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

VERSIONE  PDF
luglio-dicembre 2019   ANNO 13 numero  

24a

Rivista di informazione di AISMME
  Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie

Po
st

e 
It

al
ia

ne
 S

.p
.A

. -
 S

p
ed

iz
io

ne
 in

 a
b

b
on

am
en

to
 p

os
ta

le
 D

.L
. 3

53
/0

3 
(c

on
v.

 in
 L

. 2
7/

02
/0

4 
n.

 4
6)

 a
rt

. 1
, c

. 2
-3

, C
N

S 
PD

 
In

 c
as

o 
d

i m
an

ca
to

 re
ca

p
it

o,
 in

vi
ar

e 
al

 C
M

P 
d

i P
ad

ov
a 

p
er

 la
 re

st
it

uz
io

ne
 a

l m
it

te
nt

e 
p

re
vi

o 
p

ag
am

en
to

 re
si

Geronimo Stilton con Aismme  

per la nuova campagna       

di informazione sullo SNE  

alle future mamme

Attualmente l’Italia è un Paese all’avanguardia perché, 

grazie alla Legge 167/2016, lo screening neonatale 

esteso è obbligatorio per tutti i neonati permettendo 

di individuare precocemente oltre 40 patologie 

metaboliche ereditarie per le quali esiste un trattamento.
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Aismme con Geronimo Stilton  
per far conoscere lo Screening Neonatale Esteso

È entrato nel vivo #SNEinAction, il 
progetto realizzato da Ma Provider 

con la collaborazione di Aism-
me e SIMMESN Società per lo 

studio delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie e lo Screening Neona-
tale, che mira ad informare i futuri ge-
nitori sull’importanza dello Screening 
Neonatale Esteso (SNE). Testimonial 
di eccezione, Geronimo Stilton, il topo 
giornalista più amato dai bambini di 
tutto il mondo, autore dei famosi libri 
editi in Italia da Edizioni PIEMME.
L’iniziativa di sensibilizzazione preve-
de la distribuzione di materiale infor-
mativo nei centri nascita e negli studi 
di ginecologia e ostetricia, raggiun-
gendo nella sua prima fase almeno 
170 mila mamme, una web page 
(www.sneinaction.com) con link uti-
li, approfondimenti e la possibilità di 
raccontare la propria storia. Un pro-

getto che ha una forte connotazione 
‘digital’, grazie alle pagine social e al 
coinvolgimento di web influencer e 
mamme blogger, per raggiungere i 
neo-genitori che si affidano al web 
per informarsi.
“Grazie allo SNE è possibile identifi-
care circa 500 neonati l’anno affetti 
da una delle 40 patologie attual-
mente comprese nel panel previsto 
dalla normativa. Questo consente di 
avviare tempestivamente terapie e 
diete mirate, evitando gravi disabili-
tà quando non anche la morte – ha 
affermato Manuela Vaccarotto, Vice-
presidente Aismme - Ad oggi, però 
ancora poche famiglie conoscono 
l’esistenza di questo test alla nasci-
ta: ecco perché abbiamo fortemente 
voluto questa campagna nazionale, 
necessaria per aumentare la consa-
pevolezza sullo SNE”.

“Da sempre Geronimo Stilton è al 
fianco di istituzioni, associazioni e 
aziende private su temi e progetti 
importanti. L’universo di valori che lo 
contraddistingue - l’amicizia, la cura 
degli altri, l’attenzione per l’ambien-
te e la cultura, per i bambini, per gli 
anziani - lo rende l’ambasciatore ide-
ale per trasmettere ai giovani lettori e 
alle loro famiglie contenuti altrimenti 
difficili da comunicare – ha spiegato 
Claudia Mazzucco, AD di Atlantyca 
Entertainment, la società che gestisce 
i diritti internazionali, di animazione e 
di licensing del personaggio e che, in-
sieme a Edizioni PIEMME, l’editore ita-
liano di Geronimo Stilton, ha reso pos-
sibile questa proficua collaborazione 
- Geronimo lo fa in maniera divertente 
e intelligente rendendo stimolanti e 
accoglienti temi complessi, facendo 
in modo che possano diventare un 
ponte verso un futuro di speranza, 
condivisione e positività. Per questo 
siamo particolarmente orgogliosi del 
fatto che il topo giornalista più amato 
dai bambini di tutto il mondo suppor-
ti la campagna di sensibilizzazione 
sullo Screening Neonatale Esteso e 
sia al fianco delle famiglie per aiutarle 
a conoscere tutti gli strumenti utili a 
proteggere la salute dei piccoli fin dal-
le loro primissime ore di vita”.
La campagna è stata presentata in 
una conferenza stampa il 22 no-
vembre scorso a Milano, cui hanno 
partecipato insieme ad Aismme, me-
dici specialisti e rappresentanti del 
mondo della comunicazione medi-
co-scientifica, facendo il punto sullo 
stato dell’arte dell’applicazione dello 
SNE e sui futuri sviluppi. «Il numero di 
malattie screenate nel nostro Paese è 
il secondo al mondo dopo gli USA e 
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costituiamo un modello di eccellenza 
studiato in tutta Europa per quanto 
riguarda l’intero percorso screening 
– ha puntualizzato Giancarlo La Mar-
ca, Responsabile del Laboratorio di 
Screening Neonatale, Biochimica e 
Farmacologia Ospedale Meyer di Fi-
renze; Presidente di SIMMESN - Ma, 
per un futuro prossimo, diventa im-
portante anche la possibilità di inseri-
re nel pannello ulteriori patologie per 
cui esiste un trattamento terapeutico 
in fase avanzata di sperimentazione 
clinica o una cura efficace che può 
cambiare la storia naturale della 
malattia e di conseguenza la qualità 
di vita del piccolo paziente, come le 
leucodistrofie e la SMA”.
L’eccellenza italiana è garantita anche 
dall’organizzazione e dalla valorizza-
zione di tutte le figure professionali 
che contribuiscono al successo dello 
SNE. “Il medico esperto di malattie me-
taboliche ereditarie coordina un team 
multidisciplinare che opera presso il 
Centro Clinico di riferimento – ha spie-
gato Andrea Bordugo, Responsabile 
UO di Malattie metaboliche ereditarie 
e Referente Clinico del Centro Scree-
ning della AOUI di Verona - In caso di 
conferma diagnostica della malattia il 
paziente viene preso in carico dal cen-
tro e vengono definite le opportune 
terapie, che richiedono l’intervento di 
personale altamente specializzato e 
sempre rintracciabile, come metaboli-
sti, genetisti, dietisti, psicologi”.
“Una figura fondamentale per i ge-
nitori resta quello del pediatra di 
famiglia, che deve ricevere una for-
mazione completa e aggiornata sulle 

malattie metaboliche diagnosticate 
dallo SNE – ha sottolineato Graziella 
Silvia Cefalo, Responsabile Malattie 
Rare Clinica Pediatrica Azienda Ospe-
daliera San Paolo ASST Santi Paolo e 
Carlo Università degli Studi di Mila-
no - Questo permette di prendere in 
carico il bambino in modo efficace 
garantendo l’assistenza continuativa 
grazie ad una gestione condivisa e 
partecipe delle varie problematiche 
con il metabolista del centro clinico 
di riferimento, cui il pediatra può ri-
volgersi in caso di necessità di con-
fronto Infine, è importante pensare 
anche al processo della transizione 
dall’età pediatrica all’età adulta, tra-
sferendo le conoscenze dal pedia-
tra al medico di medicina generale 

(MMG), al fine di poter garantire la 
continuità assistenziale».
La campagna #SNEinAction, realizzata 
con il contributo organizzativo di MA 
Provider e Argon Healthcare e con la 
partecipazione di Omar (Osservatorio 
Malattie Rare), proseguirà nel corso 
del 2020 grazie al supporto non con-
dizionato di Sanofi Genzyme, Bioma-
rin, Sobi e Perkin Elmer. “Siamo orgo-
gliosi di supportare Aismme in questa 
campagna perché crediamo forte-
mente nell’importanza di strumenti 
di prevenzione che possono cambiare 
la vita delle famiglie, come lo SNE. Per 
questo - dichiara Elena Paola Lanati, 
Managing Director di MA Provider - 
abbiamo offerto pro-bono la nostra 
esperienza e il nostro impegno per 

realizzare un progetto che riteniamo 
di alto valore sociosanitario».
«Dobbiamo pensare allo screening 
neonatale allargato come ad un dirit-
to per i neonati e come ad un inve-
stimento per il sistema sanitario – ha 
concluso Ilaria Ciancaleoni Bartoli, 
Direttore OMAR (Osservatorio Ma-
lattie Rare - Dico un diritto anche se 
la legge parla di screening obbliga-
torio: questo obbligo infatti è per le 
regioni, che devono offrirlo a tutti, 
per i bimbi equivale a vedersi garan-
tito un diritto alla salute, talvolta alla 
vita. Si è poi parlato spesso dei costi 
dello screening: nell’immediato è in-
dubbio che ci siano – e forse i fondi a 
disposizione sono anche pochi – ma 
in un’ottica di medio e lungo periodo 
si tratta di un grande investimento: 
a fronte di una spesa non superiore 
ai 40 euro a test, i bimbi che ricevo-
no una diagnosi precoce eviteranno 
gravi e costose disabilità e spese as-
sistenziali che dureranno per tutta la 
loro vita. Inoltre, i dati che emerge-
ranno da uno screening sistematico 
costituiscono un patrimonio anche 
dal punto di vista della ricerca e per 
questo sono un valore aggiunto per il 
nostro sistema sanitario.

Per condividere: 
#SNEinAction #MalattieRare 
#ScreeningNeonatale 
#ScreeningNeonataleEsteso 
#GeronimoStilton #Atlantyca

Per informazioni:
www.sneinaction.com

Screening
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Istituto Superiore della Sanità:  
tutte le Regioni pronte a realizzare lo SNE
Tutte le Regioni hanno messo a pun-
to sistemi regionali o siglato accordi 
interregionali per realizzare lo Scre-
ening Neonatale Esteso (SNE). La 
Calabria sta finalizzando un accordo 
di collaborazione interregionale ed 
è in fase di attivazione del sistema 
SNE. Lo ha dichiarato nel giugno 

scorso Domenica Taruscio, respon-
sabile del Centro Nazionale Malattie 
Rare dell’ISS nel corso del workshop 
Screening Neonatale Esteso in Italia, 
organizzato a Roma dall’Istituto Su-
periore della Sanità. 
“Lo screening non è solo un test – 
ha puntualizzato la Dott.ssa Taru-

scio - ma un programma comples-
so, integrato e multidisciplinare di 
prevenzione secondaria che coin-
volge molti attori: Istituzioni cen-
trali e regionali, laboratori, centri 
clinici, associazioni di pazienti, so-
cietà scientifiche e la popolazione 
generale. E’ necessario quindi cre-

are sinergie per garantire la piena 
attuazione della normativa che è 
all’avanguardia. Siamo consapevoli 
che stiamo affrontando una gran-
de sfida, nello stesso tempo siamo 
fiduciosi che, grazie alla collabora-
zione di tutti, supereremo le varie 
criticità”.

Elettra sta bene (grazie allo SNE)
Era diventato un caso sui social quel-
lo della piccola Elettra, nata lo scorso 
27 ottobre al Policlinico di Napoli. cui 
era stata diagnosticata una grave ma-
lattia metabolica la glutarica aciduria 
tipo 2. Sembrava non 
ci fossero speranze, 
così i genitori aveva-
no deciso di lanciare 
un appello sui social 
in cui chiedere aiuto. 
Da subito l’ospedale 
napoletano ha avvia-

to una collaborazione con l’Ospedale 
Pediatrico Bambino Gesù di Roma e il 
Gaslini Genova, per trovare le terapie 
giuste e ora la piccola sta risponden-
do bene.

Un altro miracolo 
dello screening ne-
onatale esteso, che 
ha permesso l’imme-
diata identificazione 
della patologia e di 
iniziare sin da subito 
le giuste terapie!

Senatrice Taverna:  
Lo SNE sta salvando tante vite
“In Italia ci sono 15 Laboratori attivi 
per questo genere di esami. Dob-
biamo arrivare a poter contare su 
un sistema sempre più esteso e ca-
pillare. Anche perché solo sei labo-
ratori (40%) hanno una dotazione 
di personale dedicata alle attività 
dello screening neonatale esteso 
adeguata in termini di numero e 
competenze”. Così Paola Taverna in-
tervenuta all’Istituto di Superiore di 
Sanità al convegno nazionale “Scre-
ening neonatale esteso in Italia” lo 
scorso 5 dicembre.
In Italia, infatti, ha ricordato, “esi-
stono 15 Laboratori attivi per que-
sto genere di esami. Sei laboratori 
in 5 Regioni (Veneto, Lazio, Tosca-
na, Piemonte e Puglia), con baci-
no di utenza interregionale, che 
effettuano lo Screening neonatale 
esteso dei neonati anche in Basili-
cata, Friuli Venezia Giulia, Molise, 
PA Bolzano, PA Trento, Umbria e 
Valle D’Aosta. I restanti 9 Labora-
tori hanno un bacino di utenza 
regionale e sono in Abruzzo, Basi-
licata, Campania, Emilia-Romagna, 

Liguria, Lombardia, Marche, Sarde-
gna e Sicilia. Questi 15 laboratori 
rappresentano, quindi, lo schele-
tro dell’architettura sulla quale si 
regge il nostro ‘Sistema Screening’. 
Dobbiamo arrivare a poter contare 
su un sistema sempre più esteso 
e capillare. Anche perché solo sei 
laboratori (40%) hanno una dota-
zione di personale dedicata alle 
attività dello screening neonatale 
esteso adeguata in termini di nu-
mero e competenze. Saremo riu-
sciti a raggiungere tutti gli obietti-
vi quando si farà fatica a percepire 
differenze tra una regione e l’altra, 
tra Nord e Sud. Un divario che po-
trebbe già ridursi garantendo la 
presenza di laboratori in ciascuna 
delle nostre Regioni”.

contattaci

info@aismme.org
Numero verde: 800.910.206

seguici

www.aismme.org
pagina Facebook Aismme

contribuisci

Per sostenere i nostri progetti puoi versare un contributo:  

• sul conto corrente postale 68.59.58.34

•• con bonifico bancario: 
Banca Etica IBAN IT 58 S 05018 12101 000011218104

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

L’associazione dei malati e delle loro famiglie

Le buone notizie: 
al via lo SNE in Calabria
Approvata il 24 ottobre scorso la 
convenzione tra la Regione Cala-
bria e la Regione Campania per 
l’avvio dello screening neona-
tale esteso ai neonati calabresi. 
La convenzione prevede che il 
campione di sangue venga invia-

to al Ceinge dell’AOU Federico II 
di Napoli che provvederà al test 
di screening e alla conferma dia-
gnostica. 
In Calabria si continuerà ad effet-
tuare lo screening per Ipotiroidi-
smo Congenito, e Fibrosi Cistica.
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Screening - Europa - Mondo

Oltre 3 milioni di dollari  
per uno studio  
per l’allargamento  
dello SNE in USA
Interessati 150 mila neonati a New York
La dottoressa Melissa Wasserstein, 
capo del Pediatric Genetic Medicine 
al Children's Hospital al Montefiore e 
professoressa di Pediatria e Genetica 
all’Albert Einstein College of Medi-
cine, ha ricevuto un finanziamento 
di 3,2 milioni di dollari dal National 
Institutes of Health per condurre 
uno studio pilota sulla possibilità di 
estendere lo screening neonatale 
negli Stati Uniti, utilizzando un pa-
nel conosciuto come ScreenPlus. Il 
progetto verrà cofinanziato anche da 
università, aziende farmaceutiche e 
dal Firefly Fund NPC Newborn Scre-
ening Workgroup. 
Attualmente i neonati statunitensi 

sono sottoposti allo screening per 
30-50 malattie, a seconda dello Stato. 
Lo studio prevede che ai genitori di 
otto Centri nascita di New York (cir-
ca 150 mila nuovi nati) venga offer-
ta la possibilità di vedere screenati 
i loro bimbi per 13 patologie in più. 
L’obiettivo dello studio, il più esteso 
condotto finora, è determinare quali 
ulteriori patologie dovrebbero essere 
inserite nel panel in tutti gli Stati Uni-
ti e come rendere il test di screening 
il più accurato possibile.
Verranno affrontati anche temi etici, 
come l’opportunità di identificare pa-
tologie ad esordio tardivo e sull’im-
patto che il test ha sulle famiglie.

Screening neonatale, la battaglia di un papà  
per introdurre in Irlanda il modello italiano 
Ha chiesto aiuto anche ad Aismme 
Les Martin è un giovane papà ir-
landese che sta impegnandosi per 

convincere i politici del suo Paese, 
dove vengono screenate alla nascita 
solo 8 patologie, a copiare il modello 
italiano di screening neonatale. Una 
battaglia che lo coinvolge in prima 
persona, dal momento che due dei 
suoi figli sono stati colpiti da leuco-
distrofia metacromatica, una malat-
tia neurodegenerativa molto grave 
dovuta a un difetto genetico in un 
enzima importante per l’eliminazio-
ne delle sostanze tossiche nel cer-
vello e nei nervi. Se il primo, diagno-
sticato troppo tardi, è ormai in balia 
degli effetti terribili della malattia e 
non c’è terapia che possa curarlo, il 
secondo, sottoposto alla nascita ad 
accertamenti, prima che insorgesse-
ro i sintomi, avrà un destino diverso: 

ha potuto sottoporsi a una speri-
mentazione presso l’Istituto San Raf-
faele Telethon per la Terapia Genica 
(SR-Tiget) di Milano. Ed è proprio a 
Milano che Les e sua moglie hanno 
potuto conoscere la nuova Legge 
167 che nel 2016 ha introdotto lo 
screening neonatale esteso e obbli-
gatorio. Grazie a Telethon e Aismme, 
sono stati messi in contatto con 
specialisti e Istituzioni. Quindi, sul-
la base del modello italiano, Les ha 
presentato un dossier al Primo Mini-
stro irlandese Leo Varadkar e al Mi-
nistro della Salute, Simon Harris, per 
sollecitare politiche di screening più 
ampie nel Paese. Nel frattempo ha 
lanciato una petizione online, che 
ha raccolto migliaia di firme e coin-

volto i media, destando un grande 
interesse. Al momento i politici e 
i tecnici irlandesi stanno confron-
tandosi con i nostri responsabili del 
percorso Screening in Italia e la bat-
taglia della famiglia Martin per l’al-
largamento dello screening neona-
tale sta avendo successo e giungerà 
presto ad un risultato: una bozza per 
una nuova legge è stata stilata e Les 
è stato contattato dal Primo Ministro 
irlandese e da diversi membri del 
Parlamento, che lo hanno ringrazia-
to e hanno assicurato che si adope-
reranno perché la nuova Legge sia 
approvata al più presto. 
Les sta anche lavorando con le Asso-
ciazioni di pazienti inglesi per condi-
videre la sua campagna.

Le malattie rare incluse nella dichiarazione 
politica delle Nazioni Unite sulla copertura 
sanitaria universale 
L’Assemblea Generale delle Nazio-
ni Unite ha adottato una dichiara-
zione politica sulla copertura sa-
nitaria universale (CSU) che cita le 
malattie rare. Si tratta di una vera e 
propria svolta per la comunità del-
le malattie rare, dal momento che 
queste patologie sono state inclu-
se per la prima volta in una dichia-
razione delle Nazioni Unite adotta-
ta da tutti i 193 Stati membri. 
All’incontro hanno partecipato, 
in rappresentanza della comunità 
delle malattie rare, Yann Le Cam 
(CEO di EURORDIS, membro del 
Consiglio di Rare Diseases Inter-
national (RDI) e membro del Con-

siglio del Comitato delle ONG per 
le malattie rare) e Durhane Wong-
Rieger (Presidente del Consiglio 
di RDI, Presidente dell’Organiz-
zazione canadese per i disordini 
rari e membro del Consiglio del 
Comitato delle ONG).

OSCE a favore dell’estensione dello screening
Nel luglio scorso la Senatrice Paola 
Taverna, promotrice della L.167, ha 
portato all’Organizzazione per la 
Sicurezza e la Cooperazione in Eu-

ropa una risoluzione sullo SNE che, 
approvata all’unanimità, è divenuta 
posizione ufficiale dell’Organizzazio-
ne sul tema. 

Le buone notizie
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Screening

Screening Neonatale Esteso
Presentato il Fact-sheet con la posizione delle Associazioni dei Pazienti
Le riflessioni e gli spunti sullo SNE 
sono stati raccolti e sistematizzati 
dalle Associazioni dei pazienti, co-
ordinate da Uniamo, in un “deca-
logo”, un Fact-sheet presentato il 
9 dicembre a Roma nel corso del-
la conferenza stampa “Screening 
Neonatale Esteso: la posizione di 
UNIAMO FIMR e delle Associazioni 
di Pazienti”, organizzata da UNIA-
MO. Presenti la Presidente della 
Federazione, Annalisa Scopinaro, 
la Senatrice e Presidente dell’Inter-
gruppo Parlamentare, Paola Binetti, 
la Direttrice del Centro Nazionale 
Malattie Rare – Istituto Superiore 
di Sanità, Domenica Taruscio, e la 

Vicepresidente di AISMME aps, Ma-
nuela Vaccarotto.
Il fact-sheet prodotto dalla Associa-
zioni analizza i passaggi dell’intero 
“percorso screening”, che compren-
de la fase precedente al test, con la 
formazione degli operatori della sa-
lute e l’informazione dei futuri ge-
nitori, quella del test, con il miglio-
ramento della qualità di diagnosi 
e quella post test, con la presa in 
carico dei bimbi identificati, propo-
nendo i protocolli ottimali e identi-
ficando le attuali criticità.
 In particolare, le Associazioni chie-
dono l’applicazione dello SNE su 
tutto il territorio nazionale (al mo-
mento non è ancora applicato nella 
regione Calabria, anche se in corso 
di attivazione) e di garantire l’uni-
formità nella sua realizzazione at-
traverso l’emanazione di specifiche 
linee guida. Importante implemen-
tare il panel delle malattie screena-
te aggiornandolo costantemente 
anche con patologie geneticamen-
te trasmissibili, anche attualmente 
incurabili, al fine di garantire deci-
sioni consapevoli da parte dei geni-
tori in ambito procreativo. “Bisogna 
garantire il tempestivo inserimento 
nel pannello dello screening neona-
tale esteso di tutte le patologie me-
taboliche ereditarie, delle malattie 
neuromuscolari di origine genetica, 
delle immunodeficienze congeni-
te severe e delle malattie da accu-

mulo lisosomiale – ha specificato 
Manuela Vaccarotto, di Aismme - o 
comunque di tutte quelle patologie 
per la cui terapia, farmacologica o 
dietetica, esistano evidenze scienti-
fiche di efficacia terapeutica o per 
le quali vi siano evidenze scienti-
fiche che una diagnosi precoce, in 
età neonatale, comporti un vantag-
gio in termini di accesso a terapie in 
avanzato stato di sperimentazione, 
anche di tipo dietetico”.
Per quanto riguarda in particolare il 
test di screening, bisogna lavorare 
perché diminuiscano il più possibi-
le i falsi positivi, per evitare inutili 
ansie e stress ai genitori. 
Fondamentale poi prevedere e 
garantire la formazione sullo scre-
ening neonatale esteso di tutti gli 
operatori sanitari coinvolti nel per-
corso nascita (ginecologi, neona-
tologi, consultori, infermieri, ecc,), 
inclusi i Pediatri di Libera Scelta e i 
Medici di Medicina Generale, non-
ché dei professionisti ed operatori 
coinvolti nel percorso screening 
che si relazionano con i genitori dal 
periodo pre-concezionale al mo-
mento della realizzazione del test e 
prevedere e garantire un’adeguata 
informazione alla cittadinanza.
Infine, lo SNE diventa poi un para-
digma da attenzionare per quello 
che riguarda il biobancaggio: la di-
sponibilità dei campioni, conservati 
attentamente e con criteri omoge-

nei, rappresenta una potenziale ric-
chezza per tutto il mondo scientifi-
co e della ricerca.

Ma è proprio giusto chiamarle Rare?
Sarebbero circa 300 milioni le per-
sone nel mondo con una Malattia 
Rara, un numero, tra l’altro, quasi 
certamente sottostimato. Lo affer-
ma un recente studio scientifico 
pubblicato dalla rivista «European 
Journal of Human Genetics», pro-
dotto da Orphanet, il portale euro-
peo delle Malattie Rare e dei Farma-
ci Orfani sui cui dati epidemiologici 
si è basata l’analisi, Eurordis, la Fe-
derazione Europea delle Associa-
zioni di Malattie Rare, Rare Diseases 
Europe e Orphanet Irlanda.
L’indagine non ha tenuto conto dei 

Tumori Rari, né delle Malattie Rare 
causate da batteri, virus o avvelena-
menti ambientali. Quindi, presumi-
bilmente, il numero delle persone 
con Malattie Rare è considerevol-
mente ancora più alto. Lo stesso 
studio, infine, parla di oltre 6.000 
Malattie Rare definite clinicamente, 
il 72% delle quali di origine geneti-
ca e il 70% con esordio nell’infanzia.
“I pazienti con Malattie Rare ri-
sultano essere ‘invisibili’ nei vari 
sistemi sanitari e di assistenza so-
ciale – commenta Ana Rath, che 
dirige Orphanet - Pertanto, solo 

disponendo di un sistema di codi-
ficazione specifico per loro in tutti 
i sistemi nazionali sarà possibile ot-
tenere dati definitivi e, soprattutto, 
produrre quelli necessari ad adat-
tare i sistemi di assistenza sanitaria 
alle esigenze di chi soffre di queste 
patologie”.
“Prese globalmente – sottolinea 
Yann Le Cam, amministratore de-
legato di Eurordis– le Malattie Rare 
non sono affatto tali e i risultati di 
questo studio corroborano gli sforzi 
della comunità di tutela delle per-
sone con Malattie Rare a definire 

queste ultime come una priorità di 
salute pubblica che colpisce non 
poche minoranze, ma milioni di 
persone nel mondo, una massa cri-
tica di individui che finora sono sta-
ti letteralmente gli ‘orfani della sa-
lute’ e che hanno un’acuta necessità 
di assistenza sanitaria, di accesso a 
trattamenti innovativi e di un siste-
ma sociale che sostenga il loro di-
ritto di raggiungere il loro maggior 
potenziale possibile di benessere”. 
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Proposte di legge sulle malattie rare  
le audizioni alla Camera
Uniamo
 Tre, in sintesi, le richieste:
1.	Il miglioramento della valutazio-

ne del diritto ai supporti assisten-
ziali. È fondamentale l’integra-
zione delle competenze medico 
scientifiche delle commissioni 
INPS con quella dei centri di ri-
ferimento/ERNs per assicurare 
un’adeguata competenza per il 
giudizio delle patologie, garanti-
re un’omogeneità del trattamen-
to tra i diversi territori e, soprat-
tutto, diminuire drasticamente i 
contenziosi e i costi per lo Stato 
e i Cittadini.

2.	Il chiarimento sul fatto che siano i 
centri di riferimento per le malat-
tie rare, effettivamente compe-
tenti, a definire il danno attuale 
ed evolutivo del malato raro, e 
lavorare in sinergia con l’INPS per 
la certificazione relativa ai malati 
rari, così da aumentare l’unifor-
mità di trattamento dei pazienti 
su tutto il territorio nazionale.

3.	La previsione di un lavoro da fare 
in rete per garantire una presa in 
carico personalizzata (PAI) all’in-

terno dei più generali PDTA, che 
per le malattie rare dovrebbero 
essere predisposti dai principali 
centri di riferimento, specie se 
riuniti negli ERNs, e adottati più 
velocemente da ciascuna regio-
ne, utilizzando competenze an-
che eventualmente non presenti 
sul territorio, al fine di rendere 
più efficiente il sistema e diminu-
ire i costi e i contenziosi a carico 
della collettività.

OMaR 
Le proposte: l’estensione della nor-
mativa sui farmaci innovativi anche 
agli ‘orfani’, l’inclusione delle cure 
domiciliari nei LEA e l’estensione 
della rimborsabilità agli accerta-
menti diagnostici genetici per i fa-
miliari dei pazienti e alle cure pal-
liative; la definizione di un modello 
nazionale di PDTA, un prototipo 
valido per la generalità delle malat-
tie rare, da declinare ed integrare a 
seconda delle necessità specifiche 
di ciascuna patologia per evitare la 
‘geopardizzazione’ dell’assistenza 
dei malati rari sul territorio nazio-

nale; la creazione di un fondo per la 
ricerca e programmi di informazio-
ne per le persone affette da malat-
tie rare.

Fondazione Telethon
Per la ricerca sulle malattie rare è 
necessario un approccio organico 
e una strategia condivisa a livello 
nazionale in linea con le raccoman-
dazioni europee, che preveda co-
perture adeguate e costanti, anche 
attraverso migliori incentivi fiscali 
che possano attrarre maggiori fon-
di non solo da parte delle imprese 
farmaceutiche, e favorisca la col-
laborazione e la partecipazione di 
tutte le strutture del Servizio Sani-
tario, delle Università, degli Istituti 
di Ricerca e degli enti non-profit, 
evitando parcellizzazioni, duplica-
zioni e discontinuità, oltre all’isti-
tuzione di bandi di ricerca “aperti” 
dedicati alle malattie rare, senza 
ambito geografico o preclusioni. In-
fine, è necessario un allargamento 
del panel di screening neonatale e 
investimenti significativi per lo svi-
luppo di terapie avanzate. 

Screening - Istituzioni

Le Proposte  
di Legge
C 164, Paolo Russo: Dispo-
sizioni in favore della ricerca 
sulle malattie rare e per la loro 
cura.
C 1317, Fabiola Bologna ed 
altri: Norme per il sostegno 
della ricerca e della produzio-
ne dei farmaci orfani e della 
cura delle malattie rare.
C 1666, Vito De Filippo ed 
altri: Norme per il sostegno 
della ricerca, della produzione 
dei farmaci orfani nonché del-
la cura delle malattie rare e in 
favore delle famiglie con bam-
bini affetti da tali malattie.
C 1907, Maria Teresa Bel-
lucci: Riconoscimento della 
sindrome di Sjögren primaria 
come malattia rara nonché 
disposizioni per la cura delle 
persone affette da essa e per 
la promozione della ricerca 
sulle malattie rare.
AC 2272 Panizzut, Norme per 
la cura delle malattie rare e 
per il sostegno della ricerca su 
di esse.

Malattie rare:  
le cinque richieste al Ministro Speranza
Presentate dall’Intergruppo Parlamentare Malattie Rare, Uniamo e OMaR
Le malattie rare devono diventare una 
priorità di salute pubblica. È questa, 
in sintesi, l’istanza avanzata al Mini-
stro della Salute Roberto Speranza 
dall’Intergruppo Parlamentare per le 
Malattie Rare, presieduto dalla Sen. 
Paola Binetti, da Uniamo FIMR On-
lus, la federazione dei pazienti rari, e 
dall’Osservatorio Malattie Rare, nel 
corso della conferenza stampa orga-
nizzata l’8 ottobre scorso al Senato, 
alla quale hanno preso parte anche 
EURORDIS, la federazione europea dei 
pazienti, e Fondazione Telethon. “Pas-
si avanti sono stati compiuti, ma non 
è sufficiente - hanno sostenuto all’u-
nisono la Sen. Binetti, la presidente di 
Uniamo, Annalisa Scopinaro, e il diret-
tore di OMaR, Ilaria Ciancaleoni Bartoli 
- Due milioni di persone in Italia aspet-

tano da tempo azioni concrete e non 
meri proclami elettorali, ci sono delle 
questioni aperte che si possono, e si 
devono, affrontare e risolvere imme-
diatamente”.
Cinque i punti che possono essere af-
frontati anche in breve tempo e che 
rivestono particolare importanza:
•	 l’approvazione e finanziamento del 

nuovo Piano Nazionale delle Ma-
lattie Rare scaduto da tre anni ma 
anche parzialmente inattuato; 

•	 l’impegno per trovare soluzioni or-
ganizzative tali da garantire l’acces-
so in tempi rapidi a terapie innovati-
ve e terapie avanzate: i tempi medi 
di approvazione dei farmaci orfani 
vanno ben oltre i 200 giorni nono-
stante la Legge n. 189/2012 abbia 
istituito la ‘procedura dei 100 gior-

ni’ secondo la quale per i farmaci di 
eccezionale rilevanza terapeutica e 
per i farmaci ospedalieri è previsto 
un procedimento negoziale accele-
rato,

•	 maggior sostegno alla ricerca: si 
può lavorare per rendere l’Italia un 
Paese leader nelle terapie avanzate 
e anche nella ricerca di base, ambi-
to nel quale comunque si potreb-
bero prevedere ulteriori facilitazio-
ni nell’accesso ai fondi da parte di 
soggetti di ricerca del terzo settore, 
con un piano di incentivi fiscali per 
l’industria farmaceutica e i privati

•	 l’ampliamento del panel delle ma-
lattie incluse nello screening neo-
natale obbligatorio: stanno infatti 
per scadere i termini per un primo 
aggiornamento del panel e a breve 

Uniamo presenterà un documen-
to dove indicheremo chiaramente 
come sia anche necessario lavorare 
ad un ulteriore allargamento

•	 la piena attuazione dei ‘nuovi LEA’ 
che delineano diritti solo parzial-
mente esigibili perché non sono 
ancora stati emanati i Decreti che 
fissano le tariffe massime dell’assi-
stenza specialistica ambulatoriale 
e protesica e l’aggiornamento della 
lista delle malattie rare esenti.

Le richieste sono state consegnate 
al viceministro Pierpaolo Sileri, che 
si è dimostrato disposto a collabora-
re con gli stakeholder delle malattie 
rare e determinato a portare avanti 
velocemente i lavori per l’approva-
zione del nuovo Piano Nazionale Ma-
lattie Rare.
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SNE: il punto sull’applicazione e le prospettive  
di allargamento del panel
Se ne è parlato in un convegno a Roma il 10 dicembre 2019
“L’Italia, grazie alla Legge 167, è le-
ader in Europa in tema di politiche 
sullo screening neonatale. È pro-
prio questa la direzione verso la 
quale deve muoversi la nostra sani-
tà: la prevenzione. Tuttavia, penso 
sia nostro dovere guardare oltre e 
pretendere di più, per il bene del 
futuro dei nostri figli e nipoti. Ce lo 
chiedono soprattutto i nostri neona-
ti, e salvare la loro vita deve essere 
una nostra priorità”. Così l’On. Fabio 
Massimo Castaldo, Vice Presidente 
del Parlamento Europeo ha aperto il 
convegno “Screening neonatale: dai 
progetti pilota all’adeguamento del 
panel” organizzato da Osservato-
rio Malattie Rare – con il patrocinio 
dell’Osservatorio Screening, della 
Fondazione Telethon e di Aismme 
onlus - al Ministero della Salute. 
Per effetto della Legge 167/2016, 
detta anche ‘Legge Taverna’ in Italia 
vengono ricercate obbligatoriamen-
te, su tutti i neonati, oltre 40 malat-
tie metaboliche rare potenzialmen-
te invalidanti o mortali sulle quali è 
possibile intervenire efficacemente 
prima che facciano danni irreversibi-
li: è lo screening metabolico allarga-
to, che è in attesa però di includere 
anche le patologie neuromuscolari 
genetiche, le immunodeficienze 
combinate severe e le malattie da 
accumulo lisosomiale, come previ-
sto dell’Emendamento Volpi appro-
vato nella passata Legge di Bilancio.
“C’è l’assoluta volontà politica di 
impegnarsi per l’estensione degli 
screening neonatali anche a queste 
patologie – ha dichiarato il vicemi-
nistro alla Salute Pierpaolo Sileri 
- A breve partirà un tavolo tecnico 
presso il ministero della Salute per 
valutare nello specifico le patologie 
da includere nei test e per definire 
la presa in carico migliore in caso 
di esito positivo. Sarà mio compito - 
sottolinea Sileri - vigilare attivamen-
te sull’evoluzione dei lavori e assicu-
rare la massima celerità”.
“La spinta delle associazioni per 
avere la legge 167 è stata fonda-
mentale, ma c’è ancora molto la-
voro da fare – hanno puntualizzato 

Uniamo Fimr onlus, rappresentata 
dalla Presidente Annalisa Scopinaro 
e Aismme onlus, rappresentata dalla 
Vicepresidente Manuela Vaccarot-
to - Bisogna continuare a richiedere 
l’ampliamento del panel a livello na-
zionale, pur rispettando una serie di 
requisiti, ma bisogna anche miglio-
rare il percorso e in modo partico-
lare gestire bene le attività di infor-
mazione alla popolazione: bisogna 
partire molto prima del parto e ge-
stire in modo attento e chiaro il mo-
mento eventuale in cui i neo genito-
ri sono richiamati per un sospetto di 
malattia”. Appello fatto proprio an-
che dalle altre associazioni presenti 
a Roma: AIAF (Associazione Italiana 
Anderson – Fabry Onlus), AIG (As-
sociazione Italiana Gaucher Onlus), 
AIG (Associazione Italiana Glicoge-
nosi Onlus) e AIMPS (Associazione 
Italiana Mucopolisaccaridosi e Ma-
lattie Affini Onlus), l’Associazione 
Immunodeficienze Primitive (AIP), 
l’Associazione Famiglie SMA, l’Asso-
ciazione Italiana Adrenoleucodistro-
fia (AIALD). 
“Prima della legge 167 in Italia ve-
nivano ricercate solo 3 patologie, 
pochissime Regioni avevano un 
panel più ampio, nel 2012 poteva 
beneficiarne solo 1 neonato su 4 (il 
25%). Oggi, a soli 3 anni dall’entrata 
in vigore della legge, la copertura è 
arrivata al 96,5% dei neonati, un pro-
gresso enorme che consente di dia-
gnosticare e aiutare circa 700 bimbi 
ogni anno”, ha evidenziato il prof. 
Giancarlo la Marca, presidente della 
Simmesn – Società Italiana Malattie 
Metaboliche e Screening Neonatale. 
A mancare all’appello purtroppo è 
solo la Regione Calabria, che non si è 
adeguata alla Legge e dove i neonati 
continuano a non accedere a questa 
importante opportunità di Salute.
“La 167/2016 conferma come una 
buona legge possa avere una sua 
efficacia terapeutica, proprio come 
un buon farmaco – conclude la sen. 
Paola Binetti, commissione igiene 
e sanità del Senato e presidente 
dell’Intergruppo parlamentare ma-
lattie rare - Ed è certamente un in-

centivo perché il Parlamento metta 
mano velocemente a quei DDL che 
aspettano da anni di essere appro-
vati. A cominciare dalle leggi quadro 
sulle malattie rare, che con taglio di-
verso sono in discussione al Senato 
e alla Camera. I malati rari attendono 
con impazienza che si affrontino con 
coraggio una serie di nodi rimasti fi-
nora insoluti, per ottenere più fondi 
per la ricerca. Abbiamo bisogno di 
dare un nome a tante malattie che 
paradossalmente sono ancora orfa-
ne di nome per poterle inserire nei 
nuovi modelli di screening neonata-
le allargati. E’ il primo passo per im-

maginare di poterle curare”.
“Stiamo lavorando per costruire, 
attraverso un percorso condiviso, 
una nuova cornice normativa per le 
malattie rare – ha detto l’On. Fabiola 
Bologna, della Commissione Affari 
Sociali - e dopo una serie di audizio-
ne con tutti gli stakeholder siamo 
pronti a lavorare al testo condiviso, 
il tema dello screening neonatale 
senza dubbio rientra quelli che in-
seriremo. Sono fiduciosa che per il 
prossimo anno avremo una Legge 
capace di rendere migliore il percor-
so di diagnosi e presa in carico delle 
persone con malattia rara”

Screening

I numeri dello SNE
Nel 2017 su 458.000 neonati il 78.3% era stato sottoposto a screening

Nel 2018 la copertura era salita all’85% 

Nel 2019 si è arrivati al 96.5%: rimangono fuori soltanto i bimbi della Calabria, l’u-
nica regione a non essersi messa in regola. 

Con l’attuale panel ogni anno si arriva a circa 700 diagnosi in più l’anno per neo-
nati affetti da malattie gravi o potenzialmente mortali. 

(dati rapporto annuale Simmesn)

I criteri per l’inclusione nel panel
Non tutte le malattie possono essere inserite nel panel di screening neonatale. 
Nel 1968 l’Organizzazione Mondiale della Sanità pubblicò i Criteri di Wilson e 
Jungner, che sono tuttora universalmente riconosciuti, anche se in parte discussi 
e in via di aggiornamento.
Le caratteristiche che una condizione deve avere secondo i criteri attuali per esse-
re inclusa nel panel sono:

1.	 La malattia costituisce un problema importante di salute pubblica (prevalen-
za, gravità, costi);

2.	 È disponibile un trattamento efficace;

3.	 Sono disponibili strutture per la diagnosi e il trattamento;

4. 	 La condizione è riconoscibile in uno stadio pre-sintomatico o precoce;

5.	 Esiste un test appropriato (semplice, riproducibile, affidabile, non dannoso, a 
basso costo);

6.	 Il test di screening è accettabile per la popolazione;

7.	 La storia naturale della malattia è conosciuta;

8.	 Il protocollo di trattamento è chiaro;

9.	 Il costo dello screening (conferma diagnostica e trattamento) è bilanciato dai 
costi complessivi della patologia;

10.	 Lo screening è un processo sistematico e non una tantum.
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Screening

Ampliamento del panel:  
Toscana, Veneto e Lazio hanno già cominciato
La lista di malattie (‘panel’) da ricer-
care attraverso lo SNE, definita con 
decreto del Ministero della Salute a 
seguito della Legge 167, è ottima, 
ma non è l’unica possibile. Esistono 
infatti ulteriori patologie che po-
trebbero essere efficacemente com-
battute e vinte grazie allo screening 
neonatale, per molte è disponibile 
un test diagnostico e una terapia 
efficace. Con questa consapevolez-
za nel 2018 è stato approvato un 
emendamento alla Legge 167 (544) 
dell’On. Leda Volpi che prevede che 
lo screening possa essere esteso a 
“le malattie neuromuscolari geneti-
che, le immunodeficienze congenite 
severe e le malattie da accumulo li-
sosomiale”. Per l’effettiva attuazione 
di questa norma però serve un De-
creto Ministeriale. 
Le patologie da inserire in futuro
Nel corso del convegno si è parla-
to anche di altre patologie che in 
futuro potrebbero trarre beneficio 
dall’inserimento nel panel naziona-
le dello screening neonatale. Per le 
emoglobinopatie, infatti, sono già 
stati condotti progetti pilota in Friu-
li e il Veneto le ha inserite nel piano 
sanitario, mentre per l’adrenoleuco-
distrofia legata all’X (X-Ald) e per la 
leucodistrofia metacromatica – due 
malattie per le quali in tempo bre-
vi dovrebbero essere a disposizio-
ne trattamenti di terapia genica, 
e dunque risolutivi – dovrebbero 

partire in tempi brevi due progetti 
sperimentali che coinvolgeranno 
la Toscana e l’Istituto San Raffale di 
Milano. Progetti che hanno l’appog-
gio delle associazioni pazienti che 
auspicano che venga messo a di-
sposizione al più presto questo stru-
mento di diagnosi precoce, perché 
le terapie sono importanti, ma sono 
tanto più efficaci quanto prima ven-
gono cominciate.

I progetti pilota  
delle Regioni
Punto di partenza del confronto 
avvenuto nel corso del convegno 
sono state le esperienze regionali di 
ampliamento della lista delle pato-
logie ricercate, alcune attive da anni 
ed altre più recenti. I passi in avanti 
delle Regioni rispetto al Panel nazio-
nale hanno sempre riscosso grande 
consenso tra le associazioni pazien-
ti, che spesso sono state parte attiva 
per arrivare all’avvio degli stessi e 
oggi chiedono che questa oppor-
tunità venga estesa a tutti i bimbi, 
senza differenze regionali. 

Il Lazio
Oggi si guarda con estremo inte-
resse anche allo screening neona-
tale per l’Atrofia Muscolare Spinale 
(SMA) una malattia genetica, neuro-
degenerativa e, nelle forme più gra-
vi, a decorso veloce ed infausto: una 
patologia per la quale c’è stata una 

vera rivoluzione terapeutica. Dopo 
alcune esperienze di screening con-
dotte all’estero anche in Italia è par-
tito un progetto sperimentale, che 
coinvolge Lazio e Toscana. Lo studio, 
avviato il 5 settembre scorso, durerà 
fino al raggiungimento di 140.000 
bambini (circa 2 anni). E’ coordinato 
dall’Università Cattolica del Sacro 
Cuore di Roma e realizzato grazie al 
supporto dell’azienda farmaceutica 
Biogen, che si è fatta carico di tutte 
le spese. “Questo progetto consente 
l’identificazione precoce dei pazien-
ti e l’inizio del trattamento in fase 
presintomatica, massimizzando i 
risultati della terapia – ha spiega-
to il prof. Francesco Danilo Tiziano, 
dell’Istituto di Medicina Genomica 
dell’Università Cattolica – In due 
mesi abbiamo già analizzato i cam-
pioni di 8.000 neonati, oltre il 90% 
dei genitori hanno dato il consenso 
e c’è già stata l’adesione del 94% dei 
punti nascita”.

La Toscana
“Siamo stati tra i primi a credere nel-
lo screening neonatale metabolico 
esteso: nel 2004 lo avevamo già reso 
obbligatorio – ha raccontato la dotto-
ressa Cecilia Berni, Responsabile Rete 
Malattie Rare Toscana – Dal 2014 ab-
biamo avviato progetti sperimentali 
sulle lisosomiali: a seguito dei risul-
tati queste sono state introdotte per 
legge (DL Regionale 909/2018) tra 
quelle obbligatoriamente ricercate. 
Prima è cominciato lo screening per 
la malattia di Pompe, la malattia di 
Fabry e la Mucopolisaccaridosi Tipo I 
(MPS I), e poco dopo anche per le im-
munodeficienze. Ora è la volta della 
SMA, che a brevissimo cominceremo 
a ricercare nei nostri neonati se pur in 
via sperimentale”. Grazie all’amplia-

mento regionale del panel in Toscana 
sono stati individuati e salvati oltre 
30 neonati e la Regione è l’unica a 
ricercare nei neonati anche le immu-
nodeficienze.

Il Veneto
Dal settembre 2015 la UPC Malattie 
Metaboliche Ereditarie dell’azienda 
ospedaliera di Padova ha allargato 
lo screening a 4 malattie metaboli-
che: la malattia di Pompe, la Fabry, 
la Mps I (le stesse della Toscana) e 
anche alla malattia di Gaucher. “Dal 
2015 ad oggi – ha raccontato il dott. 
Alberto Burlina, Direttore U.O.C. Ma-
lattie Metaboliche Ereditarie presso 
l'Azienda Ospedaliera Universitaria 
di Padova - sono stati sottoposti a 
questo panel allargato 150.000 ne-
onati e grazie ciò 10 bimbi hanno 
avuto una diagnosi tempestiva. Uno 
di questi, nato con la MPS I, ha po-
tuto fare un trapianto di midollo a 6 
mesi: oggi ha 2 anni ed è un bimbo 
perfettamente sano. Due bimbi nati 
con la malattia di Pompe hanno co-
minciato la terapia nella prima set-
timana di vita, evitando una morte 
che – in assenza di screening – sa-
rebbe arrivata precocemente”.

Toscana e Veneto hanno inserito nel proprio panel 4 malattie lisosomiali – la ma-
lattia di Pompe, la malattia di Fabry, la malattia di Gaucher e la Mucopolisaccari-
dosi di Tipo I - e la più grave forma di immunodeficienza detta ADA Scid, mentre 
Lazio e Toscana hanno avviato un progetto sperimentale di screening per l’Atro-
fia Muscolare Spinale (SMA) alla luce dell’arrivo – o dell’avanzato stato di sviluppo 
– di terapie estremamente promettenti.
Per il futuro, l’arrivo di terapie efficaci e test adeguati, potrebbe aprire la strada 
anche ad Adrenoleucodistrofia, Leucodistrofia ed Emoglobinopatie.
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Verso la medicina personalizzata  
Negli USA il primo farmaco destinato a un singolo paziente
Un nuovo farmaco progettato, te-
stato e prodotto per una persona 
soltanto ha portato agli estremi le 
potenzialità della medicina di preci-
sione, suscitando allo stesso tempo 
domande importanti sull’etica e le 
regole per i medicinali. Si tratta del 
milasen, la molecola che porta il 
nome di Mila Makovec affetta dalla 
malattia di Batten, studiata esclusi-
vamente per la sua rarissima con-
dizione genetica, la cui storia è de-
scritta sul prestigioso New England 
Journal of Medicine Mila, che ha 8 
anni e vive in Colorado, è, una pato-
logia congenita la cui progressione, 
che negli USA colpisce 2-4 bambini 
ogni centomila nati, è rapida e con 
esito spesso fatale.
La diagnosi è arrivata nel dicembre 
2016, ma il caso di Mila era partico-
larmente complesso e richiedeva un 
farmaco cucito sulle sue esigenze. In 
soli otto mesi Timothy Yu e i colleghi 
del Boston Children’s Hospital han-
no elaborato una diagnosi specifica, 

messo a punto il farmaco, sottopo-
sto il medicinale all’approvazione 
della Food and Drug Administration 
americana e iniziato la somministra-
zione. A 20 mesi dalla prima som-
ministrazione, il bilancio è parzial-
mente positivo: Mila non ha sofferto 
effetti collaterali e sono migliorate 
alcune manifestazioni della patolo-
gia, ma il trattamento non ha agito 
sui danni pregressi.
Il mila sen è ritenuto il primo farma-
co destinato a un singolo paziente 
(le terapie anticancro CAR-T, benché 
personalizzate, non sono farmaci 
nel senso convenzionale del termi-
ne, ma cellule modificate in labora-
torio a partire da linfociti T). Come 
scrivono gli autori, questo singolo 
caso offre speranza per il futuro del-
la medicina personalizzata: unendo 
le forze di diversi laboratori e com-
pagnie farmaceutiche si potrebbero 
creare farmaci come quello che sta 
forse salvando la vita a Mila ma che 
non è adatto agli altri pazienti con 

malattia di Batten, perché basato 
sulla specifica alterazione geneti-
ca della bambina. Secondo Yu, gli 
oligonuclidi antisenso potrebbero 
essere considerati una piattaforma 
per la rapida messa a punto di trat-
tamenti individuali. 
Resta da capire chi possa benefi-
ciare di farmaci la cui produzione 
costa diversi milioni, non è coperta 
dalle compagnie assicurative e non 
è considerata un investimento pro-
ficuo dalle aziende farmaceutiche. 
La produzione del milasen è stata 
pagata con fondi di ricerca e con il 
denaro raccolto da due fondazioni 
private. Il costo del farmaco non è 
stato reso noto.
Al mondo ci sono circa 1,4 milioni di 
pazienti con rare e fatali malattie ge-
netiche neurodegenerative, poten-
ziali candidati a trattamenti come 
quello descritto. A meritare una 
chance è solo chi è in grado di pa-
garla, o chi è abbastanza influente 
da raccogliere il denaro necessario? 

Come si valuta l’urgenza del caso e 
il numero di pazienti da trattare? E 
con una singola persona a ricevere 
il farmaco, come si possono testare 
gli effetti a lungo termine?
Non sono domande di facile rispo-
sta. Per il momento, Yu sostiene che 
la priorità vada data a pazienti le cui 
mutazioni riguardano singoli geni 
che possono essere corretti dagli 
oligonuclidi antisenso, e la cui ma-
lattia sia fatale, progressiva e incu-
rabile con altri farmaci. Ma è assai 
probabile che sentiremo parlare di 
questo tema ancora a lungo.
(da www.focus.it)

Dalla redazione La redazione 
di AISMME NEWS è 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 
l’argomento e pubblicare le eventuali mo-
difiche o correzioni nella prossima pubbli-
cazione. Ringraziamo vivamente i Medici 
che hanno dato il loro supporto, determi-

nante per poter dare una corretta infor-
mazione nell’ambito della prevenzione, 
diagnosi e trattamento delle Malattie 
Metaboliche Ereditarie.
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Il commento delll’esperto
Giuseppe Remuzzi, direttore dell’Istitu-
to di Ricerche farmacologiche Mario 
Negri Irccs di Milano

Man mano che conosciamo i mec-
canismi molecolari, i recettori coin-
volti nel determinare le funzioni di 
una cellula, le basi genetiche delle 
malattie rare, in teoria potremmo es-
sere capaciti di produrre un farmaco 
solo per un’unica persona. E per le 
malattie rare questo è teoricamente 
più semplice, perché anche se sono 
causate da un solo difetto genetico, 
in un gene le mutazioni possono 
essere molte, a volte uniche, quasi 

‘private. Quando parliamo di medi-
cina personalizzata possiamo riferirci 
benissimo anche ai trapianti di orga-
no, o alle trasfusioni. Sono tutti inter-
venti ‘ad personam’. E così saranno 
anche le terapie farmacologiche del 
futuro. Il lavoro degli esperti ameri-
cani è un lavoro fantastico che apre 
la strada alla medicina del futuro. Ora 
sappiamo che quando ci sono errori 
di trascrizione del Dna possiamo cor-
reggerli e i risultati possono anche 
essere migliori di quelli ottenuti sulla 
piccola Mila, che avendo un danno 
neurologico già importante è rima-
sta comunque gravemente disabile 

dopo la cura. Se un bambino viene 
trattato appena nato, ad esempio, un 
farmaco ‘personale’ potrebbe anche 
essere curativo. Certo il problema dei 
costi sarà enorme e va affrontato tut-
ti insieme, pazienti, medici, operatori 
della sanità, politici e aziende. Biso-
gna capire che è giusto che l’indu-
stria faccia profitto perché è l’unica 
possibilità per far avanzare la ricerca, 
però bisogna che il guadagno sia in 
rapporto a quanto veramente costa 
produrre una cura. E occorre anche 
tenere conto dei Paesi poveri: non 
possiamo accettare che in una parte 
del mondo un paziente guarisca, e in 

un’altra muoia. Il problema dell’Italia 
è che non abbiamo abbastanza fondi 
per procedere con la ricerca: di certo 
non ci sono medici migliori negli Sta-
ti Uniti, ma noi non abbiamo risorse 
e quelle che abbiamo non sappiamo 
usarle veramente bene. C’è poi tan-
tissima burocrazia, per fare i test su 
5 topi servono 300 autorizzazioni e 
spesso queste arrivano non nei tem-
pi richiesti. Siamo in grande difficol-
tà, ci vorrebbe qualcuno che capisse 
che il nostro Paese può sfruttare a 
pieno le proprie capacità solo se tor-
na a investire nella ricerca scientifica.
(da ADN Kronos)
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Malattie rare: Irdirc, 
‘’dal 2027 la diagnosi  
entro un anno’’
Garantire entro il 2027 una diagnosi entro un anno a tutti 
i pazienti con una sospetta malattia rara se nota, approva-
re 1.000 nuove terapie (soprattutto per quelle patologie 
prive di opzioni terapeutiche), sviluppare metodologie 
per misurare l’impatto di terapie e diagnosi sulle persone 
affette da malattie rare. Questi gli obiettivi da raggiunge-
re entro il 2027 definiti dall’Irdirc (International Rare Dise-
ases Research Consortium, il Consorzio di ricerca inter-
nazionale sulle malattie rare) e annunciati nel corso della 
XX Convention scientifica della Fondazione Telethon che 
si è svolta nell’ottobre scorso, a Riva del Garda. Nel cor-
so della Convention è stato presentato il progetto per il 
nuovo Centro clinico Nemo di Trento, un centro ad alta 
specializzazione per le malattie neuromuscolari che va 
ad aggiungersi a quelli già presenti a Milano, Arenzano, 
Messina e Roma e del quale Fondazione Telethon è socio 
fondatore insieme alle maggiori associazioni di pazienti 
con malattie neuromuscolari.

Entro il 2030 fino a 60 terapie geniche 
Una sfida per il Servizio Sanitario Nazionale
Entro il 2030 potrebbero essere lan-
ciate, a livello globale, fino a 60 nuo-
ve terapie cellulari e genetiche che 
cureranno complessivamente circa 
350.000 pazienti e circa 50.000 pazienti 
all’anno. Ma l’introduzione di queste 
terapie - sottolineano gli esperti - non 
può prescindere da un ripensamento 
dell’intero sistema salute che possa ga-
rantire da un lato l’accesso dei pazienti 
al farmaco e, dall’altro, la sostenibilità 
per il Ssn e il rispetto del principio di 
salute universale che caratterizza il si-
stema italiano.
“Si tratta - precisa Franco Locatelli, 
direttore del Dipartimento di oncoe-
matologia e terapia cellulare e genica 
dell’ospedale Bambino Gesù di Roma  
- di una vera opportunità per i pazienti, 
ma anche di una sfida per il nostro Ssn, 
a oggi meritoriamente orientato in una 
prospettiva solidaristica che garanti-

sce indistintamente a tutti i cittadini 
del nostro Paese l’accesso ai migliori 
trattamenti e che, ancora una volta, 
potrebbe avere il primato a livello in-
ternazionale, come già avvenuto con 
l’introduzione dei Mea (Managed Entry 
Agreements, ovvero accordi di rimbor-
so condizionato), criteri di innovatività 
per i farmaci innovativi e lo screening 
neonatale. Studiare modelli innovativi 
di pagamento per le terapie avanzate 
che garantiscano da un lato l’accesso 
dei pazienti a queste nuove terapie e, 
dall’altro, la sostenibilità per il Ssn è, 
dunque, quanto mai prioritario”.
Un tema approfondito, a Roma il 2 
ottobre scorso nell’incontro “Terapia 
genica: una sfida per il Servizio sani-
tario nazionale, un’opportunità per i 
pazienti”, anche con la presentazione 
una nuova analisi condotta dall’Alta 
scuola di economia e management dei 

sistemi sanitari (Altems) dell’università 
Cattolica del Sacro Cuore sul modello 
di pagamento value-based: un approc-
cio in grado di tenere conto dell’im-
patto a lungo termine di questi nuovi 
trattamenti. 
Nel corso dell’incontro è stata presen-
tata un esempio di analisi ‘Value-based 
pricing’ applicata alla terapia genica 
per i pazienti affetti da β-talassemia 
trasfusione dipendenti’. Sulla base 
delle evidenze reperite in letteratura 
e di un modello che simula l’impatto 
sul budget del Ssn in due differenti 
scenari, l’analisi ha dimostrato che un 
sistema di finanziamento basato su 
una rateizzazione annuale spalmata in 
cinque anni è il modello più adatto per 
garantire equilibrio tra l’accesso per i 
pazienti alle cure più innovative e la 
sostenibilità del Ssn, riducendo il bud-
get di impatto iniziale e il costo, con-

siderato, nel caso di terapie geniche 
o altamente innovative, la principale 
barriera di accesso per i pazienti idonei 
al trattamento.
“Il costo della terapia genica non può 
rappresentare un ostacolo all’accesso 
a terapie innovative potenzialmente 
curative per i pazienti – ha detto Pao-
la Binetti, presidente dell’Integruppo 
parlamentare malattie rare - Pensare a 
modelli di pagamento innovativi come 
una soluzione è un obbligo sociale e i 
pagatori devono iniziare a mettersi in 
discussione cambiando il paradigma 
e sviluppare modelli non su orizzonti 
temporali brevi in linea con i loro bud-
get di spesa annuali, ma per un più 
lungo periodo di tempo, in modo che 
i costi possano essere coperti insieme 
alla realizzazione di benefici, non solo 
clinici ma anche sociali, come la capaci-
tà produttiva nei giovani pazienti”.

“Reframe Rare“ 
la Giornata Mondiale Malattie Rare
La call to action di questa edizione è “Reframe 
Rare“, tradotto come “Ridefiniamo la rarità“. Lo 
slogan invita ad significa agire insieme perché 
possano continuare a cambiare la sensibilità e 
l’attenzione verso le persone con malattia rara, 
attraverso azioni quotidiane e la focalizzazione 

verso l’equità, tenuto conto della numerosità 
globale che fa dei rari un vero e proprio esercito!
Il gruppo di lavoro delle Alleanze Nazionali, di 
cui UNIAMO FIMR fa parte, sta lavorando alla 
produzione dei materiali di comunicazione.  
Per chiedere l’invio gratuito: www.uniamo.org
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Malattie mitocondriali 
la terapia che viene dal microRNA
Applicabile su microftalmia con lesioni cutanee lineari  
e neuropatia ottica ereditaria di Leber
Migliorare i sintomi di due rare malattie 
mitocondriali intervenendo sui microR-
NA, piccole molecole di RNA non codifi-
cante, ma che svolgono un’importante 
ruolo di regolazione dell’espressione 
genica. È l’approccio adottato da ricer-
catori dell’Istituto Telethon di genetica 
e medicina di Pozzuoli (Tigem) che in 
uno studio pubblicato su EMBO Mo-
lecular Medicine ne hanno dimostrato 
l’efficacia in due malattie rare: la microf-
talmia con lesioni cutanee lineari e la 
neuropatia ottica ereditaria di Leber.
“Abbiamo dimostrato nel modello 
animale di due diverse malattie mito-
condriali che si possono migliorare le 

manifestazioni cliniche intervenendo 
non sul difetto genetico, ma su delle 
piccole molecole di RNA che regolano 
in maniera fine la produzione e lo smal-
timento dei mitocondri nelle cellule 
del sistema nervoso - spiega Brunella 
Franco, professore ordinario di Gene-
tica medica presso il dipartimento di 
Scienze mediche traslazionali dell’Uni-
versità “Federico II” di Napoli - Il grosso 
vantaggio è che questo meccanismo 
è indipendente dallo specifico difet-
to genetico primario: ridurre l’attività 
di questi microRNA, miR-181a e miR-
181b, potrebbe quindi rivelarsi efficace 
in diverse malattie, non solo genetiche 

ma anche per patologie neurodegene-
rative attualmente incurabili in cui si os-
serva una significativa disfunzione dei 
mitocondri”.
“I microRNA si stanno rivelando delle 
molecole molto interessanti: sono dei 
regolatori molto fini dell’attività di altri 
geni e in alcuni casi sono già in fase di 
sperimentazione clinica sull’uomo, per 
il trattamento di alcune forme di can-
cro – conclude - Il nostro laboratorio è 
al momento concentrato nella produ-
zione di ‘farmaci’ che possano mimare 
nell’uomo quanto osservato ad oggi 
nei modelli animali utilizzati, che po-
trebbero rivelarsi molto utili per il trat-

Presentato l’annuale Report Ossfor
Con i nuovi Lea gli esenti crescono del 3% ma cala il trend della spesa
Il numero dei pazienti rari esenti da ti-
cket cresce a 433mila unità, poco più 
di 1 malato raro su 10, ma non salgono 
i costi per il Servizio sanitario nazionale, 
che nel complesso ammontano a 2 mi-
liardi di euro (l’1,7% della spesa sanitaria 
totale) e a 5mila euro in media per ma-
lato. Malgrado l’aumento dei farmaci 
orfani disponibili, frena tra 2017 e 2018 
il trend della spesa per i medicinali: 
nel 2018 cresce del 5,9%, ma in passa-
to avanzava con incrementi di oltre il 
20% all’anno. Dopo un quadriennio di 
forte crescita dell’esborso, propria di 
un settore nuovo, dove tutte le terapie 
stavano arrivando insieme sul mercato, 
quest’anno per la prima volta si assiste a 
una ‘calmierazione’ degli impatti e anche 
il costo per unità tende a ridursi (-3,8% 
nell’ultimo anno). Questi in sintesi i dati 
del 3° rapporto di Ossfor, l’Osservatorio 
farmaci orfani nato dalla partnership tra 
Crea Sanità e Osservatorio malattie rare, 
relativi al 2018. Un Report fondato su un 
campione di 110mila malati rari esenti, 
tratto dai database di Campania, Lom-
bardia, Puglia e Toscana e che copre cir-
ca il 40% della popolazione italiana.
“Grazie all’ampliamento delle patologie 
esenti consentito dai nuovi Livelli es-
senziali di assistenza – spiega Barbara 
Polistena di Crea Sanità – sono aumen-

tati del 3% i pazienti esonerati dai costi, 
mentre i farmaci orfani sono passati dai 
95 del 2017 ai 106 del 2018”. La cresci-
ta della spesa rallenta, ma questo non 
significa meno cure a disposizione. “Le 
opportunità terapeutiche sono aumen-
tate, i farmaci orfani sono aumentati, 
ma la crescita del loro costo è meno ra-
pida che in passato – continua Barbara 
Polistena - Questo vuol dire che comun-
que i prezzi non sono così elevati, anche 
il costo per unità si è ridotto nell’ultimo 
anno. Essendo farmaci orfani non è 
detto che un farmaco a prezzo elevato 
incida enormemente sui costi, perché 
è destinato a un numero ristretto di pa-
zienti”.
Dati che fanno il paio con quelli sul fat-
turato, che secondo il presidente Crea 
Sanità Federico Spandonaro conferma-
no la correttezza degli incentivi asse-
gnati alle molecole “rare” e la necessità 
di rivedere la norma della scorsa legge 
di Bilancio che ha escluso dai benefici 
39 farmaci orfani, su cui è stato annun-
ciato un emendamento. 

I tempi 
Tra le criticità, il nodo da sciogliere dei 
tempi tra l’autorizzazione da parte 
dell’Agenzia europea dei medicinali 
(Ema) e la Determina di prezzo e rim-

borso, ora fermo a 239 giorni di media a 
fronte dei 100 richiesti nel 2012 dal de-
creto Balduzzi in un’ottica di procedura 
agevolata. Secondo Ossfor solo per il 
44% dei farmaci analizzati, il regime di 
prezzo e rimborso viene definito entro il 
primo anno dall’approvazione europea, 
per il 77% entro i 2 anni e per il 90% en-
tro 3 anni.
“La buona notizia – spiega Francesco 
Macchia il coordinatore di Ossfor – è 
una riduzione dei tempi medi di im-
missione in commercio, calcolati a 
partire dall’autorizzazione Ema alla De-
termina di prezzo e rimborso in Italia. 
Se nel triennio 2009/2011 si registrava 
infatti un tempo medio di 23 mesi, tra 
il 2015/2018 questo è sceso a 12 mesi, 
quasi la metà”. Da qui la proposta Ossfor: 

“La soluzione a questi ritardi, probabil-
mente strutturali per il gravoso lavoro 
delle Commissioni Aifa, sarebbe quella 
di adottare per i farmaci orfani la stessa 
procedura in vigore per i farmaci inno-
vativi, ovvero l’inserimento automatico 
nei prontuari regionali”.

La ricerca
Un capitolo del rapporto è dedicato ai 
trial clinici. Un dato positivo è l’incre-
mento degli studi sulle malattie rare 
(+6% tra il 2017 e il 2018), che rappre-
sentano il 64% dell’aumento di tutti gli 
studi clinici in Italia. L’aumento è sensi-
bile per tutte le fasi della sperimentazio-
ne. Tuttavia, il rapporto segnala numeri 
più deboli nelle fasi di studio più inno-
vative, come la fase I.

Le malattie mitocondriali sono 
un gruppo di patologie ereditarie 
causate da alterazioni nel funzio-
namento dei mitocondri, le “cen-
trali energetiche” delle cellule che 
producono l’energia necessaria 
alle loro funzioni vitali: i tessuti 
più colpiti sono infatti quelli con 
la maggiore richiesta energetica, 
ovvero il cervello e i muscoli (cuo-
re compreso). Si tratta di malattie 
molto eterogenee sia dal punto 
di vista clinico che genetico: per 
questo, nonostante nell’insieme 
siano tra le malattie genetiche 
più frequenti (si stima che nasca 
un neonato ogni 4.500 affetto da 
una malattia mitocondriale), non 
sono ad oggi disponibili terapie 
efficaci. 

tamento delle malattie mitocondriali e 
non solo”.  Da Healthdesk
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Malattie rare: biotech ed empowerment  
cambiano la vita dei pazienti
Talassemia, adrenoleucodistrofia, malattie metaboliche:  
tante le innovazioni in diagnosi e terapia
Conoscere gli aspetti di una speci-
fica patologia, saperla diagnostica-
re precocemente, essere in grado 
di intervenire efficacemente per 
limitarne i danni e poter addirittu-
ra sperare nella disponibilità di un 
farmaco che ne blocchi i sintomi, o 
persino di una cura definitiva, ma-
gari grazie all’arrivo di una terapia 
avanzata: oggi, per alcune malattie 
rare, tutto ciò è una realtà. Le bio-
tecnologie hanno dato un’enorme 
accelerazione a questo progresso 
scientifico, a sua volta accompa-
gnato da un deciso cambiamento 
del ruolo dei pazienti, che da ‘og-
getti’ della ricerca sono diventati 
soggetti sempre più attivi, consa-
pevoli dei loro diritti ed esperti nei 
processi che li riguardano. In poche 
parole, biotecnologia ed empower-
ment sono andati di pari passo.
Su questo si è discusso al Carda-
relli di Napoli lo scorso 4 ottobre, 
nel corso dell’incontro “L’empower-
ment e l’educazione dei pazienti 
nella transizione verso le innovazio-
ni biotecnologiche”, promosso, in 
occasione della European Biotech 
Week, dall’azienda bluebird bio, 
impegnata nella ricerca di terapie 
innovative per malattie rare, e in 
collaborazione con il mondo asso-
ciativo, in particolare con l’Associa-
zione Italiana Adrenoleucodistrofia 
Onlus, la Fondazione “Leonardo 
Giambrone” per la Guarigione dalla 
Talassemia e Aismme. 
“Dal 1880 quando sono stati posti 
i primi tasselli per la conoscenza di 
questa malattia ad oggi per la talas-
semia è cambiato tantissimo - ha 
spiegato Pecovela, vice presidente 
dell’associazione Gocce di vita e 
membro della Fondazione Giam-
brone - Grazie al continuo progredi-
re delle cure, il paziente ha raggiun-
to una buona qualità di vita un’età 
media elevata. Bisogna dunque che 
la terapia continui ad evolversi e si 
proietti sempre più verso l’adulto, 
con un miglior trattamento del do-
lore, un maggiore accesso alla ricer-
ca e alle nuove terapie, un’assisten-

za specialistica interdisciplinare e 
globale, un supporto psicosociale e 
una stabilità nelle relazioni tra pa-
ziente e operatore”.
Grandi mutamenti in corso anche 
per l’adrenoleucodistrofia, patolo-
gia genetica molto rara, che si ma-
nifesta nel mondo in un neonato 
maschio ogni 21.000, degenerativa 
ed estremamente grave. “Da anni, 
AIALD è impegnata a raccontare e 
sensibilizzare il sistema salute sul 
vissuto dei pazienti e delle loro 
famiglie, favorendo il dibattito 
pubblico sulle linee guida per la 
gestione di questa patologia – ha 
spiegato Valentina Fasano, presi-
dente dell’AIA Onlus - È grazie a un 
costante confronto su problemi, 
criticità e bisogni dei pazienti che 
crediamo sia possibile identificare 
e proporre percorsi assistenziali in 
grado di determinare un reale mi-
glioramento della loro qualità di 
vita, che passa certamente per te-
rapie farmacologiche e trapianto, 
ma che non deve dimenticare altri 
aspetti che incidono moltissimo, 
come ad esempio le particolari ne-
cessità alimentari, o il bisogno di 
essere costantemente seguiti una 
volta passati alla respirazione as-
sistita”.
Infine, un accento particolare è 
stato posto sull’importanza di una 
diagnosi precoce effettuata con lo 
screening neonatale. “In Italia le 
terapie avanzate sono ormai una 
realtà per il trattamento di gravi 
patologie, incluse quelle rare - ha 
dichiarato Manuela Vaccarotto di 
Aismme - Come Aismme siamo 
convinti che per poter beneficiare 
appieno delle nuove terapie e ga-
rantire ai pazienti una prospettiva 
concreta di miglioramento, sia ne-
cessario promuovere sempre più la 
diffusione di strumenti di diagnosi 
precoce in grado di individuare 
tempestivamente patologie che 
possono determinare gravi conse-
guenze sulla vita di chi ne è affetto” 
“La tecnologia, oggi, ci consente 
di avere test diagnostici precisi, 

veloci ed economici - ha aggiunto 
Giancarlo La Marca presidente della 
SIMMENS, la Società Italiana di Ma-
lattie Metaboliche e Screening Neo-
natale - Quando, oltre a queste, per 
una data malattia abbiamo anche 
una terapia efficace, o delle speri-
mentazioni in corso, allora abbiamo 

le condizioni per poter fare lo scree-
ning: l’adrenoleucodistrofia, oggi, è 
in questa situazione e un suo inse-
rimento nello screening neonatale 
nazionale dovrebbe essere preso 
in considerazione, così come anche 
per altre patologie”.
(da www.osservatoriomalattierare.it)

Adrenoleucodistrofia: 
lo SNE è uno strumento efficace 
Nella X-ALD, una diagnosi precoce 
può portare a interventi che, quan-
do possibili, rappresentano delle 
vere e proprie procedure salvavita, 
come la somministrazione di steroi-
di per l’insufficienza surrenalica o il 
trapianto di midollo. Lo screening 
neonatale, quindi, oltre ad essere 
economicamente sostenibile, come 
dimostrato da un recente studio in-
glese, permetterebbe una diagnosi 
anticipata della malattia e l’avvio 
tempestivo delle terapie.
Per quanto riguarda l’Europa, i Paesi 
Bassi hanno approvato l’aggiunta 
dell’adrenoleucodistrofia legata al-
l’X al programma di screening e un 
progetto pilota, della durata di un 
anno, dovrebbe partire proprio nel 
corso di questo mese. In Italia, lo 
screening neonatale esteso non in-
clude ancora la X-ALD: la speranza è 
che questa malattia sia aggiunta al 
programma il prima possibile.
Negli Stati Uniti nel febbraio del 
2016 la X-ALD è stata aggiunta al 
RUSP (Recommended Uniform 
Screening Panel), l’elenco federale 
di tutte le malattie genetiche racco-
mandate per lo screening neonata-
le. Il Minnesota, che ha attivato la 
procedura nel 2017 ha pubblicato 

un’analisi dei dati raccolti durante il 
primo anno di screening. Su 67.836 
bambini sottoposti al programma 
sono stati diagnosticati 14 casi di 
X-ALD. In base a questi dati, l’inci-
denza della patologia alla nascita 
è risultata maggiore del previsto, 
e non di poco, arrivando a 1 caso 
su 4.845 nate femmine e 1 caso su 
3.878 nati maschi. Anche il nume-
ro dei casi meno gravi di X-ALD è 
probabilmente sottostimato. Inol-
tre, la varietà di mutazioni rilevate 
nel gene ABCD1, molte delle quali 
dal punto di vista medico restano 
ancora di significato incerto, non 
permette di prevedere la gravità 
della patologia sulla base del di-
fetto genetico che ne è all’origine: 
fattore, questo, che complica ulte-
riormente la diagnosi. I benefici di 
un programma di screening neona-
tale per la X-ALD, invece, sono stati 
nettamente confermati dai dati 
raccolti: oltre ad aver individuato e 
messo sotto controllo medico i casi 
confermati, sono stati identificati 
gruppi familiari portatori del gene 
ABCD1 mutato, i cui membri po-
tranno essere monitorati ed even-
tualmente sottoposti ad un percor-
so terapeutico adeguato.
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Ipofosfatemia legata all’X:  
via libera di AIFA all’impiego di burosumab
Il farmaco per il trattamento di bambini e adolescenti in fase di crescita
L’Agenzia Italiana del Farmaco (AIFA) 
ha autorizzato l’impiego, in regime di 
rimborsabilità, del nuovo farmaco bu-
rosumab (Crysvita®), la prima terapia 
mirata al meccanismo patologico che 
è alla base della malattia. Il medicina-
le, un anticorpo monoclonale ricom-
binante umano, potrà essere usato 
per il trattamento della XLH, con evi-
denza radiografica di malattia ossea, 
nei bambini di età compresa tra 1 e 
12 anni all’avvio del trattamento e 
fino al raggiungimento della maturità 
scheletrica 
La terapia tradizionale per la XLH, ba-
sata sull’assunzione di calcitriolo (un 
metabolita attivo della vitamina D) 
associato a sali di fosfato inorganico, 
corregge solo alcune delle alterazio-
ni biochimiche della malattia, senza 
modificare i meccanismi patogenetici 
sottostanti, e senza poter intervenire 
nei processi difettosi di mineraliz-
zazione ossea. Burosumab è un an-
ticorpo monoclonale ricombinante 
umano progettato per dirigersi speci-
ficamente contro il fattore di crescita 
fibroblastico 23, e nei pazienti con 

XLH ha dimostrato di poter significa-
tivamente ridurre la deformità degli 
arti inferiori e la gravità generale del 
rachitismo, oltre ad indurre migliora-
menti nella funzionalità fisica.
In Italia, burosumab ha ottenuto la 
rimborsabilità in fascia H: ciò signifi-
ca che il farmaco, a carico del Servizio 
Sanitario Nazionale, potrà essere pre-
scritto soltanto dai Centri di riferimen-
to regionali autorizzati alla diagnosi 
e al trattamento delle varie forme di 
rachitismo ipofosfatemico vitamina 
D resistente, tra cui l’ipofosfatemia 
legata all’X. Gli stessi Centri saranno 
anche incaricati di compilare online, 
per ogni paziente, il registro di moni-
toraggio del farmaco, sia al momento 
della prescrizione del trattamento, sia 
durante il periodo di follow-up.
“I dati provenienti dalle sperimenta-
zioni e dall’utilizzo compassionevole 
di burosumab, sin dai primi mesi di 
vita, mostrano che il farmaco permet-
te una crescita armoniosa e priva di 
dolori muscolo-scheletrici, oltre al ri-
sparmio della somministrazione della 
vecchia terapia integrativa, non sem-

pre ben tollerata. Siamo molto felici 
per questa approvazione - commenta 
Manuela Vaccarotto, Vicepresidente di 
Aismme - Purtroppo, al momento, sia 
in Italia che nel resto d’Europa, riman-
gono scoperti i pazienti con XLH in età 
adulta, diversamente da quanto acca-
de negli Stati Uniti e in Canada, dove 
il farmaco è già stato approvato anche 
con indicazione per gli adulti, con un 

netto miglioramento della qualità di 
vita e una drastica diminuzione della 
disabilità, del dolore e dei conseguenti 
costi sociali che ne possono derivare. 
Qualche mese fa è nata la Internatio-
nal XLH Alliance, di cui Aismme è già 
entrata a far parte: tra i suoi obiettivi 
c’è anche quello di far fronte proprio a 
questa disparità di trattamento tra Eu-
ropa e America del Nord”.

Patologie

L’ipofosfatemia legata all’X (XLH) è 
una rara forma di rachitismo eredi-
tario correlato al cromosoma X, e ha 
un’incidenza stimata di 1 caso ogni 
20.000 nascite, almeno per le for-
me più gravi. E’ dovuta a mutazioni 
inattivanti a carico del gene PHEX, 
normalmente responsabile della 
produzione di un importante enzima 
coinvolto nella regolazione dell’equi-
librio del fosfato all’interno dell’or-
ganismo: tale enzima è in grado, 
sulla base di un meccanismo ancora 
non del tutto chiaro, di controllare 
la sintesi di una particolare proteina, 

il fattore di crescita fibroblastico 23 
(fibroblast growth factor 23, FGF23). 
Le mutazioni che sono alla base della 
XLH comportano, quindi, un anoma-
lo innalzamento dei livelli di FGF23, 
determinando l’ipofosfatemia che 
porta all’instaurarsi delle lesioni ra-
chitiche, come ad esempio le defor-
mità agli arti inferiori, che in questa 
malattia possono essere anche mol-
to gravi e dolorose, comportando 
la necessità di interventi chirurgici 
spesso non risolutivi (statisticamen-
te, si arriva fino al 60-70% di recidive 
o correzioni non perfette).

XLH: diagnosi tardive e pochi centri specializzati 
Di Nella Augusta Greggio, Responsabi-
le dell’UOS di Endocrinologia Pediatri-
ca e Adolescentologia presso l’Azienda 
Ospedaliera Università di Padova e 
Coordinatrice Nazionale per l’Endo-
ERN pediatrica 
Come altre malattie trasmesse gene-
ticamente, la XLH è una condizione 
prevedibile, eppure spesso non viene 
prontamente diagnosticata. La prima 
criticità da risolvere è rappresentata 
dal ritardo diagnostico, o dalla com-
pleta assenza di diagnosi: quanto più 
precocemente si interviene, tanto mi-
nore sarà la gravità dei sintomi durante 
la crescita. Le forme non ereditarie di 
rachitismo legato all’X rappresentano 
il 10-20% del totale e sono le più diffi-
cili da diagnosticare, perché in questo 
caso manca una storia familiare della 
patologia. Penso, quindi, che tra i com-
piti del medico vi sia anche quello di 

fornire una corretta informazione e 
formazione ai pazienti: è la scarsa co-
noscenza del fenomeno patologico 
ad impedire una diagnosi precoce. 
Sicuramente, in Italia, un passo fonda-
mentale per la divulgazione di infor-
mazioni utili ai pazienti e alle famiglie 
è costituito dall’attività di Aismme e 
dalla recente nascita dell’Associazione 
Italiana dei Pazienti con Disordini Rari 
del Metabolismo del Fosfato (AIFOSF).
Un’altra criticità è il fatto che in Italia 
i team multidisciplinari di medici for-
mati sulla XLH sono concentrati in un 
numero limitato di Centri, concentrati 
soprattutto nel Centro-Nord. Bisogna 
che vengano riconosciuti nuovi centri 
specializzati anche al Centro-Sud op-
pure prevedere la formazione di una 
rete di telemedicina capace di garan-
tire una migliore copertura su tutto il 
territorio italiano, onde evitare la mi-

grazione dei pazienti alla ricerca della 
terapia migliore.
Infine, i pazienti, bambini e adulti, do-
vrebbero essere seguiti con modalità 
olistica [che tenga conto del pazien-
te nella sua totalità, N.d.R.] perché 
presentano problematiche endo-
crinologiche, renali, dentarie, ossee, 
ortopediche e di dolore, ma anche 

sociali e lavorative, ed è basilare che 
ci sia una preparazione mirata all’in-
terno di ogni categoria specialistica. 
Va sottolineato che per i pazienti con 
ipofosfatemia legata all’X è essenzia-
le trovare anche un’adeguata terapia 
del dolore. Forse, con l’arrivo di buro-
sumab, questa criticità potrà trovare 
un miglioramento.

Ultima ora
Ultragenyx Pharmaceutical Inc., e 
Kyowa Kirin Co., hanno annunciato lo 
scorso 30 settembre che la statuniten-
se FDA (Food and Drug Administra-
tion) ha approvato l’estensione delle 
indicazioni (extend label) per Crysvita® 
(burosumab). Un aggiornamento do-
vuto alla necessità di includere nuovi 
dati clinici che dimostrano la superiori-

tà del trattamento con Crysvita rispet-
to al fosfato orale e alla vitamina D atti-
va (terapia convenzionale) nei pazienti 
pediatrici con XLH, il miglioramento 
della rigidità e il mantenimento dell’ef-
ficacia di Crysvita nei pazienti adulti 
sottoposti a terapie di lungo termine. 
L’indicazione è stata estesa anche ai 
bambini di età inferiore ai sei mesi.
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Endo ERN, ERK Net e Bond ERN
A Padova il primo incontro congiunto 	 di Nella Augusta Greggio

Si è tenuto a Padova l’8 ottobre scor-
so nell’Auditorium dell’Orto Botanico 
dell’Università di Padova il convegno 
“Disturbi dello squilibrio del fosfo-
ro: una disregolazione del sistema 
endocrino dell’FGF23. Gestione 
olistica della malattia. Primo incon-
tro congiunto Endo ERN, ERK Net e 
Bond ERN”. L’evento ha rappresento 
il primo incontro congiunto Endo 
ERN, ERK Net e Bond ERN, che hanno 
unito i loro sforzi per affrontare con-
giuntamente un raro disturbo dello 
squilibrio del fosforo con un approc-
cio multidisciplinare e coordinando la 
loro azione a livello nazionale. 
Lo scopo dell’incontro è stato quello di 
conoscere lo stato dell’arte della malat-
tia non solo nell’ambito dei vari centri 
di eccellenza italiani ma anche a livello 
internazionale. Presenti anche due emi-
nenti esperti stranieri la francese pro-
fessoressa Agnes Linglart e l’americano 
professor Thomas Carpenter. 
Il filo conduttore è stato la gestione in 
senso olistico per l’accesso ad un’as-
sistenza sanitaria di alta qualità dei 
pazienti con malattia rara e la possi-
bilità di fornire a queste persone una 
diagnosi precoce, una terapia appro-
priata e innovativa per migliorarne la 

qualità di vita. Nel caso specifico del 
rachitismo ipofosfatemico X-Linked 
(XLH) i pazienti sono costretti ad af-
frontare molte difficoltà durante i loro 
percorsi di cura che possono portare a 
ritardi sia diagnostici che terapeutici. 
E’ stata quindi sottolineata la necessità 
di un approccio olistico e multidisci-
plinare considerando la complessità 
della patologia in quanto i pazienti 
possono presentare implicazioni en-
docrinologiche, renali, dentali, ossee, 
ortopediche, dolori articolari, proble-

mi sociali e lavorativi.
All’incontro erano presenti anche i 
rappresentanti delle associazioni dei 
malati ipofosfatemici XLH, la cui par-
tecipazione attiva ha contribuito a 
delineare meglio i percorsi di salute. 
Un passo fondamentale per la diffu-
sione delle informazioni è stata l’isti-
tuzione nel 2018 di AIFOSF, Associa-
zione Italiana Pazienti Ipofosfatemici. 
Tra le varie necessità emerse durante 
i lavori, data la scarsità di centri spe-
cialistici XLH, è stata quella di cercare 

di formare una rete multidisciplinare 
in grado di garantire una migliore co-
pertura su tutto il territorio italiano per 
evitare la migrazione dei pazienti alla 
ricerca del migliore centro di cura. Il 
coordinamento delle azioni di tre ERN 
in questo campo è di fondamentale 
importanza per offrire un servizio di 
alta qualità ai pazienti in Italia ma an-
che negli altri Paesi europei. 
E’ stato programmato un nuovo in-
contro dei 3 ERN sulle ipofosfatemie 
nel 2020.

SNE: le domande più frequenti (e le risposte)  
allo Sportello aiuto-ascolto di Aismme
La Regione Calabria ha attivato lo 
Screening Neonatale Esteso?
La Calabria ha firmato il 24 ottobre 
scorso la convenzione con la Regione 
Campania che provvederà al test di 
screening e alla conferma diagnostica 
per l’avvio dello screening neonatale 
esteso ai neonati calabresi. Stiamo fa-
cendo pressioni perché il test venga 
avviato quanto prima. Nel frattempo 
Aismme è disponibile a fornire gratu-
itamente il cartoncino per effettuare il 
test alle future mamme calabresi. Per 
informazioni www.aismme.org
Mi è stato detto che il mio bambino 
è positivo alo SNE. Quindi è malato?
La positività al test non significa ne-
cessariamente malattia. Diversi fattori 
possono influire sul risultato del test, 
ecco perché bisogna ripeterlo e appro-

fondire gli accertamenti. Può accadere 
che il test risulti positivo a causa dell’e-
strema sensibilità dell’apparecchiatura 
che viene utilizzata per l’analisi o per 
le modalità con cui è stato effettuato. 
Anche una nascita anticipata solo di 
qualche giorno, un basso peso alla na-
scita, l’assunzione di farmaci, l’alimenta-
zione parenterale, può essere causa di 
positività. Non spaventatevi, dunque, e 
affidatevi con serenità al vostro Centro 
Nascita, che vi darà tutte le indicazioni 
necessarie per continuare il percorso di 
salute del vostro bimbo.
Cosa succede se il mio bambino risul-
ta positivo al test?
In caso di positività, il protocollo pre-
vede che il bimbo venga richiamato 
con i tempi e i modi diversi in base al 
tipo di patologia ‘sospettata’. Se la pa-

tologia è tra quelle che richiedono un 
immediato intervento clinico, il bimbo 
viene invitato a tornare subito al Centro 
Clinico di riferimento, dove si provvede 
tempestivamente al trattamento e alla 
conferma del sospetto di diagnosi. Se 
invece non si tratta di una patologia im-
mediatamente degenerativa, il bimbo 
può venire richiamato per effettuare un 
secondo test di approfondimento. Che 
può dare esito positivo o negativo. Se la 
positività è confermata si procede alla 
diagnosi vera e propria, attraverso l’uti-
lizzo di adeguate metodiche analitiche 
e la conferma della diagnosi genetica 
e molecolare, a partire da quanto indi-
cato dal test di screening. Affidatevi al 
vostro Centro nascita e non esitate a 
chiedere informazioni. Saranno pronti 
a rispondere ad ogni vostra domanda.

Come faccio a sapere se il test è nega-
tivo o positivo?
I risultati sono disponibili dopo circa 1 
mese e in genere il Centro Screening 
non comunica gli esiti negativi e richia-
ma solo i neonati con profili di rischio 
positivi. Questo perché l’organizzazio-
ne attuale non lo permette. Se il vostro 
bimbo non presenta nessuna patolo-
gia, quindi, non verrete contattati. Ca-
piamo che questo potrebbe generare 
ansia, e quindi stiamo lavorando per-
ché il risultato, negativo o positivo, sia 
sempre comunicato.

Segnalateci le vostre esperienze nel 
percorso screening: se avete riscon-
trato problemi o criticità ce ne fare-
mo portavoce. 
Scrivete a info@aismme.org
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NS2 – Nuove sfide Nuovi servizi

Un Vademecum  
per Help Line più efficaci
Nell’ambito del Progetto NS2, Unia-
mo ha realizzato un nuovo Vademe-
cum sulle help line associative per 
le malattie rare, una guida snella e 
completa sui passi da fare per attiva-
re o potenziare il servizio di ascolto 
e informazione ai pazienti e alle loro 
famiglie rendendolo sempre più effi-
cace e strutturato.
La guida è stata redatta dalle dot-
toresse Laura Gentile e Marilisa Bel-
castro, psicologhe e operatrici del 
Servizio di Ascolto, Informazione e 
Orientamento –  SAIO di UNIAMO, 

con il supporto della società di social 
innovation Sinodè. 
Nel Vademecum, dal titolo “Help line 
per le malattie rare. Una guida ope-
rativa”, sono stati raccolti e analizzati 
informazioni, proposte e istanze pro-
venienti dal mondo associativo. Ne 
viene fuori una guida pratica, uno 
strumento utile per le Associazioni 
di pazienti nello strutturare un servi-
zio di ascolto e di supporto valido e 
professionale.
La guida è scaricabile dal sito di 
Uniamo.

Play to decide: Uniamo 
in Abruzzo e Umbria  
per parlare di SNE
Due intere giornate per parlare 
di screening neonatale esteso in 
Abruzzo e in Umbria: sono gli in-
contri che si sono svolti il 25 e il 26 
Settembre scorso rispettivamen-
te a Perugia e Pescara organizzati 
da Uniamo in collaborazione con i 
centro di coordinamento delle Ma-
lattie Rare delle due Regioni. Nella 
mattinata si è discusso sugli aspetti 
tecnici in diversi tavoli formati da 
tutti i professionisti del settore at-
traverso la innovativa metodica del 
Play to decide, gioco-dibattito cer-

tificato dalla Commissione Europea 
per conoscere, discutere e decidere 
di temi salienti. Nel pomeriggio, il di-
battito pubblico aperto alle famiglie 
e alle associazioni di malattie rare, 
organizzato nell’ambito del Progetto 
NS2. L’iniziativa rientrava nella serie 
di incontri organizzati per celebrare 
la settima edizione della European 
Biotech Week, la settimana che dal 
23 al 29 settembre ha raccontato, 
attraverso eventi e manifestazioni in 
tutto il mondo, le biotecnologie, co-
ordinata in Italia da Assobiotec. 

Open day sullo SNE:  
l’Ospedale si apre  
ai genitori
Sensibilizzare sull’importanza dello 
Screening Neonatale Esteso i medi-
ci e i futuri genitori, portandoli pro-
prio lì dove lo SNE viene effettuato: 
i Punti Nascita e gli Ospedali
E’ questo l’obiettivo degli Open day, 
cinque appuntamenti che hanno ri-
cevuto il Patrocinio della Simmesn, 
organizzati lungo tutto lo Stivale, da 
Palermo a Verona, da Chieti a Roma 
e, per finire, Firenze, nell’ambito del 
Progetto NS2 – Nuove Sfide, Nuovi 
Servizi, promosso da UNIAMO FIMR 
in partenariato con le Associazioni 
Mitocon – Insieme per lo studio e la 
cura delle malattie mitocondriali On-
lus, e Aismme Aps e co-finanziato dal 
Ministero del Lavoro e delle Politiche 
Sociali. Eventi informativi tenuti da 
esperti con due obiettivi, permettere 
ai futuri genitori di incontrare me-
dici specialisti, tecnici dei laboratori 

ma anche rappresentanti di Aism-
me, l’associazione di pazienti che 
ha lavorato negli anni per giungere 
all’applicazione di questo impor-
tante test in tutte le regioni d’Italia; 
offrire a medici, specializzandi, ope-
ratori sanitari, infermieri, psicologi 
e assistenti sociali la possibilità di 
approfondire il percorso screening, 
affinché le malattie rare e lo scree-
ning diventino un patrimonio di co-
noscenza comune.
“Sono momenti importanti di in-
formazione sullo SNE – spiega Ma-
nuela Vaccarotto, vicepresidente di 
Aismme – ma anche momenti di 
condivisione tra famiglie con bimbi 
affetti da malattie metaboliche e di 
conoscenza delle attività delle as-
sociazioni che rappresentano i pa-
zienti di queste patologie rare. Oc-
casioni preziose in cui gli Ospedali 

aprono le loro porte e accolgono 
chiunque voglia accostarsi al com-
plesso mondo delle malattie rare”.

I prossimi appuntamenti saranno 
a Roma il 14 febbraio 2020 e
a Firenze il 20 Febbraio 2020

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 800 910 206 

Lo SNE in Abruzzo
In Abruzzo, con la DGR 808 del 2017, veniva affidato alla UOC di Pediatria di 
Pescara il coordinamento regionale dello SNE (dottoressa Silvia Di Michele) 
mentre il Laboratorio Regionale Screening Neonatale Malattie Endocrino-
Metaboliche Congenite veniva identificato nei Laboratori di Biochimica 
Analitica-Proteomica-Endocrinologia (professori Ines Bucci, Agostino Con-
soli, Vincenzo De Laurenzi, Giorgio Napolitano) e Genetica Molecolare (pro-
fessore Liborio Stuppia) presso il CAST dell’Università di Chieti.
Tutti i nove punti nascita abruzzesi si sono immediatamente allineati ai 
nuovi protocolli rendendo di fatto lo SNE un diritto di salute accessibile a 
tutti i nuovi nati della Regione, grazie anche all’impegno di tutto il perso-
nale Medico Infermieristico ed Ostetrico. 
Grazie ad una convenzione, l’Ospedale Pediatrico Bambino Gesù di Roma 
(Unità Operativa di Malattie Metaboliche diretta dal dottor Carlo Dionisi 
Vici) si occupa della conferma diagnostica e della presa in carico di tutti i 
bambini abruzzesi che presentino un alto rischio di complicanze acute o 
necessità di eseguire accertamenti e cure non ancora disponibili in Abruz-
zo, garantendo la massima qualità di cure disponibili e, nel contempo, la 
formazione del personale abruzzese.
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Uniamo

Gli obiettivi e i progetti di Uniamo 
Intervista alla nuova Presidente Annalisa Scopinaro

Annalisa Scopinaro è stata eletta lo 
scorso 5 ottobre Presidente di Unia-
mo, Federazione Italiana Malattie 
Rare, carica fino ad allora ricoperta 
da Tommasina Jorno. 55 anni, laure-
ata in economia e commercio, è im-
pegnata dal 2014 nelle attività della 
Federazione. 

Presidente, quali sono i suoi obiet-
tivi per Uniamo e per i malati rari, 
come intende raggiungerli?
Diventare Presidente di Uniamo 
comporta la responsabilità di rap-
presentare e essere portavoce di 
una comunità che conta almeno 
un milione di persone affette, sen-
za contare le loro famiglie. C’è la 
necessità di tenersi costantemen-
te in contatto con le Associazioni 
(sono circa 150 le federate ma cir-
ca 400 quelle che interagiscono e 
ricevono le nostre RareNews) per 
raccogliere le istanze dei pazienti 
e dei care givers. Allo stesso tem-
po bisogna sollecitare i politici e i 
rappresentanti delle Istituzioni da 
un lato all’emanazione di leggi e 
dall’altro alla loro attuazione prati-
ca. Con il Direttivo abbiamo stabili-
to una programmazione di breve e 
medio periodo, puntando su alcu-
ni filoni fondamentali:
•	 Attività politica: rafforzare la visi-

bilità della nostra comunità con 
incontri, audizioni, presentazioni 
di memorie ed emendamenti. 

•	 Lavoro tecnico: partecipazione 
ai Tavoli di lavoro (PNMR, SNE, 
Comitato Etico dei Comitati Eti-
ci, tavoli regionali) in maniera 

sempre più strutturata e con la 
condivisione con le Associazioni 
dei documenti in discussione. 

•	 Sensibilizzazione: stipulare con-
venzioni con le Società Scien-
tifiche, le riviste di settore, so-
stenere eventi di divulgazione 
e naturalmente potenziare la 
Giornata delle Malattie Rare. 

•	 Sostegno alle Associazioni: i 
nostri progetti sono aperti alle 
Associazioni che vogliono par-
tecipare sia come partner che 
come sostenitori, in una co-pro-
gettazione che ne supporta la 
crescita sia organizzativa che di 
competenze.  

Come vede l’orizzonte delle pato-
logie rare dopo i vari cambiamen-
ti nel panorama politico?
In questo momento ci sono alcuni 
segnali di apertura rispetto al mon-
do della Sanità, si intravedono an-
che stanziamenti che potrebbero 
far ripartire alcune progettualità. 
Serve però che siano destinate ri-
sorse specifiche per il mondo delle 
persone con malattia rara: ad oggi 
non si parla ancora di finanziamenti 
per il Piano Nazionale MR; nel Pat-
to per la Salute, nonostante i no-
stri emendamenti, non si accenna 
in alcun modo alle patologie rare 
evidenziando solo le croniche. Bi-
sogna riportare le MR ad essere una 
vera priorità di sanità pubblica.

Qual è la situazione socio-sanita-
ria nel sistema regionale? Quale 
la sostenibilità per il servizio sa-

nitario per le malattie rare?
La RDD del 2019 ha avuto come 
tematica l’integrazione delle poli-
tiche sanitarie con quelle sociali, 
perché in questo momento è una 
delle esigenze più sentite. Se pen-
siamo che sulle oltre 8000 malattie 
rare conosciute solo 300 hanno 
una terapia, capiamo bene come 
la tematica sociale e in generale 
della qualità di vita sia fondamen-
tale. Ad oggi il quadro non è ro-
seo, la situazione è, ancora di più 
che rispetto al sistema sanitario, a 
macchia di leopardo, tenuto conto 
che le competenze sul sociale sono 
addirittura delegate ai Comuni. 
Questa tematica è comune anche 
a tutto il mondo della disabilità; ci 
stiamo quindi avvicinando ad altri 
attori del III° settore per cercare 
le giuste sinergie che permettano 
l’ottimizzazione delle azioni che 
vorremo intraprendere a questo 
riguardo. Sicuramente dovrem-
mo poter avere a disposizione più 
dati sulla spesa sanitaria per Ma-
lati Rari, per poter chiedere una 
programmazione più specifica. 
Ad oggi purtroppo non abbiamo 
neanche la certezza dell’esatto nu-
mero di persone affette. 

Cosa si debbono aspettare i pa-
zienti in fatto di nuove diagnosi e 
nuove terapie?
Gli scenari sono molto prometten-
ti: si parla di oltre 60 terapie inno-
vative in arrivo, con possibilità di 
cura definitiva o di un sostanziale 
miglioramento della qualità di vita 
della persona affetta. Con tutti i 
limiti legati al fatto che solo una 
piccolissima parte di tutte le pato-
logie potranno beneficiarne, è un 
quadro roseo che fa ben sperare 
nei progressi della scienza.  L’arri-
vo di terapie innovative e avanzate 
sta anche modificando tutti i para-
digmi di spesa e di organizzazione 
sanitaria. Abbiamo la necessità di 
affrontare in maniera strutturata 
e condivisa questi cambiamenti, 
lavorando con gli altri attori (isti-
tuzioni, industrie, politici), per ren-
dere il sistema sostenibile. Insieme 
ad Eurordis abbiamo avviato tavoli 

di confronto (anche attraverso il 
progetto Rare Impact) per poter 
approcciare la tematica da un pun-
to di vista europeo, non solo na-
zionale. Serve davvero un’ottica di 
sistema che vada oltre i confini. La 
rete ERN (European Reference Net-
works), costruita due anni fa, sarà 
di supporto a questi cambiamenti.

Cosa dovrebbero fare le associa-
zioni dei pazienti per migliorare 
la qualità di vita dei pazienti rari 
nel proprio territorio? E Quanto è 
importante fare rete tra associa-
zioni quando si parla di malattie 
rare?
Il consiglio migliore che mi sen-
to di dare è proprio di mettersi in 
rete, ottimizzare le risorse e non 
disperdere energie. La Federazio-
ne offre supporto sia formativo 
che di appoggio alle iniziative 
territoriali, offrendosi di fungere 
anche da intermediario nelle si-
tuazioni più complesse. Durante le 
nostre iniziative (il prossimo 2020 
ne abbiamo almeno una trentina 
in programma) cerchiamo di met-
tere in contatto le Associazioni con 
le altre realtà locali. Grazie alla col-
laborazione con il Notariato, pos-
siamo spiegare dettagli tecnici su 
leggi come la 112; grazie a quella 
con Anfass, le sezioni locali par-
tecipano evidenziando i loro pro-
getti concreti; l’INPS manda i suoi 
referenti territoriali per iniziare un 
confronto fattivo; le cooperative 
sociali del Terzo Settore si approc-
ciano alle problematiche dei mala-
ti rari. Occorre anche fare un salto 
di qualità, cercando di formarsi e 
formare i propri soci. 
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da Aismme

Solidarietà  
in nome di Alessio 
Donati ad Aismme  
i 6.000 euro raccolti 

Da un grande dolore un grande gesto di solidarie-
tà. Protagonista la famiglia di Alessio Marinato, di 
Cinto Cao Maggiore, mancato lo scorso 10 luglio 
a 22 anni in un incidente stradale, che ha voluto 
donare ad Aismme i 6.000 euro raccolti in memo-
ria di Alessio tra amici, colleghi di lavoro e parenti. 
Lo ha fortemente voluto la mamma del ragazzo, 
che lavora come infermiera in un Punto Nascita, 
dove ogni giorno si effettuano i test di screening 
sui neonati.
Aismme legherà uno dei prossimi progetti al 
nome di Alessio e utilizzerà la somma per finan-
ziare progetti di supporto ai pazienti metabolici 
pediatrici e adulti e sostenere il centro di Cura e di 
Screening di Verona.

Colori e solidarietà: una marcia a favore di Aismme 
Raccolti 6.000 euro a Malavicina di Roverbella
Nuvole di colore e solidarietà: è la corsa colorata 
Palace Metabolic che si è svolta a fine settembre 
a Malavicina di Roverbella (MN), una passeggiata 
non competitiva di 4,5 chilometri lungo le strade 
del territorio che ha raccolto lo scorso 22 settem-
bre oltre 400 persone in nome della solidarietà 
per Aismme. “Considerato che si parla di un pa-
ese di 2.700 abitanti, la partecipazione è stata 
straordinaria – ha commentato Fabio Piccoli, 
promotore dell’evento – quasi un concittadino su 
sette, compresi il Sindaco e gli Amministratori del 
Comune, ha marciato con noi e ha fatto festa per 

tutta la giornata”. Importante la somma raccolta e 
devoluta ad Aismme: ben 5.225 euro oltre ai 600 
euro raccolti dal gruppo La Combricola.
Tra i progetti di Aismme la sensibilizzazione sul-
lo Screening Neonatale Esteso, che ha salvato 

la figlia di Fabio Piccoli, Sarah, tre anni e affetta 
da una malattia metabolica rara. Identificata alla 
nascita, la piccola ha potuto essere sottoposta a 
diete e terapie che hanno fermato gli effetti ter-
ribili della sua patologia nel suo piccolo organi-
smo: forti disabilità quando non anche la morte. 
Quanto raccolto aiuterà Aismme a continuare nei 
suoi progetti di supporto ai pazienti metabolici 
pediatrici e adulti e a sostenere il centro di Cura 
e di Screening di Verona, dove viene seguita la 
piccola Sarah.

Fianco a Fianco: per il benessere dei pazienti e famiglie 
Un progetto di Aismme finanziato dalla Regione Veneto per Verona
Un progetto promosso da Aismme per offrire un 
supporto concreto ai pazienti e alle loro famiglie che 
gravitano nel Centro Cura di Verona, attraverso atti-
vità pratiche come lo yoga e l’educazione alimentare 
e il sostegno psicologico; Ma anche interventi di sen-
sibilizzazione nelle scuole e nella comunità locale, 
alla ricerca di volontari che supportino le attività del 
progetto: è questo “Fianco a fianco”, un insieme di 
iniziative che verranno attivate nei prossimi mesi e 
per le quali Aismme ha ottenuto un cofinanziamen-
to da parte della Regione del Veneto (DGR 630/19 e 
DDR 110 del 7.10.2019).
Il progetto durerà un anno ed è rivolto ai pazienti pe-
diatrici e adulti con malattia metabolica ereditaria e ai 

loro familiari residenti in provincia di Verona, Vicenza 
e Rovigo e altri pazienti e famiglie che frequentano 
il Centro Regionale di Diagnosi e Cura delle Malattie 
Metaboliche Ereditarie presso l’AOUI Verona Borgo 
Trento. L’obiettivo è di incrementare il benessere psi-
cologico del paziente con malattia metabolica (anche 
favorendo una maggiore aderenza alla “terapia” ali-
mentare) e dei familiari, prevedendo nello specifico
per i pazienti:
-	 attività di sostegno psicologico;
-	 attività di yoga, ginnastica dolce e posturale;
-	 attività di biblioterapia e medicina narrativa;
-	 attività di educazione alimentare (mindful eating; 

educazione dietoterapica, …);

per i familiari:
-	 attività di sostegno psicologico;
-	 attività di socializzazione tra le famiglie delle per-

sone con malattia metabolica;
per la comunità
-	 attività di sensibilizzazione, formazione e capaci-

tazione di aspiranti volontari da inserire in attività 
presso il Centro;

per il mondo della scuola
-	 attività di sensibilizzazione sulle Malattie Metabo-

liche Ereditarie mediante formazione degli inse-
gnanti e delle classi e la formazione del personale 
delle mense scolastiche.

Info: info@aismme.org - www.aismme.org/Fiancoafianco.asp

A Verona il corso di Metabolic Cooking  
Piccoli e grandi cuochi al ‘Me-
tabolic cooking 2019 storie 
in tavola’ che si è svolto sa-
bato 28 settembre all’hotel 
Gardaland a Castelnuovo del 
Garda (VR). Una giornata de-
dicata al cibo, un particolare 
corso di cucina promossa 
da Aismme in collaborazio-
ne con il reparto di Malattie 
Metaboliche Ereditarie del 
Centro Cura di Verona, per 
avvicinare i piccoli pazienti 
metabolici e le loro famiglie a 
nuove ricette e nuovi spunti 
per gestire nella quotidianità 
un menu più ricco e vario.
Durante la mattinata si sono condivisi saperi e 
competenze applicate poi ai fornelli, utilizzan-
do prodotti e farine specifici e innovativi, senza 
proteine o senza grassi. Due i percorsi, uno per la 

dieta aproteica e uno per l’alimentazione alipidi-
ca. Al termine un gustoso pranzo dove sono state 
servite le pietanze preparate durante le attività 
mattutine.
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Elefante blu: la favola di Aismme
Un elefantino blu è presente in ogni 
appuntamento di Aismme. Ci accom-
pagna nei convegni e nei congressi, ma 
agli Open Day sullo SNE; e ancora, nella 
presentazione della campagna #SNEi-
naction e in tutte le situazioni dove 
Aismme viene chiamata per parlare di 
malattie metaboliche. Non è un anima-
le in carne ed ossa, ma un elefantino di 
carta, che vive nelle pagine di una favo-
la per bambini e che affronta in modo 
lieve il tema delle patologie Metaboli-
che e del loro rapporto con il cibo.
“Immaginate di dover convincere 
un bambino a rinunciare al cibo che 
mangia la sua famiglia, a non toccare 
le merendine dei suoi amici, a evitare 

i cibi della mensa scolastica che ven-
gono serviti ai suoi compagni, perché 
potrebbe fargli male e mettere a rischio 
la sua vita. Non è facile e il rischio che 
si corre è che si senta diverso o esclu-
so – spiega Cristina Vallotto, presidente 
di Aismme - Eppure bisogna farlo, per-
ché per molti bambini affetti da alcune 
malattie metaboliche certi alimenti 
possono essere un veleno. Una fatica 
quotidiana, che rende il momento del 
pranzo, della merenda e della cena un 
problema e non un piacere. Una fatica 
da …elefanti, che solo un elefantino 
blu può rendere più lieve”.
La favola è stata disegnata e scritta da 
Emanuela Nava e Giulia Orecchia per 

Aismme ed è nata dall’incontro tra 
Carthusia Edizioni, casa editrice specia-
lizzata in editoria per ragazzi, Aismme 
e Sobi Italia, multinazionale biofarma-
ceutica svedese incentrata sulle malat-
tie rare con la collaborazione del team 
del Centro Clinico Malattie Metaboliche 
Ereditarie dell’Ospedale di Verona. Luca 
e Teodor, due adolescenti con MME, 
hanno messo a disposizione ricordi 
e emozioni e alle loro voci si sono ag-
giunte quelle dei familiari e delle figu-
re professionali che li seguono. E’ uno 
strumento per i bambini, ma anche 
per i genitori, le maestre e tutti coloro, 
amichetti compresi, che popolano il 
mondo di un bimbo affetto da malattia 
metabolica ereditaria costretto ad una 
dieta stretta per tutta la sua vita.

Community

Grazie a…
l’Azienda Sobi, che fin da subito ha 
recepito le nostre esigenze e ha so-
stenuto il progetto, la Casa Editrice 
Carthusia con Patrizia Zerbi, Ema-
nuela Nava e Giulia Orecchia per la 
passione, e la capacità di cogliere 
ogni aspetto e renderlo compren-
sibile in modo semplice e autentico; 
tutto il Team di medici e Psicologhe 
del Centro di Cura delle Malattie Me-
taboliche Ereditarie di Verona che 
confermano in ogni occasione l’a-
more e la dedizione che hanno nella 
cura dei piccoli e grandi pazienti.

Un successo il Gran Concerto di Natale  
a favore di Aismme: una prima assoluta
Sabato 21 e domenica 22 dicembre, 
al Teatro Ferrari di Camposampiero 
(Padova), si è svolta la prima edizione 
del Gran Concerto di Natale della pro-
vincia di Padova a favore di Aismme. 
Il progetto, sostenuto dal Rotary Club 
di Camposampiero, è stato patrocina-
to dalla Regione Veneto, dalla Provin-
cia di Padova, dalla Federazione dei 
Comuni del Camposampierese, dal 
Comune di Camposampiero e dall’Uf-
ficio Scolastico Provinciale di Padova 
e Rovigo. Il 21 dicembre protagonisti 
sul palco 40 elementi del coro Voci 
Innate di Padova, 25 elementi e voci 
soliste di MusicalMente Orchestra di-
retti dal M. Matteo Del Negro, le core-
ografie dell’Asd Alla Sbarra con Luisa 
Libralon. Il bis il 22 dicembre con il 

Gran Concerto di Natale “Under 18” 
con giovani talenti e voci selezionate 
in tutto il territorio grazie anche alla 
collaborazione con l’Ufficio Scolasti-
co Provinciale di Padova e Rovigo. Sul 
palco 13 musicisti di MusicalMente 
Orchestra accompagnati dalle core-
ografie Alla Sbarra con la direzione 
artistica del M. Matteo Del Negro. GIi 
eventi hanno visto la partecipazione 
di tante persone che hanno contribu-
ito con l’acquisto del biglietto. Sono 
state due serate che non hanno offer-
to soltanto l’opportunità di ascoltare 
buona musica, ma anche di contribui-
re concretamente ai progetti di Aism-
me: l’intero ricavato è stato destinato 
ai Progetti di Ricerca e alla formazio-
ne di personale del Centro Screening 

e Centro Cura di Verona.
Grazie di cuore a tutti coloro che han-
no lavorato, creduto e sostenuto que-
sto Progetto, in particolar modo un 

ringraziamento speciale a Oscar Lui-
setto del Rotary Club, al Maestro Mat-
teo Del Negro di MusicalMente Orche-
stra e alla Maestra Luisa Libralon.
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Come avere la favola “L’elefante blu”

È possibile riceverla a casa con un’offerta volontaria e libera 
attraverso Aismme inviando una mail all’indirizzo info@aismme.org 

La favola è in vendita presso le migliori librerie.  
Le royalties saranno donate ad Aismme e destinate a diversi progetti.




