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Editoriale

“Screening Neonatale Esteso: ora tocca all’Europa”

Aismme a Bruxelles per raccontare l'eccellenza italiana della L.167/2016

C'era anche Aismme al Parlamento
europeo a Bruxelles il 30 gennaio
per presentare all’'Europa la legge
167/29016, una norma che pone I'l-
talia al primo posto nel continente
per il numero di malattie metabo-
liche screenate alla nascita a tutti i
nuovi nati. Un diritto di salute so-
stenuto in ogni Regione e a carico
del Sistema Sanitario Nazionale,
che prevede il percorso screening
per circa 40 malattie metaboliche
ereditarie per le quali esiste una te-
rapia. Sono patologie molto severe
e il ritardo diagnostico, che giunge
anche a sette anni dopo i primi sin-
tomi, porta a gravi disabilita quan-
do non anche alla morte.

La Legge 167 e stata fortemente
voluta da Aismme che ha anche
contribuito alla sua stesura. “Ne-
gli anni abbiamo lavorato inten-
samente per sensibilizzare I'opi-
nione pubblica sulla necessita di
individuare alla nascita patologie
che se non identificate immedia-
tamente degenerano molto in
fretta, con gravi conseguenza per
il bambino - ha spiegato ai depu-
tati europei Manuela Vaccarotto,

Vice presidente dell’Associazione
- Abbiamo coinvolto anche il mon-
do medico e scientifico e i decisori
politici, nazionali e locali, arrivan-
do al risultato di avere una Legge
all'avanguardia in Europa. Grazie
a questa legge nel 2018 sono sta-
ti identificati precocemente 350
neonati. Bambini che hanno potu-
to avere un futuro e una discreta
qualita di vita. Le loro famiglie non
hanno dovuto sottoporsi prima al
lungo calvario della ricerca di una
diagnosi e quindi ad un’esistenza
stravolta dalla morte o dalla forte
disabilita del loro bambino”.“Essere
a Bruxelles per rappresentare i pa-
zienti e raccontare il percorso che
ha portato all'approvazione di que-
sta Legge ¢ stato per noi un onore
- ha concluso - Siamo orgogliosi di
portare l'esperienza italiana in Eu-
ropa, un punto fermo da cui si puo
partire per rendere giustizia e dare
uguali diritti ai milioni di bambini
che nascono ogni anno nel nostro
continente, dove si vive una for-
te disparita per quanto riguarda il
numero di malattie screenate. Ora
tocca all’Europa!”

Limpegno di Aismme

per portare all'allargamento

dei panel di screening neonatal
in tutti Paesi europei: le tappe

- Maggio 2018: Aismme espo-
ne un poster Aismme sull'avvio
dello screening esteso in tutti i
Centri nascita in Italia all’Euro-
pean Conference Rare Diseases
in svolgimento a Vienna

+ Gennaio 2019: Aismme é al
Parlamento Europeo a Bruxelles
per presentare l'eccellenza ita-
liana della L.167.

+ Aprile 2019: Aismme partecipa
al Board del MetabERN a Franco-
forte. Nelle diverse sessioni por-
ta l'esperienza italiana e solleci-
ta una maggiore attenzione al
tema dell'applicazione in Europa
dello SNE

+ Maggio 2019: Aismme invia
una lettera al Board di Eurordis,
I'alleanza di oltre 800 associa-
zioni di pazienti da 70 Paesi che
si riunisce a Bucarest, portando
la richiesta di introdurre il panel
delle patologie screenate in Ita-
lia a tutti gli altri Paesi UE. Il Bo-
ard ha inserito lo SNE in Europa
tra le sue priorita.

+ Maggio 2019: Aismme viene
contattata da un papa irlande-
se che sta lavorando per sen-
sibilizzare il Governo del suo
Paese per l'applicazione del
panel esteso e fornisce infor-
mazioni e materiale.

La situazione europea

Relativamente allo screening ne-
onatale, la situazione europea € a
macchia di leopardo con enormi
differenze tra Stati nel numero del-
le malattie screenate, dei laboratori
in grado di effettuare lo screening
e della percentuale di bambini che
possono accedere a questo servi-
zio. Ogni Stato, poi, ha previsto un
range temporale diverso entro il
quale sottoporre a screening i neo-
nati, e un tempo limite diverso per
la conservazione dei campioni di
sangue.

Diverso il numero di patologie in-
serite nei programmi di screening
nazionali o sperimentali.

A

- 40 in Italia;

- 29 in Polonia;

- 26 in Ungheria;

- 24in Portogallo;

- 19in Olanda;

- 18 nella Repubblica Ceca;

- 17 in Danimarca;

- 16 in Germania;

- 13 in Svizzera e Slovacchia;
- 12 in Russia;

- 9 nel Regno Unito;

- 8 inIrlanda;

-7 in Spagna;

- 5in Francia e in Lussemburgo;
- 4in Grecia e Lituania;

- 2 a Malta e in Romania.

/UERN

Linterno del Palazzo del Parlamento Europeo a Bruxelles

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



Screening

Lo SNE si estende ad altre patologie

Una massiccia mobilitazione da
parte delle associazioni di pazien-
ti, tra cui Aismme, ha accompa-
gnato l'iter in Parlamento dell’e-
mendamento presentato dall’On.
Leda Volpi che prevedeva l'allarga-
mento del panel dello Screening
Neonatale Esteso alle malattie da
accumulo lisosomiale, alle malat-
tie neuromuscolari genetiche e
alle immunodeficienze congeni-
te severe. Lettere appello a tutti i
Parlamentari e alla Ministra Grillo,
mobilitazione dei mass media e
azioni di lobbying che hanno alla

fine ottenuto il loro scopo: il 3 di-
cembre I'emendamento e stato ap-
provato e il Tavolo aperto presso
I'lstituto Superiore della sanita sta
ora lavorando per inserire le nuo-
ve patologie nel panel. Contenuto
nell'emendamento anche l'obbli-
go di aggiornare il panel ogni due
anni, mantenendo cosi le politiche
sanitarie al passo con i progres-
si continui della scienza. “Siamo
commossi, felicissimi - hanno
commentato le Associazioni dei
pazienti - Da oggi, lo screening
neonatale, un importantissimo

Lintervista all'Onorevole Leda Volpi

XIl Commissione (Affari Sociali), Commissione Parlamentare per I'infanzia e I'adolescenza

Neurologa presso l'universita di
Pisa, alle spalle studi sulle ma-
lattie neuromuscolari in collabo-
razione con Telethon e diverse
Associazioni di pazienti, la depu-
tata Leda Volpi (M5S) é l'autrice
dell'emendamento che ha per-
messo di ampliare il panel delle
malattie sceenabili dallo scree-
ning neonatale esteso previsto
dallaL.167/2016 inserendo nuove
categorie di patologie: patologie
neuromuscolari genetiche, immu-
nodeficienze combinate severe e
malattie da accumulo lisosomiale.
Un'iniziativa che & nata oltre che
dalla consapevolezza dell'impat-

to che questa integrazione poteva
avere sui nuovi nati, anche dall’en-
tusiasmo che noi medici, ricercatori
e pazienti stiamo vivendo grazie ai
passi avanti compiuti dalla ricerca,
che sta mettendo a disposizione
terapie e trattamenti per malattie
che fino a solo pochi anni fa erano
considerate senza cura - spiega la
Volpi - Una vera e propria rivoluzio-
ne, che richiede I'impegno da parte
del Legislatore a tenersi al passo con
i progressi della medicina e dare una
risposta adeguata alle esigenze dei
malati, quelli presenti e quelli che
nasceranno.

La svolta a due mesi dalla sua

Lisosomiali: perché é fondamentale

la diagnosi precoce
Per queste patologie esiste una te-
rapia specifica e la loro frequenza
€ sovrapponibile, se non superio-
re, alle patologie gia incluse nello
screening per legge. Per questo
motivo, diverse Regioni, tra cui il
Veneto aveva gia incluso le quat-
tro patologie nel pannello di scre-
ening.

Malattia di Pompe e Mucopoli-
saccaridosi di tipo 1: se esordi-
scono in epoca neonatale, pos-
sono essere mortali, quindi lo
screening neonatale & sinonimo
di sopravvivenza. Per entrambe
le malattie, estremamente gravi,
sono infatti disponibili delle te-

rapie salvavita che, unitamente
all'approccio trapiantologico, pos-
sono fare la differenza tra la vita e
la morte.

Malattia di Gaucher: € la piu fre-
quente tra le patologie lisosomiali
in ltalia. Per questa malattia, la
terapia di sostituzione enzimatica
e disponibile da molti anni, ed e
inoltre affiancata dalla possibilita
(solo per alcuni pazienti) di una
terapia a somministrazione orale.
Malattia di Fabry: solitamente
presenta un esordio tardivo, la dia-
gnosi precoce rappresenta la pos-
sibilita di un attento follow-up e di
uno screening familiare.

strumento di prevenzione secon-
daria, potra essere esteso anche a
patologie neuromuscolari geneti-
che, immunodeficienze combina-
te severe e malattie da accumulo
lisosomiale. Fino ad oggi non sa-
rebbe stato possibile, e i neonati
affetti da queste patologie non
avrebbero potuto sperare in cure
tempestive, salvavita. E' un‘enor-
me conquista di civilta, che segue
a soli due anni di distanza l'intro-
duzione dello screening neonatale
per le malattie metaboliche attra-
verso la legge 167/2016"

elezione, con l'incontro con l'as-
sociazione Famiglie SMA, quindi
la presentazione dell'emenda-
mento.

E’stato un azzardo. Ci avevano scon-
sigliato di provare a inserirlo nella
Legge di Bilancio, perché sarebbe
stato probabilmente rigettato. Ma
abbiamo voluto proporlo lo stesso,
per evitare strumenti alternativi, i
cui iter sarebbero stati molto pil
lunghi. Quando abbiamo ottenuto
le coperture economiche e I'appog-
gio trasversale di tutte le forze poli-
tiche abbiamo capito che avremmo
potuto farcela. Di I la strada é stata
in discesa.

Ora i prossimi passi sono l'ema-
nazione del relativo Decreto At-
tuativo, anche se é possibile che
si possa utilizzare il Decreto gia
attivo per la L.167, velocizzando
i tempi. Quindi il confronto con
le Regioni e la presa in carico da

Le buone
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Le patologie incluse

» patologie neuromuscolari
genetiche,

« immunodeficienze combi-
nate severe

- malattie da accumulo liso-
somiale

parte del Tavolo gia attivato dal-
la L.167, dove siedono rappre-
sentanti del Ministero della Sa-
lute, dell’lstituto superiore della
Sanita, del mondo medico e dei
pazienti.

Tra i contenuti dellemendamento
voglio ricordare l'obbligo di ridur-
re da tre a due anni l'inserimento
di eventuali nuove patologie nel
panel delle malattie screenate. La
ricerca si sta muovendo a grande
velocita, in particolare sul fronte
delle terapie geniche. Bisogna sta-
re al passo con le nuove terapie e
cure e permettere che le patologie
che possono venire trattate siano
identificabili alla nascita, limitando
cosi I'impatto sui bambini - conclu-
de - Il vantaggio é sia sul fronte del
contenimento delle spese dovute a
disabilita che diventano croniche,
sia sulla qualita di vita di malati e
famiglie.

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



Formazione

“Mancano i medici e gli specialisti per curare
i neonati affetti da Malattie Metaboliche Ereditarie”

Lappello di Aismme al Ministro Grillo

Con una lettera inviata il 27 marzo
scorso, Aismme ha chiesto al Mini-
stro alla Salute Giulia Grillo un suo
rapido intervento per fronteggiare
la carenza di Medici Metabolici spe-
cialisti e in particolare di Pediatri, e
la mancanza di Scuole di specializ-
zazione per i medici che intendano
specializzarsi in malattie rare.
“Attualmente in Italia sono attivi 15
Centri Regionali per lo SNE e i neo-
nati identificati sono 300/350 all’an-
no. Un numero di pazienti atteso
in crescita anche grazie al previsto
aumento delle patologie screena-
te nel panel, e destinato a mette-
re in crisi i Centri cura che gia ora
non sono in grado di seguire tutti
i pazienti - si legge nella lettera -
E’' necessario che il Ministero della
Salute e gli organi preposti attivino
quanto prima una specifica politica
di potenziamento delle risorse che
permetta 'aumento in organico dei
medici dedicati a queste patologie,
ma anche l'attivazione di specifiche
Scuole di Specializzazione per for-
mare i medici metabolisti”.

La situazione & allarmante.

+ non esiste in Italia nessuna Scuo-
la di specializzazione/corso di
perfezionamento o altro tipo di
formazione per le malattie meta-
boliche ereditarie;

« i bandi di concorso per Medici
metabolici vanno deserti a cau-
sa della particolarita e comples-
sita delle patologie da trattare
e del fatto che sono pochissimi
i medici specializzati in questo
campo;

» molti medici a capo di equipe dei
pochi Centri di expertise si stan-
no avvicinando all’eta del pensio-
namento e molti sono gia andati
in pensione, portando con loro
anni di esperienza sul campo;

+ molti giovani medici dei Centri
di cura affiancano i responsabi-
li solo grazie a borse di studio o
assegni di ricerca finanziati dalle
Associazioni dei pazienti, sen-
za speranza di essere strutturati
per il blocco delle assunzioni. Si
disperdono cosi anche quei po-
chi anni (preziosi anch'essi) di
formazione, dei moltissimi di cui
un medico esperto necessita per
poter padroneggiare la presa in
carico di neonati ed adulti affetti
da queste malattie ad alta com-
plessita;

+ mancano medici specialisti per il
paziente adulto: attualmente gli
adulti sono visti principalmente
dai pediatri metabolici dei po-
chissimi Centri cura che hanno
attivato questo servizio;

+ non esistono incentivi contrat-
tuali o un particolare inserimen-
to lavorativo soprattutto dei gio-
vani medici, per incentivare chi
sceglie di occuparsi di pazienti
metabolici;

+ la scarsita del personale medico
€ una seria criticita in quasi tutte
le strutture e i Dirigenti si vedono
costretti a impiegare anche chi si
specializza in questo

ambito a sopporta- Ase

al

Malast

re turni estenuanti
e nottate in pronto
s0CCorso, aumentan-
do in questo modo
il gia importante
carico di lavoro che
i medici metabolisti
hanno. Questo fa
si che molti di loro
decidano di abban-

Padova, 29 Marzo 2019

Considerata

OGGETTO: I neonati affetti dg Malattie
neonatale esteso rischiano dj non essere

Onorevole Ministro Grilo,

- V'approvazione e Formai quas total

Smme

- puntualizza Aismme - Per non va-
nificare dunque gli effetti benefici
che ha determinato I'applicazione
della Legge 167, Le chiediamo di
impegnare il Suo Dicastero a inve-
stire risorse nel potenziamento dei
Centri di cura e a lavorare per I'atti-
vazione di una formazione speciali-
stica dei giovani medici”.

fitarie

Al
MINISTRO DELLA saALUTE
On. Giulia Grillo

segreteriaministro@sanita, it

Metabolic ie i
‘aboliche Ereditarie identificat; attraverso lo Screening
© curati perché mancano i medici speciajist; ’

le applicazione della Legge 167/.
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specialisti e in particolare di p
affetti da una Malattia metabol

“Se non ci sono me-
dici non cisono cure,
e se i medici non
sono ad alta specia-
lizzazione, i pazienti
metabolici non pos-
sono essere seguiti

in modo adeguato
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conati identif
ca ereditaria, ma anche dei pazienti met et ade llo sne o
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tiidentificati sono 300/350 ail'anno,
mento delle patologie screenate ne|
" grado di seguire tutti i pazient;,

per foy

Cosi il Ministro Grillo al‘Question time’in Commissione Sanita del 6 giugno
scorso sul tema della carenza dei medici specialisti

“Sono state attuate misure straor-
dinarie per sopperire alla carenza
dei medici frutto di una inadeguata
programmazione del fabbisogno.
Lo sblocco del turnover, l'incremen-
to delle borse di specializzazione,
la possibilita di assumere gli specia-
lizzandi dell'ultimo anno con l'as-
sunzione a tempo indeterminato
a completamento del percorso, la
possibilita per gli iscritti al corso di
formazione di medicina generale di
poter partecipare all'assegnazione di

incarichi convenzionali in subordine
a chi ha gia il titolo, sono azioni con-
crete messe in campo per risolvere il
fabbisogno emergente stimato.

Per il futuro & necessaria una rifor-
ma strutturale che si configuri con
un percorso di specializzazione post
laurea basato su una programmazio-
ne puntuale del fabbisogno e della
tipologia di specialisti su tutto il ter-
ritorio nazionale, con una formazio-
ne che permetta allo specializzando
di entrare nel mondo del lavoro su-

perando i passaggi che oggi creano
tempi di attesa troppo lunghi tra la
specializzazione e l'ingresso al mon-
do del lavoro. In questi anni abbia-
mo avuto 10000 laureati in medicina
all'anno e 7000 posti di specializza-
zione quindi ogni anno circa 3000
medici sono rimasti fuori dal per-
corso di specializzazione. Si & creato
quindi un imbuto formativo. Dobbia-
mo guardare ai nostri giovani medi-
ci creando per loro un continuum
formazione lavoro, garantendo di-

gnita e sicurezza sul luogo di lavoro,
sappiamo che spesso i concorsi che
vanno deserti sono legati a proposte
di situazioni lavorative inaccettabili
(...). Il nostro obiettivo deve essere
quello di garantire qualita della for-
mazione e un futuro ai nostri giovani
medici con un ricambio generazio-
nale puntuale e costante che riporti
dignita e rispetto alla professione
sanitaria e a tutti i professionisti che
sono la spina dorsale del welfare del
nostro Paese”.

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



News

Dall’ltalia

Malattie rare:
i costi sociali

Un‘analisi sui costi sociali delle
malattie rare, condotta dal EEHTA
del CEIS della Facolta di Economia
dell’'Universita di “Tor Vergata’, ha
evidenziato il trend dei costi e del-
le domande accolte di prestazioni
previdenziali con riferimento alle
malattie rare e ai tumori rari. Nel
periodo che va dal 2009 al 2015 &
stata stimata una spesa di circa 600
milioni di Euro (una media di 100
milioni ogni anno). Il gruppo di ma-
lattie rare ha determinato, per gli
Assegni Ordinari di Invalidita, un
costo medio annuo di 13,5 milioni
e un incremento medio annuo dei
costi del 3%. Per le Pensioni di Ina-
bilita, un costo medio annuo di 10,5
milioni di euro e un incremento
medio annuo del 6,7%. Per quanto
riguarda i tumori rari considerati &
stato stimato, per Assegni Ordinari
di Invalidita, un costo medio annuo
di 42,6 milioni e un incremento me-
dio annuo del 4,7%. Le Pensioni di
Inabilita riportano un costo medio
annuo di 15,2 milioni e un incre-
mento medio annuo del 2,9%.
Questo dato fa emergere il proble-
ma della presa in carico precoce e
della diagnosi tempestiva con ri-
ferimento alle malattie rare: una
diagnosi ritardata accompagnata
da una presa in carico non tem-
pestiva, determina un incremento
dell'inabilita che si traduce in unin-
cremento tanto del numero che dei
costi delle pensioni di inabilita. Di
converso, una diagnosi precoce ac-
compagnata da una presa in carico
tempestiva, nel caso dei tumori rari,
sta determinando una riduzione si-
gnificativa del numero e dei costi
delle Pensioni di inabilita.

Piano Nazionale MR:
nominati i nuovi
membri del Tavolo
di lavoro

I 20 febbraio il Ministro Grillo ha
nominato i componenti del nuovo
Tavolo di Lavoro che dovra portare
all'approvazione del secondo Pia-
no Nazionale delle Malattie Rare.
Il Precedente Piano era ormai sca-
duto dal 2016 e, complice anche il
fatto che non avesse un solo euro di

dotazione finanziaria, in larga par-
te non era stato applicato. Questi i
membri:

« Bruno Dallapiccola, direttore
scientifico dell'Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu di Roma

« Paola Facchin, coordinatrice del
tavolo tecnico interregionale ma-
lattie rare

« Tommasina lorno, presidente di
Uniamo FIMR onlus

» Luca Li Bassi, direttore generale di
AIFA

« Francesca Pasinelli, direttore ge-
nerale di Telethon

« Patrizia Popoli, dipartimento del
farmaco Istituto Superiore di Sanita
« Armando Magrelli, rappresentante
italiano Comitato EMA per i Farmaci
Orfani

« Domenica Taruscio, direttore del
Centro Nazionale Malattie Rare
dell'ISS

« il direttore dell’Ufficio 3 della
Programmazione Sanitaria, carica
attualmente ricoperta dal dott. An-
drea Piccioli e il direttore dell'Uffi-
cio 5 della Programmazione Sani-
taria, carica attualmente ricoperta
dalla dottoressa Silvia Arca ma che,
per il pensionamento della dirigen-
te, verra presto assunta dalla dotto-
ressa Rosanna Mariniello.

Dallapiccola propone
una piattaforma

che riunisca

gli specialisti di MR

e I'aggiornamento
del Piano Nazionale

Il prof. Bruno Dallapiccola, direttore
scientifico dell'Ospedale Pediatrico
Bambino Gesu e componente del
Tavolo di Lavoro per il Piano Nazio-
nale delle Malattie Rare, ha indivi-
duato tre importanti obiettivi da
perseguire in vista dell’allestimen-
to del nuovo Piano: un'attenzione
forte sugli aspetti economico-fi-
nanziari, un sistema gestionale am-
ministrativo che migliori le presta-
zioni a disposizione delle famiglie e
una realizzazione del Piano stesso
in un'ottica europea, con particola-
re attenzione alle ERN e che portiin
Europa l'eccellenza italiana. “Dob-
biamo saldare il gap che si é creato
dal 2016 - sostiene Dallapiccola - Il
gruppo di lavoro del precedente

Consiglio Superiore di Sanita (CSS)
aveva creato un documento inte-
ressante, che ritengo rappresenti
una buona base su cui ragionare.
Fotografa lo stato dell’arte delle
malattie rare in Italia, evidenzia
i problemi pratici e traccia delle
soluzioni. Va solo minimamente
aggiornato”. Propone inoltre la rea-
lizzazione di una “Piattaforma sulle
Malattie Rare attorno alla quale po-
tranno gravitare tutti gli specialisti.
Al centro ci saranno i servizi che
potranno essere condivisi da tutti.
Nella Piattaforma i centri esperti
sulla diagnosi e la presa in carico
avranno un’‘organizzazione coor-
dinata. Non dobbiamo inventarci
molte cose, il problema riguarda la
messa in opera di una piccola revi-
sione dell'organizzazione”

ISS: scaduto
il mandato
di Del Favero

Scaduto a marzo il mandato di An-
gelo Lino Del Favero alla Direzione
generale dell'lstituto superiore di
sanita, incarico che ricopriva dal
2014. Le competenze sono state
affidate ora al Prof. Silvio Brusafer-
ro quale Presidente dell’lSS e al Dr.
Andrea Piccioli quale Direttore Ge-
nerale.

Coinvolgimento
associazioni pazienti
in sperimentazioni
cliniche.

Mancano ancora

i decreti legislativi

Non sono ancora stati approvati i
decreti legislativi relativi alla legge
Lorenzin sulla riforma degli Ordini
professionali e le sperimentazio-
ni cliniche del gennaio 2018, che
ha stabilito che siano individuati i
requisiti dei Centri autorizzati alla
conduzione delle sperimentazioni

cliniche dalla fase | alla fase IV, con
preferenza per i Centri che assicuri-
no, nella fase IV, il coinvolgimento
delle Associazioni dei pazienti nella
definizione dei protocolli di ricerca,
in particolare per le malattie rare. A
oltre 18 mesi dalla sua approvazio-
ne, infatti, il Ministero ha spiegato
che “la complessita tecnica della
materia considerata richiedera cer-
tamente ulteriore tempo per la pre-
disposizione del decreto legislativo
in parola, per il quale sara probabil-
mente necessaria una proroga del
termine di legge”

Nel frattempo & stato istituito pres-
so I'Aifa il Centro di coordinamento
nazionale dei comitati etici territo-
riali per le sperimentazioni cliniche
sui medicinali per uso umano e sui
dispositivi medici. Svolge un ruolo
di indirizzo e monitoraggio delle
valutazioni degli aspetti etici relati-
vi alle sperimentazioni cliniche ed &
composto anche da rappresentanti
indicati dalle associazioni dei pa-
zienti piu rappresentative a livello
nazionale: Cittadinanzattiva, Unia-
mo e Federazione italiana Associa-
zioni genitori onco-ematologia pe-
diatrica (Fagop).

continua >
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News

Il Libro Bianco sulla
“Legge del Durante
e Dopo di Noi”

E disponibile sul sito di Uniamo il
Libro Bianco con le proposte per
il concreto miglioramento della
Legge 112/16, meglio nota come
“Legge sul Dopo di Noi". Promos-
so da UNIAMO-FIMR (Federazione
Italiana Malattie Rare), il documen-
to e stato realizzato a piu mani,

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE
ONLUS

Rare Diseases Italy

nell'ambito del Progetto “Social
Rare - Quadro sociale, nuove azioni
e proposte per i Malati Rari”, con il
contributo, tra gli altri, del’ANFFAS
(Associazione Nazionale Famiglie di

Persone con Disabilita Intellettiva
e/o Relazionale) e del Consiglio Na-
zionale del Notariato.

Ddl Bologna:
“Sostenere la ricerca
e garantire la cura
delle malattie rare”

Al via il 6 marzo scorso in Commis-
sione Affari Sociali 'esame del ddl
Bologna (M5S)che chiede la certi-

ficazione di malattia rara con va-
lidita illimitata nel tempo su tutto
il territorio nazionale, la gratuita
di farmaci e prestazioni destinate
ai soggetti affetti da malattie rare,
I'istituzione di un Fondo naziona-
le per la ricerca di settore presso il
Ministero della Salute finanziato al
20% con quote versate dalle indu-
strie farmaceutiche e incentivi alla
ricerca per la produzione di farmaci
orfani.

Dall’Europa

Bruxelles spinge
su cartelle cliniche
online accessibili
nei 28 Paesi Ue

Rendere le cartelle cliniche acces-
sibili online in tutti i Paesi Ue, per
facilitare le cure in caso di incidente
o malessere quando ci si trova all’e-
stero ma anche per ridurre i costi
della sanita e spingere la ricerca
medica.

E’ I'obiettivo delle raccomandazio-
ni proposte dalla Commissione Ue
nel febbraio scorso per ampliare il
registro sanitario digitale dei cit-
tadini europei, che & gia in uso ma
solo in alcuni Paesi per le ricette
mediche elettroniche. La proposta
estende la possibilita di accesso
alle informazioni sanitarie dei cit-
tadini europei quali analisi, certifi-
cati ospedalieri e referti medici per
immagini come radiografie o Tac,
nel rispetto delle regole Ue sulla
privacy.

Lo scopo é migliorare tempestivita
e accuratezza delle cure, evitare il
ripetersi di esami come le radiogra-
fie riducendo i costi e, solo per chi
da esplicito consenso, fornire nuovi
dati alla ricerca sulle malattie neu-
rodegenerative.

| Paesi che aderiscono al registro sa-
nitario online (al momento sono 22
tra cui I'ltalia) si coordineranno per
stabilire le linee guida pratiche per
la sua messa in atto.

UE: una piattaforma
comune a supporto
di diagnosi e cura

La Commissione europea, in occa-
sione della Giornata delle MR ha
presentato ‘European Platform on
Rare Diseases Registration) la nuo-
va piattaforma online che si propo-
ne di unificare i dati degli oltre 600
registri e database presenti in Euro-
pa che contengono le informazioni
sui pazienti per condividerli e sup-
portare la diagnosi e il trattamento
per gli oltre 30 milioni di malati rari
in Europa

La piattaforma include I'European
Directory of Registries, che fornisce
una panoramica di ciascun registro
partecipante; il Central Metadata
Repository, che memorizza tutti i
tipi di variabili utilizzate dai registri;
uno strumento di protezione dei
dati, che garantisce che i dati dei
pazienti siano conservati sotto uno
pseudonimo e non possano essere
ricondotti all'individuo.

Notizie dalle Regioni

Basilicata

Da gennaio attivo lo SNE

Ha preso il via a gennaio l'attivita
di Screening Neonatale Esteso del-
le malattie metaboliche su tutti i
neonati in tutti i Punti Nascita della
regione. | campioni vengono rac-
colti e analizzati dall’'Unita Opera-
tiva Semplice del Centro Regionale
Screening dell'Ospedale Pediatrico
“iovanni XXIII° di Bari e dal centro cli-
nico dell'Unita Operativa Complessa
Malattie Metaboliche e Genetica
Clinica. La positivita allo screening
rappresa il punto di partenza di un
percorso integrato e multidisciplina-
re tra i Punti Nascita, il Centro Scree-
ning della Regione Basilicata che ha
sede presso il San Carlo di Potenza, il
Centro Clinico di Primo Riferimento

con sede presso I'Unita Terapia In-
tensiva neonatologia del San Carlo e
I'Unita Operativa Complessa di Ma-
lattie Metaboliche e Genetica Clinica
dell’Ospedale Giovanni XXIII° di Bari.

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



Europa

A Bruxelles la 4a conferenza delle ERN
I punto e le strategie future

I1 21 e 22 novembre si & tenuta a Bru-
xelles, presso la sede della Commis-
sione Europea, la 4a Conferenza delle
Reti di Riferimento Europee (ERN).
Con i suoi 400 partecipanti in rappre-
sentanza di tutti i portatori di interes-
se (autorita nazionali, provider di as-
sistenza sanitaria, membri delle ERN,
professionisti della salute, direttori sa-
nitari, rappresentanti dei pazienti, isti-
tuzioni europee).La Conferenza é sta-
ta una grande opportunita di scambio
di opinioni e di rafforzamento dei
legami tra tutte le parti, che stanno
lavorando per il miglioramento della
diagnosi, dell'assistenza e delle cure
per le malattie rare, affrontando le di-
seguaglianze nei diversi Paesi europei.
Uno degli obiettivi fondamentali delle
ERN é favorire lo spostamento delle
competenze e non dei pazienti. Cio
€ reso possibile dal Sistema di Ge-
stione dei Pazienti Clinici attraverso
la piattaforma CPMS, una soluzione
informatica che permette di discutere
i casi al di la dei confini. Piu di 250 pa-
zienti hanno gia beneficiato di questa
possibilita. Tuttavia, il finanziamento
del tempo dedicato ai consulti online
resta una problematica che potrebbe

essere risolta in base a quanto stabili-
to dalla Direttiva per l'assistenza sani-
taria transfrontaliera. Sara necessario,
si & sottolineato, individuare modalita
di risparmio sui costi dell'esperienza e
dei consulti virtuali sostenuti dai siste-
mi sanitari nazionali e superare even-
tuali barriere costituite dalle regola-
mentazioni in materia di protezione
dei dati personali e questioni relative
ai contenuti. Per quanto riguarda la
sostenibilita del modello delle ERN,
nei prossimi mesi e anni, sara necessa-
rio dare la priorita all'impegno dei sin-
goli Paesi e a modelli di finanziamento
pubblico-privato per alcune attivita,
senza compromettere l'indipendenza
delle ERN.

Per l'integrazione nei sistemi assisten-
ziali nazionali, si & detto nella Confe-
renza, la soluzione in parte consiste
nell'aumentare la rappresentativita e
la partecipazione degli Stati Membri
nelle ERN, ma sara fondamentale an-
che far si che i sistemi sanitari naziona-
li facciano proprio il concetto stesso di
ERN. Tale appropriazione dovra essere
incentivata da strategie nazionali per
le MR e immediatamente integrata
nell'operato dei provider di assistenza

sanitaria per ri-orientare organizza-
zione e finanziamenti in direzione di
un accesso piu efficiente, razionale e
meno frammentato alle migliori com-
petenze disponibili per i malati rari in
ogni Paese che sono nelle ERN.

Le ERN svolgeranno anche un ruolo
chiave nella produzione e diffusio-
ne delle migliori pratiche cliniche,
attraverso la stesura di nuove linee
guida per la pratica clinica quando
necessario, e attraverso la valutazio-
ne, 'aggiornamento e l'adattamento
di quelle gia esistenti. A tal proposito,
€ appena stato aperto un bando di
gara dedicato per supportare le ERN
in questo imponente lavoro. Ma non
sara sufficiente produrre linee guida:
la trasmissione delle migliori pratiche
e dell'esperienza ¢ fondamentale per
migliorare I'assistenza ai malati rari, in-
dipendentemente dal luogo in cui vi-
vono. Alcune ERN hanno gia messo a
punto programmi di formazione (con
webinar) e borse di studio, iniziative
che si estenderanno anche alle altre
ERN. Inoltre, sara incoraggiato lo svi-
luppo di nuove competenze nei Paesi
che sono ancora meno rappresentati
nelle Reti. (da Omar)

European
M Reference

EURORDIS:
le Raccomandazioni
per le ERN

Come integrare al meglio le Reti di
Riferimento Europee (ERN) nei siste-
mi sanitari nazionali: & l'oggetto delle
nuove raccomandazioni presenta-
te da Eurodis in occasione della 4a
Conferenza delle Reti di Riferimento
Europee.

Per Eurordis & necessario aumentare
la consapevolezza tra tutti gli sta-
keholder relativamente alle ERN e al
loro valore, integrare le Ern nelle poli-
tiche sanitarie nazionali aumentando
I'attenzione per le malattie rare, isti-
tuire reti nazionali di centri specia-
lizzati in malattie rare e la comunita
di pazienti per creare reti nazionali
compatibili con i gruppi di malattie
ERN; Incorporare nuovi membri e
partner affiliati per coprire le lacu-
ne geografiche e/o di competenza
dell’ERN; allestire Centri di coordina-
mento nazionale e Focus nazionali;
semplificare le modalita di adesione,
velocizzare le modalita di accesso
ai pareri specialistici e alle diagnosi;
stabilire un sistema di ricerca fondi
per finanziare la consulenza on line
e, infine, sviluppare un meccanismo
per riconoscere e adottare a livello
nazionale le linee guida cliniche rivi-
ste o0 adottate dagli ERN.

L'assistenza centrata sulla globalita della persona
Il nuovo documento di Eurordis

Pubblicato a maggio da Eurordis, il
documento “Assistenza centrata sulla
globalita della persona per non lascia-
re indietro nessuno”. Il documento evi-
denzia i bisogni quotidiani non soddi-
sfatti dei malati, desunti da un'indagine
effettuata a livello europeo, e fa unasin-
tesi delle politiche e delle raccomanda-
zioni su come realizzare un‘assistenza
globale per le malattie rare che integri
gli aspetti clinici con quelli sociali. Lo-
biettivo & che 30 milioni di persone che
vivono con una malattia rara in Europa
e le loro famiglie ricevano assistenza
globale entro il 2030 e che possano es-
sere integrate in una societa che non la-
sci dietro nessuno, lavorando insieme,
contutte le parti interessate. Eurordis e i
suoi membri stanno dunque invitando
I'UE, i Paesi europei e tutte le parti inte-
ressate del settore sanitario e sociale, a

diffondere questo nuovo documento
e ad agire in base alle sue dieci racco-
mandazioni.

Le raccomandazioni

1. Fare pieno uso degli strumenti
dellUE e delle Reti europee per
attuare l'assistenza integrata e cen-
trata sulla globalita della persona
per le malattie rare.

2. Creare a livello nazionale un conte-
sto politico favorevole all'assistenza
globale per le malattie rare.

3. Raccogliere e diffondere conoscen-
ze e buone pratiche per garantire
che i bisogni dei malati rari e dei
loro carers siano adeguatamente
affrontati dai servizi specializzati e
convenzionali.

4. Attuare meccanismi specifici che
garantiscono la prestazione di as-

sistenza integrata per le malattie
rare.

5. Garantire un coinvolgimento si-
gnificativo delle associazioni e dei
rappresentanti dei malati rari nella
progettazione e nell'attuazione di
politiche e servizi.

6. Attuare misure specifiche che ga-
rantiscano l'accesso dei malatirari e
dei carers a servizi sociali adeguati
e alla protezione sociale.

7. Garantire il riconoscimento e un
adeguato indennizzo per le inva-
lidita delle persone affette da una
malattia rara.

8. Creare le condizioni necessarie
affinché i malati rari e i loro carers
abbiano accesso a un‘occupazione
adeguata e sostenibile.

9. Sviluppare meccanismi specifici
che potenzino ruolo e capacita dei

X
L

Accesso all'assistenza centrata
sulla globalita della persona per
non lasciare indietro nessuno

Un contributo per migliorare la vita dei malati rari e
" dell e

malati rari e dei carers, in collabo-
razione con le associazioni dei pa-
zienti, sia nella fase progettuale che
in quella di attuazione.

10. Eliminare ogni tipo di discrimina-
zione per garantire ai malati rari
I'accesso a opportunita sociali, la-
vorative, formative e di svago su un
piano di parita con gli altri cittadini.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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“Juggling care and daily life
Gestire I'assistenza e la vita quotidiana”

EURORDIS: la prima indagine realizzata in 48 Paesi Europei sulla capacita
dei pazienti e dei loro caregiver di vivere il quotidiano con la malattia

Lobiettivo dellindagine é stato quel-
lo di esplorare i bisogni sociali delle
persone che vivono con una malattia
rara e i loro caregiver, in particolare
per: Valutare I'impatto delle malattie
rare sulle funzioni mentali, sociali e
fisiche, bilancio familiare, occupazio-
ne e carriera lavorativa, vita familiare
e benessere; valutare l'accesso dei
pazienti con malattie rare ai servizi
sociali e sanitari ed esplorare le sfide
che hanno a che fare con il coordina-
mento delle cure.

Il campione dell'indagine era cosi
composto: 79%donne e 21% uomini;
92% diagnosticati e 8% non diagno-
sticati; il 62% pazienti, il 37% genito-
re di bambino che convive con una
patologia rara, 4% fratello/sorella,
2% marito/moglie e 1% zia/zio di una
persona che convive con una patolo-
gia rara. | pazienti che hanno parteci-
pato a questo sondaggio fanno parte
del database Rare Barometer Voices,
uno strumento per effettuare son-
daggi quantitativi di EURORDIS costi-
tuito da una comunita di oltre 5.000
persone che vivono con una malattia
rara in 48 Paesi.

| Dati

Senza distinguere tra le varie patolo-
gie, i risultati dimostrano che un'am-
pia percentuale di pazienti, ben I'85%
del campione, ritiene che la malattia
rara abbia un enorme impatto sulla
vita quotidiana e 8 su 10 hanno dif-
ficolta a svolgere semplici compiti
quotidiani. Per il 52% dei pazienti e
dei loro familiari, la malattia rara ha

un impatto severo (30%) o molto se-
vero (22%) sulla vita quotidiana. Le

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-

patologie sono complesse e i sintomi
possono variare nel corso del tempo.
Il 42% dedica piu di due ore al gior-
no alle attivita legate alla malattia; di
questi, i125% ne dedica addirittura piu
di 6. Alto il numero di ore giornaliere
anche per quanto riguarda i caregiver:
2/3 dei caregiver dedicano, infatti, piu
di due ore al giorno ad attivita legate
alla malattia, il 30% piti di 6 ore. Il 75%
degli intervistati definisce alcune at-
tivita, come la ricerca di informazioni
sulla patologia e dei medici “giusti’, lo
spostamento per raggiungere i Centri
di riferimento e fissare un appunta-
mento “time-consuming”; di questo,
ben il 64% dichiara di riscontrare dif-
ficolta nell'organizzazione.

Oltre alla conoscenza specifica di una
singola patologia, emerge una scarsa
sensibilita in merito a tutte le proble-
matiche connesse alle malattie rare,
come ad esempio la difficolta di arri-
vare ad una diagnosi e il numero dei
medici che puo essere coinvolto nella
gestione di una singola patologia. Il
75% ritiene che il livello di conoscenza
e preparazione di operatori sociali, ca-
regiver e professionisti in generale sia
carente: il 71% di questo ritiene che
le figure professionali non siano suf-
ficientemente preparate a supportarli
La mancanza di coordinamento e di
comunicazione tra le varie figure pro-
fessionali e i pazienti ha un grave im-
patto sulla vita di questi ultimi e puo
causare un ritardo nel supporto, con
un impatto sulla situazione finanziaria
e generale del paziente e dei familiari.
Il 67% del campione lamenta di aver
ricevuto in maniera non corretta le

informazioni relative alla propria

nante per poter dare una corretta infor-
mazione nell’ambito della prevenzione,
diagnosi e trattamento delle Malattie
Metaboliche Ereditarie.
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condizione, il 33% addirittura in ma-
niera estremamente sbagliata. Piu
del 70% non si reputa informato a
dovere sui propri diritti connessi alle
conseguenze della patologia, al pos-
sibile aiuto finanziario e agli impor-
tanti servizi sanitari a cui potrebbe
accedere.

La natura complessa della maggior
parte delle malattie rare fa si che i
pazienti debbano ricevere assistenza
da un ampio numero di operatori sa-
nitari: il 65% dichiara di essersi dovuto
confrontare, in brevissimo tempo, con
differenti servizi di supporto medico,
sociale e locale. Dato il livello di com-
plessita, il coordinamento della cura
tra diversi e spesso indipendenti ope-
ratori diventa una sfida per la maggior
parte degli intervistati: il 51% dichiara
che doversi rivolgere a diversi specia-
listi rappresenta un‘attivita difficile da
gestire.

Per la maggior parte delle malattie
rare non e disponibile una cura e i
trattamenti esistenti non riescono a
diminuire le disabilita da esse causa-
te; risultano, quindi, fondamentali i
servizi al paziente per aiutarlo nelle
sfide quotidiane. Molto spesso, pur-
troppo, i bisogni dei pazienti come ad
esempio quelli che possono garantire
il mantenimento dell'autonomia o la
gestione autonoma della malattia,
inclusi i servizi di riabilitazione (48%),
supporto psicologico (47%), aiuto per
adattare la propria casa alle nuove esi-
genze (30%), dispositivi medici (28%)
e trasporti adatti (23%) rimangono
non soddisfatti.

Gli intervistati hanno manifestato
enormi difficolta nel conciliare la vita
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lavorativa e l'organizzazione legata
alla malattia rara. Essere affetti da una
di queste patologie, pud avere un for-
te impatto su diversi aspetti legati al
lavoro. Alta la percentuale di assenze
dal lavoro (il 21% dichiara di essersi
assentato dal posto di lavoro 90 giorni
nel corso dell’'ultimo anno); 7 pazienti
su 10 devono decidere di ridurre o ad-
dirittura sospendere il proprio lavoro.
I1 35% deve lavorare part-time, rispet-
to al 17% della popolazione generale,
con una percentuale maggiore tra le
donne. Infing, il 76% degli intervista-
ti dichiara che l'essere affetti da una
malattia rara, ha causato importanti
limitazioni nelle scelte professionali
e nelle promozioni sul lavoro (per il
67%). Uno dei problemi piliimportan-
ti sentiti dai familiari dei pazienti con
malattia rara € il senso di isolamento
dai propri amici o dai propri familiari:
il 54% dichiara, infatti, che questo &
causato o amplificato dalla malattia
rara; il 52% riferisce, inoltre, che le
patologie sono spesso fonte di attriti
e tensioni tra i familiari stessi. Le per-
sone che convivono con una malattia
rara e i loro accompagnatori/familiari
riferiscono di essere infelici e depressi
3 volte in pili rispetto alla popolazione
generale: in totale il 37% degli intervi-
stati dichiara di sentirsi spesso (19%) o
molto spesso (17%) infelice o depres-
so, contro I'11% della popolazione
generale.
*
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Farmaci

Necessario consultare i pazienti sui farmaci
Aifa istituisce un Tavolo permanente

“In ottemperanza alle Linee guida
del Documento in materia di Gover-
nance farmaceutica, ’'Agenzia ltalia-
na del Farmaco ha deciso di istituire
un tavolo permanente di consulta-
zione con le associazioni dei pazien-
ti all'interno di Open AIFA”. E quanto
comunica I'Agenzia del farmaco. LA-
genzia invita pertanto i pazienti, ri-
uniti in associazione o anche singoli
cittadini portatori di tematiche ine-
renti al farmaco (es. accesso, ricerca,
sicurezza), a contattarla all'indirizzo
openaifa@aifa.gov.it e a consultare
la pagina dedicata per prendere vi-
sione e sottoscrivere il regolamento
di partecipazione.

“L'apertura di questo canale di dia-
logo - evidenzia Aifa - rappresenta
un contributo prezioso per l'attivi-
ta regolatoria, perché portatore di
esperienze reali e competenze che
miglioreranno il raggiungimento
dell'obiettivo primario che per I'AIFA
e la promozione e tutela della salute
dei cittadini. Lagenda e i resoconti

saranno resi disponibili sul portale
istituzionale dell’Agenzia. A disposi-
zione dei singoli pazienti, degli ope-
ratori sanitari e del pubblico, resta
aperto ogni giorno il canale Farma-
ciline, per offrire un servizio d'infor-
mazione indipendente e tempestivo
su problematiche contingenti sui
medicinali autorizzati”.

L'esperienza
statunitense

La Food and Drug Administration
(Fda) ha pubblicato il documento
“Benefit risk assessment in drug re-
gulatory decision making” nel quale
si ribadisce che il punto di vista del
paziente & unarisorsa da utilizzare di
piu e da integrare in modo sempre
piu efficace nei processi regolatori. |l
programma dell’agenzia statuniten-
se per rendere |'esperienza dei pa-
zienti parte integrante del percorso
di approvazione dei farmaci si basa
su quattro punti principali:

1. incontri pubblici con la comunita

dei pazienti per sviluppare una
modalita piu sistematica di re-
cepire il loro punto di vista sulla
malattia e sulle opzioni terapeu-
tiche disponibili;

2. incoraggiare i pazienti a orga-
nizzare in maniera autonoma
momenti analoghi di confronto
- queste iniziative servirebbero a
raccogliere sollecitazioni anche,
per esempio, su aree di interven-
to diverse da quelle previste dalla
Fda;

3. fornire a pazienti, caregiver e
advocate pil canali di comunica-
zione e occasioni per far sentire
la propria voce nell'ambito del
processo regolatorio;

4. collaborare con la comunita me-
dico-scientifica per arrivare alla
progettazione di studi clinici che
pongano un onere minore sui pa-
zienti — ad esempio tramite I'uti-
lizzo della farmacogenomica per
selezionare in modo molto preci-
so la popolazione di pazienti che

Malattie rare, stop agli extra LEA
| pazienti a rischio discriminazione

Molte Associazioni pazienti e molte
testate giornalistiche hanno parlato
della vicenda che ha interessato la
Regione Puglia in merito alla deci-
sione del Ministero della Salute di
escludere la possibilita di erogazione
di prestazioni extra LEA per i pazienti
affetti da patologia rara. Lo Sportello
Legale di O.Ma.R. ha cercato di chiari-
re la situazione, facendo riferimento
agli atti emanati dalle Istituzioni.

Secondo quanto previsto dal DPCM
del 12 gennaio 2017 “Definizione e
aggiornamento dei livelli essenziali
di assistenza’, le persone affette dalle
malattie rare indicate nell'allegato 7
del decreto hanno diritto all'esenzio-
ne dalla partecipazione al costo delle
correlate prestazioni di assistenza sa-
nitaria. Nel Nuovo DPCM sono rien-
trati, oltre ai farmaci di fascia A, anche
gli ausili e le protesi, imangono pero
esclusi farmaci in fascia C, integratori,
medicazioni e altro. Questi prodotti,
non rimborsabili dal SSN e dunque
a totale carico degli assistiti, molto

spesso, sono prescritti anche a cari-
co delle persone affette da patologia
rara e, per alcuni pazienti, risultano
necessari e infungibili.

Secondo quanto previsto dal Ministe-
ro “Le Regioni, come hanno fatto fino
ad oggi, potranno garantire servizi e
prestazioni ulteriori rispetto a quelle
incluse nei LEA, utilizzando risorse
proprie”. Il Ministero pero chiarisce an-
che che a poter garantire i cosiddetti
“extra LEA” sono solo le regioni che si
trovano in condizioni di equilibrio fi-
nanziario, il che escluderebbe diverse
regioni italiane: Puglia, Abruzzo, Sici-
lia, Calabria, Campania, Lazio e Molise.
Dunque i pazienti di queste regioni
sono a rischio discriminazione, po-
trebbero trovarsi costretti a pagare di
tasca propria farmaci ed integratori in-
dispensabili per la loro salute. Unulte-
riore nota del Ministero ha in seguito
chiarito che i pazienti affetti da Fibrosi
cistica possono accedere agli extra
LEA, indipendentemente dalla regio-
ne in cui risiedono, ma resta aperto il

caso di altre patologie.

Il Tavolo Interregionale delle Malattie
Rare ha proposto una possibile solu-
zione del problema. “Una strategia di
sistema possibile e veloce consiste
nella definizione da parte di AIFA,
con propria determina ed in ottem-
peranza alla legge 648 del ‘96, di un
elenco specifico di farmaci ad uso
consolidato e di efficacia scientifica
provata per le malattie rare - spiega
la Drssa Giuseppina Annichiarico,
responsabile del Coordinamento Ma-
lattie Rare della Regione Puglia - AIFA
ha gia prodotto elenchi analoghi per
l'oncologia, la cardiologia, la nefro-
logia. AIFA potrebbe, in alternativa
e sempre con propria determina,
riclassificare quei farmaci. Il Tavolo
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abbia la maggiore probabilita di
rispondere positivamente alla te-
rapia in studio.

L'esperienza europea
L'agenzia europea del farmaco (Ema)
ha avviato nel 2014 una fase pilota
per valutare le modalita di consul-
tazione dei pazienti in alcuni pas-
saggi dei lavori del Committee for
Medicinal Products for Human Use
(Chmp). La principale raccomanda-
zione emersa da questa esperienza
riguarda l'opportunita di mettere
in campo diversi strumenti - dalle
consultazioni pubbliche all'invio di
questionari per rispondere a dubbi
specifici alla partecipazione ai lavo-
ri del comitato - per incorporare in
modo continuo le indicazioni pro-
venienti dalla comunita dei pazienti
nel percorso regolatorio.

Tecnico Interregionale malattie rare
della Commissione Salute ha pro-
dotto l'elenco dei farmaci di fascia C
per ciascuna delle malattie presenti
nell'elenco del DPCM nuoci LEA. Il
Tavolo, grazie al supporto dei tecni-
ci e dei clinici delle diverse regioni
italiane, avvalendosi dei dati prove-
nienti dai registri regionali e grazie
alla revisione della letteratura scien-
tifica mondiale, & in grado oggi di
offrire al Governo Italiano e ad AIFA
uno strumento di qualita in termini
di appropriatezza. Obiettivo & porta-
re utilita non solo alle regioni in Pia-
no di Rientro, ma anche alle regioni
in Equilibrio economico, determinare
cure omogenee ed eque”.

(da Omar)
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Rapporto OSSFOR: aumentano i Farmaci orfani,

si riducono i tempi per I'autorizzazione

La ricerca e sviluppo di trattamenti
per malattie rare sembra in buona
salute. Nel 2018, 9 nuovi farmaci
sono stati autorizzati all'immissione
in commercio, per un totale di 95 far-
maci orfani commercializzati in Italia.
E a livello nazionale (AIFA) si registra
una significativa riduzione dei tempi
del processo di approvazione negli
ultimi anni: tra autorizzazione EMA
e determina di prezzo e rimborso, si
passa, infatti, da 35 mesi nel triennio
2003/2005, a 11 mesi nel triennio
2015/2017.

Dati positivi evidenziati nel 2° Rap-
porto dell'Osservatorio Farmaci Orfa-
ni (OSSFOR), pubblicato nel novem-
bre scorso, un‘analisi dell'impatto
economico delle malattie rare e dei
farmaci orfani sul Servizio sanitario
e un monitoraggio dell'evoluzione
delle politiche sanitarie, della regola-
zione e gestione delle malattie rare.
“La crescita dei farmaci orfani e in lar-
ga parte derivante dall'innovazione e
dal naturale e progressivo uptake di
nuove molecole. — spiega Francesco
Macchia, coordinatore OSSFOR -
Maggiori consumi e spesa dipendo-
no in larga misura dall'immissione in
commercio di farmaci di nuova gene-
razione negli ultimi tre anni, mentre

Malattie rare:

Le riflessioni emerse nel corso del con-
vegno “Laccesso al mercato dei farmaci
per le malattie rare: nuove sfide e prio-
rita per il Sistema Sanitario Nazionale”
organizzato il 15 aprile scorso presso
I'lstituto Superiore di Sanita a Roma
dalla Societa Italiana di Farmacologia

“Gli ultimi anni hanno visto I'approva-
zione o l'inizio di studi clinici di terapie
innovative per severe patologie rare di
origine genetica, basate su strategie
molecolari, cellulari e geniche - ha sot-
tolineato la Professoressa Anna Maria
De Luca, Professore Ordinario di Far-
macologia presso il Dipartimento di
Farmacia e Scienze Del Farmaco all’'U-
niversita di Bari e Componente del C.
D. della Societa Italiana di Farmacolo-
gia - Vari gruppi di farmacologi italiani
si occupano di ricerca scientifica su
terapie innovative e farmaci orfani per

la spesa per i farmaci pili vecchi é ad-
dirittura diminuita, per la prima vol-
ta, di circa il 5%. Le particolari tutele
previste a livello internazionale e na-
zionale per questo settore sembrano
finalmente dare i primi significativi
frutti: per il futuro diventa fondamen-
tale dare stabilita al settore in modo
dare risposta alle pit di 6000 malattie
rare che ancora non hanno una vera
e propria opportunita terapeutica.”
Lestensione dell'elenco delle esen-
zioni ha incrementato del 6% l'esen-
zioni per MR; i “nuovi casi” si concen-
trano prevalentemente nella fascia
di prevalenza degli ultra rari e fanno
registrare una spesa media pro-capi-
te maggiore del 23,4% rispetto alla
media dei soggetti con malattie rare.
Per quanto concerne i costi per il SSN,
la spesa media annua pro-capite dei
malati rari esenti risulta compresa nel
range € 4.217-5.384, comprendente
farmaceutica convenzionata e in File
F, diagnostica, analisi di laboratorio,
visite, ricoveri ordinari e diurni. Dai
dati emersi dal Rapporto, si puo sti-
mare che la quota capitaria di spesa
per i malati rari, in media, non si di-
scosta significativamente da quella
dei pazienti cronici con due co-mor-
bilita.

malattie rare di origine genetica. La
Societa Italiana di Farmacologia & par-
ticolarmente sensibile alla promozio-
ne di questi argomenti, dalla ricerca di
base e pre-clinica agli studi clinici. Tra i
provvedimenti necessari per il futuro,
riteniamo prioritario che vengano de-
stinati incentivi e risorse alla ricerca e
una maggiore sensibilizzazione di tutti
gli stakeholders per garantire l'acces-
so dei pazienti rari a terapie efficaci e
sicure”.

“Le e terapie avanzate (geniche, cel-
lulari, rigenerazione tissutale) note
come ATMP (Prodotti Medicinali di
Terapia Avanzata) forniscono ulteriori
approcci terapeutici che non sostitui-
scono totalmente le cure tradizionali,
ma possono affiancare le classiche
terapie di tipo farmacologico - aggiun-
ge il Prof. Canonico Direttore del Dip.

Ossfor propone
un Tavolo
sui farmaci orfani

Un Tavolo istituzionale e multi-pro-
fessionale dedicato all'utilizzo del-
I'HTA e alla governance dell'accesso
al mercato e al rimborso delle tecno-
logie, che dovrebbe avere l'obiettivo
di raccogliere maggiori evidenze sul-
le preferenze sociali in tema di equa
allocazione delle risorse pubbliche e,
mediante un processo di consenso
fra gli stakeholder del sistema, arriva-
re a produrre una raccomandazione
sul tema.

E questa la proposta contenuta nel
secondo Position Paper di Ossfor
(Osservatorio farmaci orfani) intito-
lato “HTA dei piccoli numeri”. “Cresce
il consenso della comunita interna-
zionale verso la richiesta di un mag-
giore utilizzo dell’'Health Technology
Assessment (HTA) nel campo dei
farmaci orfani e, in generale delle
tecnologie per le malattie rare - han-
no spiegato Barbara Polistena e Fe-
derico Spandonaro, dell’'Universita
di Roma Tor Vergata - Pur nella con-
sapevolezza delle difficolta nell'ap-
plicare un approccio multidimensio-
nale e multidisciplinare qual & I'HTA,

di Scienze del Farmaco, Universita del
Piemonte Orientale A. Avogadro di
Novara - Poiché molte malattie rare
sono su base genetica, I'approccio di
una terapia genetica potra risultare
particolarmente vantaggioso in de-
terminate patologie. In breve, abbia-
mo a disposizione una nuova arma
per specifiche patologie”. Il problema
delle malattie rare ha una rilevanza
tanto sociale quanto clinica ed e stato
affrontato da tutte le agenzie regola-
torie per stimolare la ricerca per nuove
possibilita terapeutiche. “E’ necessario
potenziare la ricerca clinica e preclini-
ca, effettuare degli screening neonata-
li - sottolinea Canonico - e individuare
centri di eccellenza per malattie speci-
fiche, implementando la collaborazio-
ne tra i decisori politici e le associazioni
pazienti. In tal senso & fondamentale

indispensabile per misurare l'impatto
sociale e organizzativo, nei Tavoli tec-
nici realizzati da Ossfor con panel di
esperti, € evidente che non si possa
prescindere dall'utilizzo dell’HTA an-
che nell'ambito delle malattie rare e
in situazioni caratterizzate da piccoli
numeri”. E' oggi quanto mai necessa-
rio organizzare una task force che ne
delinei i criteri di impiego.

HSSFOR

OSSERVATORIOFARMACIORFANI

La spesa
per i farmaci orfani

Secondo l'ultimo rapporto di
Evaluate Pharma, la crescita della
spesa mondiale per farmaci or-
fani (quindi non tutti e non solo
i farmaci per malattie rare) sara
dell’11% annuo, superiore a quel-
la complessiva per farmaci. In Ita-
lia, la quota di spesa del Servizio
Sanitario Nazionale per farmaci
orfani sulla spesa complessiva per
farmaci e salita dal 3,5% del 2002
al 7,2% del 2007.

in arrivo nuove terapie sempre piu specifiche

il coordinamento centrale dell'lSS
nellindividuazione dell'epidemiologia
e dell'incidenza di queste patologie”. Il
Convegno ha ricevuto il Patrocinio di
Aismme e la Vice Presidente Manuela
Vaccarotto ha fatto un intervento sulle
malattie lisosomiali e sullimportanza
dello screening anche per queste pa-
tologie. (da www.dire.it)
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L'ACCESSO
AL MERCATO
DEI FARMACI

PER LE
MALATTIE RARE

ROMA, 15 APRILE 2019
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Gli strumenti legislativi in Italia per I'accesso precoce
a farmaci non ancora autorizzati

In molti casi per chi soffre di pato-
logie gravi e altamente invalidanti
I'impiego di un farmaco sperimentale
0 non ancora in commercio in ltalia
rappresenta l'unico strumento in gra-
do di salvargli la vita o migliorarne le
condizioni di salute. Per questo, nel
nostro Paese sono stati introdotti
strumenti legislativi che permettono
I'utilizzo precoce del farmaco orfano
indicato per una malattia rara, anche
se ancora non autorizzato dall’Agen-
zia Europea dei Medicinali. Queste le
diverse normative.

Legge n. 648:

a carico del Ssn
i farmaci inseriti
nella lista

La Legge n. 648/1996 stabilisce che
alcuni farmaci orfani non ancora in
commercio possano essere inseriti in
un‘apposita lista ed erogati, a carico
del Servizio sanitario nazionale, a tutti
i pazienti affetti da quella particolare
patologia. Sono medicinali innovativi
in commercio in altri Stati ma non in
Italia; farmaci ancora non autorizza-
ti ma sottoposti a sperimentazione
clinica, di cui siano gia disponibili ri-
sultati di studi clinici di seconda fase;
medicinali da impiegare per un‘indi-
cazione terapeutica diversa da quella
autorizzata in Italia, di cui siano gia
disponibili risultati di studi clinici di
seconda fase. Anche quando c'e gia
un‘alternativa terapeutica valida (art.
3 della Legge 79/2014), possono es-
sere inseriti nella liste della Legge n.
648 (quindi erogati a carico del Ssn)
medicinali da impiegare per un‘indi-
cazione terapeutica diversa da quella
autorizzata, purché conforme a ricer-
che condotte dalla comunita medico-
scientifica, secondo parametri di eco-
nomicita e appropriatezza.

Legge n. 326/2003:
impiego, tramite

il Fondo Aifa,

di medicinali

non disponibili

nel nostro Paese

Limpiego, a carico del Servizio sani-
tario, di farmaci orfani per malattie

rare e farmaci non ancora autorizzati
ma che rappresentano una speranza
di cura per patologie gravi € previsto
dalla Legge n. 326/2003, che ha istitu-
ito il Fondo Aifa (art. 48), alimentato
dal 5% della spesa annuale sostenuta
dalle aziende farmaceutiche per atti-
vita di promozione. La procedura di
acquisto dei farmaci, su base nomi-
nale per singolo paziente, puo essere
richiesta dalle Regioni, dai Centri di ri-
ferimento che hanno in cura i malatio
da strutture specialistiche individuate
dalle Regioni, con la definizione del-
la diagnosi e del piano terapeutico.
Da gennaio le richieste di accesso al
Fondo nazionale Aifa devono essere
formulate compilando gli appositi
moduli disponibili nel sito di Aifa la
pagina dedicata e inoltrate esclusiva-
mente per via elettronica per singo-
lo paziente, dai Centri di riferimento
che hanno in cura i pazienti, con la
definizione della diagnosi e del piano
terapeutico. La richiesta di accesso
viene valutata dall’Agenzia. Ricevuta
la documentazione giustificativa del-
la spesa necessaria al trattamento del
paziente (che viene anticipata dall’As-
sessorato regionale alla Sanita richie-
dente), I'AIFA provvede al rimborso
delle fatture gia pagate.

D.M. 8.5.2003:

Uso compassionevole
di farmaci

in sperimentazione

E possibile far ricorso all’'uso terapeu-
tico di un medicinale sottoposto a
sperimentazione clinica (cosiddetto
uso compassionevole, introdotto
per la prima volta nel nostro Paese
col D.M. 8.5.2003) per «il trattamen-
to di pazienti affetti da patologie
gravi, malattie rare, tumori rari o in
condizioni di malattia che li ponga-
no in pericolo di vita, per i quali non
siano disponibili valide alternative
terapeutiche o che non possano es-
sere inclusi in una sperimentazione
clinica o, ai fini della continuita tera-
peutica, per pazienti gia trattati con
beneficio clinico nell'ambito di una
sperimentazione clinica conclusa»
(art. 2 D.M. 7 settembre 2017 in Gaz-
zetta Ufficiale n. 256/2017). Per uso
compassionevole, chiarisce la norma,

s'intende la fornitura a titolo gratuito
da parte dell’azienda farmaceutica
di: medicinali non ancora autorizza-
ti sul territorio italiano sottoposti a
sperimentazione clinica e prodotti in
stabilimenti farmaceutici o importati
secondo le modalita autorizzative e i
requisiti previsti dalla normativa vi-
gente; medicinali provvisti dell’auto-
rizzazione all'immissione in commer-
cio per indicazioni diverse da quelle
autorizzate; medicinali autorizzati
ma non ancora disponibili sul territo-
rio nazionale, cioé non in commerecio,
nonostante sia stata emanata l'auto-
rizzazione con classificazione “Cnn”
(fascia C non negoziata). Sul sito
dell'Aifa informazioni su procedu-
re, documentazione da trasmettere
all’Agenzia e lista dei programmi per
uso compassionevole.

Legge n. 94/1998:
Accesso off label

La Legge n. 94/1998, conosciuta an-
che come Legge Di Bella prevede
che in singoli casi il medico, qualora
ritenga che il paziente non possa es-
sere utilmente trattato con farmaci
gia approvati per quellindicazione
terapeutica o quella via o modalita
di somministrazione, pud prescrivere,
sotto la sua esclusiva e diretta respon-
sabilita e previo consenso informato
del paziente, medicinali regolarmen-
te in commercio per un uso al di fuo-
ri delle condizioni di registrazione
(quindi off label), purché sussistano
documentazioni di studi clinici positi-
vamente conclusi almeno di seconda
fase passionevole attivi.

(da www.corriere.it)
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Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

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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Test genetici sui neonati
Al via il progetto inglese Genomics England

Genomics England é stato definito
il pit grande progetto di genetica al
mondo e prevede che tutti i nuovi
nati britannici vengano sottoposti al
sequenziamento del Dna e contem-
poraneamente ad altri test medici.
L'obiettivo e quello di scoprire in an-
ticipo cancro e altre gravi patologie,
come la fibrosi cistica, per poterle
curare in modo precoce e salvare
cosi molte vite. Per il momento e gia
stato effettuato il sequenziamento di
100 mila persone che diventeranno
cinque milioni nei prossimi 5 anni,
tra adulti e bambini. Grazie a questa
tecnica, gia in 4 mila hanno scoperto
di avere una o piu tra le 1.200 gra-
vi malattie genetiche o comunque
molto rare e hanno ricevuto subito
cure specifiche. | test genetici sui
neonati potrebbero soppiantare lo
screening neonatale su goccia di
sangue dal piede del bambino.

Il dibattito su questa ultima frontie-
ra della medicina genomica, quan-
do serve davvero e quando, invece,
potrebbe essere critica, & aperto. La
discussione che si sta svolgendo a
livello internazionale riguarda an-
che la possibilita e l'opportunita di
usare il sequenziamento del DNA
come test di screening per tutti i ne-
onati nell'ambito di sistemi di sanita
pubblica. La prospettiva, infatti, & di
“illuminare” con un solo test tutto il
genoma del bebé e tutte le informa-
zioni che puo contenere: non solo sul
rischio di malattie a esordio infantile
potenzialmente gravi e da trattare il

prima possibile, ma anche sul rischio
di malattie che potrebbero insorgere
in eta adulta (da alcune forme di can-
cro alla malattia di Alzheimer) oppu-
re sul profilo farmacogenetico, che
descrive la capacita dell'organismo
di metabolizzare vari farmaci.

Ci sono situazioni nelle quali l'utilita
di questo approccio sta gia ricevendo
ampi riconoscimenti. “Per esempio
quando ci si trova di fronte a un neo-
nato in condizioni critiche, con malat-
tie gravi delle quali si sospetta un‘ori-
gine genetica senza pero riuscire ad
arrivare a una diagnosi con gli stru-
menti tradizionali, come singoli test
genetici eseguiti passo dopo passo’,
spiega la professoressa Alessandra
Renieri, responsabile dell’'Unita di ge-
netica medica delllAOU di Siena e tra
gli autori di un documento congiunto
sull'argomento di varie societa scien-
tifiche italiane di genetica e pediatria.
Ma al momento non si tratterebbe di
sostituire il “vecchio” test biochimico,
ma piu probabilmente di affiancarlo:
“Anche se le tecniche di sequenzia-
mento hanno fatto passi da gigante
in termini di velocita, accuratezza e
diminuzione dei costi operativi, per
ora non possono essere utilizzate a
tappeto, su intere popolazioni, per in-
dividuare difetti genetici che potreb-
bero dare origine ai primi sintomi gia
nel giro di ore” commenta Giancarlo
La Marca, responsabile del laboratorio
di screening neonatale dell'Ospedale
Meyer di Firenze. “In questo senso le
indagini biochimiche sono ancora le

piu efficaci anche perché danno meno
problemi di interpretazione”.

Secondo un documento pubblicato
nell’estate 2018 dal comitato etico
del progetto americano NSIGHT, che
si occupa proprio di esplorare le im-
plicazioni, le sfide e le opportunita
del sequenziamento dei neonati in
ambito pubblico, il successo diagno-
stico di questo approccio arriva al
40-60%. Dati in linea con i primi, pre-
liminari risultati che stanno emer-
gendo a Bergamo dal progetto Rare
(Rapid Analysis for Rapid carE), che
punta a valutare I'utilita clinica e il
rapporto tra costi ed efficacia del se-
quenziamento dell'esoma per la dia-
gnosi urgente di malattie genetiche
rare in bambini in condizioni critiche
ricoverati in reparti di terapia inten-
siva neonatale e pediatrica.

“A oggi l'analisi & stata eseguita in
49 piccoli pazienti, con risultati in-
coraggianti - spiega Maria lascone,
referente del laboratorio di genetica
medica dell'ospedale Papa Giovanni
XXIIl, uno dei primi in Italia a intro-
durre il sequenziamento di nuova
generazione del genoma nella rou-
tine diagnostica - Abbiamo ottenuto
una diagnosi definitiva nel 50% dei
casi in un tempo medio di nove gior-
ni, mentre con liter tradizionale I'a-
vremmo raggiunta solo nel 35% dei
casi, con un tempo medio di quattro
mesi, identificando malattie estre-
mamente rare, forme atipiche di ma-
lattie note, o malattie che possono
essere cosi eterogenee da richiedere

Lo Screening neonatale possibile salvavita
per 8 milioni di bambini nel mondo

La fondazione americana March of Di-
mes, fondata dal Presidente Roosevelt
nel 1938 per combattere la poliomieli-
te, nel 2006 pubblico un rapporto sul
peso globale delle malattie congenite,
rilevando che ogni anno circa 8 milioni
di bambini vengono alla luce con una
grave malattia congenita (Christian-
son et al., 2006). Tra le cinque malat-
tie piu comuni, che contribuiscono al
25% di questo onere globale, ci sono,
al primo posto, i difetti cardiaci conge-
niti; al terzo i disturbi dell'emoglobina,

la talassemia e I'anemia falciforme; e al
quinto il deficit di glucosio 6-fosfato
deidrogenasi (G6PD), noto come fa-
vismo: tutte condizioni che possono
essere diagnosticate e gestite con lo
screening neonatale. A rivelarlo & un
recente studio internazionale pubbli-
cato sulla rivista Molecular Genetics
and Metabolism.

Il rapporto ha inoltre rilevato che e
possibile prevenire fino al 70% delle
malattie congenite, o altrimenti offrire
ai bambini colpiti delle cure salvavita

per ridurre il peso della disabilita. E
proprio in queste categorie che il vero
potenziale dello screening neonatale
puo e deve essere realizzato. Garantire
che tutti i bambini, indipendentemen-
te da dove siano nati, abbiano uguale
accesso a uno screening neonatale
ampio e di qualita € una sfida, in par-
ticolare considerando gli alti tassi di
malattie congenite nei Paesi a medio
e basso reddito, nei quali nasce oltre
il 94% dei neonati affetti e avviene il
95% delle morti di questi bambini.

anni per la diagnosi. Nel 20% dei casi
con diagnosi e stato possibile mette-
re in atto un trattamento specifico,
farmacologico o dietetico, mentre in
altri casi dare un nome alla malattia
ha comunque influenzato la gestio-
ne clinica dei bambini, per esempio
dando indicazioni utili per decidere
se sottoporre o meno un piccolo pa-
ziente a un trapianto di cuore”.

Lidea di avere a disposizione un ric-
co pacchetto di informazioni gene-
tiche puo sembrare fantastica, ma
le sfide dal punto di vista scientifi-
co, etico e pure organizzativo sono
enormi, tanto che gia nel 2015 la
Societa europea di genetica umana
aveva stilato un elenco delle aree da
approfondire per essere certi del-
la reale utilita e fattibilita di questo
approccio in ambito pubblico. Esat-
tamente la strada lungo la quale si
sta muovendo il comitato etico del
progetto NSIGHT, che per ora espri-
me una visione piuttosto critica di
questa possibilita, sottolineando che
“Iidea dei benefici dello screening
di popolazione del rischio genetico
€ ancora ipotetica’, e invitando a un
approccio nuanced (“sfumato”) alla
nascente tecnologia del sequenzia-
mento del genoma. Un approccio
“che sia in grado di contrastare la
visione dell'informazione genetica
come bene assoluto, alimentata sia
da uno sfrenato ottimismo scientifi-
co sia da interessi commerciali”

da www.bimbisaniebelli.it
www.oggiscienza.it

Gia nel 2010 'OMS ha chiesto agli Stati
Membri delle Nazioni Unite di svilup-
pare piani nazionali per I'attuazione di
interventi efficaci, tra cui lo screening
neonatale, per prevenire e gestire le
malattie congenite. Tuttavia, questo
invito all'azione é stato in gran parte
ignorato nei Paesi a medio e basso
reddito, dove nel 2014 solo circa un
terzo dei bambini in tutto il mondo
riceveva un qualsiasi tipo di screening
organizzato (Therrell et al., 2015).

da www.osservatoriomalattierare.it

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

Favorire una diagnosi tempestiva

Dall’Associazione Italiana Adrenoleucodistrofia
un progetto per sensibilizzare gli endocrinologi

Una percentuale significativa di per-
sone, prima di scoprire di avere la
adrenoleucodistrofia  (ALD)/Adreno-
mieloneuropatia (AMN), riceve una
diagnosi di malattia di Addison o in-
sufficienza surrenalica, un ritardo che
potrebbe comportare una sostanziale
compromissione nelle possibilita di
effettuare un trapianto di cellule del
midollo spinale, nella cosiddetta fine-
stra pre-sintomatica, cioé prima che
il cervello subisca danni irreversibili.
Questo ha portato I'Associazione Ita-
liana Adrenoleucodistrofia ad avviare
un progetto di sensibilizzazione per
aumentare la conoscenza nel mon-
do medico ed endocrinologico sulla
ALD/AMN ed evitare cosi ritardi di dia-
gnosi o diagnosi sbagliate.

“Considerando le conseguenze dram-
matiche di una diagnosi tardiva di
Adrenoleucodistrofia -spiega Valenti-
na Fasano, presidente di AlA - & fon-
damentale implementare il livello di
conoscenza e di consapevolezza all'in-
terno della comunita medica, nello
specifico tra i medici endocrinologi,
come sta gia avvenendo in altri Paesi
a livello mondiale per recuperare una
fetta di pazienti che potrebbe riceve-
re una diagnosi tempestiva, tenendo
soprattutto conto del fatto che nell’A-
drenoleucodistrofia e nell’/Adrenomie-
loneuropatia linsufficienza surrenale
viene spesso rilevata proprio nelle fasi

dell'infanzia e dell'adolescenza”

In particolare, secondo quanto riferi-
scono gli specialisti, la ALD e la AMN
sono importanti potenziali patologie
sottostanti da considerare nei ragazzi
e negli uomini con insufficienza sur-
renalica idiopatica (inspiegabile)/ma-
lattia di Addison: in questo caso € im-
portante testare i pazienti, nel caso in
cui gli anticorpi surrenali non possano
essere rilevati e non vi € altra causa
evidente di insufficienza surrenalica.
Emblematica in tal senso € la storia di
una famiglia legata alla AIALD che per
lungo tempo non é riuscita ad avere
una diagnosi. Si tratta di una famiglia
composta da due genitori e sei figli:
cinque maschi, tre dei quali hanno
sviluppato la Adrenoleucodistrofia,
mentre la femminuccia ne & portatri-
ce come la madre. Alla diagnosi finale
si @ giunti proprio dopo quella relativa
alla malattia rara chiamata “Morbo di
Addison".

La storia

“Tutto & iniziato con il nostro quarto
figlio - raccontano - che ha cominciato
a manifestare una forte stanchezza,
mancanza di appetito, colorito bruna-
stro della pelle e che, di tanto in tanto,
notavamo mettere in bocca qualche
granello di sale grosso. Inizialmente
pensavamo fosse normale, visto che &
accaduto durante il periodo estivo: si

andava al mare e attribuivamo il colo-
rito brunastro all'esposizione solare e
la spossatezza al gran caldo”.
Successivamente pero, i genitori co-
minciano a notare alcune anomalie
nei comportamenti del loro quarto-
genito: non mangia, neanche i cibi
di cui & goloso, e continua a perdere
peso. Seguono progressivamente
indagini pil approfondite, suggerite
da un'endocrinologa dell'ospedale di
Chieti che, avendo da poco seguito
un convegno dedicato proprio alla
diagnosi  dell’Adrenoleucodistrofia,
ha una salvifica intuizione e indirizza
sulla strada giusta tutta la famiglia,
facendola giungere, anche grazie ad
un successivo intervento da parte
dell'ospedale Bambin Gesu di Roma,
ad una diagnosi definitiva di Adreno-
leucodistrofia

“| ragazzi e mia moglie - racconta il
papa - sono stati subito messi in tera-
pia e soprattutto é stata loro data una
specifica dietoterapia da seguire, con
I'assunzione di non piu di tre grammi
di grassi saturi al giorno. Un sacrificio
soprattutto per i nostri figli a cui sono
vietati tutti i cibi che amano di piu. Ep-
pure siamo felici di avere una strada
da percorrere e di sapere di essere in
buone mani”.

Dottoressa Valentina Fasano
Presidente Associazione Italiana
Adrenoleucodistrofia

Adrenoleucodistrofia legata all’X
Con lo screening neonatale in UK
possibili risparmi per mezzo milione di euro

Tre milioni e mezzo di euro rispar-
miati ogni anno dal Servizio sani-
tario nazionale del Regno Unito, a
fronte di una spesa di circa 463mila
euro se si introducesse lo screening
neonatale per l'adrenoleucodistro-
fia legata all’X (X-ALD). Lo afferma
un team di ricercatori dell’'Univer-
sita di Sheffield, che hanno cosi di-
mostrato la sostenibilita economica
dello screening per questa patolo-

gia. E i pazienti ci guadagnerebbero
ampiamente, in anni di vita trascor-
si in salute. | risultati dello studio
pubblicato sull’'Orphanet Journal of
Rare Diseases hanno incluso i costi
sanitari, di assistenza sociale e di
istruzione, e gli anni di vita trascorsi
in salute (QALY - Quality Adjusted
Life Years, un’unita di misura im-
piegata nell’analisi costi-utilita che
combina insieme la durata della

vita con la sua qualita).

Sottoponendo a screening 780.000
neonati ogni anno, sarebbe pos-
sibile individuare 18 ragazzi con
X-ALD, dei quali 10 svilupperan-
no CCALD. Il modello ha valutato
lo screening dei soli maschi: se si
estendesse il test anche alle fem-
mine, sarebbero identificati ulte-
riori 17 casi di X-ALD. Il costo del
programma & stimato in 402.000
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L'adrenoleucodistrofia

L'adrenoleucodistrofia € una malattia
genetica rara dei perossisomi (orga-
nelli intracellulari contenenti vari en-
zimi utili per la B-ossidazione), di cui
esistono varie forme: I'adrenoleuco-
distrofia propriamente detta, la adre-
noleucodistrofia neonatale e infantile
(una delle espressioni della sindrome
di Zellweger) e la piu diffusa adreno-
leucodistrofia legata al cromosoma X.
In alcuni casi si assiste a una degene-
razione della mielina, tessuto grasso
complesso del tessuto neuronale che
ricopre molti nervi del sistema nervo-
so centrale e periferico. Senza la mie-
lina, i nervi non riescono a condurre
un impulso, portando a una crescente
disabilita mentre la distruzione della
mielina continua a crescere e a inten-
sificarsi.

Si manifesta principalmente nei bam-
bini in un'eta che varia dai 4 agli 8
anni, mentre forme meno marcate si
sono individuate anche negli adulti.
Questa ultima forma prende il nome
di adrenomieloneuropatia (AMN), il
cui esordio si mostra nella seconda e
terza decade di eta. La malattia colpi-
sce in maggioranza il sesso maschile.

L'adrenoleucodistrofia legata all'X
(X-ALD) & una malattia perossiso-
miale che provoca demielinizzazione
cerebrale e disfunzione assonale nel
midollo spinale. Esita in paraplegia
spastica, insufficienza surrenalica e,
talvolta, insufficienza testicolare. Ha
un'incidenza di 1 ogni 20.000 nati
(maschi e femmine). Puo essere ese-
guita l'analisi molecolare prenatale di
ABCDT1 e, in alcuni Paesi, & disponibile
la diagnosi genetica pre-impianto.

sterline (circa 463.000 euro) con
risparmi complessivi di 3.040.000
sterline all'anno (circa 3.502.000
euro). Inoltre, i pazienti con CCALD
potrebbero ottenere 8.5 QALY cia-
scuno. Un'ipotesi da tenere a men-
te, qualora anche in Italia iniziasse
il dibattito sull'introduzione nello
SNE di questa patologia.

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

(insieme allo screening precoce)

La leucodistrofia metacromatica
(MLD) e una grave malattia geneti-
ca che puo esordire anche nella pri-
missima infanzia e porta alla perdita
progressiva delle capacita cognitive
e motorie fino a quel momento ac-
quisite. E dovuta alla carenza di un
enzima responsabile dello smalti-
mento di particolari sostanze che, ac-
cumulandosi, diventano tossiche per
il sistema nervoso. Al momento non
esistono cure efficaci, ma una grande
speranza e risposta nella terapia geni-
ca: il protocollo sviluppato all'lstituto
San Raffaele-Telethon di Milano (SR-
Tiget) si e infatti dimostrato in grado
di cambiare significativamente la sto-
ria naturale della malattia. La terapia
genica, al momento in fase avanzata

di sperimentazione, potrebbe esse-
re resa disponibile nei prossimi anni
grazie ad Orchard Therapeutics, che
ne detiene la licenza.

Le cellule staminali ematopoietiche
prelevate dal paziente vengono cor-
rette in laboratorio con un vettore di
origine virale contenente una o piu
copie funzionanti del gene, quindi
reinfuse nel sangue: una volta torna-
te nell'organismo le cellule cosi inge-
gnerizzate sono in grado di contra-
stare I'accumulo di sostanze tossiche
e permettono cosi una crescita e uno
sviluppo normali. Questo purché la
terapia venga somministrata quando
il danno non sia troppo avanzato, ide-
almente prima dell'esordio: una dia-
gnosi cosi precoce, pero, € molto dif-

ficile a meno che non ci sia gia stato
un altro caso in famiglia. Ecco perché
lo screening neonatale rappresente-
rebbe una vera svolta, consentendo
di diagnosticare la malattia nei primi
mesi di vita, in quella fase in cui la
terapia genica puo dare il massimo
beneficio.

Al momento la MLD non rientra tra
le malattie oggetto di screening alla
nascita: condizione necessaria (ma
non sufficiente) & disporre di un
test affidabile e dai costi sostenibi-
li, come quello sviluppato presso il
Laboratorio di screening neonatale
dell'Ospedale pediatrico Meyer di Fi-
renze. Attualmente i ricercatori coin-
volti sono attivamente impegnati
nella ricerca di finanziamenti per av-

per I’'MLD una speranza di cura

viare uno studio pilota che consenta
di validare questo test e confermar-
ne l'affidabilita anche su larga scala.
Un progetto importante, che vede il
supporto anche dall’associazione di
pazienti “Voa Voa! Onlus - Amici di
Sofia” (www.voavoa.org) con il suo
progetto di crowdfunding “Gocce di
Speranza” (www.goccedisperanza.it).

Alessandro Aiuti

Vicedirettore Istituto San Raffaele-
Telethon per la terapia genica

di Milano

Giancarlo La Marca

Responsabile del Laboratorio

di screening neonatale dell'Ospedale
pediatrico Meyer di Firenze

Nella foto: A. C,, brasiliana, 8 anni e mezzo, affetta da leucodistrofia metacromatica, come il fratello Carlos che € mancato qualche anno fa ma “grazie al quale” ha potuto
essere sottoposta molto presto alla terapia genica, a circa un anno e mezzo di eta. Con lei Francesca Fumagalli, neurologa dell’Istituto Sr-Tiget.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Fenilchetonuria
L'UE da il via libera a un
nuovo trattamento

La Commissione europea ha auto-
rizzato limmissione in commercio
di una terapia enzimatica sostitutiva
- pegvaliase per via iniettiva ad un
dosaggio fino a 60 mg una volta al
giorno - sviluppata da BioMarin per
la fenilchetonuria, malattia genetica
rara del metabolismo degli aminoa-
cidi. La terapia viene approvata per
i pazienti di eta uguale e superiore
a 16 anni con inadeguato controllo
della fenilalanina (Phe) nel sangue
nonostante un precedente tratta-
mento con le opzioni terapeutiche
disponibili.

“Pegvaliase per via iniettiva - spiega
I'azienda - € la prima terapia enzima-
tica sostituiva approvata in Europa
per combattere la causa della fenil-
chetonuria aiutando l'organismo a

"

metabolizzare la fenilalanina (Phe)
L'approvazione di pegvaliase per via
iniettiva si fonda sui dati del pro-
gramma di sviluppo clinico, tra cui lo
studio pilota di Fase 3 “PRISM-2".
Negli Usa era stata approvata a mag-
gio 2018 dalla Food and Drug Admi-
nistration mentre '’Agenzia europea
del farmaco ha riconosciuto che lo
studio di Fase 3 e lo studio di esten-
sione suggeriscono un miglioramen-
to della disattenzione e dei disturbi
dell'umore.

Ipofosfatemia legata all’'X
Un rachitismo raro ed
ereditario sottovalutato

Osservatorio Malattie Rare ha lan-
ciato la campagna #rachitismoXLH:
6 interviste a pazienti, esperti e
rappresentanti delle associazioni
italiane pubblicate, da ottobre a di-
cembre, sul sito web di O.Ma.R., per
sensibilizzare il pubblico sul pesante
impatto che la malattia pud avere
sulla salute e la qualita di vita dei pa-
zienti, fin da bambini

Dolori, malformazioni ossee, danni
articolari, limitazione nei movimen-
ti, necessita di ripetuti interventi chi-
rurgici, rischio di fratture: queste le
principali conseguenze di una pato-
logia che, seppur rara (ha un’inciden-
za di 1 caso su 20.000), rappresenta
la piu diffusa forma di rachitismo di
origine genetica. Eppure spesso non
viene correttamente riconosciuta o
viene scambiata per un rachitismo
da carenza da vitamina D. Le terapie
esistono, e dalla ricerca giungono
importanti passi avanti: 'importante
e che la diagnosi arrivi presto, gia dai

primi 2-3 anni di vita, per poter dare
inizio ai trattamenti.

In Italia i pazienti sono rappresen-
tati dalla nuova associazione AIFO-
SF, sorta a luglio 2018, tra le mura
dell’A.O.U. Careggi di Firenze, ap-
poggiata da un Comitato Scientifi-
co che include alcuni tra i maggiori
esperti italiani di queste patologie,
come la prof.ssa Maria Luisa Brandi
(Firenze), il prof. Francesco Emma
(Roma) e lo stesso prof. Giannini. La
neonata Onlus é presente in inter-
net con il proprio sito web. Prima
ancora della nascita di AIFOSF, per
i pazienti italiani con XLH era attivo
in rete il gruppo Facebook “MALAT-
TIE RARE: Rachitismo vitamina D re-
sistente; Ipofosfatemia legata all’X".
Costituitosi a novembre del 2009,
conta ad oggi ben 349 membri ed &
gestito da Micaela Terenzi e Cristina
Greco.

Aismme dal 2018 ¢ entrata nell’alle-
anza mondiale XLH.

Glicosilazione

Un questionario
sulle disfunzioni
del sistema immunitario

La rete diricerca internazionale sui
disturbi congeniti della Glicosila-
zione (CDG) (CDG & Allies- PPAIN),
in collaborazione con I'Associazio-
ne portoghese per i CDG (APCDG),
I’'Universita NOVA di Lisbona e UZ
Leuven, ha sviluppato uno stru-
mento di ricerca incentrato sul
paziente finalizzato a migliorare
le conoscenze dei ricercatori sulle
(dis)funzioni del sistema immuni-
tario in bambini e adulti con CDG:

il “Questionario di immunologia e
CDG (ImmunoCDGQ) per pazienti
e caregiver”. Il progetto, avviato a
livello internazionale il 1° ottobre
scorso e concluso a fine gennaio
2019 era suddiviso in cinque se-
zioni: infezioni, malattie autoim-
muni, allergie, qualita della vita e
vaccinazioni. | risultati porteranno
benefici ai pazienti, nell'ottica di
una migliore presa in carico della
malattia.

Omocistinuria

A Roma il 3° Convegno

Internazionale

Pazienti-Esperti

Si e tenuto a Roma dal 28 febbra-
io al 1 marzo il terzo convegno in-
ternazionale pazienti-esperti sulla
omocistinuria, promosso dalla asso-
ciazione australiana HCU Network
Australia ed organizzato dal Dr.
Dionisi Vici, responsabile dell’'UO di
Patologia Metabolica dell’Ospedale
Pediatrico Bambino Gesu, in colla-
borazione con il Prof. Viktor Kozic
dell’Universita di Praga, con il Prof.
Henk Blom dell’Universita di Rotte-
dram e con la Dott.ssa Ida Schwartz
dell’'Universita di Porto Alegre. Per
le attivita di coordinamento in Ita-
lia, hanno contribuito I'Associazio-
ne cblC Onlus, fornendo supporto
logistico alle famiglie e curando i
rapporti con la Fondazione Telethon
ai fini del patrocino, e I'Associazione
“La vita € un dono”.

Il Convegno, che ha visto il coinvol-
gimento dei principali stakeholders
in tema di omocistinuria, & stato
promosso con l'obiettivo di con-
solidare e potenziare il Network di
famiglie, esperti, associazioni, cen-
tri clinici e ricercatori, creatosi in
occasione dei precedenti incontri
internazionali: a Praga nel 2016 e a

Rio de Janeiro nel 2017. Il principio
fondante alla base del Network &
che, attraverso una costante inte-
razione e condivisione di profes-
sionalita e competenze specifiche
e grazie ad un autentico coinvol-
gimento dei pazienti e delle loro
famiglie nella comunita scientifica,
si possano raggiungere importanti
e innovativi traguardi nella cono-
scenza, diagnosi e cura della omo-
cistinuria, con evidenti ricadute po-
sitive sulla prognosi della patologia
e sulla qualita della vita dell’intera
comunita dei pazienti.

Suddiviso in nove sessioni, I'evento
ha visto la partecipazione di oltre
140 persone (di cui circa la meta
rappresentata da pazienti e fami-
liari), provenienti da diverse parti
del mondo: Europa, Australia, USA,
Sud America e Medio Oriente. Tra gli
argomenti del meeting omocistinu-
ria classica; difetti di rimetilazione,
con un particolare focus sulla cblC;
screening neonatale; registro euro-
peo sulle omocistinurie e i difetti di
metilazione; nuove frontiere tera-
peutiche; esperienze associative e
testimonianze personali di pazienti.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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La qualita della vita dei pazienti Fabry

Presentati da Aiaf Onlus i risultati dell'Indagine Nazionale
in occasione del Meeting Nazionale Pazienti Anderson Fabry 2019

Un presente di stanchezza, dolori
acuti e cronici e difficolta motoria
e un futuro per il quale si teme una
crescente gravita di sintomi, invali-
dita fisica, la compromissione degli
organi vitali e la prospettiva di dover
abbandonare o non riuscire a trovare
un lavoro. E’ questo in sintesi il qua-
dro che & emerso da “La qualita della
vita dei pazienti Fabry”, lindagine
nazionale 2018 condotta per Aiaf,
I'associazione di riferimento dei pa-
zienti, daC.R.E.A. Sanita - Universita
di Tor Vergata di Roma con il contri-
buto non condizionante di Amicus
Therapeutics e presentata nel corso
del Meeting Nazionale dei Pazienti
Anderson Fabry che si & svolto a Ri-
mini il 22 e 23 marzo scorso.

106 i questionari raccolti tra altret-
tanti pazienti, 40,6% femmine ed il
restante 59,4% maschi, con un'eta
media di 42 anni ed un’eta media alla
diagnosi di 31,6 anni.

Per quanto riguarda la qualita della
vita, il 40,6% dei pazienti ritiene in
generale che il suo stato di salute sia
discreto e il 12,3% lo giudica cattivo.
Per la stragrande maggioranza degli
intervistati (55,7%), infatti, lo stato di
salute & abbastanza compromesso
dalla malattia, mentre perl'11,3% lo e

in modo estremo. Purtroppo tale con-
siderazione vale anche per i pazienti
giovani: gia a partire dalla classe di
eta 25-34 il 60% dichiara di avere uno
stato di salute abbastanza o molto
compromesso.

Tra i problemi che la malattia porta
con sé, il primo ¢ la stanchezza per-
cepita da circa il 65% dei pazienti,
quindi il dolore acuto e temporaneo
(48%) e cronico sentito molto o ab-
bastanza da oltre il 40% del campio-
ne, oltre alle difficolta motorie (25%).
La malattia incide soprattutto sulla
decisione di avere figli per quattro
pazienti su dieci, crea ansia a quasi
una persona su due, mentre una su
quattro soffre del timore del giudizio
degli altri.

In particolare, la patologia crea qual-
che difficolta a camminare al 28,3%
del campione mentre lo 0,9% & co-
stretto a letto. Solo il 7,5% ha qualche
difficolta a lavarsi e vestirsi (lo 0,9%
non ci riesce) e il 45,3% ha qualche
difficolta nelle attivita abituali (I'1,9%
incontra gravi difficolta). Il dolore re-
sta uno dei problemi principali: solo il
22,6% non lo avverte. Per il 68,9% &
moderato e per |'8,5% estremo.

Un quadro che porta il 50,9% dei
pazienti a essere in ansia o depresso

Malattia di Fabry

Dal gruppo di Nefrologia di Padova
un possibile contributo alla cura

Il Prof. Lorenzo Calo e il suo gruppo
di ricerca della Nefrologia di Padova
hanno documentato Iattivazione
dello stress ossidativo ed una anoma-
la reazione dell'organismo allo stress
ossidativo stesso nella malattia di Fa-
bry. | risultati della ricerca sono stati
pubblicati dalla rivista PLoS ONE in
Ottobre, e potrebbero suggerire che,
in aggiunta al trattamento sostitutivo
enzimatico, anche linibizione dello
stress ossidativo e del sistema della
Rho kinasi attraverso misure farma-
cologiche e/o nutrizionali potrebbe-
ro rivelarsi estremamente utili per la

prevenzione/trattamento del danno
cardio-cerebrovascolare e renale nei
pazienti Fabry.

L'attivazione dello stress ossidativo
in questa malattia e stato documen-
tato in pazienti gia in trattamento
con la terapia enzimatica sostituti-
va, che stabilizza e rallenta la pro-
gressione della malattia, ma non vi
sono chiare evidenze che sia in gra-
do di modificare il decorso naturale
delle alterazioni cardio-cerebro-
vascolari e renali specialmente nei
casi in cui la diagnosi non é avvenu-
ta precocemente.

moderatamente, il 6,6% estrema-
mente. La stragrande maggioranza
dei pazienti accetta la malattia, cer-
cando di condurre la propria vita
come prima (42,5%) o di conviverci al
meglio (36,8%). L'1,9%, pero, non rie-
sce a reagire, quasi I'1% la rifiuta e il
18% vive tra I'accettazione e il rifiuto.
Il futuro & visto con preoccupazione:
per la crescente gravita dei sintomi
(75%), la compromissione degli orga-
ni vitali (85%), il dolore (44%) e per la
possibile invalidita fisica (9%). Oltre
un paziente su due e pessimista an-
che sulla possibilita di trovare un la-
voro o di dover abbandonare quello
che ha.

Proprio sul fronte lavoro le ricadute
appaiono pesanti: il 45% degli inter-
vistati ha dichiarato di dover ridurre
le ore di lavoro mentre il 20% ha do-
vuto abbandonarlo e il 18% cambiare
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occupazione. Le giornate pese ogni
anno di scuola o lavoro dai pazien-
ti, ammontano mediamente a 19,1,
mentre quelle perse da parte di fa-
miliari ed amici e di 6,6. Per quasi 50
giorni l'anno la capacita produttiva
al lavoro risultata compromessa. Ma
non sono poche neanche le giorna-
te in cui si € dovuto rinunciare a fare
sport, ad uscire 0 a svagarsi a causa
delle limitazioni dovute alla malattia:
ben 54.

Infine, mentre si trova abbastanza so-
stegno da famiglia (34%), amici (24%)
e associazioni di pazienti (36%), la pa-
tologia non viene invece riconosciuta
dall'INPS, che non concede l'accesso
alla L.104 in una domanda su tre. Ne
gode uno su tre e uno su tre non fa
neppure la domanda. Nel 45,7 % dei
casi viene riconosciuto lo stato di
handicap grave.

()

Puzi&!ﬁ e riéfifu a
il

Per bambini e ragazzi

4 binie mguz:{”.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Progetto NS2 nuove sfide, nuovi servizi

Il Progetto NS2 — Nuove sfide, nuovi
servizi promosso da UNIAMO FIMR Fe-
derazione Italiana malattie Rare in col-
laborazione con le Associazioni Aism-
me e Mitocon - Insieme per lo studio
e la cura delle malattie mitocondriali
Onlus e co-finanziato dal Ministero del
Lavoro e delle Politiche Sociali (ai sensi
dell'articolo 72 del D.Lgs 3 luglio 2017,
n.117 Anno 2017), nasce come rispo-
sta alle nuove sfide che attendono la
comunita delle persone con malattia
rara: l'introduzione delle reti Europee
di eccellenza, linnovazione dei no-
menclatori dell'assistenza protesica,
I'inserimento nei livelli essenziali di
assistenza (LEA) dello screening ne-
onatale esteso per le malattie meta-
boliche ereditarie e l'aggiornamento
dell'elenco delle malattie rare. Novita
normative che potranno avere un im-
patto positivo sulla qualita di vita dei
pazienti se, come per tutti cambia-
menti e le innovazioni in campo sani-

Le help line

Uno degli obiettivi del progetto

NS2 e potenziare le help-line asso-

ciative esistenti per le persone con

malattia rara. Le help line vengo-
no impiegate sempre piu in varie
iniziative di comunicazione sulla
salute per la facilita di accesso che
garantiscono a vaste aree di po-
polazione. Ancora di piu quando
si parla di patologie e pazienti rari

o ultra rari, legati per tutta la vita

ad un centro di expertise, per le

varie implicazioni che la patologia
puo via via presentare.

Si sta lavorando per:

+ la mappatura e messa in rete
delle help-line associative esi-
stenti attraverso una prelimi-
nare indagine estesa a tutto il
mondo dell’associazionismo di
settore;

« la qualificazione del servizio of-
ferto dalle help-line associative
attraverso la formazione con-
giunta dei professionisti e dei
volontari impegnati in questo
servizio, anche sui temi dello
screening neo-natale esteso;

+ la sperimentazione di modalita
innovative del servizio di ascol-

tario e sociale, saranno accompagnate
da adeguate modalita di comunicazio-
ne, informazione e supporto.

In questo senso, il progetto, avviato
nel settembre 2018 e attivo fino a
marzo 2020, propone il potenzia-
mento dei servizi di risposta associa-
tivi gia esistenti (helpline) rivolti alle
persone con Malattia Rara, stimolan-
do inoltre il processo di empower-
ment (crescita dell'autoconsapevo-
lezza) dei referenti associativi, per
abilitarli al pieno esercizio del ruolo
di rappresentanti della comunita
delle persone con Malattia Rara, tra-
mite incontri di formazione e Open
Day di sensibilizzazione sullo SNE nei
Centri di Palermo, Verona, Firenze,
Roma, e Chieti. All'interno anche tre
incontri per la promozione del pro-
getto (Roma 19 gennaio 2019; Roma
28 febbraio 2019 e Verona 1 marzo
2019) e un evento finale a Roma il 28
febbraio 2020 per la diffusione e con-

to, informazione e orientamen-
to sulle malattie rare attraverso
sistemi di video-conferenza. Il
sistema di video-consulto per-
mette un colloquio diretto con
il caregiver o il paziente, moda-
lita che offre una accoglienza
e una vicinanza fondamentale
per chi, come i malati rari, spes-
so e disorientato, si sente solo e
sopraffatto da un sistema socio-
sanitario non sempre di facile
approccio.

« la realizzazione di un vademe-
cum sulle help-line associative.

divisione dei risultati raggiunti.

In particolare si propone di:

« potenziare le help line delle asso-
ciazioni di persone con malattia
rara;

- attivare una linea dedicata al sup-
porto psicologico/alla consulta-
zione psicologica a distanza per le
persone con malattia rara e/o loro
familiari, attraverso un’innovativa
piattaforma web - un sistema di
video-conferenza on-line dedi-
cato (malatirariLive!) - all'interno
del portale www.malatirari.it per
superare la dispersione territoriale
delle PcMR;

- formare pazienti e referenti as-
sociativi per garantire l'aggior-
namento sulle novita normative,
sull'approfondimento dei nuovi
LEA, dello SNE, degli ERN, ecc;

« offrire un canale di informazione
dedicato allo screening neo-natale
esteso per garantire una corretta

Progetto finanziato dal
Ministero del Lavoro

e delle Politiche Sociali

ai sensi del Decreto Legislativo

3 luglio 2017, n. 117 - Anno 2017

Il progetto nasce come risposta

alle nuove sfide che le persone con

malattia rara affrontano ogni giorno

manon solo!

In seguito all'approvazione delle novita

normative sull'inserimento nei livelli

essenziali di assistenza (LEA) dello Screening
Neonatale Esteso (SNE) per le malattie metaboliche
ereditarie e |'aggiornamento dell’elenco delle malattie
rare, il progetto si fa portavoce anche di nuovi servizi in

grado di rispondere ai bisogni di conoscenza, orientamento,
supporto, accompagnamento espressi dalle persone con
malattiarara, dai loro familiari, caregiver e referenti associativi

informazione e orientamento delle
famiglie;

sviluppare un processo di empo-
werment nelle persone con malat-
tia rara e nei loro referenti associa-
tivi per abilitarli alla realizzazione
di percorsi di cittadinanza attiva
attraverso esperienze di audit sul-
le reti regionali per lo screening
neonatale esteso e sulle help-line
istituzionali regionali per le ma-
lattie rare attraverso lo sviluppo
di modelli condivisi di valutazione
della qualita delle reti regionali
per lo SNE per addivenire all'ela-
borazione di un documento di
riferimento - factsheet - in grado
di sintetizzare la posizione dell’as-
sociazionismo delle PcMR rispetto
allo screening neonatale esteso;
realizzare 5 Open Day nei Centri
per lo SNE per aprire alla cittadi-
nanza le porte dei servizi dedicati
allo screening neonatale.

nuove sfide
NUOVi servizi

Dubbi, domande, bisogni?

Chiama le nostre Help line. Dall'altra parte del filo troverai una
persona disponibile e preparata, pronta a rispondere a tutte le

tue domande.

Uniamo: Progetto Saio - sportello di ascolto, informazione e
orientamento per le malattie rare numero verde 800662541

Mitocon - Insieme per lo studio e la cura delle malattie
mitocondriali Onlus: Contact center pazienti 340 7569156

Aismme: Sportello Aiuto-ascolto numero verde 800 919206

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Le stelle non hanno paura di sembrare lucciole:
insieme per le Malattie Metaboliche Ereditarie
A maggio con Aismme pazienti, famiglie e operatori della salute di Verona

Una giornata di approfondimento,
scambio, conoscenza reciproca tra
le famiglie dei pazienti piccoli e gli
adulti afferenti al Centro di Verona, i
medici e gli operatori quella promos-
sa da Aismme |'11 maggio scorso. Un
incontro in cui sono state affrontate
le diverse declinazioni nell'approccio
alle patologie, la situazione del Centro
Cura e del Centro Screening e l'attivi-
ta a sostegno a medici e pazienti da
parte di Aismme. Nutrita la partecipa-
zione per un evento che, giunto alla
sua seconda edizione, si propone di
diventare un appuntamento fisso per
Verona.

La Vice Presidente di Aismme, Ma-
nuela Vaccarotto, ha fatto una pano-
ramica sull'attivita dell'associazione a
livello nazionale ed europeo, soffer-
mandosi poi sul sostegno economico
dell'Associazione al Centro Screening
e il Centro Cura di Verona, che ha

gereening
Ricerca

permesso l'acquisto di strumentazio-
ni e materiali e il sostegno di borse
di studio e assegni di ricerca per la
formazione clinica di giovani medici
e dietiste, professionisti che, sotto
la direzione del Dr. Bordugo, hanno
elevato lo standard qualitativo delle
cure. La Presidente di Aismme, Cristi-
na Vallotto ha illustrato i progetti di
Aismme per i pazienti del Centro e
ha chiesto alle famiglie di contribuire
per permettere di continuare a sup-
portare il lavoro di specialisti, tecnici
e operatori. Alternati a momenti di Bi-
blioterapia curati da Irene Monge, gli
interventi di Marta Camilot, respon-
sabile del Laboratorio Regionale di
Screening neonatale, Giulia Rodella,
Genetista-Metabolista, Alice Dianin e
Roberta Nurti, Dietiste, Katia Tinazzi,
Psicologa, Trombetta, Endocrinologa,
e Tonin, Neurologa. Queste ultime,
in collaborazione con il Dr. Bordugo

Sercening
Ricerca +

_ Cura
Assistenza »

[EE
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Dicono di ...Verona

“Verona punto di riferimento per le malattie rare neonatali: in 5 anni 80 diagnosi
da www.veronaeconomia.it

L'Azienda Ospedaliera Universita In-
tegrata di Verona si occupa dal 2014
dello studio delle malattie rare e rap-
presenta attualmente una delle prin-
cipali eccellenze a livello nazionale e
non solo. Questo grazie al progetto
relativo allo screening neonatale al-
largato, che ha reso Verona uno dei
principali centri per questo tipo di
ricerca a livello non soltanto italiano

ma anche europeo. Si tratta, in par-
ticolare, di un programma guidato
dalla dottoressa Laura Camilot, e ge-
stito da un team di validi ricercatori
i quali possono fra l'altro contare su
attrezzature all'avanguardia. Grazie
a questi protagonisti, il laboratorio €
in grado di diagnosticare una patolo-
gia rara partendo da una sola goccia
di sangue dei neonati con l'obiettivo,

seguono anche i pazienti metabolici
adulti, cosa che accade in pochissimi
i centri cura in Italia.

A concludere, l'esperienza didue papa
con figli con diagnosi diverse di ma-
lattia. Quella di una diagnosi precoce
grazie allo SNE, con la famiglia che
passa dall'ansia e lo sgomento al rice-
vimento della notizia della diagnosi,
al sollievo di una identificazione a
poche ore dalla nascita della malattia
che permette il trattamento precoce.
E quella, invece, di un riconoscimen-

poi, di sfruttare questa diagnosi pre-
coce per controllare in maniera ade-
guata questi disturbi, evitando cosi
che si sviluppino conseguenze piu
gravi. | dati sembrano inoltre confer-
mare la bonta di questo progetto: dal
2014 al 2018 (dunque negli ultimi 5
anni), il polo ospedaliero veronese e
riuscito a produrre ben 80 diagnosi di
malattie rare neonatali, con altre 450

to tardivo, con la ricerca spasmodica
di una risposta che tarda ad arrivare,
la situazione di salute del bambino
che peggiora, il senso di impotenza
vissuto da famiglia, la diagnosi e il
trattamento a Verona che migliorano
sensibilmente la situazione.

Al termine della giornata, una meren-
da per tutti tra frutta di stagione, buo-
nissimi alimenti aproteici e ipolipidici
e un prelibato gelato artigianale apro-
teico. Quindi appuntamento all'anno
prossimo!

diagnosi in corso d'opera, fra bimbi
e adulti. Non a caso, Verona & sta-
ta riconosciuta come Centro Metab
per I'ERN, ovvero la rete europea di
ricerca per le malattie metaboliche
rare e per le Malattie Rare dell'Osso,
le Malattie Rare dei Tessuti Connettivi
e del Sistema Muscolo Scheletrico, le
Malattie Ematologiche Rare e le Ma-
lattie Rare del Polmone.”

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

Nel 2014 nasce a Verona il cen-
tro clinico, diretto dal Medico
Metabolista il Dr. Bordugo, che
si affianca al Centro Screening
gia esistente. Aismme da subito
riconosce l'eccellenza del Centro
e inizia a sostenere sia la parte
del laboratorio che la parte cli-
nica, provvedendo a finanziare
I'attivita di personale formato ed
altamente specializzato. “Sono
oltre 300 i malati che afferiscono
al Centro di Cura Italia - spiega
la presidente di Aismme Cristina
Vallotto — un numero in continua
crescita non solo grazie al lavoro
di screening effettuato dal labo-
ratorio, un'eccellenza che effettua
125 mila test di screening I'anno
per le 40 malattie metaboliche ed
endocrinologiche, ma anche e so-
prattutto per l'umanita e la capa-
cita di vivere la malattia insieme al
paziente, adulto o bimbo che sia"
Per due anni ha pagato una borsa
di studio per dietiste, genetiste e

metaboliste, per un totale di sei
dottoresse. Attualmente si f cari-
co delle dottoresse Giulia Rodella,
genetista metabolista, Roberta
Nurti, dietista e Irene Monge data
manager. Per il Centro screening
ha acquistato i materiali necessari
per il second tier test e una Spet-
trometria di massa tandem.

Tra le altre attivita, ha promosso
il Progetto Aurora, che prevede il
sostegno psicologico a distanza e
ha coperto le spese per due ana-
lisi degli esomi per due bambini.
Organizza ogni anno il Metabolic
Cooking, una giornata dedicata ai
bimbi e alle loro famiglie che de-
vono sottoporsi a diete speciali e
un incontro tra medici, pazienti e
famiglie e Aismme.

Tutto questo grazie ai fondi pro-
venienti dal 5 per mille, a Con-
tributi spontanei, Eventi come
concerti, spettacoli teatrali, ban-
carelle ai mercatini di Natale,
campagne social, ecc.

Aismme sostiene il Centro Screening e
'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

Il Progetto Aurora di Aismme
Un servizio di video-consulto a distanza dove i genitori
POSSONO trovare sostegno e risposte

Un sostegno psicologico a distanza
per aiutare i neo-genitori all'accet-
tazione della malattia del proprio
bambino, a prendere conoscenza
e ampliare la coscienza della pato-
logia e della sua gestione; un ac-
compagnamento per affrontare al
meglio le problematiche inerenti la
gestione della malattia, il rapporto
genitori-bimbo e bimbo-fratelli, I'e-
laborazione della patologia da par-
te dell'intera famiglia e non ultimo
il tema della dieta salvavita, a volte
molto ristretta, cui questi bambini
sin dalla nascita e per tutta la loro
vita devono attenersi. Ma anche I'a-
nello mancante tra il centro di cura
e il domicilio, tra le raccomanda-
zioni cliniche e il doverle tradurre
poi in “buone pratiche domiciliari”

di gestione a 360° di una malattia
metabolica ereditaria ad alta com-
plessita di trattamento.

E’ tutto questo il Progetto Aurora,
proposto e finanziato da Aismme,
che verra avviato in fase sperimen-
tale nei prossimi mesi e destinato
ai caregivers e alle famiglie dei pa-
zienti e ai pazienti adulti afferenti
al Centro di Cura delle malattie
metaboliche ereditarie dell’azienda
Ospedaliera Universitaria Integrata
Di Verona - Borgo Trento.

Il servizio di supporto psicologico
alle famiglie e ai pazienti adulti &
gia attivo all'interno del Centro ma
viene espletato dal personale solo
durante i momenti di Day-Hospital
o dei ricoveri. Le famgilie, dunque,
mancando servizi di counseling e

sostegno psicologico sul territorio,
si sentono spesso lasciate da sole. Il
progetto permette quindi di segui-
re le famiglie anche a casa, offrendo
risposte concrete di ascolto e soste-
gno psicologico in video consulto
o telefonico. Attraverso I'utilizzo di
una piattaforma digitale o il tele-
fono, il professionista puo organiz-
zare su appuntamento un servizio
di consulenza per una o anche piu
persone contemporaneamente. ||
servizio puo essere rivolto anche a
gruppi di famiglie con i figli aventi
la stessa patologia per lo scambio di
esperienze e la condivisione di solu-
zioni comuni dei problemi inerenti
la gestione del bambino e la sua ma-
lattia. Qualora fosse necessario, la
persona puo essere avviata ad una

presa in carico psicoterapeutica, di
sostegno psicologico e/o psichiatri-
co a livello territoriale. Il professioni-
sta resta comunque a disposizione
dell’'utente per accompagnarlo an-
che in questa fase ed individuare un
percorso adatto, sollevando quanto
pil possibile la persona dalla solitu-
dine e dallo smarrimento.

Il Progetto Aurora si propone an-
che come un ulteriore importante
tassello del lavoro di rete effettuato
nel Centro di cura: una successiva
analisi della domanda, permettera
diindividuare bisogni collettivi solo
parzialmente colmati dall’assisten-
za sanitaria e socio-sanitaria.

Il progetto Aurora € stato reso pos-
sibile grazie al contributo non con-
dizionato di Sobi.

92181040285
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Aismme a Telethon

Lo scorso 15 dicembre Cristina Vallotto e Manuela Vaccarotto in rap-
presentanza di Aismme hanno partecipato alla maratona RAI di Te-
lethon. Nel corso del programma

ItaliaSi su Rai2 il sabato pomeriggio,
hanno parlato dello Screening Neo- '*, m

FONDAZIONE

natale Esteso e dellimportanza che i FERIJyyyEEN
genitori vi si approccino con fiducia. ’ t h
Lintervento e visibile nel sito di Aism- ‘ ‘ ‘ ‘ E e 0"

me.

510 DA RETE FISSA T

Gennaio-giugno 2019

Abbiamo partecipato a...

18/20 gennaio Madrid, Spagna: Ri-
unione Alleanza Internazionale XLH di
associazioni europee e americane dei
rappresentanti pazienti Xlh

30 gennaio Bruxelles, Parlamento
Europeo: Convegno “Screening Neo-
natale Allargato: verso un modello co-
mune. Lesempio virtuoso del sistema
italiano”

28 febbraio Roma Aula dei Gruppi
Parlamentari, Camera dei Deputati:
Convegno “Rare Diseases Day 2019.
Assistenza sanitaria e sociale: l'integra-
zione possibile”

28 febbraio-1 marzo Roma: “3rd In-
ternational Homocystinurias Patient-
Expert Meeting”

4/7 aprile: Francoforte, Germania:
Annual MetabERN Board Meeting (Ai-
smme é epags della Rete)

15 aprile Istituto Superiore di Sanita
Roma: “L'accesso al mercato dei farma-
ci per le malattie rare: Nuove sfide e pri-
orita per il Sistema Sanitario Nazionale”
Il Edizione. Relazione su: La Malattia di

Fabry, di Gaucher e di Niemann Pick (in

tandem con Prof. La Marca). Evento pa-
trocinato da Aismme.

3-4 maggio Matera, Ospedale Ma-
donna delle Grazie: “Limportanza
della diagnosi precoce nelle malattie
metaboliche rare”. Relazione sull'infor-
mativa e l'impegno a favore dello SNE.
Evento patrocinato da Aismme.

16-17 maggio Roma: “5th Workshop
on drug pricing” Premiazione per il
Quinto Market Access Award Compo-
nente Giuria

19/21 giugno Salisburgo, Austria: Ri-
unione Alleanza Internazionale XLH di
associazioni europee e americane rap-
presentanti pazienti XIh

Aismme fa parte del Coordinamento
Nazionale Screening neonatale pres-
so l'lstituto Superiore di Sanita Roma
e ha partecipato con la sua rappresen-
tante, la Vice presidente Manuela Vac-
carotto, alle riunioni nelle date:

20 dicembre 2018

29 gennaio 2019

10 aprile 2019

10 maggio 2019

6 giugno 2019

APS @
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Numero verde: 800.910.206
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Per sostenere i nostri progetti puoi versare un contributo:

« sul conto corrente postale 68.59.58.34

e CcON bonifico bancario:
Banca Etica IBAN IT 58 S 05018 12101 000011218104

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

APS @

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





