ad una per-
sona affetta da una malattia. Anch'’io,
come il protagonista del libro, ho cer-
cato in tutti i modi di rendere piu belli
e gioiosi quei giorni di vita che erano
terribili per chi soffriva della malattia.
La lotta contro ogni forma di malattia
rara tocca tutti noi, non solo chi ne
soffre ed & per questo che ho deciso
di scrivere questo libro”.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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La mia malattia rara si chiama CPT2

Mi chiamo Sofia, ho 13 anni, abito in Val di Fiemme e amo lo sport!

La mia vita & semplice da raccontare, ma
non lo & viverla.

A due settimane dalla mia nascita mi
@ stato diagnosticato un tumore mali-
gno, un rabdomiosarcoma, alla spalla
destra: sono stata sottoposta a cicli di
chemioterapia e a un’operazione per
I’asportazione della massa tumorale.
Pili avanti, in sequito a vari studi e ri-
cerche, mi é stata diagnosticata una
malattia rara: la CPT2, che miimpedisce
di metabolizzare in maniera corretta
i grassi. Essendo una malattia “rara” al

momento non esistono delle terapie
specifiche: la cosa che mi aiuta di piu e
seguire una alimentazione particolare
che presta attenzione all’assunzione
dei grassi, non devo fare dei lunghi di-
giuni e mi devo ammalare il meno pos-
sibile. Facile a dirsi un po” meno a farsil
Oggi sono in cura all'Ospedale della
Donna e del bambino di Verona, seguita
dal dott. Bordugo.

Ho imparato col tempo ad accettare ed
elaborare la malattia, con i relativi limiti e
implicazioni. Quello che perd mi ha dato
la forza di accettare tutto questo e stato
I’'amore per il mio sport: lo sci alpino, che
occupa una gran parte della mia vita
quotidiana, ma anche una grande parte

del mio cuore.

Al momento della diagnosi della ma-
lattia mi era stato proibito di praticare
qualsiasi sport, incluso questo e il mon-
do mi é crollato addosso...Ma lo sci
€ il mio mondo, la mia felicita e senza
di esso non so stare! Dunque grazie ai
miei genitori, dopo lunghe riflessioni e
confronto con i medici ho continuato a
praticarlo senza paura cercando di tro-
vare un giusto equilibrio con la malattia.
Posso dire che é stata la mia salvezzal
Lo sport a mio parere ¢ |'insegnante
di vita migliore che ci sia: ti insegna a
non mollare, a continuare con deter-
minazione, ti fa credere in te stessa,
ma soprattutto ti insegna anche a

perdere e rialzarti.
Sono grata a tutti i miei amici, ai miei ge-
nitori, ai miei familiari, ai miei allenatori e
ai miei compagni di squadra che non mi
hanno mai giudicata, ma mi hanno spro-
nata a vivere normalmente, perché alla
fine io sono “normale” e non devo avere
paura di esserlo!

Sofia Rigato

Abbiamo cambiato il logo di Aismme!

Lasciamo con una punta di dispiacere
il nostro vecchio logo: per molti anni ci
ha caratterizzato e ci ricordava quanto
fosse importante continuare nel nostro
difficile cammino. Ma salutiamo con
entusiasmo il nuovo, che risponde alla
nostra esigenza di rinnovarci e di vivere
con ancora pil forza e determinazione
la nostra missione.

Il logo & un simbolo, uno strumento
che ci rende riconoscibili, un marchio
che nell'epoca attuale nella quale la co-
municazione viaggia su social e siti ad
incredibile velocita, ci deve aiutare ad
allargare sempre di piu la nostra rete.

APS @

Ecco il perché di questo nuovo logo
piu essenziale, rapido’ ed efficace. Cre-
diamo che ben rappresenti quello che
attualmente siamo diventati attraverso
la trasformazione lenta e profonda che
abbiamo vissuto in tutti questi anni.
Crediamo che questo logo parli di noi
e di questa nuova fase che si e aperta.
| nostri obiettivi stanno cambiando,
si stanno ridefinendo, anche alla luce
della nuova normativa sullo screening
alla nascita e alla presa in carico del
piccolo e grande paziente metabolico.
Non solo. La priorita & sempre piu quel-
la di allargare la nostra Comunita, di

dlsmine
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portare informazione e conoscenza;
senza dimenticare di sostenere, come
dice il nome dell'associazione (SOSTE-
GNO) il paziente in tutte le fasi, dalla
diagnosi all'assistenza e alla ricerca per
le malattie metaboliche ereditarie.

... non siamo piu Onlus
Dal logo e da tutta la nostra comunica-
zione, piano piano, va scomparendo la
dicitura ‘Onlus”. Cosi come previsto dal
nuovo Codice del Terzo settore, ci sia-
mo infatti trasformati in Associazione
di Promozione Sociale (APS), con Iscri-
zione al Registro Regionale Volontariato
Regione Veneto: PS/PD0441 APS.

Un grazie speciale a Marco Dalla Ve-
dova di Espodesign, il nostro graphic
designer, per la realizzazione del logo
e per |'aiuto concreto che da sempre
ci offre.
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Il nuovo flyer informativo che parla di noi




