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Covid e malati rari L’indagine di ISS e Uniamo
Il 52% ha difficoltà  
per visite e controlli
Più della metà dei malati rari ha avu-
to difficoltà nel programmare visite 
mediche e controlli. E’ uno dei dati 
che emerge da un’indagine realiz-
zata dall’Istituto Superiore di Sanità 
e dalla Federazione Italiana Malattie 
Rare (Uniamo). In particolare, il 52% 
dei partecipanti ha rinunciato o in-
terrotto i percorsi terapeutici (il 46% 
delle interruzioni è stato consigliato 
dal medico dei centri di riferimento, 
medico di medicina generale o dal 
pediatra di libera scelta). Il 54% ha 
denunciato problemi di continuità 
terapeutica ed è stata segnalata la 
mancanza di assistenza sanitaria e 
sociale (31%). Segnalati anche casi di 

carenza di farmaci o ausili sanitari e 
trasporti (16%). Un dato rassicurante 
è che già alla fine di marzo, la conse-
gna a domicilio dei farmaci era ga-
rantita (80% di quelli che ne hanno 
necessità).

La paura di un rischio 
maggiore
Il 38% dei pazienti rari ha espresso 
il bisogno di maggiore informa-
zione. In particolare, sono state 
richieste notizie sulle correlazioni 
fra Covid-19 e la propria patologia 
(21%), o se ci sia il rischio che le te-
rapie anti-Covid che possano inter-
ferire con la propria patologia. Un 
gran numero di richieste riguarda 
anche la mancanza di informazioni 
su questioni fiscali e amministrati-
ve (17%).

Supporto psicologico  
e aiuto
Altre richieste emerse dall’indagine 
riguardano il supporto psicologi-

co (11%), il supporto sul territorio 
da parte del medico curante (8%) 
o attraverso spostamenti (9%) e 
consegne di farmaci/ausili sanitari 
in sicurezza (7%). Inoltre, è stata 
segnalata la necessità di avvalersi 
di interventi di sollievo per famiglie 
con persone disabili (15%), soste-
gno scolastico (13%), riabilitazioni 
domiciliari (18%) e strumentazio-
ne informatica (6%). Per fortuna, la 
maggior parte delle persone si in-
formano su fonti ufficiali (Ministero 
della Salute, Istituto Superiore di 
Sanità). 
Seguito con molto interesse il nuo-
vo sito del Ministero specificata-
mente rivolto alle Malattie Rare 
www.malattierare.gov.it

Come sarà (come immaginiamo) il post-Covid 19 
per i pazienti affetti da malattie rare?
La pandemia ha stravolto le nostre 
vite, vite spesso normali. Ma quan-
to ha inciso sulle vite dei pazienti 
affetti da malattie rare e delle loro 
famiglie? Molto, se guardiamo ai 
risultati del questionario lanciato 
dall’Istituto Superiore della Sanità, 
che riportiamo più avanti: difficoltà 
nel programmare visite mediche e 
controlli, a mantenere la continuità 
terapeutica, ma anche un senso di 
abbandono e la paura che il virus si 
possa accanire ancora di più in un 
corpo già fragile. Questa pandemia 
molto aggressiva ha posto molti 
limiti ai pazienti rari, ed ha peggio-
rato il loro stato emotivo e di salute 
con la costrizione dell’isolamento, 
aumentando ancor di più la fragilità 
individuale soprattutto per l’impos-
sibilità di accesso alle strutture e/o 
alle terapie, ai ricoveri o ai follow up.
In questo contesto, come si sono 
mosse le Associazioni dei pazienti? 
Abbiamo lavorato su iniziative che 
puntavano alla condivisione delle 
speranze e delle fragilità, che pos-
sono diventare armi potenti per su-
perare i gravi stati di stress. Aismme 
ha seguito i pazienti con progetti 
dedicati, di cui raccontiamo in que-
ste pagine. Ma, insieme al variegato 
mondo delle associazioni, abbiamo 
anche fatto pressioni, come lettere 

e appelli, ai decisori politici, perché i 
pazienti non venissero lasciati indie-
tro e per chiamarli a pensare a un 
nuovo modello di Sanità.
Pensiamo, infatti, sia proprio questo 
il momento giusto per decidere i 
cambiamenti, visto non solo i conti-
nui e rapidi passi avanti della ricer-
ca, ma anche le nuove difficoltà ed 
emergenze emerse in questi mesi, 
che probabilmente anche in futuro 
si dovranno affrontare. 
Quali percorsi dovranno dunque es-
sere intrapresi affinché i malati rari 
possano avere tutta l’assistenza ne-
cessaria senza vedere messa a rischio 
la loro esistenza in epoca Covid?
Noi riteniamo che debba essere 
ripensato tutto il sistema di dia-
gnosi, presa in carico e assistenza 
del malato, ricalibrandolo su nuove 
strutture, nuove tecnologie, nuove 
metodiche diagnostiche più snel-
le, meno farraginose, che facciano 
viaggiare molto di più i campioni 
piuttosto che le persone. 
Ma, allargando la prospettiva oltre 
al paziente e al Centro clinico, ci 
sono ulteriori passaggi che potreb-
bero favorire e migliorare la vita del 
paziente nel territorio, dove vive, la-
vora e si cura. 
E quindi: Come dovrebbe trasfor-
marsi la figura del medico di base? 

come possiamo valorizzarla? Riusci-
remo a potenziare il teleconsulto, 
la teleassistenza? Continueremo ad 
usufruire della smaterializzazione 
delle ricette? Si sente parlare dell’in-
troduzione dell’Infermiere del terri-
torio, o del case manager: potrà es-
sere effettivamente (finalmente!) la 
persona che gestirà il percorso dia-
gnostico terapeutico a del paziente, 
la terapia, la diagnosi, la riabilita-
zione, l’assistenza? Sarà finalmente 
disponibile un più immediato e ac-
cessibile riferimento per il paziente, 
come già da tempo prospettato? 
Pensiamo anche alla creazione di 
team multidisciplinari per le diverse 
patologie, che comprendano anche 
il pediatra di libera scelta e il medico 
di famiglia ma anche il clinico e tutti 
gli attori del percorso di cura, come 
il logopedista, il neurologo, l’orto-
pedico, lo psicologo per migliorare 
l’assistenza al paziente.
Di più: il ciclone Covid, porterà con sé 
un’ulteriore rarefazione del numero 
di clinici dedicati e di expertise?
Tra i provvedimenti urgenti, la ne-
cessità di rendere operativo il fasci-
colo sanitario elettronico, indispen-
sabile per la raccolta delle informa-
zioni del paziente, che permette 
il raccordo tra clinico specialista e 
il medico e pediatra di famiglia. In 

parte già esistono, ma non dovun-
que e talvolta non funzionano.
E ancora, abbiamo visto un cambia-
mento importante anche per quan-
to riguarda le terapie enzimatiche 
che sono ora state urgentemente 
attivate a domicilio in quasi tutte 
le regioni Italiane: si continuerà ad 
offrire questo servizio, estenden-
dolo a tutto il territorio, che evita al 
paziente ancora una volta di varcare 
le porte della struttura ospedaliera 
e di migliorare la sua qualità di vita? 
Per quanto riguarda i neonati che 
alla nascita vengono sottoposti a 
screening neonatale, argomento 
che Aismme segue da anni, pro-
muovendolo, informando e sensibi-
lizzando i genitori, abbiamo consta-
tato che tutto il sistema screening 
in questo periodo di Covid non ha 
subito particolari ripercussioni e 
sono state evidenziate pochissime 
criticità per le famiglie. 
Ci auguriamo che i decisori politici 
e il mondo sanitario stiano facendo 
una profonda riflessione su questi 
temi. E che i malati rari non paghino 
più di altri il prezzo di questa pan-
demia.

Cristina Vallotto,  
Presidente Aismme
Manuela Vaccarotto 
Vicepresidente Aismme

Editoriale

L’indagine è stata promossa 
dall’Istituto Superiore della Sa-
nità e dalla Federazione Italia-
na Malattie Rare (UNIAMO) dal 
23 marzo al 5 aprile per capire 
l’impatto dell’emergenza Coro-
navirus sta avendo sui malati 
rari e profilare meglio eventuali 
soluzioni per affrontare le set-
timane successive. Sono stati 
raccolti 1174 questionari.

English version 
on page 17

http://www.malattierare.gov.it
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Covid19: 152 associazioni di malati  
inviano una Lettera aperta al Governo
In piena emergenza Covid comin-
ciano a emergere preoccupazioni 
e bisogni. 152 Associazioni di ma-
lati rari inviano al Governo una let-
tera aperta, segnalando le criticità 
ed avanzando alcune richieste.

Chiediamo 
• che non vi sia alcuna discriminazio-
ne nell’accesso alle cure a causa del-
la propria condizione di salute o di 
disabilità o per nessun altro motivo 
fondato sull’arbitrarietà;
• che sia potenziato ovunque pos-
sibile l’accesso a terapie domicilia-
ri, evitando ingressi evitabili negli 
ospedali; ove non possibile che siano 
garantiti percorsi sicuri, lontani dalle 
possibili fonti di contagio;
• che sia previsto adeguato supporto 
ai familiari e alle persone con disa-
bilità in caso di necessità di ricovero 
ospedaliero. Tale supporto va garan-
tito a partire dal momento di prelie-
vo con l’ambulanza del paziente e 
assicurato in tutte le successive fasi, 
specie se in terapia intensiva. A tal 

fine andrebbe individuata una spe-
cifica figura di riferimento, con com-
petenze di natura psicologica, che 
possa sostenere la famiglia e fungere 
da punto di raccordo con la persona 
con disabilità ricoverata (che potreb-
be trovarsi disorientata rispetto alla 
situazione) al fine di ridurne lo stress, 
e fungendo anche da facilitatore 
nella comprensione delle dinamiche 
legate all’ambiente e decodificando, 
specie in caso di disabilità gravissi-
ma non verbale, i bisogni e la comu-
nicazione dei sintomi.
• che vengano individuati, ed ade-
guatamente formati, referenti per il 
sostegno al ricovero ospedaliero del-
le persone con disabilità intellettive 
e del neurosviluppo e/o con malattie 
croniche, rare e complesse, per cia-
scun presidio ospedaliero, disponibili 
in tutti i casi di necessità e con possibi-
lità di copertura completa dell’orario;
• che analogamente a quanto fatto 
per la segnalazione di emergen-
ze sanitarie, sia istituito un servi-
zio di Pronto Intervento Sociale e 

Socio-sanitario a livello di distretto 
socio-sanitario; istituendo anche 
numeri di telefono che raccolgano 
le richieste dei cittadini con disabi-
lità intellettive e del neuro sviluppo 
o con malattie croniche, oncologi-
che, rare e complesse o, ancora, non 
autosufficienti,che abbiano neces-
sità di servizi medici specialistici in 
urgenza e sicurezza e quindi di un 
punto di riferimento che possa dare 
una risposta in tempi certi. .
• che venga altresì offerta una rispo-
sta concreta a situazioni di emergen-
za sociale, con particolare attenzio-
ne nei confronti delle persone con 
disabilità non collaboranti e/o non 
autosufficienti, in quanto non in gra-
do di compiere gli atti essenziali del-
la vita quotidiana senza l’assistenza 
di un accompagnatore. Facciamo 
osservare che queste persone, spes-
so, presentano una scarsa protezio-
ne della rete familiare, ovvero ten-
denzialmente vivono soli in casa con 
l’assistente familiare e/o con familia-
ri anziani o con disabilità. Inoltre, gli 

stessi potrebbero anche non disporre 
di familiari, fra quelli indicati dall’art. 
433 del C.C., che abitino ad una di-
stanza ragionevolmente raggiungi-
bile o nello stesso Comune (anche 
alla luce delle restrizioni imposte dal-
le recenti misure per il contenimento 
della diffusione del contagio);
• che sia ripristinata l’assistenza do-
miciliare garantendo condizioni di si-
curezza agli operatori che la erogano, 
ai beneficiari e ai loro familiari, e ciò 
sia per coloro che già ne usufruivano, 
sia per coloro che precedentemente 
usufruivano di prestazioni e servizi 
in strutture le cui attività sono state 
sospese. Ciò al fine di garantire alle 
nostre persone e ai loro familiari il 
supporto di cui hanno maggiormente 
bisogno in questo momento difficile;
• anche per meglio fronteggiare que-
ste criticità, riteniamo opportuna la 
disponibilità di un servizio di tele-as-
sistenza continuativo per monitora-
re la situazione e intervenire laddove 
ci fosse necessità, utilizzando per 
esempio gli Assistenti sociali.

Telemedicina e teleassistenza domiciliare  
Dopo il Covid necessaria una nuova Sanità 
“Un modello unico di cure do-
miciliari, specie per le patologie 
croniche e rare a stadi avanzati e 
gravi, utilizzando la telemedicina 
quale supporto per far rimanere il 
paziente a casa con la dovuta e ne-
cessaria assistenza”: è il modello di 
Sanità per il futuro chiesto da varie 
Associazioni di persone con malat-
tie croniche e rare, tra cui UNIAMO-
FIMR, in un messaggio inviato ad 
aprile al Presidente del Consiglio e 
al Ministro della Salute, prendendo 
spunto “dalla situazione di emer-
genza e dai drammatici dati sulla 
mortalità, in particolare di persone 
fragili, gran parte delle quali con le 
patologie da noi rappresentate”.
La richiesta è che si proceda “senza 
indugio a ridisegnare il Sistema Sa-
nitario Nazionale, facendo ricorso 
alla telemedicina, quale modello 
nazionale di assistenza domiciliare 

territoriale efficace e con risultati 
positivi sia sull’assistenza al pa-
ziente che nei risparmi delle risor-
se” e di valutare “l’urgenza di armo-
nizzare le varie esperienze di tele-
medicina che già esistono a livello 
di singole realtà e di procedere con 
un modello unico di cure domici-
liari, in special modo per patologie 
croniche e rare a stadi avanzati e 
gravi, utilizzando la telemedicina 
quale supporto per far rimanere il 
paziente a casa con la dovuta e ne-
cessaria assistenza, con un impat-
to positivo anche economico sul 
Sistema Sanitario Nazionale. Tale 
provvedimento deve rappresen-
tare il modello di Sanità del futuro 
e lo riteniamo indispensabile nella 
cosiddetta ‘fase 2’ dell’emergenza”. 
Una richiesta, spiegano, che trova 
supporto e sostegno nelle Linee 
Guida del Ministero della Salute 

elaborate da un apposito tavolo 
tecnico istituito presso il Consiglio 
Superiore di Sanità condivise con 
le Regioni e le Province Autonome 
già nel febbraio del 2014, nonché 

nel recente documento elaborato 
il 13 aprile dall’Istituto Superiore di 
Sanità e nelle numerose Delibere 
adottate in questi mesi dalle sin-
gole Regioni.
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Decreto rilancio 
Le misure a favore di pazienti con malattie rare e disabili
Proroghe della scadenza di piani tera-
pe autici, incremento de alle terapie 
domiciliari, congedi e bonus: questo 
e tanto altro nel cosiddetto decreto 
Rilancio emanato dalla Presidenza 
del Consiglio. In pillole i contenuti per 
quanto riguarda i malati rari e i disabili. 

Terapia domicliare
Il comma 4 dell’Art. 1 stabilisce che 
“le regioni e le province autonome 
[…] incrementano e indirizzano le 
azioni terapeutiche e assistenziali a 
livello domiciliare, sia con l’obiettivo 
di assicurare le accresciute attività di 
monitoraggio e assistenza connesse 
all’emergenza epidemiologica, sia 
per rafforzare i servizi di assistenza 
domiciliare integrata per i pazienti in 
isolamento domiciliare o quarantenati 
nonché per i soggetti cronici, disabili, 
con disturbi mentali, con dipendenze 
patologiche, non autosufficienti, e in 
generale per le situazioni di fragilità 
tutelate ai sensi del Capo IV del decre-
to del Presidente del Consiglio dei mi-
nistri 12 gennaio 2017 “Definizione e 
aggiornamento dei livelli essenziali di 
assistenza, di cui all’articolo 1, comma 
7, del decreto legislativo 30 dicembre 
1992, n. 502”.

Proroga scadenze  
ricette mediche  
e piani terapeutici
L’Art. 9 proroga la validità delle ricette 
di farmaci di fascia A soggetti a pre-
scrizione medica limitativa ripetibile o 
irripetibile di 30 giorni, sia nel caso di 
distribuzione per conto (DPC) sia per 
i farmaci distribuiti tramite il canale 
della farmaceutica convenzionata. Per 
i pazienti già in trattamento con i me-
dicinali di cui al comma 1, aggiunge il 
comma 2, con ricetta scaduta e non 
utilizzata, la validità è prorogata per 
una durata di 60 giorni dalla data di 

scadenza.
Per le nuove prescrizioni, invece, a par-
tire dalla data di entrata in vigore del 
decreto, la validità della ricetta è este-
sa a una durata massima di 60 giorni 
per un numero massimo di 6 pezzi per 
ricetta, necessari a coprire l’intervallo 
temporale di 60 giorni e tenuto con-
to del fabbisogno individuale, fatte 
salve le disposizioni più favorevoli già 
previste, tra cui quelle per le patologie 
croniche e per le malattie rare.
La proroga automatica della ricetta 
non si applica nei casi in cui il paziente 
presenta un peggioramento della pa-
tologia.
L’Art. 10 posticipa di 90 giorni la sca-
denza dei piani terapeutici che inclu-
dono la fornitura di ausili, dispositivi 
monouso e altri dispositivi protesici in 
scadenza durante lo stato di emergen-
za deliberato dal Consiglio dei ministri 
in data 31 gennaio 2020.

Estensione di congedi  
e bonus
L’Art. 75 estende la durata dei congedi 
parentali di genitori con figli al di sotto 
dei 12 anni da 15 a 30 giorni comples-
sivi, fruibili in maniera consecutiva o 
discontinua entro il termine del 31 
luglio 2020. Le condizioni per acce-
dere al congedo rimangono quelle 
già previste dal precedente DPCM e, 
allo stesso modo, resta valido quan-
to previsto dal comma 5 dell’Art. 23 
del medesimo Decreto che annulla il 
limite d’età in caso di figlio con disabi-
lità, mantenendo l’unica condizione di 
iscrizione a un istituto scolastico o a un 
centro diurno.
Il bonus babysitting è aumentato a 
€ 1.200 (per chi ne avesse fatto già 
richiesta sarà possibile integrare la 
precedente soglia di € 600 con una 
seconda di pari importo). Il bonus - 
aggiunge la lettera c) del comma 1 - è 

erogato, in alternativa, direttamente 
al richiedente, per la comprovata 
iscrizione ai centri estivi, ai servizi in-
tegrativi per l’infanzia […], ai servizi 
socio-educativi territoriali, ai centri 
con funzione educativa e ricreativa e 
ai servizi integrativi o innovativi per la 
prima infanzia. Infine, la fruizione del 
bonus per servizi integrativi per l’in-
fanzia di cui al periodo precedente è 
incompatibile con la fruizione del bo-
nus asilo nido.
Il bonus babysitting per gli operatori 
di sanità, sicurezza, difesa è lo incre-
mentaTO fino al valore di € 2.000.

Prolungamento congedi 
legge 104/92
L’Art. 76 stabilisce che per i mesi di 
maggio e giugno i beneficiari di per-
messi lavorativi ai sensi della Legge 
104 potranno fruire di 12 giornate 
complessive aggiuntive di assenza 
giustificata dal posto di lavoro. I 12 
giorni vanno ad aggiungersi ai 3 già 
previsti per ogni mese. l’agevolazione 
si applica sia a genitori e caregiver di 

invalidi con connotazione di gravità 
(Art. 33 comma 3 L. 104) sia a lavorato-
ri disabili (Art. 33 comma 6 L. 104).

Assenza equiparata  
a ricovero ospedaliero
Fino al 31 luglio i disabili gravi, i pa-
zienti oncologici e tutti i cittadini che 
si stanno sottoponendo a terapie sal-
vavita potranno assentarsi dal lavoro 
usufruendo di assenza giustificata 
perché equiparata al ricovero ospe-
daliero.

Cumulabilità  
delle indennità
Le indennità di cui agli articoli 27, 28, 
29, 30, 38 e 44 (quelli destinati a lavo-
ratori con contratti di collaborazione 
occasionale, alle partite iva, ai lavora-
tori autonomi, agli stagionali del set-
tore turistico, ai lavoratori dei settori 
agricolo e spettacolo e ai percettori 
del reddito di ultima istanza) sono 
cumulabili con l’assegno ordinario di 
invalidità di cui alla legge 12 giugno 
1984, n. 222.

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
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Nessuno stop per lo Screening Neonatale Esteso 
Intervista a Giancarlo La Marca, presidente della SIMMESN 
Di Giuliana Valerio

L’emergenza Covid-19 è arrivata im-
provvisa e ha investito ogni aspetto 
delle nostre vite. A quasi tre mesi della 
dichiarazione di pandemia e delle mi-
sure di restrizione imposte dal Gover-
no, abbiamo parlato con Giancarlo La 
Marca, Presidente della Società Italia-
na per lo studio delle Malattie Meta-
boliche Ereditarie e lo Screening Neo-
natale, per fare il punto in merito alle 
ripercussioni del Virus sul programma 
di screening neonatale esteso in Italia.
Professor La Marca, in che modo 
il Covid ha investito il complesso 
mondo dello screening neonatale 
esteso? 
Ci tengo innanzitutto a sottolineare 
che per quanto riguarda il percorso 
screening nella parte che coinvolge i 
Centri nascita, i Laboratori Screening 
e i Centri cura non abbiamo registra-
to problemi di personale. Hanno tutti 
continuato a lavorare offrendo il ser-
vizio nella sua interezza, al cento per 
cento. Un impegno costante e che 
ha salvato la vita a molti bambini, 
permettendo diagnosi precoci per 
tutti i nuovi nati, per il quale desidero 
ringraziare tutti: medici, infermieri, 
tecnici di laboratorio, biologi.
Quindi ha funzionato tutto?
La pandemia è stato uno tzunami 
per tutta la società civile e per il mon-
do sanitario, ma l’impatto sullo SNE 
è stato per fortuna abbastanza con-
tenuto, e praticamente tutti i nuovi 
nati sono stati sottoposti al test. Le 
maggiori difficoltà sono state legate 
non tanto alle procedure di raccolta 
del campione, quanto invece alle 
procedure interne ai singoli punti 
nascita, sollecitati a diminuire il più 
possibile i tempi di ricovero di mam-

ma e bambino dopo il parto. In alcu-
ni casi abbiamo avuto sporadici epi-
sodi di dimissioni ancora prima che 
potesse essere effettuato il test, che 
hanno richiesto il successivo richia-
mo in ospedale del neonato e della 
famiglia per effettuare il prelievo. 
Questo ha creato qualche perplessi-
tà, perché durante la fase critica i ge-
nitori avevano paura a tornare negli 
ospedale, ritenuto potenziale fonte 
di infezione. 
Si è trattato quindi più di paura 
del contagio che di perplessità nei 
confronti del test.
Proprio così. Abbiamo registrato al-
cune defezioni e dissenso informato, 
ma mai al primo test, quanto invece 
al richiamo. E non solo in caso di di-
missione veloce. La paura purtrop-
po ha influito in tutti i casi in cui è 
necessario il richiamo del bimbo già 
screenato per effettuare un secondo 
test: di positività o di prelievo effet-
tuato non correttamente. Anche qui 
abbiamo registrato in alcuni geni-
tori una forte resistenza a tornare 
in ospedale per rifare il test. Stiamo 
parlando però di un numero molto 
contenuto, qualche decina di bimbi 
sui circa 100 mila test effettuati nei 
mesi di lockdown. In alcuni casi, per 
venire incontro alle esigenze delle fa-
miglie, dove possibile e dove non ci 
fosse pericolo di vita per il neonato, 

i Centri hanno acconsentito a posti-
cipare il prelievo. Allo stesso modo, 
dove possibile anche le visite di rou-
tine, di monitoraggio della terapia o 
di positività allo screening sono state 
gestite telefonicamente.
Si sono riscontrati problemi per gli 
screening a domicilio attraverso le 
ostetriche?
Al momento non risulta, ma si tratta 
comunque di pochi casi. Chi era in-
tenzionato a partorire in casa è stato 
probabilmente consigliato di parto-
rire in ospedale.
Veniamo alla logistica. Le diverse 
misure, in particolare quelle relati-
ve alla sicurezza dei lavoratori del-
le aziende private deputate al tra-
sporto dei cartoncini, hanno com-
portato ritardi nelle consegne dei 
cartoncini ai centri di screening?
Effettivamente questo è stato il pro-
blema maggiore dal punto di vista 
logistico, che si è presentato in tutta 
la Penisola. I Punti nascita si avval-
gono del servizio di Corrieri espressi 
privati per l’invio del cartoncino ai 
laboratori analisi, che deve essere 
spedito e restituito in poche ore. 
Nei mesi di lockdown ci sono stati 
diversi e ripetuti scioperi da parte 
dei lavoratori delle ditte di conse-
gna, che non si sentivano sufficien-
temente tutelati relativamente alla 
loro sicurezza. Questo ha rallentato 

alcune procedure, ma gli ospedali 
hanno subito trovato soluzioni al-
ternative, utilizzando anche perso-
nale interno. Bisogna sottolineare, 
però, che questo ha comportato in 
moltissimi casi un aggravio dei costi 
per le aziende sanitarie. In Toscana, 
per esempio, il 20 marzo è stato so-
speso fino all’8 di giugno il contratto 
con il corriere solitamente utilizzato, 
perché non garantiva il passaggio 
al punto nascita e la consegna nei 
tempi concordati. 
Siamo ora alla ripartenza. Come 
vede la nuova fase?
Si riparte, con la speranza che si pos-
sa tornare presto ad una situazione 
di normalità. Se possiamo registrare 
con soddisfazione il fatto che per 
quanto riguarda lo screening ne-
onatale esteso ci sia stato qualche 
disguido ma non problemi sostan-
ziali, ci tengo a dire che per le fami-
glie non solo dei neonati identificati 
in queste settimane, ma anche di 
bambini già diagnosticati, è stato un 
periodo molto pesante. Rimanere in 
casa e dover gestire i figli malati con 
poco o nessun aiuto da parte delle 
strutture sociali, è stato sicuramente 
molto difficile. Le misure per la fase 
di ripartenza dovranno essere pensa-
te anche e soprattutto per loro. 

La redazione di AISMME NEWS è disponibi-
le per quanti desiderassero far conoscere la 
loro storia e la loro esperienza nell’ambito 
delle Malattie Metaboliche Ereditarie che 
potrebbe essere di esempio o di aiuto ad 
altre famiglie o persone. Ci scusiamo sin 
d’ora per le eventuali inesattezze conte-
nute in questa pubblicazione. Saremo lieti 
di riprendere l’argomento e pubblicare 
le eventuali modifiche o correzioni nella 
prossima pubblicazione. Ringraziamo vi-
vamente i Medici che hanno dato il loro 
supporto, determinante per poter dare 

una corretta informazione nell’ambito 
della prevenzione, diagnosi e trattamen-
to delle Malattie Metaboliche Ereditarie.
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Home Therapy  
Ancora più indispensabile nei mesi del Covid
Focus sull’home therapy nei mesi di lockdown, nei quali il contagio con il SARS-
CoV-2 rappresentava un rischio per persone con una condizione di salute già 
complessa e compromessa, come i pazienti Lisosomiali. 
Le associazioni di malati rari e in par-
ticolare dei Lisosomiali, hanno intra-
preso diverse azioni per sollecitare 
l’attivazione della terapia a domicilio 
nelle regioni in cui questa non vie-
ne concessa, in particolare di Emilia 
Romagna e Piemonte. Lettere al Mi-
nistro alla Salute Roberto Speranza 
e ai Parlamentari, lettere appello 
firmate da oltre 100 associazioni, 
e comunicati stampa, in un’azione 
pressante supportata anche dalla 
Senatrice Paola Binetti Presidente 
dell’Intergruppo Parlamentare delle 
Malattie Rare, che aveva presentato 
una mozione sul tema, ma anche 
dall’Agenzia Italiana del Farmaco 
che il 30 marzo ha pubblicato una 
determinazione valida per tutta la 
durata del periodo di emergenza 
contenente “Raccomandazioni a 
carattere eccezionale per la sommi-
nistrazione domiciliare dei farmaci 
per terapia enzimatica sostitutiva – 
ERT”. Obiettivo AIFA era quello di in-
centivare la terapia domiciliare - pur 
nell’ambito di regole chiare - per un 
numero molto ampio di patologie, 
ricomprendendo anche i farmaci per 
la Glicogenosi, fino a quel momen-
to esclusi da questa possibilità, con 
indicazioni valide per tutte le Regio-
ni, alle quali rimaneva comunque la 
competenza della scelta finale. Nelle 
raccomandazioni sono state riprese 
alcune delle principali indicazioni 
che già condivise dal “Documento 
sulla somministrazione a domicilio 
di farmaci ad alto costo per persone 
con malattia rara” della Conferenza 
delle Regioni, approvato nel 2012. 
Molti pazienti Lisosomiali devono 
sottoporsi ad una terapia enzimatica 
sostitutiva (ERT) ogni due settima-
ne, che consiste in un’infusione che 
dura fino a quattro ore di un enzima 
che il corpo non produce. Questa 
terapia, in base ai decreti autoriz-
zativi per la messa in commercio, 
può essere somministrata in regi-
me ospedaliero o al domicilio, ma 
non tutte le regioni italiane hanno 

acconsentito alle cure in regime do-
miciliare. Quando è iniziata l’emer-
genza COVID-19, il primo pensiero 
delle Associazioni, in particolare di 
AIAF (Associazione Italiana Ander-
son-Fabry Onlus), AIG (Associazione 
Italiana Gaucher Onlus), AIG (Asso-
ciazione Italiana Glicogenosi Onlus) 
è andato ai pazienti in cura con l’ERT 
costretti a recarsi periodicamente in 
strutture ospedaliere. In particolare, 
è diventato urgente e necessario 
garantire la sicurezza di pazienti e 
familiari evitando sia tutti gli sposta-
menti non indispensabili, sia la fre-
quentazione di luoghi in cui il rischio 
di contagio era maggiore, come gli 
ospedali. Ecco dunque la necessità 
di estendere la terapia domiciliare in 
tutte le situazioni in cui lo specialista 
la ritenga possibile. 
L’azione delle associazioni ha regi-
strato qualche primo successo: in 
alcuni casi i pazienti si sono visti con-
cedere una opportunità che chiede-
vano da anni, in altri no. 
“Abbiamo ottenuto un risultato im-
portate per quanto concerne la Gli-
cogenosi tipo2 (Malattia di Pompe) 
– spiega Angela Tritto, Presidente 
dell’Associazione Italiana Glicoge-
nosi - Prima dell’emergenza la tera-
pia domiciliare non era concessa in 
nessuna Regione italiana; ora, inve-
ce, alcuni dei pazienti Pompe, con 
il supporto dei loro medici di riferi-
mento e con un’azione informativa 
dell’Associazione, hanno avuto la 
possibilità di avviare l’iter necessario 
per ottenere la terapia a casa”.
“Purtroppo questo non è stato pos-
sibile per tutti i pazienti Lisosomiali, 
e non tutti quelli che l’hanno ottenu-
ta hanno la sicurezza che si protrarrà 
nel tempo - commenta Stefania To-
baldini, Associazione Italiana Ander-
son-Fabry - Inoltre la situazione nelle 
diverse regioni è molto eterogenea 
ed in alcuni casi paradossale, come 
ad esempio in Lombardia, dove la 
terapia domiciliare è un’opzione 
concessa a macchia di leopardo e 

quindi in alcune zone i pazienti sono 
stati costretti a continuare a recarsi in 
ospedale. Permangono le resistenze 
da parte di due Regioni: il Piemonte 
e l’Emilia Romagna. In quest’ultima 
numerose le segnalazioni giunte dai 
pazienti, che si sono visti sospende-
re le terapie ospedaliere per molte 
settimane ed in un caso anche per 
due interi mesi, alcuni hanno so-
speso spontaneamente le infusioni, 
spinti dalla preoccupazione sulla 
sicurezza di effettuare le terapie in 
ambiente ospedaliero – continua – 
cosa che comporta non pochi rischi 
di danni concreti sia in termini di 
aderenza terapeutica, sia di condi-
zione di salute. Le nostre richieste di 
attivazione della terapia domiciliare 
erano tutte supportate dal parere 
positivo dei clinici di riferimento dei 
pazienti, ma purtroppo, nonostan-
te l’emergenza sanitaria, la Regione 
non ha preso in considerazione il 
disagio psicologico dei pazienti e le 
conseguenti ripercussioni sulla loro 
qualità di vita, rispondendo che i pa-
zienti Fabry autosufficienti non han-
no diritto ad accedere all’Assistenza 
Domiciliare Integrata. Ci auguriamo 
che questa posizione venga rivista 
quanto prima, anche perché è un 
punto di vista fortemente in contro-
tendenza rispetto alla quasi la totali-
tà delle regioni italiane”.
Decisamente diversa la situazione in 
Toscana, che si è prontamente atti-
vata, autorizzando la possibilità di 
accedere alla terapia domiciliare per 
i pazienti con malattia lisosomiale 
previa la richiesta da parte del clinico 
di riferimento in accordo con la Dire-
zione Sanitaria Ospedaliera. In que-
sta regione i primi a beneficiarne, a 
partire dalla fine del mese di marzo, 
sono stati i pazienti con Malattia di 
Gaucher. “Siamo riusciti ad ottenere 
la terapia domiciliare in molte Re-
gioni italiane, tutelando il più pos-
sibile i nostri pazienti - commenta 
Fernanda Torquati dell’Associazione 
Italiana Gaucher Onlus - ma dobbia-

mo vigilare perché quanto ottenuto 
si mantenga nel tempo. L’auspicio 
è che il contenuto della Determina 
AIFA possa essere prorogato, se non 
mantenuto per sempre”.
Non va dimenticato che laddove 
non ci sia la possibilità di attivare 
il servizio tramite l’Assistenza Do-
miciliare Integrata, si potrebbero 
prendere in considerazione i servi-
zi di somministrazione domiciliare 
erogati da società specializzate e 
supportati economicamente dalle 
aziende private con notevoli rispar-
mi economici, come già avviene in 
moltissime regioni italiane.
Per le Associazioni dei pazienti Liso-
somiali questo è dunque un primo 
passo nella giusta direzione, ma è 
solo l’inizio.

Covid 19

Takeda conferma 
il servizio home 
therapy
L’azienda biofarmaceutica glo-
bale Takeda ha sposato l’appello 
fatto dalla Presidenza dell’Inter-
gruppo Parlamentare Malattie 
Rare, insieme a numerose as-
sociazioni italiane di patologie 
rare, affinché i servizi di terapia 
domiciliare vengano estesi a tut-
to il territorio italiano. Da circa 
10 anni l’azienda è impegnata 
nel supporto ai servizi domicilia-
ri per i pazienti di malattie rare 
in varie aree terapeutiche, tra le 
quali le malattie da accumulo 
lisosomiale, l’emofilia, le immu-
nodeficienze, l’angioedema ere-
ditario. I Programmi di Suppor-
to, offerti tramite partner esterni 
qualificati, vanno dal supporto 
psicologico, al training dei pa-
zienti per l’autosomministrazio-
ne, al supporto fisioterapico fino 
alla piena terapia al domicilio 
dei pazienti.
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Eurordis: le attività in tempo di Covid 
L’impatto sui malati rari:  
l’indagine di Rare 
Barmoeter
9 pazienti su dieci hanno interrotto 
le terapie e di questi 6 su dieci han-
no dichiarato che questo ha avuto 
un impatto sulla loro salute. E’ que-
sto il risultato dell’indagine realizza-
ta da Rare Barometer di Eurordis in 
Euuropa per capire come la pande-
mia abbia impattato sulla comunità 
dei malati. Hanno risposto 5 mila 
persone tra il 18 e il 28 aprile scorso.
La pandemia ha quindi avuto pe-
santi conseguenze sui pazienti, esa-
cerbando le sfide che già affrontano 
quotidianamente. Creando nuove 
barriere, la pandemia sta peggio-
rando una situazione già difficile. 
Eurordis ha quindi chiesto ai deci-
sori politici di ricordare quanto sia 
vulnerabile la comunità dei malati 
rari e di fare sforzi e di preoccuparsi 
delle persone con patologie rare.

I dati 
• 9 pazienti su 10 hanno interrotto

le terapie, di questi 6 su 10 hanno 
vissuto conseguenze sula loro sa-
lute.

• 3 su 10 ritengono che questo pos-
sa rappresentare un rischio per la
loro vita

• Più della metà dei pazienti in at-
tesa di operazioni o trapianti se li
sono visti cancellare o rimandare

• Gli appuntamenti per le terapie di 
riabilitazione sono state cancella-
te o rimandati per 8 pazienti su 10

•	 I pazienti che ricevono normalmen-
te le cure in ospedale hanno avuto
difficoltà e 3 su 10 dicono che l’o-
spedale o il luogo dove usualmente 
ricevano le cure era chiuso, 1 su 10
che mancano i materiali necessari
per la cura per i malati rari perché
utilizzati per i pazienti Covid

• 1 su 2 ha partecipato a consulti
online o ad altre forme di teleme-
dicine, una novità per la metà dei
pazienti e positiva per 9 su 10.

• 6 in 10 non hanno accesso alle
terapie a casa o in ospedale come 
infusioni, chemioterapie, tratta-
menti ormonali.

• Più di 6 su 10 non hanno accesso
a test diagnostici come analisi del 
sangue, test cardiaci o altro.

• 7 in 10 hanno visto I loro appun-
tamenti con medici e specialisti
cancellati.

• 6 su 10 hanno dovuto interrom-
pere le sedute con lo psichiatra

• La paura del contagio per sé o per 
i propri cari è stato uno dei mag-
giori ostacoli per ricevere le cure
negli ospedali, come riferito dalla
metà dei pazienti.

La lettera aperta ai 
decisori politici europei
“Vorremmo portare alla urgente 
attenzione dei decisori politici le 
preoccupazioni e le esigenze delle 
persone che vivono con una malat-
tia rara, delle loro famiglie e di chi se 
ne prende cura durante l’attuale cri-
si. Attraverso questa lettera aperta, 
imploriamo i responsabili politici e 
le autorità in Europa e nel mondo di 
agire per proteggere le persone af-
fette da una malattia rara dal diven-
tare ancora più vulnerabili durante 
questa crisi”. Inizia così la lettera 
aperta inviata l’8 aprile scorso da 
Eurordis per esortare a “non lascia-
re nessuno indietro e raggiungere 
una copertura sanitaria universale 
per tutti” in tempi di Covid. Accesso 
alle cure sanitarie, screening neo-
natale, cure olistiche compresi ser-
vizi sociali e supporto sociale, vita 
quotidiana e condizioni di lavoro, 
uso sicuro dei medicinali, svilup-

po e accesso dei medicinali, ricerca: 
su ognuno di questi punti, Eurordis 
elenca le possibili criticità e le sfide 
delle persone con malattia rara, of-
frendo anche una serie di consigli su 
cosa concretamente possono fare i 
decisori politici.
Il testo integrale della lettera è di-
sponibile sul sito di Eurordis.

Covid 19

EURORDIS-Rare Diseases Europe è 
un’alleanza non-profit che unisce 
oltre 900 associazioni di pazienti 
in72 paesi. Lavora per migliora-
re la qualità di vita dei 30 milioni 
di malati rari in Europa. Unisce i 
pazienti, le famiglie, le associa-
zioni portando la loro voce agli 
stakeholders, al mondo medico, 
scientifico e ai decisori politici.

Invito all'azione rivolto ai politici 
per il post-confinamento 
On line l’invito all'azione di EU-
RORDIS rivolto ai politici affin-
chè garantiscano, a livello locale 
o nazionale, la tutela dei diritti
delle persone affette da una ma-
lattia rara durante il periodo di
post-confinamento. Questo do-
cumento, elaborato sulla base
dei feedback ricevuti attraverso i
recenti webinar, le sessioni della

Conferenza europea sulle malat-
tie rare e i farmaci orfani e la re-
cente indagine Rare Barometer 
sul COVID-19, stabilisce le misure 
specifiche da mettere in atto per 
garantire la protezione dei diritti 
delle persone affette da una ma-
lattia rara nei prossimi mesi.
Il documento è scaricabile dal sito 
di Eurordis

Il poster di Aismme 
a ECRD2020
Continua l‘impegno di Aismme per-
ché lo SNE diventi un diritto per tutti 
i neonati in Europa, con azioni di sen-
sibilizzazione verso il mondo politico, 
medico, associazionistico. Tra queste 
la presentazione di un suo poster 
all’edizione on line della 10th Euro-
pean Conference on Rare Diseases & 
Orphan Products (ECRD 2020) che si è 
svolta on line il 14 e 15 maggio.
Tema del poster la necessità che il 
modello italiano dello SNE con le 
sue 40 patologie screenate venga 
esportato in tutti i Paesi Europei, 
dove le patologie nel panel sono 
ancora troppo poche e si provveda 
ad un adeguato percorso screening. 
Aismme denuncia:
• Non c’è uniformità sulla parità di

accesso e la disponibilità dei pro-
grammi di screening nei vari Paesi 
Membri;

• Il numero di malattie sottoposte a 
screening varia da 2 a 42 malattie
e non vi è alcuna relazione con il
PIL del paese;

• Sono differenti le procedure e 
contenuti delle informazioni for-
nite ai genitori sulla malattia e sul 
trattamento.

In Italy every newborn undergoes a test that identifies about forty 
rare metabolic disorders. It is the Expanded Newborn Screening 
(ENS), a free, mandatory test established by the 167/2016 bill and 
strongly sought by Aismme, Italian Association Inherited Metabolic 
Diseases Support. A full-fledged health path including not only 
the test and diagnosis, but also admittance to a continuity of care 
process for screened babies. The path has been developed by 
the Ministry of Health, patients associations, the Italian National 
Institute of Health and Scientific Medical Societies.

The ENS enables the early detection of about 350 affected children 
every year, hence preventing severe disabilities or death by means 

of diets and therapies that 
halt the natural development 
of the pathology. The test 
provides families with 
serenity and a further 
certainty, with huge savings 
on social costs.

Author: Manuela Vaccarotto, AISMME   /   Co-Author: Giuliana Valerio

Support

Extended newborn screening  
a right of all european babies!

Every child in Europe  
has the right 

to the be screened 
for the highest possible 

number of diseases!

Aismme is currently 
working

· to make the ENS a right for 
all European newborns;

· to raise awareness of ENS 
among politicians, doctors

and associations;

· to increase the quality  
of life of affected babies.

What is the ENS situation 
like in Europe?

Newborns in other European 
countries are not as fortunate, 
as screened diseases are often 

too few.
• Equal access and availability 

of screening programmes
are not uniform throughout

Member States;
• Screened diseases ranges 

from two to forty-two diseases, 
irrespective of the country’s GDP;

• Procedures and information 
parents receive on the disease 

and its treatment can differ.

The optimal 
screening path 
requires that:

• any introduction of a new 
screening path considers
ethical, legal, social and

privacy aspects;
• pathologies to be enlisted in

the official panel undergo the
Health Technology Assessment

(HTA);
• decision boards involve not 

only experts on the disease, but
also patients and/or caregivers

to orientate health and political
choices.

www.aismme.org

Associazione Italiana Sostegno 
Malattie Metaboliche Ereditarie

Italian  Association  Inherited  
Metabolic  Diseases  Support

poster number: 36     
poster theme:  1
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MetabERN: la rete europea d’eccellenza  
per le malattie metaboliche
Il presente e il futuro della ERN, facciamo il punto con il Coordinatore,  
il Professor Maurizio Scarpa del Centro di Coordinamento Regionale  
per le Malattie Rare dell´Azienda Universitaria di Udine.  
Di Giuliana Valerio

“La pandemia non ha toccato i pa-
zienti metabolici, che sono stati 
protetti in modo efficiente rispetto 
ad altri pazienti fragili: non abbiamo 
notizie di pazienti deceduti nell’am-
bito del nostro network in Europa”. 
Risponde così il Professor Maurizio 
Scarpa, Coordinatore della Rete di 
Riferimento Europee per le malattie 
metaboliche (MetabERN), una delle 
24 reti istituite dalla Commissione 
Europea, che riuniscono l’eccellenza 
dei prestatori di assistenza sanitaria 
di tutt’Europa per le malattie rare, 
alla domanda di come il Covid abbia 
impattato sui pazienti. “Un ottimo ri-
sultato dovuto al rapporto tra i Centri 
di cura, gli specialisti e i pazienti che 
da sempre è molto stretto e che in 
questo momento di emergenza è 
stato molto produttivo – continua 
- In questi giorni, sempre in tema di 
Covid, MetabERN sta elaborando le 
risposte ad una serie di questionari 
inviati ai pazienti europei per iden-
tificare i bisogni e le criticità dei pa-
zienti emersi sia nella fase 1 che nella 
fase 2”.
Professor Scarpa, facciamo il pun-
to sulla rete MetabERN.
L’esperienza delle Reti ERN è iniziata 
nel 2017, e inizialmente a MetabERN 
hanno aderito 69 Centri cura in 18 
Paesi europei. Oggi i Centri sono 78, 
dislocati in 23 Paesi. Siamo in attesa 
che, Covid permettendo, si concluda 
l’analisi delle candidature dei Centri 
che hanno fatto richiesta di entrare 
nella seconda call, che porteranno 
ad una copertura totale di tutte le 
nazioni aderenti alla EU. Si potrà dav-
vero parlare di un Network europeo. 
Ad oggi seguiamo circa 60 mila pa-
zienti e abbiamo 2.500 tra medici e 
professionisti, in un gruppo multidi-
sciplinare. Stanno crescendo anche 
le associazioni di pazienti, che fanno 
parte organicamente delle reti: al 
momento MetabERN conta circa 50 
associazioni. Posso dire con soddi-

sfazione che è l’unica rete di malat-
tie metaboliche strutturata in modo 
così completo a livello globale, un 
unicum da un punto di vista medico-
scientifico. 
Quali sono i progetti cui state lavo-
rando? 
I progetti in corso sono molti, coin-
volgono oltre che i professionisti del-
la sanità anche i pazienti e vengono 
declinati per sottogruppi (subnet-
work), famiglie di patologie.
Un lavoro importante lo stiamo fa-
cendo per quanto riguarda lo scree-
ning neonatale esteso, un tema mol-
to sentito dai medici metabolici oltre 
che dai pazienti. A livello europeo c’è 
una grande difformità nel numero 
di patologie screenate, ma anche e 
soprattutto nel percorso screening. 
Al momento abbiamo coinvolto, ol-
tre che ai Centri Screening, anche le 
società scientifiche dei Paesi europei, 
per fare una fotografia della situazio-
ne dall’interno, quindi procederemo 
a delineare delle linee di indirizzo 
che possano aiutare gli Stati membri, 
pur nella loro autonomia, a decidere 
quali malattie screenare e soprat-
tutto a delineare come deve essere 
il percorso screening, perché non è 
importante solo il numero o quali 
malattie screenare, quanto invece 
mettere in piedi un sistema, un per-
corso complesso che vada dall’infor-
mazione in gravidanza alla diagno-
stica e alla presa in carico, coerente, 
omogeneo e di qualità in tutti i pas-
saggi, tenendo sempre conto anche 
dei risvolti etici. 
Non esistono percorsi di forma-
zione per i medici metabolici, che 
sono costretti a farsi l’esperienza 
in corsia. E’ questo un tema all’at-
tenzione della Rete?
Assolutamente sì, in particolare ora 
che l’emergenza Covid rischia di ri-
succhiare professionalità importanti 
per fronteggiare le carenze in settori 
dell’assistenza funzionali al conteni-

mento della pandemia. Ecco perché 
un gruppo MetabERN si sta proprio 
occupando di programmi di educa-
tion per creare futuri di specialisti. 
Abbiamo delineato due tipi di corsi, 
che verranno avviati nel 2021: uno di 
base per evitare che si arrivi impre-
parati di fronte a queste patologie 
ad alta complessità, e uno avanzato. 
Siamo in attesa che la Commissione 
Europea definisca finanziamenti per 
la mobilità di personale medico, per-
ché intendiamo proporre alla fine dei 
corsi momenti di perfezionamento in 
Centri Cura di eccellenza in Europa, 
anche tramite sistemi di simulazione 
per i quali esistono strutture di alta 
specializzazione quali l´Universitá 
di Salisburgo e Udine. Ma pensiamo 
anche a percorsi formativi più snelli, 
con attività di simulazione su pazien-
ti artificiali computerizzati, che già 
stiamo offrendo a Udine e a Salisbur-
go, o attraverso e- learning. Inoltre, 
stiamo lavorando alla creazione di 
percorsi di formazione anche per 
infermieri e dietisti, con l’biettivo di 
creare reti di professionisti specialisti 
nelle malattie metaboliche.
Altri progetti?
Abbiamo creato un registro interna-
zionale per tutte le malattie metabo-
liche, il primo e unico a livello mon-
diale, gestito dall´Universitá di Hei-
delberg, in Germania, per disegnare 
storie naturali delle malattie e nuovi 
trials clinici; stiamo elaborando nuo-
ve linee guida per le varie patologie, 
con l’obiettivo di per promuove-
re l’uniformità nella diagnostica e 
nell’assistenza clinica e terapeutica. 
Utilizzando piattaforme on line che 
ci permettono di condividere quello 
che già esiste e di aggiornarlo, que-
sto anche grazie a finanziamenti eu-
ropei. Per quanto riguarda la ricerca, 
diversi gruppi stanno lavorando su 
malattie neglette, per dare speranza 
di cura a pazienti che non hanno l’at-
tenzione dell’industria, e per identifi-

care malattie sulle quali fare ricerca 
per avere nuove diagnosi. Sempre in 
quest’ambito siamo attivi sull’analisi 
di nuovi trials clinici e stiamo facen-
do una fotografia della capacità della 
ricerca di base e applicata in Europa 
relativamente ai farmaci.
Stiamo sviluppando sistemi di tele-
medicina per garantire un´assistenza 
sempre piú facile per i pazienti con 
malattie maetaboliche, questo gra-
zie anche all´esperienza COVID che 
stiamo facendo in questi mesi. E´ 
in preparazione una pubblicazione 
circa uno studio sulla transizione 
del paziente pediatrico a paziente 
adulto, un tema importante dato che 
sempre più pazienti pediatrici rag-
giungono la maggiore età grazie alla 
disponibilità di diagnosi e terapia. 
Infine, un gruppo si sta occupando di 
comunicazione scientifica, per capire 
come fare informazione, e un altro 
di patient empowerment. Stiamo 
anche pensando al futuro delle ma-
lattie rare. Infatti, partecipiamo ad 
un progetto coordinato da EUROR-
DIS per delineare strategie su come 
ci si dovrà preparare ad approcciare 
le malattie rare nel 2030. Una sfida 
importante visto il continuo e veloce 
progresso scientifico.

ERN

Maurizio Scarpa,  
Coordinatore MetabERN 

English version 
on page 19



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

9

Con la diagnosi la vita può risbocciare
Di Tania Sabatino

Due cugini, Francesco ed Alessan-
dro, di 10 e 9 anni, appena una pri-
mavera di differenza: appartengono 
ad una famiglia coesa e si sosten-
gono a vicenda. L’uno gioca a cal-
cio, l’altro a basket. Per Alessandro, 
però, è tutto più faticoso, perché è 
costretto a convivere con stanchez-
za cronica, forte cefalea e febbre 
ricorrente che gli portano vomito e 
disidratazione. “In quegli anni – rac-
contano i genitori – per Alessandro 
era molto faticoso convivere con i 
suoi momenti di stanchezza, che 
lo costringevano a recarsi spesso 
in ospedale quando subentrava la 
febbre”.
Dal piccolo ospedale di provincia, 
dove risiedono, arrivano, dopo due 

anni complicati, al Regina Marghe-
rita di Torino, in cerca di risposte. 
Osservando il colorito della pelle e 
una serie di parametri, tra i quali il 
livello di cortisolo, il VLCFA e l’ACTH, 
arriva la diagnosi di Adrenoleucodi-
strofia. Per Alessandro, la mutazione 
genetica si manifesta attraverso l’in-
sufficienza corticosurrenalica tipica 
della malattia di Addison.
“Con la terapia sostitutiva – rac-
contano i genitori – Alessandro è 
risbocciato. Quando siamo arrivati 
al Regina Margherita, la situazione 
era veramente al limite e se non fos-
se arrivata la diagnosi, non sappia-
mo quanto saremmo potuti andare 
avanti”.
La vita ora è scandita dalla dieta, ad-

dizionata con olii supplementati e 
dalla terapia endocrinologica. I con-
trolli neurologici sono effettuati al 
Besta, uno dei centri di riferimento 
per il Nord Italia.
Trattandosi di una malattia gene-
tica X legata, che si tramette, cioè, 
dalle madri ai figli maschi, tutta la 
famiglia viene mappata. Così si sco-
pre che anche il cugino più grande, 
Francesco, ha nel suo codice gene-
tico la mutazione. Una scoperta che 
cambia la vita, le esistenze di tutti, 
e risulta salvifica perché arriva nella 
cosiddetta finestra pre-sintomatica, 
prima che si palesino i danni cere-
brali irreversibili. Si può ricorrere, 
dunque, al trapianto. Purtroppo, il 
trapianto non sempre è privo di ri-

schi, di difficoltà, di complicazioni. 
La vita di Francesco, le sue aspetta-
tive, il suo stesso aspetto cambia-
no: lui che giocava a calcio oggi è 
in sedia a rotelle. Ma il suo spirito è 
forte e fiero, la voglia di ricominciare 
tanta. 
Ognuno ha la sua storia, con le sue 
specificità, difficoltà, cadute, sogni. 
Grazie ai passi avanti che la scienza 
sta compiendo, tra i quali la pro-
spettiva di trapianto da cellule auto-
loghe, gli orizzonti futuri potranno 
colorarsi ancora di più del colore 
intenso della speranza.

** I nomi utilizzati sono di fantasia 
per garantire la tutela della privacy 
degli interessati.

Indispensabile l’inserimento nel panel dello SNE
L’Adrenoleucodistrofia è una malat-
tia molto complessa, devastante per 
il decorso e per l’impatto che ha sui 
pazienti e le famiglie. Nella sua for-
ma più grave, l’adrenoleucodistrofia 
cerebrale ad esordio tipico nell’in-
fanzia, coinvolge il sistema nervoso 
centrale, provocando gravi danni 
neurologici con effetti altamente 
invalidanti. L’espressione clinica è 
così eterogenea che attualmente la 
diagnosi è molto complessa e arriva 
spesso troppo tardi per consentire 
di intervenire efficacemente. Un pro-
blema che potrebbe essere risolto 
grazie allo screening alla nascita. 
Lo screening neonatale allargato è 
da sempre al centro dell’attenzione 

di tutte le associazioni che si occupa-
no di malattie rare poiché è il primo 
strumento per la diagnosi precoce. 
Se diagnosticata precocemente, 
l’adrenoleucodistrofia cerebrale in-
fantile può essere arrestata. Il tratta-
mento attualmente disponibile ed 
efficace è il trapianto di cellule stami-
nali ematopoietiche che ferma il pro-
cesso di neuro-infiammazione.  Una 
procedura comunque molto impe-
gnativa che si mostra risolutiva in più 
dell’80% dei casi, ma che ha tuttavia 
un rischio di mortalità del 10%.
E’ per questo che la scienza continua 
a studiare queste patologie. Oggi 
è in sviluppo la terapia genica per 
la Adrenoleucodistrofia cerebrale 

infantile, trattamento che presenta 
molti meno rischi per i pazienti ri-
spetto al trapianto da donatore poi-
ché è una terapia che utilizza le cel-
lule autologhe dello stesso paziente 
che vengono prelevate, ingegneriz-
zate e reimpiantate. 
Alcune regioni, dalla Toscana, al La-
zio, alla Campania, alla Lombardia, 
al Veneto e al Piemonte si stanno 
già preparando alla possibilità che 
la diagnosi precoce diventi obbliga-
toria alla nascita e stanno lavorando 
a linee guida e percorsi di assistenza 
long life e formazione. 
“Sarà fondamentale che i centri di 
riferimento per la ALD si attivino in 
un importante lavoro di networking 
perché attraverso le conoscenze e 
competenze acquisite si condivida-
no linee di supporto al paziente uni-
voche - commenta Valentina Fasano, 
Presidente dell’Associazione Nazio-
nale per l’Adrenoleucodistrofia-.  E’ 
importante avere una diagnosi, ma 
è fondamentale poter avere da quel 
momento in poi dei riferimenti certi 
e rassicuranti per le famiglie”.
Il passo più importante: in Toscana 
l’Ospedale Meyer e l’Unità di Scre-
ening Neonatale diretta dal prof. 
Giancarlo la Marca, presidente della 
SIMMESN, hanno pianificato l’attiva-

zione di un progetto pilota per la dia-
gnosi precoce della X-ALD, finalizza-
to a raccogliere evidenze scientifiche 
sull’efficacia del test di screening. 
“Nel caso della Ald – spiega il prof. 
la Marca - sarà importante partire 
con un progetto pilota di screening 
affinché da questo modello com-
provato ed efficiente, una volta di-
mostrata l’efficacia dello screening, 
si possa procedere ad estendere lo 
screening al pannello nazionale per 
tutti i neonati italiani. Esistono di-
verse terapie ma la più prometten-
te è quella genica che ha superato 
la fase di sperimentazione, e sarà 
probabilmente disponibile in tempi 
brevi “.

Giancarlo La Marca e Valentina Fasano, 
Presidente dell’Associazione Nazionale 

per l’Adrenoleucodistrofia

Marina Melone, Erasmo di Nucci, Valentina Fasano, Elisa Perugini a Roma in Senato

Focus Adrenoleucodistrofia
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Malattie rare:  
«e ora non dimentichiamo la ricerca di base»
Intervista a Lucia Monaco, Presidente dell’assemblea di IRDiRC
Qual è l’elemento cruciale del cam-
biamento avvenuto sulle malattie 
rare?
Si è passati da un approccio che af-
fronta la singola malattia a uno di 
visione di sistema. Dal punto di vista 
prettamente scientifico vanno citati 
gli avanzamenti nella genomica e 
il fatto che con le nuove tecnologie 
di sequenziamento del DNA, unite a 
strumenti di analisi bioinformatica e 
di condivisione dei dati, è possibile 
collegare i dati di più malattie. Fuori 
dall’ambito prettamente genetico e 
di ricerca, si è sviluppata la consape-
volezza che per affrontare le malattie 
rare occorre la collaborazione di at-
tori diversi, a partire dai ricercatori e 
dagli enti che finanzino ricerca, che 
devono collaborare con tutti gli at-
tori che permettono, partendo dai 
risultati accademici, di arrivare alla 
clinica e al paziente.
Chi sono gli attori di questa filiera?
Per le malattie rare gli studi clinici 
hanno a disposizione numeri diversi 
da quelli della farmacologia tradizio-
nale, con pochi o pochissimi pazien-
ti: tutto questo richiede approcci dif-
ferenti nel disegno delle studio. Per 
questo è diventato fondamentale 
“portare a bordo” gli enti regolatori. 
La tutela della sicurezza del paziente 
è un principio non derogabile ma va 
applicato con nuovi criteri; basti pen-
sare alla terapia genica e a quella cel-
lulare, che comportano un processo 
di sviluppo industriale molto diverso 
da quello tradizionale, talvolta con 
un farmaco personalizzato che è 
costituito dalle cellule stesse del pa-
ziente opportunamente ingegneriz-
zate. Quindi è necessario coinvolgere 
le aziende, a partire dalle startup che 
nascono dall’ambito accademico 
fino alle grandi aziende farmaceuti-
che che decidono di investire sulle 
malattie rare.
In tutto questo, di nuovo, gli enti re-
golatori hanno un ruolo importante: 
si pensi agli incentivi associati alla 
designazione di farmaco orfano, che 
hanno rappresentato un passo avan-
ti per stimolare il coinvolgimento 
delle aziende nello sviluppo di tera-

pie per le malattie rare. A questo pro-
posito, oggi c’è grande attenzione 
in Europa per la prossima revisione 
della normativa sulla designazione 
di farmaco orfano, affinché non ven-
gano meno tali incentivi. Andando 
avanti nella filiera, l’ultimo tassello è 
l’accesso alle terapie approvate per 
la commercializzazione, con il tema 
del prezzo e della sostenibilità per i 
diversi sistemi sanitari nazionali, per-
ché una terapia che si è dimostrata 
efficace arrivi veramente al paziente.
Qual è invece il ruolo delle associa-
zioni di pazienti?
I pazienti sono centrali. Questo è 
quello che è balzato veramente 
all’attenzione di tutti: la persona. 
Il paziente sempre più esiste ed è 
considerato non solo come obietti-
vo della terapia ma come attore che 
partecipa consapevolmente al pro-
cesso.
In che modo sta partecipando?
Innanzitutto nella definizione degli 
obiettivi di uno studio di ricerca. Si è 
riusciti a stimolare i ricercatori affin-
ché il quesito scientifico sia rilevante 
non solo per aumentare la conoscen-
za sulla malattia studiata, ma anche 
per la sua possibile ricaduta sul pa-
ziente. Anche il ruolo dei finanziatori 
in questo senso è importante, per-
ché chi finanzia può inserire questo 
obiettivo fra i criteri di valutazione. 
Soprattutto quelle realtà che finan-
ziano una malattia specifica possono 
scegliere di avere nelle commissioni 
di valutazione rappresentanti di pa-
zienti e famigliari. Il concetto chiave 
è che chi finanzia ricerca sia consa-
pevole dell’importanza di fare ricerca 
di base e studiare le cause e i mecca-
nismi molecolari, perché da lì nasca 
quella conoscenza che permette di 
identificare un possibile approccio 
terapeutico: l’obiettivo è sempre 
quello di trovare una soluzione alla 
malattia.
Qual è, in questo quadro comples-
so, il ruolo di IRDiRC?
Guardando a questa complessità, 
sono nate iniziative come IRDiRC, 
che mette attorno al tavolo attori 
diversi che possano condividere pro-

blemi, conoscenze e competenze, 
venendo da diverse parti del mondo, 
da contesti diversi per disponibilità 
di risorse e infrastrutture, con sistemi 
di cura diversi, tutti uniti per affronta-
re i problemi insieme. È stata un’idea 
visionaria perché si è riconosciuto 
che alcuni temi e problemi possono 
essere affrontati con linee guida, rac-
comandazioni e strumenti informati-
ci che non vengono più dal singolo 
ma beneficiano di una collettività di 
esperti che rappresenta la comunità 
delle malattie rare. Questo è il vero 
valore aggiunto di una realtà che 
non ha un suo portafogli ma che è 
composta da organizzazioni che nel 
proprio ambito specifico potranno 
prendere decisioni di investimenti, 
facendosi ispirare e guidare dagli 
studi e analisi di scenario fatti insie-
me. IRDiRC è una realtà mondiale, 
nata originariamente per iniziativa 
congiunta della Commissione Euro-
pea e dei National Institutes of He-
alth degli USA: due grossi enti che 
finanziano ricerca, che hanno deciso 
di unire le forze su un tema trasversa-
le a livello globale. Si sono aggiunte 
molte realtà dall’Europa, Nord Ame-
rica, Cina, Giappone, Australia, India, 
di recente dall’Africa e dal Sudameri-
ca…. In tutto siamo 62 organizzazio-
ni, con una buona rappresentazione 
anche se non ancora una copertura 
completa a livello globale.
Cosa fa, concretamente, IRDiRC?
L’assemblea dei membri IRDiRC – che 
mi onoro di presiedere per il triennio 
2019 -2021 – si riunisce fisicamente 
o per teleconferenza ogni tre mesi, 
ed è adiuvata da comitati scientifici 
che affrontano tre tematiche princi-
pali: diagnosi, terapia e temi interdi-
sciplinari di gestione e condivisione 
dei dati e delle risorse biologiche. 
Insieme, lavoriamo per identificare 
le tematiche più urgenti ed attuali da 
affrontare con task force operative, 
gruppi di esperti che lavorano ad un 
tema specifico in un tempo limitato 
e producono linee guida o racco-
mandazioni o strumenti informatici 
che vengono poi diffuse agli enti che 
possano implementarle e a tutta la 

comunità scientifica in generale. Per 
esempio, uno dei primi prodotti di IR-
DiRC, nel 2013/14, è stato Matchma-
ker Exchange, una piattaforma infor-
matica che permette di confrontare 
le informazioni genetiche di pazienti 
che afferiscono a laboratori da tutto 
il mondo, con una standardizzazio-
ne dei dati e di approcci di analisi. 
Questo strumento ha un’importanza 
notevole per la diagnosi delle malat-
tie rare. Sappiamo che i casi più rari 
sono ancora senza diagnosi e spesso 
affrontano un’“odissea” diagnostica. 
Ma per identificare un difetto gene-
tico occorre riscontrarlo in un secon-
do paziente con lo stesso fenotipo. 
È questo che permette di validare la 
diagnosi; diversi second case sono 
stati identificati grazie alla piattafor-
ma. Dare un nome alla malattia non 
offre un’immediata soluzione, ma è 
un punto di partenza che permette 
alle famiglie di uscire dall’oscurità e 
offre ai ricercatori un indizio impor-
tantissimo. Conoscere il difetto gene-
tico alla base di una malattia dà il via 
a una serie di indagini mirate a iden-
tificare un’ipotesi per investigare un 
approccio terapeutico. Questa cono-
scenza insomma è il passo indispen-
sabile affinché si avvii un percorso di 
ricerca, che per le famiglie potrebbe 
essere lungo ma certamente apre 
una speranza.
Quali sono le sfide per il futuro?
Vedo due sfide. Da una parte c’è 
senza dubbio la sfida dello sviluppo 
di nuovi farmaci e l’accesso ad essi, 

Farmaci

IRDiRC è un consorzio nato nel 
2011 che raccoglie 62 organiz-
zazioni da tutto il mondo, tra 
enti finanziatori della ricerca 
sulle malattie rare (governativi e 
non), aziende e organizzazione 
di pazienti. L’obiettivo di IRDiRC 
è far sì che ogni persona con una 
malattia rara possa avere acces-
so a diagnosi e cure disponibili 
entro un anno e mille nuove te-
rapie per le malattie rare entro il 
2027
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Farmaci

cui si associa il non piccolo tema del-
la sostenibilità. Stiamo assistendo a 
successi entusiasmanti per malattie 
che fino a pochi anni fa sembravano 
non avere speranze… le soluzioni 
invece si stanno dimostrando reali-
stiche. Però c’è il tema di come sarà 
possibile per i servizi sanitari nazio-
nali sostenere queste terapie per un 
numero sempre maggiore di terapie 
e quindi di pazienti. In particolare 
per le terapie geniche, i costi sono 
oggi altissimi. Ovviamente possiamo 
immaginare che ci saranno econo-
mie di scala, basti pensare a quanto 
costava una fiala di penicillina negli 
anni ‘40 rispetto ad oggi… ma in 

molti casi queste terapie sono per-
sonalizzate quindi non è possibile 
una produzione su larga scala. Que-
ste terapie richiedono un modello di 
business diverso, che non è quello 
attuale.
La seconda sfida?
È continuare a dare sostegno alla 
ricerca di base, perché vedo gran-
de attenzione alla parte finale della 
filiera, allo sviluppo delle terapie, 
all’interazione con gli enti regolatori, 
alla sostenibilità del sistema sanitario 
nazionale… ma tutto ciò ha senso 
se avanza anche la conoscenza sul-
le altre malattie rare, su cui ancora 
non ci sono studi. La ricerca di base 

non va mai persa di vista. Sappiamo 
tutti quante e quali sfide relative alla 
salute pubblica richiedano investi-
menti importanti: malattie infettive, 
cancro, malattie non trasmissibili, 
invecchiamento … È vero tuttavia 
che la ricerca sulle malattie rare - in 
particolare quelle genetiche - porta 
conoscenze e soluzioni che si appli-
cano anche a malattie più comuni: 
è un investimento che paga perché 
ha ricadute più ampie dei suoi obiet-
tivi specifici. È tutto l’ecosistema che 
alla fine deve essere sostenibile. Di 
nuovo torniamo alla necessità di un 
approccio d’insieme: nessun singolo 
attore può affrontare, da solo, le sfide 

che ci attendono.
Uno degli obiettivi di IRDiRC è 
contribuire all’obiettivo di mille 
nuove terapie per le malattie rare 
entro il 2027. È possibile?
È sfidante, ma possibile. Non tutte le 
6mila malattie rare potranno essere 
trattate con la terapia genica, pro-
prio per la loro natura. Per alcune 
malattie sarà possibile identificare 
farmaci tradizionali, come piccole 
molecole, magari già sperimentati e 
approvati per malattie più comuni, 
oppure farmaci biologici, per esem-
pio a base di RNA.
(da www.vita.it)

Farmaci orfani
Più di 160 autorizzati e verificati dall’Ema
“Trovare un trattamento efficace 
per i pazienti con malattie rare può 
essere molto difficile, da quando il 
regolamento sui farmaci orfani Ue 
è entrato in vigore nel 2000, ha gio-
cato un ruolo centrale nel facilita-
re lo sviluppo e l’autorizzazione di 
medicinali per le malattie rare”. Lo 
sottolinea l’Ema, l’Agenzia europea 
dei medicinali, che in occasione 
della Gionata mondiale delle ma-
lattie rare (29 febbraio) ha spiegato 
che farmaci autorizzati come orfani 
sono attualmente più di 160 nell’Ue 
e una volta autorizzati dall’Ema 
possono essere commercializzati 
in tutti gli Stati membri. Tuttavia, 
la disponibilità e il rimborso sono 
soggetti a revisione dalle autorità 
nazionali competenti.
L’Ue, spiega l’Ema, offre incentivi 
come la consulenza scientifica su 
protocolli di studio, varie riduzio-
ni delle tariffe e sovvenzioni per 

incoraggiare le imprese alla ricer-
ca e sviluppo di medicinali per 
le malattie rare. Le aziende pos-
sono richiedere la designazione 
di “orfana” per il loro farmaco se 
soddisfa determinati criteri: deve 
trattare, prevenire o diagnosticare 
una malattia potenzialmente leta-
le o debilitante in modo cronico, 
o è comunque improbabile che 
il medicinale generi rendimenti 
sufficienti per giustificare l’inve-
stimento necessario per il suo 
normale sviluppo; la malattia non 
deve interessare più di 5 persone 
su 10.000 nell’Ue; non esiste alcun 
metodo soddisfacente di diagnosi, 
prevenzione o trattamento e, in 
caso contrario, la medicina deve 
essere di notevole beneficio ag-
giuntivo per le persone colpite.
Ai medicinali riconosciuti orfani che 
arrivano sul mercato e per i quali si 
può dimostrare che mantengono i 

criteri in base ai quali sono stati de-
signati come tali, sono concessi 10 
anni protezione di mercato. Il comi-
tato per i medicinali orfani (COMP) 
è responsabile della revisione delle 
domande. Se un medicinale arriva 
alla fase di autorizzazione all’im-
missione in commercio, il COMP lo 
valuterà nuovamente per verificare 
se i criteri sono ancora soddisfatti e 
la designazione orfana può essere 
mantenuta.
Per quanto riguarda la designa-
zione di medicinali orfani, l’Ema 
specifica che non si tratta di un’au-
torizzazione perché non tutti i far-
maci scelti raggiungono la fase di 
autorizzazione alla vendita. Quelli 
che lo fanno, sono valutati dal Co-
mitato EMA per i medicinali per uso 
umano (CHMP) utilizzando gli stes-
si standard di sicurezza ed efficacia 
che si applicano a tutti i medicinali 
valutati dall’EMA.

Individuata una malattia rara: solo 7 casi al mondo
Pubblicato sulla rivista scientifica 
“Brain” uno studio realizzato con la 
collaborazione fra UniMe, l’Ospe-
dale Pediatrico Bambino Gesù di 
Roma e altri Centri internazionali 
(che identifica un nuovo gene la cui 
mutazione è responsabile di una 
malattia rara caratterizzata da un 
grave difetto del metabolismo. Lo 
studio multicentrico ha riguardato 7 

casi (gli unici al mondo).  La nuova 
patologia è dovuta alla mutazione 
del gene identificato come Galnt 2 
ed è quindi stata chiamata “Galnt 2 – 
congenital disorder of glycosylation 
(Galnt 2 – Cdg, disturbo congenito 
della glicosilazione)”. E’ congenita 
ed a trasmissione ereditaria “autoso-
mica recessiva”. Ciò vuol dire che en-
trambi i genitori sono portatori sani 

del gene mutato. Questo contributo 
ha permesso di definire le basi ge-
netiche della malattia, caratterizza-
ta da ritardo globale dello sviluppo, 
disabilità intellettiva con deficit del 
linguaggio, tratti autistici, epilessia, 
anomalie cerebrali, dismorfismi e 
riduzione dei livelli di colesterolo 
Hdl. Non esiste attualmente una 
cura, ma è possibile solamente trat-

tare i sintomi. Grazie alla definizione 
delle sue basi biologiche, tuttavia, 
è possibile però migliorare il pro-
gramma di presa in carico, offren-
do anche una consulenza genetica 
mirata alla famiglia. La scoperta del 
gene-malattia fungerà da punto di 
partenza per ogni futuro intervento 
diagnostico e di presa in carico della 
patologia.

Laura Crippa,  
direttore RAReg:  
“Giuste le verifiche,  
ma i tempi sono  
troppo lunghi”
“I farmaci orfani sono autorizzati a 
livello europeo, ma è l’Italia che poi 
deve decidere le condizioni a cui 
i pazienti possono avervi accesso 
- spiega Laura Crippa, General Ma-
nager di RAReg, un’azienda che dal 
2012 fornisce consulenza su rego-
lamentazione e accesso al mercato 
per i prodotti farmaceutici - Di con-
seguenza, prima di essere distribui-
ta, una nuova molecola deve affron-
tare un percorso di approvazione 
nazionale che ne stabilisca anche 
il prezzo e le modalità di rimborso. 
Le verifiche da fare sono tante, e do-
verose. La problematica che riscon-
triamo, però, è il tempo che viene 
impiegato per queste verifiche. Per 
affrontare la questione ci vuole un 
lavoro corale - delle istituzioni, delle 
aziende, di chi fa le norme e di chi le 
applica - per riuscire ad avere un ac-
cesso più precoce per i pazienti che 
hanno necessità di questi farmaci”.

http://www.vita.it
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SNE

L’appello di Aismme a Jole Santelli
«Introducete lo SNE in Calabria, in Italia ha salvato 350 bimbi»
Lo scorso 5 maggio Aismme ha in-
viato una lettera alla Presidente del-
la Regione Calabria Jole Santelli per 
sollecitare l’introduzione dello Scre-
ening Neonatale Esteso anche nella 
sua regione, l’unica in Italia dove il 
test non è stato attivato. 
“Molte famiglie e mamme si rivolgo-
no a noi per poter fare il test al loro 
bimbo. Noi li supportiamo invian-
do loro il cartoncino necessario e le 
istruzioni per inviarlo ad un labora-
torio con noi convenzionato. Tutto a 
nostre spese e senza alcun costo per 
i futuri genitori – si legge - Natural-

mente non tutti i futuri genitori lo 
fanno: spesso non sanno neppure 
che esiste di questo test, nonostante 
le campagne informative che attivia-
mo periodicamente, o lo scoprono 
quando oramai è troppo tardi. D’al-
tronde, noi non potremmo sostenere 
i costi del test per tutti i circa 15.000 
bimbi che ogni anno nascono nella 
sua Regione. Lei, gentile Presidente, 
invece sì, dal momento che per que-
sto prezioso presidio di salute sono 
previsti fondi che vengono erogati 
ogni anno dallo Stato alle regioni”.
Aismme già nel 2019 aveva sotto-

posto il problema al Commissario 
Cotticelli, appena insediato, con una 
lettera e qualcosa si era mosso: il Di-
rettore Generale Antonio Belcastro 
qualche mese fa ha finalizzato una 
convenzione con il Laboratorio di 
screening del Federico II° di Napoli 
in vista dell’attivazione del percorso 
screening. Nel luglio 2019 sembra-
va che la situazione fosse risolta, ma 
nessuno screening, oltre a quello re-
gionale su tre malattie, è al momento 
stato attivato e le famiglie calabresi 
stanno continuando a richiederei il 
cartoncino per fare il test di scree-

ning ai loro bambini.
“Abbiamo salutato con grande spe-
ranza la Sua elezione alla Presidenza 
della Regione, finalmente una donna, 
e quindi in grado di unire al pragmati-
smo anche la forte sensibilità femmi-
nile – conclude la lettera alla Presiden-
te Santelli - Ci auguriamo quindi che 
riesca finalmente a dove i suoi prede-
cessori hanno fallito: introdurre anche 
nella Sua Regione lo Screening Neo-
natale Esteso in tempi brevi, offrendo 
così a tutti i neonati calabresi le stesse 
opportunità dei bimbi che nascono 
nelle altre regioni”.

Malattia di Pompe L’importanza di una diagnosi precoce
Patologia rara e poco conosciuta, 
la malattia di Pompe, malattia da 
accumulo lisosomiale, ha un de-
corso severo e colpisce una per-
sona su 40.000/50.000, circa 300 
i malati diagnosticati in Italia. Dal 
2006 è disponibile un farmaco, la 
terapia enzimatica sostitutiva, che 
aumenta la sopravvivenza nei ne-
onati e riduce notevolmente la di-
sabilità e in alcuni casi migliora le 
condizioni motorie, cardiache e re-

spiratorie nei pazienti con malattia 
insorta in fase tardiva. Un articolo 
apparso su The Lancet sottolinea 
come, al 2008, la sopravvivenza 
dei bambini affetti, che di solito 
non superano l’anno di vita, con 
il trattamento arrivava anche a 8 
anni. Diversi pazienti hanno rag-
giunto traguardi che altrimenti sa-
rebbero stati irraggiungibili, come 
sedersi, stare in piedi o cammina-
re, il che dimostra che la terapia ha 

un effetto sulla funzione musco-
lare. Ma per essere efficace la te-
rapia deve essere iniziata il prima 
possibile e proseguire per tutta la 
vita. Purtroppo però il tempo me-
dio per la diagnosi a partire dalla 
comparsa dei sintomi negli adul-
ti è di 7-10 anni, solo il 25% dei 
neurologi e il 48% degli specialisti 
neuromuscolari, di fronte ai sinto-
mi, sospetta della malattia di Pom-
pe. Ecco perché è fondamentale 

una diagnosi precoce, possibile 
attraverso un test diagnostico che 
valuta l’attività enzimatica della 
GAA con alcune gocce di sangue, 
e per la conferma della diagnosi, 
l’analisi molecolare (genetica). At-
tualmente in Italia il pannello delle 
malattie screenate dallo Screening 
Neonatale Esteso non comprende 
ancora la Malattia di Pompe, an-
che se è vi sarebbe dovuto entrare 
nel giugno di quest’anno. 

Estensione dello Screening neonatale  
ad altre patologie
Il nuovo panel entro giugno 2020 (in teoria)
Tempi certi e finanziamenti: è que-
sto il risultato conseguito grazie 
all’approvazione nel febbraio scor-
so dell’emendamento al “Decreto 
Milleproproghe” presentato dalla 
deputata Lisa Noja relativo all’e-
stensione del panel dello SNE pre-
visto dalla Legge 167/16 anche ad 
altri gruppi di patologie per le quali 
esistono trattamenti efficaci come 
le malattie neuromuscolari geneti-
che, le immunodeficienze congeni-
te severe e le malattie da accumulo 
lisosomiale. Un emendamento che 
era stato oggetto di un appello al 

Governo e al Parlamento il 27 gen-
naio scorso da parte di ben dician-
nove organizzazioni di pazienti, tra 
cui anche Aismme.
L’estensione ad altre patologie di-
verse da quelle metaboliche rare 
era già stata prevista grazie a un 
emendamento alla Legge di Bi-
lancio per il 2019 (Legge 145/18), 
risalente alla fine del 2018, ma il 
relativo iter amministrativo era 
bloccato. “Finalmente – ha com-
mentato Lisa Noja – si darà seguito 
in tempi brevi all’obbligo previsto 
dalla Legge di Bilancio per il 2019, 

con tempi certi: entro la fine di 
giugno 2020 dovrà essere emes-
so il decreto attuativo che identi-
ficherà chiaramente quali sono le 
patologie che vanno inserite nel 
panel. Inoltre, sul fronte dei finan-
ziamenti, si prevede l’aumento dei 
fondi per gli screening neonatali, 
con 2 milioni in più per il 2020 e 4 
a decorrere dal 2021”. 
Ora il Covid ha un po’ sparigliato le 
carte. Ci si augura che il Ministro 
Speranza tenga fede a questa buo-
na pratica di salute adempiendo 
alla nuova normativa al più presto.

English version 
on page 20
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Ipofosfatemia legata all’X
Esperti italiani a gennaio a Milano per parlare di diagnosi e terapia
Nel caso dell’ipofosfatemia legata 
all’X (XLH), la più frequente forma 
di rachitismo di origine genetica, la 
diagnosi viene spesso paragonata 
ad un vero e proprio ‘puzzle’. Questo 
perché, nell’identificazione della pa-
tologia, gli elementi da considerare 
sono tanti e diversi: dai marcatori 
clinici, radiologici e biochimici alle 
alterazioni della crescita e del me-
tabolismo osseo, passando per le 
manifestazioni rachitiche e i segni di 
ipertensione endocranica. A ricor-
dare questo aspetto è stata anche 
Luisa De Sanctis, responsabile della 
Struttura semplice dipartimentale 
di Endocrinologia pediatrica dell’A-
OU Città della Salute e della Scien-
za di Torino, intervenuta durante 
il convegno “Exchange Academy: 
Sharing the path in XLH”, svoltosi a 
fine gennaio, a Milano, e riservato ai 
clinici dei centri di riferimento italia-
ni per l’ipofosfatemia legata all’X.
Sono gli stessi pazienti a riferire 
quanto sia problematica la diagno-
si di XLH, come dimostrato anche 
dalle testimonianze raccolte nel 
book “Sulle proprie gambe. Rac-
conti di XLH e rachitismo ipofosfa-
temico”, un piccolo volume realiz-
zato dall’Osservatorio Malattie Rare 
(OMaR), con il contributo incondi-
zionato di Kyowa Kirin, che è stato 

presentato in anteprima all’evento.
La dott.ssa De Sanctis ha sottolinea-
to come nella diagnosi sia di fonda-
mentale importanza il ruolo dei pe-
diatri, perché proprio loro hanno il 
compito di intercettare sin da subito 
i pazienti. “Il pediatra vede un deficit 
di vitamina D e non lo collega subito 
alla XLH – ha spiegato l’esperta – ma 
il dubbio deve venire se, nonostante 
la terapia con calcio e vitamina D at-
tiva, i sintomi clinici non migliorano. 
In questi casi si deve monitorare il 
fosfato ma anche altri marker bio-
logici, come la fosfatasi alcalina o i 
livelli di paratormone, che, se nel 
caso del deficit di calcio sono au-
mentati, nella XLH sono solitamente 
normali”, ha continuato citando an-
che le recenti raccomandazioni sulla 
gestione clinica della XLH, pubblica-
te su Nature Reviews Nephrology.
Un’altra figura chiave nella diagnosi 
della XLH è l’ortopedico, come ha ri-
cordato nel suo intervento Antonio 
Memeo, Direttore dell’Unità Opera-
tiva Complessa di Ortopedia e Trau-
matologia pediatrica presso l’ASST 
Gaetano Pini-CTO di Milano.
Il dott. Memeo ha parlato dei diversi 
approcci chirurgici per l’ipofosfate-
mia legata all’X, come l’epifisiodesi 
per la correzione del ginocchio val-
go. Nel corso della sua esperienza 

professionale, Memeo ha spiegato 
di aver finora operato, presso il suo 
centro, 25 pazienti con rachitismo e 
soltanto uno con XLH, sottolinean-
do, tuttavia, la concreta possibilità 
che tra le persone con rachitismo, 
quelle affette da XLH siano più di 
quanto si pensi, per via del fatto che 
questa malattia, in molti casi, può 
non essere mai correttamente iden-
tificata.
Nel trattamento della XLH, tutta-
via, la novità principale è che in 
Europa,nel 2018, è stato approvato 
il nuovo farmaco burosumab, un an-
ticorpo monoclonale disponbile in 
Itaia da ottobre 2019, sviluppato da 
Kyowa Hakko Kirin che, a differenza 
della terapia standard, agisce diret-
tamente sul meccanismo biologico 
che provoca l’ipofosfatemia legata 
all’X. Ad illustrare i principali dati 
clinici sull’impiego di burosumab la 
prof.ssa Giovanna Weber, dell’UO di 
Pediatria dell’Ospedale San Raffaele 
di Milano. Nelle sperimentazioni, il 
farmaco ha ampiamente dimostra-
to la propria efficacia nella riduzio-
ne della gravità del rachitismo e 
delle deformità agli arti inferiori, de-
terminando un aumento statistica-
mente significativo della crescita e 
miglioramenti nella capacità di de-
ambulazione, misurata nei pazienti 

tramite il test del cammino in 6 mi-
nuti. Burosumab, inoltre, si è rivelato 
in grado di contrastare lo squilibrio 
metabolico associato alla XLH, il tut-
to ulteriormente supportato da un 
favorevole profilo di sicurezza.
Infine, si è ribadita l’importanza di 
definire delle modalità di azione che 
permettano di garantire ai pazienti 
con XLH, e in generale a tutti i pa-
zienti con malattie rare, un accesso 
alle nuove terapie approvate che sia 
rapido, comodo e uniforme in tutto 
il territorio nazionale.

News

Alleanza 
XLH
Sono in corso le riunioni dell’Al-
leanza XLH, che, nel sottogruppo 
scientifico vede la partecipazione 
anche di Aismme. Attualmente, su 
proposta proprio di Manuela Vac-
carotto, Vice presidente di Aism-
me, si sta lavorando alla identifica-
zione di linee guida internazionali 
con l’obiettivo di arrivare alla rea-
lizzazione di piani diagnostico-te-
rapeutico e di presa in carico omo-
genei e di qualità, che le diverse 
nazioni potranno declinare sulla 
scorta dei diversi sistemi sanitari.

29 febbraio 2020 Giornata Mondiale delle MR
Focus di Uniamo su terapie e qua-
lità della vita
Aggiornare il Piano nazionale sulle 
malattie rare e approvare una legge 
quadro di riferimento; ampliare lo 
screening neonatale esteso; promuo-
vere l’accesso a terapie avanzate e 
innovative e stimolare il completa-
mento dell’iter della legge sul “care 
giver”. Quattro obiettivi per miglio-
rare la qualità di vita delle persone 
colpite da malattia rare e sostenere 
le loro famiglie, per una società più 
equa, attenta ai bisogni dei più fra-
gili, e per garantire pari opportunità 
a tutti. Sono i temi affrontati in occa-
sione della Giornata delle malattie in 
un convegno promosso da UNIAMO 
– Federazione Italiana per le Malat-

tie Rare Onlus venerdì 28 febbraio, 
a Roma che ha visto parlamentari, 
dirigenti e vertici dei principali in-
terlocutori istituzionali e privati per 
condividere una strategia comune 
per individuare una road-map effica-
ce. Presenti Paola Binetti, presidente 
dell’Intergruppo parlamentare sulle 
malattie rare, che ha sollecitato sia la 
pubblicazione del Nuovo piano na-
zionale che l’approvazione di una leg-
ge ad hoc, i senatori Antonio De Poli, 
Paola Taverna e Stefano Collina e i de-
putati della Commissione Affari socia-
li Fabiola Bologna, Paolo Russo, Vito 
De Filippo, la presidente di UNIAMO, 
Annalisa Scopinaro, Rosita Mariniello 
(Programmazione sanitaria Ministero 
della Salute), Domenica Taruscio (Iss, 

direttore Centro nazionale malattie 
rare), Paola Facchin (coordinatrice 
Tavolo Interregionale Malattie rare), 
Massimo Scaccabarozzi, presidente 
Farmindustria, e Riccardo Palmisano, 
presidente Assobiotec.

Eurordis promuove la nascita di 
una Rete di europarlamentari sul-
le MR
Durante “Reframe Rare”, il convengo 
organizzato a febbraio al Parlamen-
to europeo a Bruxelles da Eurordis 
per discutere delle priorità della 
politica europea per la lotta alle 
malattie rare, Eurordis ha rilanciato 
l’iniziativa di una Rete di rappresen-
tanti in Parlamento per le malattie 
rare, un gruppo di membri del par-

lamento europeo e dei parlamenti 
nazionali il cui impegno è volto a 
migliorare la vita dei 30 milioni di 
persone che vivono con una malat-
tia rara in Europa.
Il gruppo di europarlamentari che 
hanno aderito si impegna a rea-
lizzare un nuovo quadro politico 
dell’UE a favore delle malattie rare e 
un’azione più forte a livello europeo 
nel campo della salute, della ricerca, 
delle politiche sociali e altro ancora.
Invita i deputati del tuo Paese a di-
ventare rappresentanti in Parlamento 
per le malattie rare: contatta kostas.
aligiannis@eurordis.org per maggio-
ri informazioni. Anche i membri del 
parlamento di paesi europei extra UE 
sono invitati ad aderire alla rete.
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Coronavirus: attiva l’Help Line di ERN Bond  
dedicata alle malattie rare scheletriche
Cento telefonate in tre giorni, con 
un picco di 45 chiamate nell’arco 
della prima giornata di attivazione, 
il 24 marzo. È il primo bilancio della 
Help Line, funzionante 24 ore su 24 
e creata da ERN BOND, la rete euro-
pea per le malattie ossee rare di cui 
ha il coordinamento l’Istituto Orto-
pedico Rizzoli di Bologna.
Una linea di assistenza voluta e re-
alizzata con un obiettivo preciso: 
mettere a disposizione uno stru-
mento di contatto tra gli esperti 
della rete ERN BOND e i pazienti 
affetti da malattie rare scheletriche 
che hanno contratto, o sospettano 

di aver contratto, il Covid-19. Uno 
strumento importante, tanto più 
perché questi pazienti presentano 
purtroppo in molti casi altre patolo-
gie, come l’insufficienza respiratoria 
per deformità della cassa toracica e 
problematiche cardiologiche.
Anche i professionisti sanitari di 
altre realtà, che non hanno mai in-
contrato nel loro percorso patologie 
rare, attraverso la Help Line possono 
chiedere informazioni per procede-
re correttamente nella cura del pa-
ziente.
L’Istituto Ortopedico Rizzoli effettua 
circa 800 visite l’anno a pazienti af-

fetti da malattie rare scheletriche; 
di questi, una minima parte (circa 
90) vengono dall’Emilia-Romagna, 
gli altri da tutta Italia. Ed è proprio 
dal resto del Paese che è arrivata la 
maggior parte di chiamate all’Help 
Line. Direttore della struttura com-
plessa di Malattie rare scheletriche 
del Rizzoli è Luca Sangiorgi, medico 
genetista che coordina la rete ERN 
BOND e segue l’Help Line.  
Realizzata in accordo con la Federa-
zione delle Associazioni di Persone 
con Malattie Rare d’Italia (UNIAMO 
FIRM) e con l’Associazione dei Pa-
zienti affetti da Osteogenesis Im-

perfecta (ASITOI), l’Help Line è con-
tattabile a ogni ora al numero 331 
1728796 (è possibile anche inviare 
un messaggio su whatsapp).

Focus XLH

Roma: chiude l’Unità di Malattie scheletriche rare
Associazioni e pazienti fanno ricorso al Tar
Uno dei punti di riferimento nazio-
nali per la cura di malattie rare delle 
ossa l’Uosd Malattie Rare Displasie 
Scheletriche – Malattie Metabo-
lismo Osseo in età pediatrica ed 
evolutiva del Policlinico Umberto I 
è stato soppresso con un atto azien-
dale del direttore generale del Poli-
clinico Umberto I di Roma, Vincenzo 
Panella. È quanto denunciano in un 
esposto al Tar del Lazio da Asitoi, As-
sociazione Italiana Osteogenesi Im-
perfetta, e i genitori di alcuni pazien-
ti del centro che temono un forte 
depotenziamento delle prestazioni 
sanitarie, con il rischio di non vede-
re più garantiti i Lea (livelli essenziali 

di assistenza), ovvero le prestazioni 
che il Servizio sanitario nazionale 
è tenuto a fornire a tutti i cittadini. 
Con la soppressione, secondo i ricor-
renti il rischio che si perda un punto 
di riferimento nazionale per tali pa-
tologie è palpabile. “Sono almeno 
700 i pazienti affetti da osteogenesi 
imperfetta – spiega Leonardo Pan-
zeri, presidente di Asitoi – Abitanti 
del Lazio ma provenienti anche dal-
le altre regioni del centro-sud, che 
da oltre 15 anni vengono in questa 
Uosd per terapie, controlli ed esami 
diagnostici”.
“L’Uosd Malattie Rare Displasie Sche-
letriche – prosegue il presidente di 

Asitoi – secondo il piano della dire-
zione sanitaria del Policlinico sarà so-
stituita da una ‘Struttura Tecnica Co-
ordinamento Malattie Rare’, in nome 
di una riorganizzazione generale 
dell’ospedale. Tale struttura però non 
ha nulla a che vedere con l’assistenza 
ai pazienti ma ha solo il ruolo di coor-
dinare i diversi centri di malattie rare 
presenti all’interno del Policlinico. 
Questo significherebbe una ricaduta 
negativa nel campo della ricerca sul-
le malattie ossee rare e meno risorse, 
sia finanziarie che in termini di perso-
nale e posti letto. Al momento siamo 
allo sbando perché da diversi mesi 
ormai manca il responsabile malat-

tie rare del Policlinico e ancora non 
è stata organizzata questa ‘Struttu-
ra Tecnica Coordinamento Malattie 
Rare’. Dopo una serie di incontri tra 
famiglie e associazioni e la direzio-
ne del Policlinico, per comprendere 
come si sarebbe garantita la conti-
nuità assistenziale ai pazienti, ora 
speriamo – conclude il presidente di 
Asitoi – in una risoluzione giuridica 
di una vicenda complessa, che inte-
ressa uno dei centri più importanti 
in Italia e in Europa nel campo delle 
malattie rare e il primo per alcune 
patologie dell’osso come l’osteoge-
nesi imperfetta”.

(da Il Fatto Quotidiano)

Il burosumab in diverse Regioni a domicilio a 15 pazienti
Grazie a una collaborazione tra 
Kyowa Kirin e Healthcare Network 
Partners (HNP) è nato un servizio di 
somministrazione a domicilio del 
nuovo farmaco burosumab, recente-
mente approvato per i bambini e gli 
adolescenti affetti dell’Ipofosfatemia 
legata all’X, che richiede un’eroga-
zione ogni 14 giorni. La terapia arriva 
al domicilio del paziente, nel pieno 
rispetto delle norme sulla privacy e, 
naturalmente, sulla sicurezza.

Un servizio che ha un’origine ante-
cedente all’esplosione della pande-
mia di COVID-19, ma ampliato con 
l’emergenza. Il farmaco viene som-
ministrato da un infermiere formato 
sulla patologia e sulle caratteristi-

che del farmaco, con la supervisione 
- a distanza - di un medico esperto 
nella gestione della patologia. Qua-
lora si verificasse una qualunque 
difficoltà nella somministrazione, 
quest’ultimo può collegarsi telefo-
nicamente e assistere il personale 
infermieristico con indicazioni utili 
ad affrontare al meglio una situazio-
ne che necessiti di un supporto cli-
nico, più ancora che infermieristico.
E’ un servizio totalmente gratuito 

per il paziente e anche per il Sistema 
Sanitario Nazionale (SSN), in perfet-
ta sinergia con i servizi dell’SSN, che 
garantisce una miglior qualità di 
vita ai pazienti e ai loro familiari Al 
momento è attivo in diverse regio-
ni, tra le quali Lombardia, Puglia, 
Campania e Sicilia e coinvolge una 
quindicina di pazienti con XLH, che 
si sono rivelati molto soddisfatti. Sta 
per iniziare anche in Veneto, Tosca-
na e Friuli Venezia-Giulia. 

Malattie rare 
scheletriche
E’ un gruppo eterogeneo di ma-
lattie ereditarie del tessuto con-
nettivo, derivanti da anomalie 
della cartilagine, che causano 
problemi della crescita e dello 
sviluppo. Le oltre 200 patologie 
che ne fanno parte si differenzia-
no in base a caratteristiche clini-
che, radiologiche e genetiche. La 
loro incidenza varia da 1/25.000 
a 1/100.000 nei nati vivi.



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

15

NS2

Progetto NS2: nell’evento finale online  
la presentazione dei risultati
Prodotto un Position Paper sullo SNE, un vademecum per le Help Line  
e promossi 5 Open Day sullo SNE
Si è svolto il 22 Maggio scorso in 
un’insolita veste online l’evento con-
clusivo del Progetto NS2 - Nuove 
Sfide Nuovi Servizi, finanziato dal 
Ministero del Lavoro e delle Politi-
che Sociali e promosso da Uniamo 
Federazione Italiana Malattie Rare 
in partenariato con le Associazioni 
Mitocon-Insieme per lo studio e la 
cura delle malattie mitocondriale 
Onlus e Aismme Aps. Il progetto 
ha preso il via nel 2018 con diverse 
azioni a beneficio della ‘comunità 
rara’ focalizzandosi sulle help Line e 
sullo Screening Neonatale Esteso. Tra 
le azioni concrete la redazione di un 
Position Paper, un vademecum per 
le Help Line e l’organizzazione di 5 
Open Day sullo Screening neonata-
le esteso informativi. Di alto livello 
le collaborazioni: le Regioni toccate 
dagli incontri, l’INPS, il Consiglio Na-
zionale del Notariato, ANFFAS Nazio-
nale, le cooperative del Terzo Settore 
e altre realtà locali.
Il Position paper sullo SNE è stato 
condiviso con Associazioni di pazien-
ti, il Centro Nazionale Malattie Rare e 

con il Centro di coordinamento per 
gli Screening dell’Istituto Superiore 
di Sanità, nonché a livello europeo 
durante la European Conference on 
Rare Diseases. Il documento è sia un 
decalogo che una sfida per il futuro. 
“Chiediamo di uniformare procedure 
e applicazione del test in tutta Ita-
lia, – spiega la Presidente di Uniamo 
Annalisa Scopinaro - la formazione 
degli operatori sanitari anche dal 
punto di vista della comunicazione 
degli esiti ed, eventualmente, costru-
ire un processo sempre più integrato 
di presa in carico. La sfida: allargare 
il panel di malattie screenate a tutte 
quelle geneticamente trasmissibili 
anche se non curabili, per permette-
re decisioni consapevoli da parte dei 
genitori in ambito procreativo”.
“Lavoriamo da anni per fornire una 
corretta informazione sullo scree-
ning neonatale esteso alle famiglie, 
alle mamme, perché siano consape-
voli di come si sviluppa il percorso di 
screening, di quali siano i vantaggi 
per il bambino che viene precoce-
mente identificato, ma anche delle 

varie situazioni che si possono pre-
sentare con l’esecuzione del test – ha 
spiegato Manuela Vaccarotto, vice 
presidente di Aismme - Il Progetto 
NS 2 ci ha permesso di organizzare 5 
Open day su questi temi negli ospe-
dali di Palermo, Verona, Chieti, Roma 
e Firenze, coinvolgendo oltre alle fa-
miglie anche medici e pediatri, gine-
cologi ed ostetriche, specializzandi, 
laboratoristi, operatori sanitari. Han-
no portato la loro esperienza medici 
metabolisti, biochimici, specializzan-
di, psicologi, dietiste, con il supporto 
di video. Vi hanno partecipato oltre 
350 persone ed è stata massiccia la 
comunicazione che ne è consegui-
ta, con la pubblicazione di articoli 
sui media, post e video sulle pagine 
social, servizi televisivi sulle reti re-
gionali (Rai) e locali. Molti i feedback 
positivi e la gratitudine sia da parte 
dei partecipanti che dei relatori”. 
Importante anche il lavoro di po-
tenziamento e formazione relativa-
mente alle Help line istituzionali e 
delle Associazioni che garantiscono 
informazione e supporto di cittadini 

con sospetto e/o diagnosi di malattia 
rara. Gli incontri di dialogo e scambio 
di buone prassi hanno portato alla 
stesura di un decalogo per un lavo-
ro sinergico finalizzato al continuo 
miglioramento di questi importanti 
servizi. “Aismme gestisce dal 2008 
un Centro di aiuto-ascolto, con un 
numero verde gratuito al quale ri-
sponde un operatore formato – con-
tinua Vaccarotto - che dà supporto 
ai pazienti adulti e alle famiglie dei 
piccoli pazienti affetti da una malat-
tia metabolica ma anche a chi ha bi-
sogno di approfondire il tema dello 
SNE. In oltre 12 anni abbiamo rice-
vuto migliaia di chiamate ma grazie 
al Progetto NS2 l’interesse su questo 
tema è stato amplificato: nel solo 
periodo da settembre 2018 a marzo 
2020, cioè per la durata del progetto, 
l’help line associativa ha ricevuto ol-
tre 2.100 chiamate o email, molte dei 
quali provenienti della Regione Cala-
bria, l’unica regione che ancora non 
ha attivato lo screening neonatale 
esteso nei punti nascita del proprio 
territorio”.

Pubblicata dall’Organizzazione Mondiale  
della Sanità la Guida sui programmi di screening
Obiettivo, migliorarne l’efficacia, massimizzarne i benefici e minimizzarne i danni 
“Sembra- si legge nella guida, re-
alizzata dall’ufficio europeo del 
WHO – che in Europa ci sia un trend 
di crescita dei programmi di scree-
ning per malattie non trasmissibili. 
In troppi casi, però, una chiara evi-
denza della loro efficacia non esiste. 
I decisori politici, e i professionisti 
della salute oltre che l’opinione 

pubblica spesso sembrano incon-
sapevole delle ricadute negative 
degli screening, dei costi e del peso 
sulla sanità pubblica, oltre che degli 
aspetti relativi alle assicurazioni sa-
nitarie private. Questa guida è pen-
sata per i decisori politici, e per I le-
ader della sanita pubblica coinvolti 
nella pianificazione, progettazione 

e implementazione dei programmi 
di screening. Descrive i vari elemen-
ti che devono prendere in conside-
razione prima di iniziare, continuare 
o interrompere un programma di 
screening e gli aspetti operativi, 
di monitoraggio e di valutazione 
dell’implementazione. La guida è 
un tassello dello sforzo del WHO per 
migliorare l’efficacia dei programmi 
di screening, massimizzarne i bene-
fici e minimizzarne I danni”. 
La guida, in inglese, francese e rus-
so, è scaricabile nel sito www.euro.
who.int

Increase effectiveness, maximize benefits and minimize harm

Screening programmes: 
a short guide
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Community

Covid 19: Aismme lancia a Verona 
il ‘Progetto Aurora’ 
Video-consulto psicologico a distanza, sostegno e risposte  
a famiglie e pazienti affetti da malattie metaboliche rare
Nei giorni di Lockdown Aismme ha 
avviato il Progetto Aurora, un servi-
zio di supporto psicologico a distan-
za, via telefono o videoconferenza, 
destinato a famiglie, caregivers e 
pazienti adolescenti e adulti affe-
renti il Centro di Cura delle malattie 
metaboliche ereditarie dell’AOUI di 
Verona – Borgo Trento. 
Un progetto che nasce dalla consta-
tazione dello stato di solitudine che 
circonda le famiglie dei moltissimi 
pazienti che soffrono di patologie 
collegate ai processi metabolici e 
che resterà attivo nella modalità da 
remoto anche in futuro, dal momen-
to che i centri cura non forniscono 
servizi di supporto e consulenza 
psicologica al di fuori dei ricoveri o 
degli accessi Day Hospital. 
Il Progetto, che rientra nella Con-
venzione da poco stipulata tra Ai-
smme e l’AOUI di Verona, durerà 
due anni e consulenza e sostegno 
verranno offerti gratuitamente da 
Aismme grazie anche al sostegno 
non condizionato di Sobi. Vi lavora-
no psicologi e operatori già formati 
al sostegno di famiglie di piccoli pa-
zienti e pazienti adulti, e si propone 
di fare da ponte tra il Centro di cura 

e il domicilio, tra la necessità di tra-
durre le raccomandazioni cliniche in 
buone pratiche quotidiane a casa e 
nell’ambiente di vita.
“Il Progetto Aurora si prefigge di 
dare risposte concrete, ascolto e 
sostegno psicologico a una o più 
persone contemporaneamente at-
traverso il telefono o una piattafor-
ma digitale che permette la connes-
sione video – spiega la Presidente di 
Aismme Cristina Vallotto – Propone 
inoltre incontri in gruppo a care-
givers e piccoli o grandi pazienti, a 
famiglie con i figli aventi la stessa 
patologia per lo scambio di espe-
rienze e la condivisione di soluzioni 
dei problemi inerenti la gestione 
del bambino e dell’adulto. Inoltre, 
qualora fosse necessario, la persona 
può essere avviata ad una presa in 
carico psicoterapeutica, di sostegno 
psicologico e/o psichiatrico a livello 
territoriale. La psicologa resta co-
munque a disposizione dell’utente 
per accompagnarlo anche in que-
sta fase ed individuare un percorso 
adatto, sollevando quanto più pos-
sibile la persona dalla solitudine e 
dallo smarrimento”.
La linea di Aurora è attiva da poco 

più di un mese ma gli interventi 
sono stati già una ventina. “I nostri 
pazienti che vogliono ricevere sup-
porto ci possono contattare via mail 
all’indirizzo sostegno.psicologico@
aismme.org - spiega la psicologa 
che coordina il servizio, Katia Tinaz-
zi - dopo di che si valuta insieme la 
situazione e si definisce l’intervento, 
che può essere pianificato sulla base 
di contatti settimanali o mensili, 
sempre ovviamente da remoto, via 
telefono. Il nostro intervento è mi-
rato a scardinare certe dinamiche, a 
restituire fiducia e le corrette infor-
mazioni ai genitori e dare spazio ed 
energia alle mille risorse che i ragaz-
zi possiedono, e che rischiano di es-
sere soffocate dai timori per un fu-
turo che appare più fosco di quanto 
effettivamente possa prefigurarsi”. 
Un sostegno importante, quindi, 
che guida tutta la famiglia verso l’e-
laborazione della patologia, cercan-
do di fronteggiare i possibili traumi 
e le situazioni di criticità che insor-
gono inevitabilmente, ma anche 
una vasta platea di pazienti adulti 
che, giustamente, ambiscono a for-
mare il proprio nucleo familiare, a 
costruirsi la propria parentesi di fe-

licità, tra alcune incognite ma anche 
tante speranze. 
“Si tratta di un’esperienza per noi 
cruciale - conclude Manuela Vacca-
rotto - che ci consentirà anche di 
tracciare un profilo più dettagliato 
delle problematiche che interven-
gono all’interno dei nuclei familiari 
per capire quali possono essere i bi-
sogni che solo in parte possono es-
sere affrontati attraverso il soccorso 
dell’organizzazione socio-sanitaria. 
Un’analisi, quindi, che ci consentirà 
di calibrare ancora meglio la nostra 
operatività che si intreccia inevi-
tabilmente a quella della ricerca 
scientifica. Il centro di Verona rap-
presenta sicuramente un’eccellenza 
per quanto riguarda la diagnosi e la 
cura delle malattie metaboliche, ma 
in tutta Italia esistono centri all’a-
vanguardia e che costituiscono una 
rete di riferimento importante per le 
famiglie”. 

Fianco a Fianco 
Un progetto di Aismme per i pazienti del Centro cura di Verona
Offrire maggiore vicinanza e soste-
gno, anche al di fuori dell’Ospedale, 
alle famiglie e ai pazienti pediatrici 
e adulti con malattia metabolica se-
guiti dal Centro di cura di Verona. E’ 
questo “Fianco a Fianco, area multi-
funzionale per i pazienti e per le Fa-
miglie” il progetto promosso da Ai-
smme che doveva iniziare nel mar-
zo scorso, ma che ha dovuto essere 
“rimodulato” in tempo di pandemia.
“Fianco a fianco gode di un co-finan-
ziamento della Regione del Veneto 
e, nel quadro della Convenzione tra 
Aismme e l’Ospedale di Verona, si 
propone di incrementare il benes-

sere psicologico del paziente con 
malattia metabolica e dei familiari 
– spiega Cristina Vallotto, Presiden-
te di Aismme - Avvalendosi del sup-
porto di diversi professionisti, punta 
a costruire una rete stabile e solida 
tra pazienti e famiglie che afferisco-
no al Centro Cura di Verona e a offri-
re loro supporti concreti attraverso 
attività al di fuori dell’ospedale. Con 
l’obiettivo di coinvolgere quanti più 
pazienti possibili, chiamati ad esse-
re parte attiva del progetto, con la 
creazione di videopresentazioni di 
sé da condividere con le famiglie, 
video narrazioni, creazione di can-

zoni o video tutorial, e condivisioni 
di fotografie”. 
Eliminate, dunque, tutte le attività in 
presenza a causa dell’emergenza sa-
nitaria Covid-19, grazie all’utilizzo di 
webinar e piattaforme informatiche, 
verranno proposte attività di biblio-
terapia e medicina narrativa con 
videoletture registrate e incontri 
narrativi in videopresenza, utilizzan-
do per i più piccoli anche la favola 
L’Elefante blu; meditazione e yoga 
grazie a videolezioni individuali e 
di gruppo, e incontri di educazione 
alimentare per varie patologie, con 
video di lezioni, ricette e interviste. 

Il tutto declinato a seconda delle 
diverse età, a partire dai più piccoli 
per finire con gli adulti. A conclusio-
ne dei diversi percorsi, un incontro 
in fattoria didattica per passare una 
piacevole merenda in compagnia 
con prodotti biologici, una passeg-
giata tra le coltivazioni, giro didatti-
co, gioco libero e …chiacchiere tra 
amici.
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DGR n. 630/2019  
DDR n. 110 del 07/10/2019

Area Multifunzionale per i Pazienti e per le Famiglie

Art. 72 D.Lgs 117/2017 
Avviso finanziamento progetti anno 2019

DGR n. 630/2019  
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Area Multifunzionale per i Pazienti e per le Famiglie

www.aismme.org

Sostegno e risposte 
per i neo-genitori di bambini  

e per ragazzi e pazienti adulti metabolici

Un servizio gratuito di consulenza psicologica
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English version

Editorial

How (we imagine) will  
post-Covid 19 be  
for rare disease patients?

The pandemic has upset our very often normal 
lives. But how much has it marked the lives and 
families of patients affected by rare diseases? A 
lot, if we look at the results to the questionnaire 
launched by the ISS (National Institute of Health), 
which we are going to describe further on: dif-
ficulties in the planning of medical checks and 
examinations, in keeping the therapy ongoing, 
alongside with a feeling of neglect and the fear 
that the virus can have even more severe effects 
on an already weakened body. This very aggres-
sive pandemic has burdened rare disease patients 
with lots of limitations, it has worsened their 
emotional and health state by means of isolation, 
while increasing their individual frailty because of 
the lack of access to structures and/or therapies, 
to hospitalisation and the follow-up.
In such context, how did patient associations act? 
We have worked on initiatives aimed at sharing 
hopes and frailties, which can turn into powerful 
weapons to overcome severe stress. Aismme has 
been looking after patients by means of dedicat-
ed projects which we are going to describe over 
the next pages. Yet, beyond the varied world of 
associations, we have also pressured political de-
cision makers by means of letters and appeals to 
conceive a new Healthcare model, and so that pa-
tients were not left behind.
In fact, we believe this is the right time to decide 
on the changes, not only considering the quick, 
ongoing steps forward of research, but also the 
new challenges and emergencies that have risen 
over these months and that will have to be faced 
in the future.
What paths will it be necessary to tread so that 
rare patients can have all the assistance they need 
without their lives being jeopardised in the Covid 
era?
We believe that the entire system that includes di-
agnosis, care and assistance for the patient needs 
rethinking, adapting the system to new struc-
tures, new technologies, new and streamlined di-
agnostic methods that are less cumbersome and 
that focus on making patients stay at home and 
on making samples move instead.
Yet, broadening the perspective beyond the pa-
tient and the Clinical centre, further steps may 
favour and enhance the patient’s life within the 
territory, the place where he lives, works and is 
treated.
Therefore: how should the family doctor change? 
How can we value it? Will we be able to boost tel-
econsultation and teleassistance? Will we go on 
benefiting from dematerialised prescriptions? We 
are hearing a lot about the activation of the local 
nurse or the case manager: will this be (at last!) the 

person that will manage the diagnosis, therapy, 
rehabilitation and care for the patient? Will there 
finally be a more immediate and available point 
of reference for the patient, as it had long been 
envisaged?
We are also thinking about setting up multidis-
ciplinary teams for several diseases. Such teams 
will include family paediatricians and family doc-
tors, but also clinicians and all the players in the 
treatment path, such as speech therapists, neurol-
ogists, orthopedists and psychologists, with the 
aim of providing patients with better cares. 
Moreover: will the Covid lead to a further reduc-
tion in the amount of expertise and dedicated 
clinicians?
Among the urgent measures, there is the need 
to make the Electronic Health Records operative, 
a fundamental tool to gather information on the 
patient and to connect the specialist clinician, the 
family doctor and the family paediatrician. Such 
Electronic Health Records already exist, yet they 
sometimes don’t work or are not present every-
where.
Furthermore, we have witnessed an important 
change taking place even for enzyme therapies 
that are now quickly activated at home in nearly 
all Italian regions: will this service be offered in the 
future and across the entire national territory to 
prevent patients from entering hospitals and to 
increase their quality of life?
As to newborns screened at birth, a topic Aismme 
has been following for years by promoting it, 
raising awareness and informing parents, we 
have understood that over this Covid period the 
screening system has not suffered any impacts, 
with very few difficulties for the families. Chal-
lenges regarded the second call following the test 
result. Wouldn’t it be the right time to think of a 
second test using the filtered paper already avail-
able in the place of a second blood sampling, or 
of teleconsultation, when it is possible, in case the 
follow-up is needed?
We hope that political decision makers are cur-
rently thinking about such themes, and that rare 
patients will not pay more than others the price 
for this pandemic.
President Cristina Vallotto
Vice President Manuela Vaccarotto

Covid 19

No stop for Expanded  
Newborn Screening
An interview to Giancarlo La Marca, President of 
SIMMESN
By Giuliana Valerio

The Covid-19 emergency came all of a sudden 
and had an impact on each and every aspect of 
our lives. Nearly three months after the pandemic 

was declared, and after the restriction measures 
imposed by the Government, we spoke with Gi-
ancarlo La Marca, President of the Italian Society 
for the study of Hereditary Metabolic Diseases 
and Newborn Screening, to take stock of the situ-
ation and the impacts of the Virus on the expand-
ed newborn screening programme in Italy.
Professor La Marca, how did Covid impact the com-
plex world of expanded newborn screening?
First and foremost I wish to underline that as far 
as the screening process is concerned, in terms 
of Birth centres, Screening laboratories and Treat-
ment centres, there were no problems with hu-
man resources. All staff kept working and provid-
ed the entire service. It was an ongoing commit-
ment that saved many children’s lives, enabling to 
provide early diagnosis for all newborns. Which is 
why I wish to thank everyone: medical doctors, 
nurses, laboratory technicians and biologists.
Everything worked fine then?
The pandemic was a tsunami for the civil society 
and the healthcare world alike. Fortunately, the 
impact on ENS was quite restricted, and nearly 
all newborns underwent testing. The main diffi-
culties were not due to the collection of samples, 
but to the internal procedures in the birth cen-
tres instead, as the centres underwent pressures 
to reduce post-delivery hospital stays for moth-
ers and babies as much as possible. In some rare 
cases, a mother and her baby had been homed 
even before the test had been carried out, which 
entailed a second call to hospital for the baby 
and his family to collect the blood sample. This 
created some perplexities, as during the critical 
stage parents feared going back to hospital, the 
place seen as a potential source of infection.
Therefore it was more about fear of contagion than 
perplexities regarding the test.
Exactly. Some families did not come, others 
gave informed dissent, yet never regarding the 
first test, but the second call instead, and not 
only in case of fast homing. Unfortunately, fear 
affected all cases when the screened baby had 
to be called again to carry out a second test: to 
confirm positivity or in case of wrong sample 
collection. Even in these cases we saw that some 
parents were reluctant to come back to hospital 
to carry out the test again. Yet, we are talking 
about a very small number, about ten out of 100 
thousand tests during the lockdown months. In 
some cases, in order to cater for family’s needs, 
the Centres agreed to postpone the blood sam-

Giancarlo La Marca



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

18

English version

pling when possible and when the situation was 
not life-threatening for the baby. Likewise, even 
routine examinations, therapy monitoring, and 
examinations after positivity to the screening 
were handled on the phone whenever possible.
Were there any troubles for home screening carried 
out by midwives?
Currently we have no information about that, but 
we are talking about very few cases anyway. Those 
who were willing to give birth at home were prob-
ably advised to go to hospital.
Now for logistics. Did the several safety measures, in 
particular those connected to worker safety within 
private companies in charge of transporting the fil-
tered papers, entail any delays in the delivery of fil-
tered papers to the screening centres?
Actually this was the biggest problem across Italy 
from a logistics point of view. Birth centres use pri-
vate forwarders to send the filtered paper to the 
laboratories. The paper has to be delivered and 
returned within few hours. During the lockdown 
months there were several strikes by forward-
er personnel who did not feel safeguarded. This 
slowed down some procedures, but hospitals im-
mediately found alternative solutions, sometimes 
using their own personnel. It needs underlining 
that this often entailed higher costs for healthcare 
structures. In Tuscany, for instance, the contract 
with the forwarder was suspended from 20th 
March to 8th June as the forwarder did not guar-
antee the collection from the Birth centre and the 
delivery within the agreed terms.
We are now restarting. How do you see the new 
phase?
We are restarting, and we hope we will go back 
to a normal situation soon. We can proudly say 
that as far as the ENS is concerned there were 
some small errors but no substantial problems. 
Notwithstanding this, I wish to point out that this 
was a very burdening period not only for families 
whose babies have been diagnosed over the last 
weeks, but also for families with previously diag-
nosed babies. Staying at home and looking after 
babies with little or no help from state structures 
was surely very hard. The measures for this re-
covery stage will have to be designed first and 
foremost for them. 

Home Therapy 

Even more essential  
during the Covid months

A focus on home therapy during the lockdown 
months, when SARS-CoV-2 contagion was a risk 
for people whose health condition was already 
complex and compromised, such as patients with 
lysosomal diseases.

Rare disease patient organisations, and in particu-

lar lysosomal disease patient organisations have 
taken action urging to activate home therapy in 
the regions where it is not granted, in particular 
Emilia Romagna and Piedmont. Actions included 
letters to the Minister of Health Roberto Speranza 
and other MPs, appeal letters signed by over 100 
associations, and also press releases. It has been 
a pressing action, endorsed by Senator Paola Bi-
netti, President of the Italian Inter-Parliamentary 
Group for Rare Diseases, who had previously ta-
bled a motion on this issue, but also backed by 
the Italian Medicines Agency that on 30th March 
issued a licensing procurement valid throughout 
the entire emergency period. The procurement 
contained “Extraordinary recommendations for 
the home supply of drugs for Enzyme Replace-
ment Therapy (ERT)”. The goal of the Agency was 
to incentivise home therapy - within a framework 
of clear rules - for a wide range of diseases, includ-
ing glycogenosis, which had been excluded so far, 
and provide indications to Regions, which still re-
tained the competency for the final decision. The 
recommendations included some of the main in-
dications previously shared in the “Paper on home 
supply of high cost drugs for rare disease patients” 
by the Conference of Regions, approved in 2012.
Many patients with lysosomal diseases need the 
ERT every two weeks. The therapy, up to 4 hours 
long, is an intravenous infusion of an enzyme the 
body is unable to produce. According to the au-
thorisation decrees for its marketability, the ther-
apy can be provided in hospital or at home, but 
not all Italian regions have agreed upon home 
treatments. When the COVID-19 emergency start-
ed, the first thoughts by many associations, and in 
particular by AIAF (Italian Association for Ander-
son-Fabry), AIG (Italian Association for Gaucher), 
and AIG (Italian Association for Glycogenosis) 
were dedicated to patients treated by means of 
ERT who had to go to hospital on a regular basis. In 
particular, it became urgent and needful to grant 
safety to patients and their families by means of 
avoiding all unnecessary transfers and trips to 
places with higher contagion risk, such as hospi-
tals. Hence the need to extend home therapy to 
all circumstances deemed possible by specialists. 
The action by associations began to be successful: 
in some cases patients were granted opportuni-
ties they had been asking for years. 
“We have achieved an important result for Gly-
cogenosis Type 2 (Pompe Disease) - explained 
Angela Tritto, President of the Italian Association 
for Glycogenosis - Before the emergency, home 
therapy was not granted in any Italian region; 
now, instead, some patients with Pompe Disease 
have had the opportunity to start the procedure 
to have home therapy, with the help of their doc-
tors and thanks to the informing activity by the 
Association”.
“Unfortunately this was not possible for all pa-
tients with lysosomal diseases, and not all those 
who have achieved it are sure the authorisation 
will last - commented Stefania Tobaldini of the 

Italian Association for Anderson-Fabry - Moreover, 
the situation across Italian regions is varied and 
at times paradoxical. It is the case of Lombardy, 
where home therapy authorisations follow a 
patchwork pattern, with patients forced to go to 
hospital in some areas. Two regions are still quite 
stubborn: Piedmont and Emilia Romagna. The lat-
ter saw many reports from patients who had their 
hospital therapies suspended for many weeks, in 
one case even for two entire months, while other 
patients spontaneously suspended the infusion 
because they were concerned about safety if ther-
apies were carried out in hospital - Stefania con-
tinued - which entails risks of concrete damage 
both in terms of adherence to the therapy and in 
terms of health conditions. Our requests to acti-
vate home therapy were endorsed by the positive 
opinion of patients’ clinicians. Yet, unfortunately, 
irrespective of the health emergency, the Region 
did not consider patients’ psychological unease 
and its impact on their quality of life, replying that 
self-sufficient patients with Fabry disease had no 
right to access to integrated home care. We hope 
this stance will change as soon as possible, also 
considering that it is in contrast with that of nearly 
all Italian regions”.
The situation is definitely different in Tuscany. 
The region acted promptly and authorised home 
therapy for patients with lysosomal diseases. The 
prerequisite was the request by the clinician in 
accordance with the hospital management. In 
this region, the first beneficiaries by the end of 
March were patients with Gaucher disease. “We 
have been able to achieve home therapy in many 
Italian regions, safeguarding our patients as much 
as possible - commented Fernanda Torquati of the 
Italian Association for Gaucher - but we must mon-
itor the situation so that what has been achieved 
can last over time. The wish is that the content of 
the licensing procurement by AIFA can be extend-
ed, or even turned into a permanent one”.
Let us not forget that where the service cannot 
be activated by means of integrated home care, 
home care services provided by private special-
ised companies should be considered, as they 
would be financially supported by private compa-
nies, hence entailing huge savings as it is already 
being done in many Italian regions.
Therefore, this is a first step towards the right di-
rection for Associations of patients with lysosomal 
diseases, but it is just the beginning.

Aismme’s poster  
at the ERCD 2020

Aismme’s commitment so that the ENS be-
comes a right for all newborns across Europe 
continues, by means of awareness-raising ac-
tions towards the world of politics, medical 
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doctors and associations. Among these actions, 
Aismme presented its poster during the online 
edition of the 10th European Conference on 
Rare Diseases & Orphan Products (ECRD 2020) 
held on May 14-15.
The main theme of the poster was the need to 
provide an adequate screening path and to ex-
port the Italian model for ENS with 40 diseases 
screened across all European countries, where 
diseases included in the panel are still too few. 
Aismme reports that:
•	 There is no uniformity about equal access and 

availability of screening programmes in several 
Member States;

•	 The amount of diseases screened for varies 
from 2 to 42, irrespective of the country’s GDP;

•	 Procedures and information provided to par-
ents on the disease and its treatment are di-
verse.

ERN

MetabERN:  
the European excellency network  
for metabolic diseases
The present and future of the ERN, let us take 
stock with its Coordinator, Professor Maurizio 
Scarpa from the Regional Coordination Centre for 
Rare Diseases of the University of Udine.
By Giuliana Valerio

“The pandemic left metabolic patients un-
touched as they were safeguarded more effi-
ciently compared to other fragile patients: with-
in our European Network we currently have no 
information about patients who died”. This is the 
reply to the question on the impact Covid had 
on patients given by Professor Maurizio Scarpa, 

Coordinator of the European Reference Network 
for Metabolic diseases (MetabERN), one of the 
24 networks set up by the European Commis-
sion and aimed at gathering world-class health-
care specialists on rare diseases from all Europe. 
“A great result due to the close relation between 
treatment centres, specialists and patients, a 
very productive relation in this moment. Still on 
the Covid theme - he continued - during these 
days MetabERN is analysing the answers to a se-
ries of questionnaires sent to European patients 
to identify their needs and issues during the 
stage 1 and 2”.
Professor Scarpa, let us take stock on the Metab-
ERN network.
The endeavour of ERN Networks began in 2017 
and at first 69 Treatment centres in 18 European 
countries took part. Today there are 78 Centres 
across 23 countries. If the Covid does not get in 
the way, the assessment of further applications 
submitted by Centres that applied on the sec-
ond call will soon be over, this will lead to a total 
coverage of all EU nations. Then it will be truly 
possible to talk about a European network. To 
date, we are caring for 60 thousand patients and 
we count on a multidisciplinary group of 2,500 
people including medical doctors and profes-
sionals. Even the number of patient associations 
is on the rise and they participate organically to 
the networks: MetabERN can currently count on 
about 50 organisations. I can proudly say it is the 
only network for metabolic diseases with such 
a complete structure at a global level, a unicum 
from a scientific and medical point of view.
What projects are you currently working on?
There are many projects under way, they involve 
healthcare professionals and patients alike and 
they are organised in subnetworks, according to 
the diseases. An important activity is being car-
ried out for Expanded Newborn Screening, an is-
sue that is strongly felt by metabolic specialists 
and patients. At a European level, the amount 
of diseases screened for differs widely, but first 
there are huge differences in the screening 
paths. At present we have involved not only the 
Screening centres but also scientific societies 

across the European countries to have an insight 
on the situation, then we will draw guidelines 
that can help Member States, though helping 
them retain their autonomy, to decide what dis-
eases require screening and to outline how the 
screening process should be like. Importance 
lies not only in the amount and in what diseases 
are screened for, but also in setting up a system, 
a complex path going from information during 
pregnancy to the diagnosis and treatment. A 
system that is coherent, uniform and qualitative 
throughout all its steps, without ever neglecting 
the ethical implications.
There are no training paths for metabolic special-
ists, who are then forced to gather experience on 
the ground. Is this theme being considered by the 
Network?
Of course it is, even more so now that the Covid 
emergency may drain crucial expertise in order 
to cope with shortages in healthcare sectors 
that are functional to limit the pandemic. Which 
is why a MetabERN group is dealing with educa-
tion programmes to train future specialists. We 
have devised two types of courses that will start 
in 2021: a basic course so that doctors do not get 
to face such complex diseases unprepared, and 
an advanced course. We are waiting for the Euro-
pean Commission to define the funds for medi-
cal doctors’ mobility, as we wish to recommend 
that after completing the course doctors have 
the opportunity to train in world class Treatment 
centres across Europe and try simulation sys-
tems at highly specialised premises such as the 
University of Salzburg and Udine. We are also 
thinking about streamlined courses, with sim-
ulation activities on artificial, computer-based 
patients that we are already providing in Udine 
and Salzburg, or by means of e-learning. Moreo-
ver, we are also working to create training cours-
es for nurses and dieticians, aimed at creating 
networks of metabolic disease professionals.
Any other projects?
We have created an international register for all 
metabolic diseases. It is the first of its kind at a 
world level and it is managed by the University 
of Heidelberg, in Germany. It is aimed at devel-
oping new clinical trials and the natural history 
of diseases. We are drawing new guidelines for 
the various diseases, aimed at promoting uni-
formity in the diagnosis and clinical and ther-
apeutical care. We are using online platforms 
that enable us to share and update the existing 
material, also thanks to European funds. As to 
the research, several groups are working on ne-
glected diseases, to give hope for treatment to 
those patients that do not draw the attention of 
the pharmaceutical industry and to identify dis-
eases to focus research on them and get new di-
agnosis. In the same field, we are analysing new 
clinical trials and we are portraying the baseline 
and applied European research capability on 
drugs.
We are developing telemedicine systems to 

In Italy every newborn undergoes a test that identifies about forty 
rare metabolic disorders. It is the Expanded Newborn Screening 
(ENS), a free, mandatory test established by the 167/2016 bill and 
strongly sought by Aismme, Italian Association Inherited Metabolic 
Diseases Support. A full-fledged health path including not only 
the test and diagnosis, but also admittance to a continuity of care 
process for screened babies. The path has been developed by 
the Ministry of Health, patients associations, the Italian National 
Institute of Health and Scientific Medical Societies.

The ENS enables the early detection of about 350 affected children 
every year, hence preventing severe disabilities or death by means 

of diets and therapies that 
halt the natural development 
of the pathology. The test 
provides families with 
serenity and a further 
certainty, with huge savings 
on social costs.

Author: Manuela Vaccarotto, AISMME   /   Co-Author: Giuliana Valerio

Support

Extended newborn screening  
a right of all european babies!

Every child in Europe  
has the right 

to the be screened 
for the highest possible 

number of diseases!

Aismme is currently 
working

· to make the ENS a right for 
all European newborns;

· to raise awareness of ENS 
among politicians, doctors 

and associations;

· to increase the quality  
of life of affected babies.

What is the ENS situation 
like in Europe?

Newborns in other European 
countries are not as fortunate, 
as screened diseases are often 

too few.
• Equal access and availability 

of screening programmes 
are not uniform throughout 

Member States;
• Screened diseases ranges 

from two to forty-two diseases, 
irrespective of the country’s GDP;

• Procedures and information 
parents receive on the disease 

and its treatment can differ.

The optimal 
screening path 
requires that:

    • any introduction of a new 
screening path considers 
ethical, legal, social and 

privacy aspects;
    • pathologies to be enlisted in 

the official panel undergo the 
Health Technology Assessment 

(HTA);
    • decision boards involve not 
only experts on the disease, but 
also patients and/or caregivers 

to orientate health and political 
choices.

www.aismme.org

Associazione Italiana Sostegno 
Malattie Metaboliche Ereditarie

Italian  Association  Inherited  
Metabolic  Diseases  Support
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provide an increasingly easy care for metabolic 
patients, also thanks to the COVID experience 
that we have been gathering over the these last 
months. A publication is currently being pre-
pared on the study of the transition of patients 
from childhood into adulthood, an important 
theme considering that the availability of di-
agnosis and therapy has enabled an increasing 
number of paediatric patients to reach adult 
age.
To conclude, a group is dealing with scientific 
communication, to understand how to inform, 
while another group is dealing with patient 
empowerment. We are also thinking about the 
future of rare diseases. In fact, we are involved 
in a project coordinated by EURORDIS to outline 
strategies on how to prepare and address rare 
diseases in 2030. An important challenge con-
sidering the ongoing, fast-pace scientific pro-
gress.

A FOCUS ON ADRENOLEUKODYSTROPHY

The enlisting in the ENS panel  
is essential
Adrenoleukodystrophy (ALD) is a very complex 
disease, and a devastating one for the progress 
and impact it has on patients and their families. 
In its most severe form, cerebral adrenoleukod-
ystrophy with traditional onset during childhood 
affects the central nervous system causing severe 
neurological damages with highly disabling ef-
fects. Symptoms are so diverse that the diagnosis 
is currently very complex and often comes too 
late for effective intervention. A problem that 
may be solved thanks to screening at birth. Ex-
panded Newborn Screening has always been the 
focal point of all the associations dealing with rare 
diseases because it is the first tool for early diag-
nosis. When it is diagnosed early, childhood cer-
ebral adrenoleukodystrophy can be stopped. The 
treatment, currently available and effective, is by 
means of hematopoietic stem cells transplant that 
stops the neuro-inflammatory process. It is a very 
challenging procedure that is effective in over 80 
per cent of the cases, yet retaining a 10 per cent 
mortality risk.
Which is why science keeps studying these dis-
eases. Today, gene therapy for childhood cerebral 
adrenoleukodystrophy is being developed, it is 
a treatment with much lower risks for patients 
compared to the transplant from a donor, as the 
first uses autologous cells, hence coming from the 
patient, that are collected, engineered and given 
back.
Some regions, including Tuscany, Lazio, Campa-
nia, Lombardy, Veneto and Piedmont are getting 
ready to the chance that early diagnosis become 
compulsory at birth, and are working on the 
guidelines, on long-life care paths and on training.
“It will be fundamental that Reference centres for 

ALD activate as a network so that acquired knowl-
edge and skills lead to clear and univocal sup-
port lines for the patient - commented Valentina 
Fasano, President of the National Association for 
Adrenoleukodystrophy - The diagnosis is impor-
tant, but following upon diagnosis it is fundamen-
tal for families to have clear and reassuring points 
of reference”.
The most important step: in Tuscany, the Meyer 
Hospital and the Newborn Screening Unit direct-
ed by Professor Giancarlo La Marca, President of 
SIMMESN, have planned to activate a pilot project 
for early diagnosis of X-ALD, aimed at gathering 
scientific evidence on the effectiveness of the 
screening test.
“In the case of ALD - Professor La Marca explained 
- it will be important to start with a screening pilot 
project so that once the effectiveness of screening 
has been proved, this tested and effective model 
will lead to a broadening of the screening to the 
national panel for all Italian newborns. Several 
therapies exist, but the most promising one is the 
gene therapy that has passed the trial and is likely 
to be available within little time”.

With a diagnosis life  
can blossom again
By Tania Sabatino
Two cousins, Francesco and Alessandro, 10 and 
9 years old, only one year apart: they belong to 
a close family and they support each other. One 
plays football, the other plays basketball. Yet, 
for Alessandro, everything is more tiring as he is 
forced to live with chronic fatigue, strong head-
aches, recurrent temperatures leading to vom-
iting and dehydration. “Back in those years - his 
parents say - it was very hard for Alessandro to 
endure fatigue, which often forced him to go to 
hospital when the temperature added in”.
From the little hospital in the Province, where they 
live, it took the family two complicated years to 
get to Regina Margherita Hospital, in Turin, look-
ing for answers. Looking at the skin tone and at 
a series of parameters, including cortisol level, 
VLCFA and ACTH levels, the boy was diagnosed 
with Adrenoleukodystrophy. For Alessandro, the 
gene mutation expresses through corticosurrenal 
insufficiency that is traditional with Addison’s dis-
ease.
“With the replacement therapy - Alessandro’s 
parents say - he blossomed again. When we got 
to the Regina Margherita the situation was bor-
derline, and had the diagnosis failed to come we 
don’t know how long we could have gone on”.
His life is now marked by the diet, with oil sup-
plements, and by the endocrine therapy. Neuro-
logical checks are carried out at Besta, one of the 
Reference centres in Northern Italy.
Being an X-linked genetic disease, hence trans-
mitted by mothers to male sons, the entire family 

was mapped. They found out that the oldest cous-
in, Francesco, had the mutation in his gene code. 
It was a discovery that changed everybody’s lives 
in the family, and it turned out to be a life-saving 
discovery because it came in the presymptomat-
ic stage, before irreversible brain damages occur. 
Therefore, the transplant was possible. Unfortu-
nately, it also entailed risks, difficulties, and com-
plications. Francesco’s life, his expectations, and 
his own appearance have changed: he played 
football, but now he is on a wheelchair. Yet his 
spirit is fierce and strong, and he is willing to start 
again.
Each one has its story, with peculiarities, difficul-
ties, falls and dreams. Thanks to the steps forward 
in science, including the opportunity to have a 
transplant with autologous cells, the future seems 
bright and coloured by hope.

**The names used are fantasy names in order to safe-

guard patients’ privacy.

ENS

Broadening of the Newborn 
Screening and further diseases
The new panel within June 2020 (theoretically)

Set timing and funds: this is the result achieved 
by means of the approval of the amendment to 
the Italian “Milleproroghe” decree last February. 
The amendment was presented by MP Lisa Noja 
and regarded the broadening of the ENS pan-
el envisaged by Law 167/16 to include further 
groups of diseases for which effective treatments 
exist, namely neuromuscular genetic diseases, 
severe congenital immunodeficiencies and lys-
osomal storage diseases. The amendment had 
already been called for by means of an appeal to 
the Government and the Parliament last January 
27th, issued by 19 patient associations, including 
Aismme.
The broadening to include pathologies other 
than rare metabolic ones had already been en-
visaged thanks to an amendment to the Budget 
Law for 2019 (Law 145/18), dating back to late 
2018, but the administrative procedure had 
ground to a halt. “Finally - Lisa Noja comment-
ed - compliance with the obligation under the 
Budget Law for 2019 will be achieved within lit-
tle time and with set timing: by the end of June 
2020 the implementing decree will have to be 
issued to identify clearly which diseases are to 
be enlisted in the panel. Furthermore, in the field 
of funding, an increase in the funds for newborn 
screening is envisaged, with 2 million more in 
2020 and 4 million as from 2021”.
Covid has now blurred the situation, yet there 
is hope that Minister Speranza will respect this 
good health practice by complying with the new 
regulation as soon as possible.




