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per i bambini metabolici
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Editoriale

Passi avanti sullo Screening Neonatale Esteso!

Dopo I'annuncio da parte del Vicemi-
nistro Sileri nel corso del Convegno “La
sfida dello screening neonatale esteso”
organizzato da MA Provider con la col-
laborazione di Aismme il 19 novembre
scorso, si é finalmente insediato il 30
novembre scorso il Gruppo di lavoro
ministeriale, un organo previsto dalla
Legge 167/2016 che ha due compiti
importanti: 'emanazione di un proto-
collo operativo per la presa in carico
clinica dei piccoli pazienti appena scre-
enati e I'aggiornamento del pannello
ufficiale delle patologie. Aggiorna-
mento gia scaduto a tre anni dall'ap-
provazione della Legge e sollecitato da
due emendamenti approvati nel 2018
e2019 che hanno modificato la L. 167,
ampliando il panel delle malattie scre-
enate anche alle malattie lisosomiali
(metaboliche), neuromuscolari e per le
immunodeficienze, e assegnato a que-
sto scopo maggiori fondi.

Una lunga attesa che aveva visto nel
frattempo diverse regioni italiane in-
serire alcune di queste patologie nei
propri programmi di screening regio-
nali, creando perd nuovamente una
disparita di trattamento dei neonati.
Con l'avvio del nuovo tavolo, e la va-
lutazione in HTA di competenza del
Ministero, queste malattie potranno
entrare nel pannello nazionale e quin-
di essere screenate in tutte le regioni,
appianando qualsiasi differenza ter-
ritoriale e, soprattutto, salvando da
un destino feroce un numero sempre
maggiore di neonati. Ogni giorno che
trascorre senza Il'allargamento del
panel é un mancato diritto per i nuo-
vi nati in Italia di avere una diagnosi
precoce per malattie molto gravi, per
le quali esistono e sono gia disponibili
delle terapie farmacologiche, geniche
o trapianti di midollo che, se non som-
ministrate in tempo, non potranno evi-
tare sofferenze, disabilita o morte!
All'insediamento del tavolo ha portato
un lungo percorso di sensibilizzazio-
ne politica da parte di Aismme e dei

La redazione di AISMME NEWS e 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

diversi soggetti che gravitano intor-
no al mondo dei malati rari, iniziato
il 10 dicembre 2019 con il convegno
“Screening neonatale: dai progetti
pilota alladeguamento del panel” or-
ganizzato da Omar. Parallelamente
abbiamo continuato a fare pressioni
sul Dipartimento della Prevenzione
del Ministero in occasione delle riu-
nioni del Coordinamento nazionale
sullo Screening neonatale esteso, dove
siedono sia rappresentanti del Dipar-
timento che Manuela Vaccarotto Vice
presidente di Aismme dal 2017, anno
della sua costituzione.

Dopo mesi di silenzio, che si sono in-
trecciati con l'inizio di questa bruttissi-
ma pandemia che é passata come uno
tzunami su tutto il sistema sanitario
rallentando il percorso previsto dalla
L.167 e distogliendo l'attenzione dal
tema dell'allargamento del panel, il 5
giugno scorso abbiamo inviato una
lettera al Ministro della Salute Spe-
ranza e al Vice Ministro Sileri sottoline-
ando l'urgenza di costituire e riunire il
tavolo di lavoro, ma anche ricordando
loro tutte le difficolta, e sono molte,
che attualmente tutto il percorso scre-
ening sta vivendo.

Infine, le parole del Vice Ministro Sileri
che, intervenuto di persona al Premio
Omar a Roma il 23 settembre scorso,
ha ufficializzato di aver sottoscritto il
decreto per l'insediamento del tavolo
tanto atteso. A margine dellevento ab-
biamo anche avuto modo di parlare
con il Vice Ministro e gli abbiamo chie-
sto celerita nellorganizzazione e nella
convocazione. Abbiamo avuto la sua
rassicurazione che avrebbe seguito
personalmente la cosa e che avrebbe
partecipato al tavolo.

Il tavolo si é dunque riunito per la
prima volta il 30 novembre e il suo
calendario avra scadenze precise: a 6
mesi dall'insediamento dovra essere
aggiornata la lista delle malattiee a 12
mesi dall'insediamento dovra essere
redatto il “Protocollo operativo per la

una corretta informazione nell'ambito
della prevenzione, diagnosi e trattamen-
to delle Malattie Metaboliche Ereditarie.
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presa in carico dei pazienti” Tempisti-
che diverse che fanno capire quale sia
la priorita.

Non é una nostra vittoria. E’ la vittoria
di tutti i bambini che nasceranno, che
non dovranno piu sottostare alla ‘rou-
lette del codice postale; che premia o
penadlizza i neonati a seconda della
regione in cui nascono.

Ci uniamo al direttore di OMaR nel
richiedere che il tavolo sia subito ope-
rativo e non si perda in discussioni in-
finite, mettendo da subito in moto un
processo di adeguamento che investa
tutte le regioni.

Aismme, come sempre, continuera a
monitorare i progressi del tavolo e a
lavorare perché tutto il percorso scree-
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ning si realizzi. Con lo stesso impegno
e la determinazione con le quali abbia-
mo promosso e sostenuto il processo
di realizzazione ed applicazione dello
Screening Neonatale Esteso in Italia.

Cristina Vallotto,
Presidente Aismme

Manuela Vaccarotto
Vicepresidente Aismme
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dalsmme

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

L'associazione dei malati e delle loro famiglie

| JCONTATTACI |

info@aismme.org
Numero verde: 800.910.206

| Jseguict |

www.aismme.org
pagina Facebook Aismme

| JCONTRIBUISCI |

Per sostenere i nostri progetti puoi versare un contributo:

« sul conto corrente postale 68.59.58.34

ee cON bonifico bancario:
Banca Etica IBAN IT 58 S 05018 12101 000011218104

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

Traduzioni: Matteo Stocchero
Fotografie: archivio AISMME e web
Grafica: Espodesign Srls

Piazzola sul Brenta (PD)

Stampa: Centrooffset Master srl
Mestrino (PD)

Comitato di Redazione: il Consiglio Direttivo
di AISMME e Giuliana Valerio

Chiuso in redazione il 16 dicembre 2020
Registrata al Trib. di Padova n. 2.078 del
13.4.2007

Con il contributo non condizionato di Sanofi Srl

| datinecessari per l'invio dellarivista sono trattati
elettronicamente e utilizzati dalleditore AISMME -
Associazione Italiana Sostegno Malattie Metabo-
liche Ereditarie per la sola spedizione della rivista.
Ai sensi del General Data Production Regulation
679/2016 sulla protezione dei dati é possibile
in qualsiasi momento chiedere 'annullamento
dellinvio o modificare o cancellare i dati o sem-
plicemente opporsi al loro utilizzo scrivendo a:
AISMME - Associazione Italiana Sostegno Malat-
tie Metaboliche Ereditarie Via N. Tommaseo, 67-c
- 35131 Padova o a mezzo e-mail all'indirizzo:
info@aismme.org

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



dalsmine

Aismme

“Il diario della mia terapia”

Un kit di gioco per bambini metabolici Al
per un approccio morbido alle terapie infusive

Favorire un approccio morbido e di
fiducia alla terapia infusiva da parte
dei bambini affetti da malattie me-
taboliche: & questo l'obiettivo “La
mia terapia’, un percorso di gioco
realizzato da Aismme APS per bam-
bini fino ai 12 anni che devono sot-
toporsi sin dalla tenera eta a iniezio-
ni e infusioni per il trattamento delle
loro patologie.

“Alcune patologie rare vengono
trattate con farmaci che devono
essere somministrati periodica-
mente, di solito ogni due settima-
ne, mediante iniezione o infusione

| testi sono stati realizzati da Ma-
nuela Vaccarotto Vice Presidente
di Aismme e Giuliana Valerio,
giornalista e responsabile della
comunicazione per Aismme, le
illustrazioni e la grafica sono di
Sara Papa e Angela Xu, esperte
nel campo della comunicazione
visiva per bambini.

continua di alcune ore, per tutta la
vita e in alcuni casi dalla nascita -
spiega Cristina Vallotto Presidente
di Aismme - Sono farmaci che pos-
sono dare effetti collaterali piu o
meno gravi, come la sonnolenzaeil
dolore e a questi effetti si aggiunge
che la terapia con utilizzo di un ago
o di una ago-cannula per un bam-
bino & sicuramente fonte di stress.
Insomma, se gli effetti collaterali
possono essere fastidiosi, anche la
modalita e la periodicita delle som-
ministrazioni hanno ricadute sulla
qualita della vita e sulla quotidiani-
ta del piccolo paziente e della sua
famiglia. Non stupisce dunque che
spesso i bimbi la rifiutino e vi si op-
pongano! Eppure la mancanza di
aderenza alla terapia pud portare a
una minore efficacia del trattamen-
to. Ecco dunque l'idea di rendere
pil positivo I'approccio alla terapia
attraverso un percorso di gioco che
utilizza le modalita tipiche della
comunicazione d'infanzia, disegni,
adesivi, giochi. Un percorso che
rappresentera anche un prezioso
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strumento di comunicazione tra la
famiglia, il medico e il piccolo pa-
ziente, che spesso ha difficolta ad
esprimere le sue emozioni e spie-
gare l'impatto della terapia sul suo
corpo. Una comunicazione ancora
pit fondamentale ora che in tempo

di pandemia molti pazienti posso-

no ricevere la terapia a domicilio”.

Il kit, che sara distribuito gratuita-

mente attraverso diversi canali, su

richiesta direttamente ad Aismme,

e ai medici dei Centri di Cura, com-

prende diversi materiali:

+ un libretto da leggere da soli o
insieme ai genitori, con disegni
e giochi che permettono di av-
vicinare i bimbi in modo morbi-
do alla terapia, spiegandone gli
effetti, la condizione di rarita’ e i
‘trucchi’ per non aver paura degli
aghi;

+ un Diario/poster con dei calen-
dari che coprono 10 terapie ad
intervalli di due settimane (ul-
teriori modalita d terapie, ogni
settimana o ogni 31 giorni, sono
scaricabili dal sito di Aismme)
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dove i bambini potranno appli-
care ogni giorno gli adesivi

- tre fogli di adesivi, due per rac-
contare le attivita, uno per le
emozioni. Informazioni che spes-
so i piccoli sono restii 0 non rie-
scono a dare, utili non solo per
la famiglia, ma anche per gli spe-
cialisti che hanno cosi una map-
patura precisa degli effetti, fisici
ed emotivi della terapia;

« un diploma che attestera il loro
coraggio e la loro determinazio-
ne nell'affrontare la terapia da
consegnare al bimbo, possibil-
mente con un regalo, una volta
concluso il poster;

+ una lettera di istruzioni per i ge-
nitori.

Nel sito di Aismme www.aismme.

org & presente una sezione con le

istruzioni per l'uso del kit per i ge-
nitori, le informazioni per riceverlo

a casa, e i pdf per scaricare ulteriori

adesivi e diari.

Il progetto ha ottenuto il Patroci-
nio di SIMMESN Societa Italiana
Malattie metaboliche Ereditarie
e Screening Neonatale, Fonda-
zione Telethon, AlG Associazione
Italiana Gaucher, AIAF Associa-
zione ltaliana Anderson-Fabry,
Aifosf Associazione [taliana dei
Pazienti con Disordini Rari del
Metabolismo del Fosfato e AlG
- Associazione ltaliana Glioco-
genosi.

Il progetto si avvale del contribu-
to non condizionato di KYOWA
KIRIN.

92181040285
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Novembre 2017:
Aismme diventa
membro della
International
Alliance XLH e
rappresentain
Italia i pazienti
affetti da Malattie
del metabolismo
0sseo

Irene Monge,
collaboratrice di Aismme
al Centro Regionale

di Cura delle Malattie
metaboliche ereditarie
dell’Azienda Ospedaliera
di Verona

Roma, 17

novembre 2016:

presentazione
della Legge
167/2016 nella
Sala Nassirya
del Senato della
Repubblica
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Expandend Newborn
Screening Programme

Creating & Boropean common model.
The positive example of the [takiam system

Milano,
dicembre 2016:
alla Fondazione

Mediolanum con
Sara Doris e
Andrea lacopini

M} mediolanum *==*

Bruxelles, 30 gennaio 2019: presentazione della
Legge 167/2016 in Commissione Europea

Verona, ' (”‘ )
ottobre 2018: extended
Metabolic ne'wborn
Cooking

Extended newborn screening
aright of all enropean babies!
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Maggio 2020:
il poster

di Aismme
sullo SNE

alla European
Conference
Rare Diseases
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Cn .
exténoea Vienna,
ne'wborn

f maggio 2018

Il poster Aismme
sullo SNE

alla European
Conference

Rare Diseases

2018 - Aismme vince il Premio
Market Access Award Categoria
Assistenza al paziente

k| Roma, 2020
Aismme vince
2 . il Premio Omar
i~ con la favola
“L’Elefante Blu”

Aismme sostiene dal 2012 il Centro

Regionale di Screening e dal 2014 il
Centro Regionale di Cura delle MME
dell’Az. Ospedaliera di Verona

Aismme collabora con il Centro
Regionale di Screening della Regione
Lazio - Policlinico Umberto I° di Roma
- Gruppo Prof. Angeloni

2019
Aismme alla
Maratona
Telethon

Roma, 2016
Aismme si
aggiudica il premio
Omar, menzione
speciale per la
comunicazione
confoto,
illustrazione e
fumetti

Milano, 2019
Il lancio della
Campagna

« SNEinAction

Torino, ottobre 2019
Presentata al Congresso
Simmesn la favola
“L’Elefante Blu”
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Malati rari: fuori dai riflettori
in tempo di Covid

I malati rari sono stati i grandi as-
senti nelle decisioni e nei prov-
vedimenti presi dal Governo non
solo durante il lockdown ma anche
nei mesi successivi. Lo hanno sot-
tolineato piu volte le Associazioni
dei pazienti che hanno continua-
to a chiedere di tornare ad essere
considerati una priorita per la sa-
nita pubblica. Portavoce delle loro
istanze, tra gli altri soggetti, I'O-
norevole Paola Binetti, presidente
della Commissione interparlamen-
tare per i malati rari e I'Onorevole
Fabiola Bologna, Segretario Com-
missione XII Affari Sociali’, Came-
ra dei Deputati. Gia a maggio la
Binetti aveva fatto notare come i
malati rari e anche le loro mam-
me siano stati trascurati durante
I'emergenza COVID-19. “Serpeggia
tra le famiglie in cui ci sono malati
rari, soprattutto se bambini a cui il
lockdown ha imposto limiti parti-
colarmente difficili da accettare,
la consapevolezza che le decisioni
prese in fase 1 non abbiano tenuto
in nessun conto la loro condizione.
| bisogni dei ragazzi affetti da una
malattia rara sono stati omologati a
quelli dei coetanei, nessuno si & oc-
cupato dei loro bisogni specifici e
il carico di cura é ricaduto integral-
mente sulle famiglie, in particolare
sulla madre. Ma di queste madri
coraggio non c'e traccia nei prov-
vedimenti della fase 2; per loro non
e previsto nulla, mentre avrebbero
bisogno di tutto”.

Richiesta di attenzione ribadita a
settembre, nel corso della presen-
tazione della Relazione Program-
matica dell'Intergruppo Parlamen-
tare elaborata in parte utilizzando

anche il position paper dell’Alle-
anza Malattie Rare su “Cure Terri-
toriali e Malattie Rare” firmato da
numerose Associazioni. Cinque le
priorita indicate nella relazione:
aggiornamento del Piano Nazio-
nale Malattie Rare (I'attuale risale
al triennio 2013-2016) e relativo
finanziamento; implementazione
dell’assistenza territoriale che du-
rante la pandemia ha mostrato le
sue carenze e sviluppo di telemedi-
cina e teleassistenza; approvazione
del Testo Unico sulle Malattie Rare
da tempo in discussione e una nuo-
va e piu efficiente organizzazione
della ricerca sulle malattie rare.

Di politiche a favore dei malati rari
non c'é stata traccia neppure nella
fase 2: non si € parlato di malattie
rari nelle proposte del Ministero re-
lative alla spesa dei 68 miliardi del
Recovery Fund. Eppure questi fon-
di potrebbero essere usati sia per il
finanziamento del Piano Nazionale
MR che per un piano di recupero
delle visite e dell'assistenza che
sono saltati nella Fase 1. Un brutto
segnale di disattenzione anche la
mancata attribuzione di una dele-
ga specifica sulle malattie rare ai
viceministri e sottosegretari.
“Prima della pandemia le persone
con malattia rara erano riuscite
a ottenere piu attenzione che in
passato, tanto che sul nuovo Te-
sto Unico si era trovata anche una
convergenza tra tutte le forze poli-
tiche che aveva permesso celerita
nell'iter d'esame - ha spiegato 'On.
Bologna - Con l'arrivo del corona-
virus ci sono stati inevitabilmente
dei rallentamenti, ma dobbiamo
evitare che questi si protraggano a
lungo. Alla luce delle difficolta che
la pandemia ha causato o messoin
evidenza, I'approvazione di que-
sto testo € ancora piu importante:
consentirebbe infatti di sviluppare
piu velocemente le reti territoriali,
sanitarie e sociali, necessarie alla
cura delle persone con malattia
rara e, in un periodo in cui la loro
salute & maggiormente a rischio,
garantirebbe una maggiore velo-
cita di accesso alle terapie. E ap-
pianerebbe le disparita regionali
nella gestione e presa in carico dei

pazienti: gli effetti e le soluzioni
messe in campo sono stati molto
diversi da Regione a Regione. Per
questo motivo, con la collabora-
zione delle associazioni, abbiamo
lanciato un appello e continuiamo
a chiedere che la proposta di leg-
ge sia calendarizzata nei lavori di
Aula al piu presto”.

Richieste ribadite sempre a settem-
bre dalla Binetti anche con un’in-
terrogazione parlamentare al Mini-
stro Speranza, dove si chiedeva di
inserire il tema dei malati rare nei

progetti da finanziare con le risorse
del Recovery Fund, e si sollecitava
la pubblicazione del nuovo Piano
Nazionale delle Malattie Rare, con
fondi aggiuntivi per facilitare I'atti-
vita di ricerca, diagnosi e cura an-
che per le malattie rare.

Solo da settembre la politica
ricomincia ad attivarsi

SNE: istituito il Tavolo
per aggiornare lista
delle patologie

A meta settembre é stato dato il
via al decreto che istituisce il tavolo
che lavorera per aggiornare ogni
due anni la lista delle patologie
oggetto di screening neonatale.
Un primo passo dopo l'approva-
zione dell’'emendamento Volpi nel
dicembre 2018, che aveva aggior-
nato il panel includendo anche le
patologie neuromuscolari su base
genetica (come l'atrofia muscola-
re spinale), le immunodeficienze
congenite severe e le malattie da
accumulo lisosomiale. “Con il grup-
po di lavoro istituito per legge - ha
commentato la Volpi - potremo far
si che il panel delle patologie sia
esteso in tempo reale via via che
si rendono disponibili le cure. |l ta-
volo rendera cosi lo screening uno
strumento sempre al passo con i
progressi della scienza, vitale per la
diagnosi precoce delle malattie e le
conseguenti cure”.

A Sileri la delega alle
malattie rare

Viene data la delega sulle malattie
rare a Pierpaolo Slleri, viceministro
alla Salute che, nel suo intervento
in occasione della consegna del
Premio Omar a Roma ha dichiarato:
“Chiedo scusa se non avete un pia-
no nazionale malattie rare. Chiedo

scusa per qualcosa che non dipen-
de da me, ma che dipendera da me
se tra 6 mesi non ci sara. Sto atti-
vandomi quotidianamente perché
vorrei che il piano fosse pronto in
tempi rapidissimi. Non mi interes-
sano i 4 anni che sono stati persi,
ma i 6 mesi avanti a noi che non vo-
glio perdere avendo la delega sulle
malattie rare”.

Recovery Fund:
'impegno di Speranza
Quindi, a inizio ottobre, la promes-
sa del Ministro della Salute Speran-
za che nell'ambito del Recovery
Fund ci sara una ‘scheda specifica’
dedicata alle malattie rare, anche
se nulla & ancora definito in termini
di contenuti e stanziamenti.

La Commissione sulla
Legge quadro

E, infine, la ripresa da parte della
XIl Commissione Affari Sociali del-
la Camera dei Deputati il 14 otto-
bre delle proposte di legge recanti
“Norme per il sostegno della ricer-
ca e della produzione dei farmaci
orfani e della cura delle malattie
rare”, raccolte nel “Testo Unico sulle
Malattie Rare”. Il giorno dopo, pero,
il15 ottobre I'esame & stato scon-
vocato per avviare interlocuzioni
a livello ministeriale sul testo, rin-
viando l'esame in Commissione a
novembre.

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

Palermo: di nuovo
trasferito il reparto
Malattie metaboliche
rare dell'Ospedale

Pediatrico Di Cristina

Era stato riaperto a giugno, ma i
primi giorni di ottobre & stato ri-
chiuso a causa dell'emergenza Co-
ronavirus. | bambini saranno sud-
divisi tra il reparto di nefrologia e
quello di chirurgia. Finora nessuna
replica alle proteste dei genitori
dalla direzione dell’Arnas Civico o
presa di posizione dell’Assessorato
regionale alla salute. Il reparto era
I'unico centro di riferimento re-
gionale per la Sicilia occidentale,
ed era stato chiuso a marzo per il
Covid. | piccoli pazienti erano stati
ospitati nei vari reparti o nel Po-
liambulatorio del Di Cristina in cui
vi sono pazienti con altre patolo-
gie. “In un periodo in cui la salute
dei nostri bambini, alcuni anche
gravissimi, € maggiormente a ri-
schio — hanno protestato i genitori
- la dirigenza dovrebbe garantire
una maggiore tutela di questi ma-

lati, che vanno in ospedale quasi
sempre in emergenza” “Il proble-
ma non riguarda solo i luoghi ma
anche l'assistenza che deve essere
specializzata per questo genere di
situazioni e non é detto che sara
riassegnata ai nostri bambini ma
potrebbe essere dispersa per l'o-
spedale- ha spiegato Maria Calde-
rone, presidente dell’associazione
Iris (Associazione Siciliana Malat-
tie Ereditarie Metaboliche Rare)
- Non capisco perché la scelta di
spostare i posti letto deve ricade-
re sempre sul reparto dei bambini
con le malattie metaboliche, cre-
ando un disservizio ai bambini,
ai genitori e anche agli operatori
costretti a spostare continuamen-
te i piccoli pazienti e i macchina-
ri. Non dico che l'assistenza non
viene data ma non é data bene, a
causa dei continui spostamenti, ci
sono problemi organizzativi e mal-
contento». Durante la cerimonia di
riapertura del reparto il direttore
sanitario dell’Arnas, Salvatore Re-
quirez, aveva garantito ai genitori
che non sarebbe stato spostato

per almeno altri due anni. “Lemer-
genza sanitaria dovuta alla pan-
demia ha rallentato i percorsi dia-
gnostici e terapeutici, — ha spie-
gato Calderone - Se non fanno i
follow up regolarmente i nostri
figli rischiano danni irreversibili,
rischiano di avere degli scompensi
metabolici e andare in coma. Non
abbiamo un centro di riferimento
funzionante, che faccia follow up o
diagnosi. Manca anche un reparto
di neurochirurgia infantile A causa
di queste carenze, dobbiamo por-
tare i bimbi in altre Regioni”.

Puglia: stop ai ricoveri
extra-Covid, possibili
solo quelli d’'urgenza
provenienti dal Pronto
SOCCOrso

Dal 28 ottobre la Regione Puglia
ha sospeso a tempo indeterminato
i ricoveri e le prestazioni ospeda-
liere programmati a causa dell'e-
voluzione delle criticita dell'emer-
genza Covid. Saranno effettuati

solamente ricoveri di urgenza non
differibili provenienti dai pronto
soccorso, mentre saranno garanti-
te le prestazioni per i pazienti con
malattie rare, le prestazioni di on-
cologia, quelle non differibili del
percorso nascita, le prestazioni di
neurochirurgia, di cardiochirurgia,
di chirurgia pediatrica, ortopedica,
vascolare.

Covid: le raccomandazioni di MetabERN
Non interrompete le terapie!

“In questo periodo & ancora piu
importante aumentare gli sforzi
per le diagnosi e i trattamenti di
queste malattie ed assicurare la
continuita delle cure”. Lo afferma
MetabERN nelle sue raccomanda-
zioni per pazienti di Malattie Me-
taboliche Ereditarie e i loro cargi-
ver. | pazienti devono continuare
ad essere protagonisti delle pro-
prie cure e a consigliarsi sempre

con i propri medici, in particolare
in caso di contagio. Di fronte alla
remota possibilita di contrarre il
virus nel centro di cura o nel tra-
gitto, & invece reale il rischio che
si corre nel sospendere la terapia
o la riabilitazione, anche per un
breve periodo”. Per minimizzare i
rischi, comunque, MetabERN rac-
comanda sempre, dove possibile,
la terapia a domicilio.

MetabERN sollecita con forza a
non interrompere o postporre le
terapie a meno che non sia racco-
mandato dal medico metabolista:
“Anche se sono previste restrizio-
ni negli spostamenti — continua il
ooesd
T
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documento - si eviti di saltare gli
appuntamenti per le visite e i con-
trolli. Se possibile si possono utiliz-
zare videoconferenze altrimenti si
chieda l'autorizzazione per recarsi
di persona”.

MembERN

Ho una malattia rara e sono piu arischio per il Covid...

Sono una ragazza, che oggi viene
inserita nella categoria di perso-
ne fragili, perché ho una malattia
rara e quindi sono piu a rischio
per il Covid. Ho 24 anni ma € un
incubo, ormai son diversi mesi
che combatto con questa paura

che potrei ammalarmi, che non
so come potrei reagire al virus.
Ricordo ancora la paura dei pri-
mi mesi quando si vociferava che
in terapia intensiva accedevano
solo persone che aveva piu pos-
sibilita di farcela, e io mi sentivo

proprio oscillare su un filo. Ho
superato tante battaglie negli
anni, ma ora mi trovo chiusa qui
tra quattro mura e sono stanca
e demotivata. Cerco di uscire
ma poi ho paura, resto a casa e
impazzisco. Mi manca la mia li-

berta, sono gia prigioniera della
mia malattia. Scusate lo sfogo ma
sento che mi sto chiudendo sem-
pre piu e non riesco a ritrovare il
mio solito spirito battagliero.
Anonima, 24 anni

(da DireGiovani.it)
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Aismme: un anno intenso di attivita

Intervista a Manuela Vaccarotto, Vicepresidente di Aismme

Di Giuliana Valerio

Aismme é stata sempre attiva e
presente e protagonista in tutti i
tavoli dove si discute di Screening
Neonatale Esteso ma piuiin genera-
le di malattie rare, in Italia e in Eu-
ropa. Qual é la situazione ora che il
Covid rende tutto piu difficile?
Nonostante il Covid, non ci siamo
fermati e si & passati semplicemente
dalla presenza agli incontri on line.
Anche quest’anno stiamo lavorando
su piu fronti: i diversi tavoli, convegni
e iniziative con altre associazioni, ma
anche nuovi progetti per i pazienti, il
Centro di Aiuto-Ascolto, il sostegno
al Centro Cura e Screening dell'Ospe-
dale diVerona.

Quali sono i progetti che state se-
guendo, quali le novita?

E' in chiusura il progetto Fianco a
Fianco, pensato per sostenere pa-
zienti pediatrici e le loro famiglie
che afferiscono al Centro di Verona;
Centro, che supportiamo con l'ac-
quisto di apparecchiature e mate-
riali e finanziando borse di studio e
corsi di specializzazione, oltre che
con l'assunzione della segretaria. In
particolare, abbiamo finanziato -
scrizione della dottoressa Giuliana
Rodella, Genetista del team del dot-
tor Andrea Bordugo, al master di Il
livello all’'universita di Bologna per
18 mesi sulle malattie metaboliche
ereditarie. Stiamo ancora lavorando
alla distribuzione dei poster infor-
mativi su lo SNE ai Centri Nascita e
alla spedizione della favola Lelefante
blu ai Centri Cura, a disposizione dei
piccoli pazienti e a chi ce la chiede.
Continuiamo a fornire gratuitamen-

JAismme
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te il kit per effettuare lo Screening
Neonatale Esteso ai genitori che vi-
vono in Calabria, l'unica regione in
Italia che ancora non applica il test.
Importante anche il sostegno offerto
dal nostro Centro di Aiuto-Ascolto, la
help line associativa che riceve deci-
ne di telefonate al giorno. Tra quelli
in partenza, invece, il piu significativo
e il progetto “Il diario della Mia Tera-
pia’, che prevede un kit-gioco pen-
sato per migliorare l'aderenza alle
terapie dei bambini che devono fare
iniezioni e infusioni periodiche.
Come procedono i lavori del Cen-
tro di coordinamento sugli scree-
ning neonatali all'Istituto Superio-
re di Sanita, dove Aismme siede in
rappresentanza dei pazienti?
Malgrado il Covid abbia impedito
gli incontri in presenza, Aismme
continua a partecipare on line alle
riunioni mensili del Centro. In que-
sti quasi quattro anni di attivita del
Tavolo e stato fatto un importante
lavoro in collaborazione con le Re-
gioni, i Biochimici e i Clinici. Ci siamo
impegnati per uniformare il test in
ogni Regione, raccogliendo i dati per
avere un quadro preciso e aggiorna-
to e tenendo monitorata la situazio-
ne. Abbiamo lavorato per redigere
un‘informativa completa e corretta
da consegnare ai genitori al momen-
to del prelievo, gettato le basi per
un Registro dei neonati screenati e
stiamo affrontando il tema del bio-
bancaggio dei cartoncini. Ricordo
che per cercare di uniformare le pre-
stazioni laboratoristiche relative agli
screening regionali e esteso I'lISS ha
awviato il corso di formazione “Azioni
di miglioramento per il programma
di Screening Neonatale Esteso’, in-
teramente fruibile sulla piattaforma
www.eduiss.it fino al 19 marzo 2021.
E' dedicato ai rappresentanti delle
regioni, chimici e biochimici e vi par-
tecipano tutte le Regioni e Province
Autonome.

E sul tema dell'allargamento del
panel?

Tra le altre iniziative, ricordo il Tavo-
lo a porte chiuse di presentazione
del “Quaderno SNE - Prospettive
di estensione del panel’, promos-

so da Omar che si & svolto il 27 no-
vembre scorso. Erano presenti in
collegamento circa 40 persone tra
clinici, biochimici, associazioni e una
rappresentanza ad alto livello della
politica: Fabio Massimo Castaldo -
Vicepresidente Parlamento Europeo,
Paola Binetti - Presidente Intergrup-
po parlamentare per le malattie rare,
Membro Commissione Xll “Igiene e
Sanita” del Senato, Lisa Noja - Com-
missione Xll “Affari Sociali”, della Ca-
mera, Fabiola Bologna - Segretario
Commissione Xl “Affari Sociali” della
Camera, Leda Volpi —-Commissione
XIV “Politiche dell'Unione Europea”
della Camera dei Deputati, Paola
Boldrini - Vicepresidente Commis-
sione Xll “Igiene e sanita” del Senato,
Ubaldo Pagano - Commissione V“Bi-
lancio, finanze e programmazione”
della Camera, Paolo Siani — Commis-
sione Xl “Affari sociali” della Camera.
Tra i clinici Alberto Burlina, Giancarlo
La Marca, Alessandro Aiuti, Carlo
Dionisi Vici e Maurizio Scarpa. Come
rappresentanti dei pazienti, oltre ad
Aismme, anche le associazioni che
rappresentano i pazienti Lisosmiali
e, infine, la Fondazione Telethon. E’
stato discusso un documento che e
poi stato presentato tre giorni dopo
al neoinsediato Tavolo Tecnico Mi-
nisteriale che, come previsto dalla
L.167/2016 avra il compito di fina-
lizzare il protocollo operativo della
presa in carico entro 12 mesi dall'in-
sediamento e aggiornare entro 6
mesi la lista delle patologie. In quella
occasione clinici e biochimici hanno
valutato i vari aspetti delle patologie
che potrebbero far parte dell'aggior-
namento del panel: neuromuscolari,
lisosomiali, immunodeficienze, emo-
globinopatie e malattie metaboliche
ereditarie. Ne & emerso un vademe-
cum che valuta la possibilita di inse-
rimento o meno delle diverse patolo-
gie appartenenti ai gruppi.

Cosa si sta facendo, invece in Eu-
ropa’?

Continuiamo a lavorare perché la
virtuosa esperienza italiana porti al
medesimo allargamento dei panel
di screening in tutta I'EU. Nell'ultima
riunione di Eurordis ci siamo con-

centrati su un documento con delle
Raccomandazioni da presentare alla
Commissione e al Parlamento Euro-
peo affinché tutti gli Stati membri
allarghino i loro panel di screening
che al momento presentano numeri
diversi e molto bassi.

Infine, quali le novita sul fronte
della Ipofosfatemia X Linked, i cui
pazienti vengono rappresentati
da Aismme?

Come associazione di malattie me-
taboliche rappresentiamo i pazienti
affetti da Ipofosfatemia X Linked
(XLH) da quattro anni e abbiamo
aderito all'International Alliance XLH
in rappresentanza dei pazienti italia-
ni. Siamo stati chiamati a partecipare
ai tavoli regionali di Toscana, Puglia e
Campania per redigere il PDTA regio-
nali sulla patologia. Inoltre, stiamo
lavorando a una campagna di sensi-
bilizzazione sulla patologia sui social
che coinvolge Uniamo, Aismme e
Aifosf.

Aismme
e sempre
piu social!

Aumenta limpegno di Aismme
per essere presente nel mondo
dei social. Obiettivo: raggiungere
sempre pill persone per raccon-
tare il mondo delle malattie rare.
A Facebook, Instagram e Twitter
si & aggiunta la pagina Linkedin
e sono in corso campagne infor-
mative e di engagement su tutte
le piattaforme attive. In corso an-
che il rifacimento completo del
sito internet, uno strumento pre-
zioso per aggiornarsi sulle attivi-
ta e i progetti dell'associazione
Stay tuned!
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Screening neonatale

Per i ricercatori Usa almeno 5-6 anni
per inserire la malattia di Pompe, la MPS, I'ADL e la SMA

Quanto tempo puo essere necessa-
rio per implementare il panel dello
SNE, perché tutto il meccanismo
possa funzionare perfettamente?
L'ha calcolato un team di ricercatori
statunitensi, pubblicando i risultati
sulla rivista International Journal of
Neonatal Screening. “Sulla base dei
nostri risultati, potrebbero essere
necessari dai cinque ai sei anni per
implementare lo screening a livello
statale per la malattia di Pompe, la
MPS |, I'ALD e la SMA. Gli Stati stan-
no lavorando contemporaneamen-
te alle diverse fasi di preparazione
- hanno sottolineato - Tuttavia, vi
sono molte variazioni dovute alle
differenze nel processo di approva-
zione statale, alla capacita di otte-
nere le attrezzature e il personale
dedicato e alla disponibilita delle
risorse necessarie per aggiungere
la condizione ai pannelli statali. La
capacita di essere pronti allo scre-
ening pud anche essere ostacolata
dal numero di nuove malattie ag-
giunte al Recommended Uniform
Screening Panel (RUSP)". Negli Stati

Uniti il RUSP elenca le patologie
che hanno superato una revisione
scientifica e sono quindi raccoman-
date per lo screening universale. Ini-
zialmente ne comprendeva 29 fon-
damentali e si & poi espanso fino a
includere I'immunodeficienza com-
binata grave (SCID) nel 2009, la car-
diopatia cianotica congenita critica
nel 2010, la malattia di Pompe nel
2013, la mucopolisaccaridosi di tipo
| e I'adrenoleucodistrofia legata all'X
nel 2015 e infine I'atrofia muscolare
spinale (SMA) nel 2018. Oggi sono
quindi 35 le patologie fondamentali
e 26 quelle secondarie. La prossima
ad entrare nella lista, secondo alcuni
studiosi, potrebbe essere la distrofia
muscolare di Duchenne.

Per capire qual ¢ il periodo di tempo
necessario a completare le attivita
che conducono allo screening di
una nuova patologia viene utilizza-
to il Readiness Tool che comprende
quattro fasi: l'autorizzazione per lo
screening e per il suo finanziamen-
to, la preparazione del programma
(laboratorio, follow-up e informa-

tion technology), la formazione e
infine la piena attuazione in tutto lo
Stato; ogni fase comporta frale 3 e
le 33 attivita.

Il team ha analizzato i dati di 39
programmi di screening neonatale
destinati a rilevare quattro pato-
logie rare: la malattia di Pompe, la
mucopolisaccaridosi di tipo | (MPS
1), I'adrenoleucodistrofia (ALD) e I'a-
trofia muscolare spinale (SMA). Ne-
gli USA, diciassette Stati (il 43,6%)
hanno inserito almeno una di que-
ste malattie, e ci sono voluti 20 mesi
per la SMA, 28 mesi per la malattia
di Pompe e la MPS |, e 30,5 mesi per
I'ALD. Utilizzando un metodo sta-
tistico per tenere conto degli Stati
con un processo di implementa-
zione ancora in corso, gli studiosi
hanno previsto che il tempo medio
aumenta a 66 mesi (5,5 anni) per la
MPS | e a 75 mesi (6,25 anni) per la
malattia di Pompe. Se si considera il
tempo necessario per ogni compo-
nente, quello relativo al laboratorio
e risultato uno dei piu lunghi: circa
39 mesi. La collaborazione con altri

Programma europeo EU4Health
Le associazioni sollecitano il Governo

Uniamo Federazione Italiana Malat-
tie Rare, a nome delle associazioni
dei pazienti italiane, ha chiesto nel
luglio scorso limpegno del Primo
Ministro Giuseppe Conte, del Mini-
stro del Mef Roberto Gualtieri e del
Ministro della Salute Roberto Spe-
ranza a sostenere I'approvazione del
programma europeo EU4Health, che
stanzia fondi per limplementazione

dei sistemi sanitari nazionali, eviden-
ziando anche alcuni emendamenti
proposti dalle Associazioni delle per-
sone con malattia rara.

EU4Health rafforza tutti gli ambiti
di operativita gia attivi e implemen-
ta nuove prospettive nell'ottica di
una migliore governance delle crisi
come quella appena attraversata da
Covid-19.

Nel documento si chiede un‘atten-
zione particolare alla comunita del-
le persone con malattia rara, anche
attraverso il rafforzamento delle reti
Ern (Reti di Riferimento Europee per
le malattie rare) che hanno dimostra-
to proprio durante la pandemia le
loro capacita trasversali e le poten-
zialita; un ruolo di governance per
i pazienti all'interno dei processi; il

Copertura sanitaria universale.
Per Eurordis progressi nell'inclusione delle malattie rare

Avviata nel 2015, l'alleanza interna-
zionale delle persone affette da una
malattia rara Eurordis ha compiuto
notevoli progressi nel promuovere
linclusione delle malattie rare nelle
principali politiche sulla Copertura

Sanitaria Universale (CSU).

A settembre 2019, gli Stati membiri
delle Nazioni Unite hanno adottato
la storica dichiarazione politica sulla
CSU, che comprende un impegno ad
intensificare gli sforzi per rispondere

ai bisogni delle malattie rare. Si trat-
ta della prima volta in assoluto in cui
queste patologie vengono incluse in
una dichiarazione delle Nazioni Unite
adottata da tutti i 193 Stati membri.
E' il risultato degli sforzi di advocacy

programmi di screening neonata-
le e I'assunzione di personale sono
stati gli elementi facilitatori men-
zionati piu frequentemente, mentre
I'incapacita di assumere personale
di laboratorio e di follow-up é stata
la barriera segnalata piu spesso.
“Tutte queste potenziali barriere
possono rendere difficile, per gli Sta-
ti, stimare di quanto tempo avranno
bisogno per implementare lo scre-
ening, il che include l'essere pronti
al follow-up e alla formazione. La
ricerca futura potrebbe individuare
in ogni fase quale sia il punto criti-
co che influisce sul tempo necessa-
rio per limplementazione dei test
a livello statale, e dovrebbe anche
analizzare I'impatto dello screening
neonatale sulla prognosi a lungo
termine dei bambini diagnostica-
ti tramite questo metodo - hanno
concluso gli studiosi - | risultati di
questo progetto possono dare ini-
zio a una discussione su quale sup-
porto sia piu utile per espandere il
numero di patologie sottoposte a
screening”.

finanziamento pubblico delle Asso-
ciazioni dei pazienti, che rivestono
un ruolo strategico nello sviluppo
di tutte le politiche che li riguardano
direttamente, una completa disponi-
bilita e accessibilita delle terapie esi-
stenti in maniera uniforme su tutto il
territorio UE; l'applicazione sempre
piu diffusa dell’Hta (Health Techno-
logy Assessment).

della comunita delle malattie rare, EU-
RORDIS, Rare Diseases International e
il Comitato delle ONG per le malattie
rare (un comitato istituito sotto l'egida
della Conferenza delle ONG nei Rap-
porti consultivi con le Nazioni Unite).
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Adrenoleucodistrofia
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Adrenoleucodistrofia cerebrale
Incoraggianti dati clinici della terapia genica eli-cel

In occasione del 46° Congresso An-
nuale della European Society for Blo-
od and Marrow Transplantation sono
stati presentati i dati aggiornati rela-
tivi al programma di sviluppo clinico
della terapia genica sperimentale
elivaldogene autotemcel (eli-cel) per
pazienti con adrenoleucodistrofia
cerebrale (CALD), compresi i risultati
a lungo termine dello studio di Fase
11/l Starbeam (ALD-102/LTF-304) e i
dati dello studio di Fase Ill (ALD-104).
Eli-cel & una terapia genica speri-
mentale una tantum sviluppata da
Bluebird Bio per affrontare la causa
genetica che sottende la CALD, at-
traverso l'aggiunta di copie funzio-
nali del gene ABCD1 nelle cellule
staminali ematopoietiche (CSE) del

paziente, trasdotte ex vivo con il
vettore lentivirale (LVV) Lenti-D. Lag-
giunta di un gene funzionale per-
mette ai pazienti di produrre la pro-
teina ALDP, che si pensa sia in grado
diinterrompere I'accumulo tossico di
VLCFA nel cervello.

“| pazienti affetti da CALD subiscono
una rapida diminuzione della fun-
zione neurologica dopo l'esordio ini-
ziale dei sintomi clinici - ha dichiara-
to il Dr. J6rn-Sven Kiihl, Department
of Paediatric Oncology, Haemato-
logy and Haemostaseology, Centre
for Women’s and Children’s Medici-
ne, Ospedale Universitario di Lipsia
- Per questa ragione, la diagnosi e il
trattamento precoci sono essenziali
per arrestare la progressione della

malattia e conservare le funzioni
neurologiche. Nello studio di Fase Il/
Il Starbeam, 31 pazienti su 32 hanno
conseguito un indice delle funzioni
neurologiche (NFS) stabile, ad indi-
care che la progressione della ma-
lattia si era stabilizzata, con minima
perdita delle funzioni neurologiche,
dopo l'infusione di eli-cel. I risultati
sono estremamente incoraggianti
e indicano che il trattamento con
eli-cel potrebbe prevenire il dete-
rioramento neurologico dei maschi
affetti da CALD".

| dati indicano anche una risposta
duratura dopo il trattamento con il
farmaco sperimentale, senza disa-
bilita funzionali maggiori e senza
segnalazioni di insuccesso o riget-
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to del trapianto o di GvHD. “L'87%
dei pazienti arruolati nel nostro
studio di Fase 2/3 Starbeam sono
vivi e liberi da disabilita funzionali
maggiori (Major Functional Disa-
bilities, MFD) dopo un follow-up di
24 mesi o piu - ha spiegato David
Davidson, Chief Medical Officer di
bluebird bio - Il dato importante e
che non vi sono state segnalazioni
di insuccesso o rigetto del trapian-
to o di GvHD. E gratificante vedere
risultati consistenti con eli-cel e
I'effetto duraturo del trattamento
dimostrato nei bambini che parte-
cipano al nostro studio di follow-up
a lungo termine - tra cui 10 ragazzi
che sono ormai arrivati alla visita di
follow-up a 5 anni”.

Il Premio Omar per la comunicazione sulle MR
Ancora a Aismme per la favola “Elefante blu”

“Questo premio lo dedico a tutti i
bambini affetti da una patologia
metabolica, speciali elefantini blu
che per tutta la vita sono sottoposti
ad una dieta strettissima per non
soccombere alla loro malattia”

Con queste parole di Manuela Vac-
carotto, Vice presidente di Aismme

Onlus, nel corso di una cerimonia
che si e svolta a Roma all'Ara Pacis
il 23 settembre scorso ha commen-
tato la consegna ad Aismme del
“Premio Omar per la comunicazione
su malattie rare e tumori rari” per la
favola ‘Elefante blu’ La favola é sta-
ta disegnata e scritta da Emanuela

Nava e Giulia Orecchia, ed é nata
dalla collaborazione tra Aismme,
il team del Centro Clinico Malattie
Metaboliche Ereditarie dell'Ospeda-
le di Verona, I’Azienda Sobi e la Casa
Editrice Carthusia. Vi si affronta in
modo lieve il tema della dieta salva-
vita per i bimbi metabolici ed é stata
accolta con entusiasmo, viene uti-
lizzata nelle scuole e viene richiesta
dai Centri clinici e da molte famiglie.
Il Premio viene attribuito ogni anno
da Omar (Osservatorio malattie rare)
a giornalisti, comunicatori, associa-
zioni e societa scientifiche che si
sono distinti per la qualita dell'infor-
mazione prodotta attraverso servizi
giornalistici, campagne, mostre, fu-
metti o altri mezzi di divulgazione.
Il riconoscimento era gia stato attri-

buito a Aismme, che si avvale della
collaborazione per la comunicazione
della giornalista Giuliana Valerio, nel
2018 per le campagne informative
sullo Screening Neonatale Esteso.

Nel corso dlela cerimonia sono stati
premiati anche Anna Spena di“Vita",
Lidia Scognamiglio di “TG2 Medici-
na33’, Giovanni Sabato di “Mind”, il
network Federazione ltaliana Me-
dici Pediatri (FIMP) e I'associazione
Parent Project Onlus. A Vincenzo
Manes il Premio Eugenio Aringhieri.

“Lelefante blu” & in vendita nelle
migliori librerie, su Amazon op-
pure inviando una mail all'indi-
rizzo info@aismme.org

92181040285




Adrenoleucodistrofia

Pazienti con adrenoleucodistrofia
Mai senza cargiver

Immaginate il dramma di famiglie che
durante I'emergenza Covid hanno si
sono viste sottrarre la cura dei propri
figli disabili, bambini in stati di ridot-
ta e minima coscienza che sono stati
affidati alle cure ospedaliere d'emer-
genza senza poter avere al fianco chi
rappresenta quotidianamente la loro
voce, il loro braccio, chi & in una pa-
rola la loro estensione. Uno dei molti
aspetti drammatici di triste periodo,
che molto spesso ha visto peggiorare
drammaticamente la vita delle perso-
ne pit fragili.

Tra le tante storie quella di Luca un
ragazzo di diciannove anni affetto da
adrenoleucodistrofia, oggi non in gra-
do di parlare, camminare, compiere
movimenti volontari, alimentarsi. A
causa di ripetute crisi epilettiche, sua
mamma Cristina lo ha portato in pron-
to soccorso. Neanche il tempo di dare
raccomandazioni, di dire che poteva
bere solo via peg, di stare attenti alle
posizioni perché non si affogasse con
la saliva, di segnalare i farmaci che do-
veva prendere durante la giornata, che
€ stato risucchiato insieme alla sua ba-
rella nel pronto soccorso. Per sette lun-
ghissime ore la mamma non ha avuto
notizie, non ha potuto comunicare, lei
che ormai da tre anni non si separava
un solo minuto da lui.

“Da storie drammatiche come questa
€ nata la proposta di un protocollo
che permetta ai caregiver di affianca-
re i loro familiari non autosufficienti in
ospedale - racconta Valentina Fasano
Presidente dell’Associazione Italiana
Adrenoleucodistrofia, insieme a Ma-
ria Selvaggia Forza, vicepresidente e
avvocato della onlus - E' fondamen-
tale che ci siano dei percorsi specifici
dedicati a categorie piu fragili di am-
malati come i pazienti con Adrenoleu-
codistrofia che hanno bisogno di una
assistenza continua. E' fondamentale
individuare una modalita che consen-
ta l'assistenza del malato in ospedale
da parte di chi conosce le sue neces-
sita, per permettere che mantenga
anche in queste situazioni un minimo
standard di qualita della vita che eviti
ulteriori e pili gravi sofferenze”.

| caregiver familiari che lottano al
fianco dei loro cari affetti da adreno-
leucodistrofia sono una figura cardine
del mondo della disabilita: sono per-

sone, di solito donne, che dedicano
la loro vita ad accudire un familiare
che, a causa della patologia, non € in
grado di esprimere le sue necessita, di
badare a se stesso, di parlare. La loro
quotidianita & drammatica sempre,
non solo in tempo di Covid, a causa
della patologia cosi grave e comples-
sa. Sono impegnati spesso in una assi-
stenza H24, e, a causa della deprivazio-
ne del sonno, dello stress del vivere in
uno stato di perenne emergenza, della
fatica fisica, sono sottoposti a un cari-
co quotidiano insopportabile, disuma-
no. Lasciati soli dal Servizio Sanitario
Nazionale, i caregiver sono privati del
diritto alla salute, devono fare i conti
con ernie, problemi cardiovascolari,
gastrointestinali, psicologici, immu-
nodeficienze. “E’ necessario - afferma
I'Avv. Forza - immaginare un modello
organizzativo dell'assistenza molto
diverso da quello attuale, che preveda
un supporto non solo al paziente, ma
anche alla salute psichica e fisica di chi
assiste il familiare malato, che preveda
esami e analisi e controlli routinari del
loro stato di salute”

Nella vita quotidiana le esigenze di
un paziente affetto da adrenoleuco-
distrofia cerebrale sono tantissime e
I'assistenza & H24. Per tutti le neces-
sita sono omogenee, ma spesso per
arrivare ad una soluzione i pazienti, la-
sciati soli, ci mettono tanto tempo. Nei
primi anni la loro condizione cambia
repentinamente e la fatica maggiore
€ cercare continuamente nuove solu-
zioni quando quelle trovate non sono
pil adeguate. Il posizionamento e la
mobilizzazione della persona sono un
elemento fondamentale e purtroppo
i caregiver non sono quasi mai istruiti
sulle corrette manovre: a letto, seduti,
su sedia a rotelle, oppure in piedi con
tutti gli ausili collegati e i supporti or-
topedici. C'e poi la necessita di adatta-
re gli ambienti domestici con attrezza-
ture e le forniture speciali, dalla doccia
in cui il paziente possa accedere con
sedia a rotelle o sollevatore, alle rampe
per uscire di casa, agli apparecchi ne-
cessari e vitali quali macchina dell’'os-
sigeno, aerosol, aspiratore tracheale,
umidificatore aria (queste persone
hanno spesso problemi respiratori e la
prevenzione di bronchiti e polmoniti &
fondamentale), macchina della tosse/
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free aspire/.

Essendo una patologia di tipo cronico
su base degenerativa, presenta pian
piano problematiche respiratorie im-
portanti spesso non meccaniche e
quindi che non necessitano tracheo-
stomia, ma dovute ad accumulo delle
secrezioni nei bronchi che portano
a polmoniti, tra le principali cause di
morte dei pazienti. Le difficolta re-
spiratorie sono motivo di una cattiva
qualita della vita per il paziente e la
famiglia, portano a stress altissimi
poiché a causa del deficit respiratorio
il paziente ha grandi sofferenze e va
incontro a crisi continue di vario tipo.
Ecco perché & opportuno un piano
riabilitativo individuale elaborato con
la collaborazione del neurologo, dallo
Pneumologo insieme al Fisioterapista,
al Terapista della respirazione ed al Lo-
gopedista. Un'esigenza cui il Servizio
di cure domiciliari e palliative afferen-
te alle Aziende Sanitarie del territorio
non e quasi maiin grado di rispondere.
Sono molte le competenze cheiil care-
giver deve acquisire, la cui mancanza
comporta un pericolo di vita per il loro
caro. Per esempio, qualora ci sia un di-
sturbo della deglutizione devono aver
acquisito le competenze per applicare
la rianimazione di base per far fronte
a possibili eventi di insufficienza respi-
ratoria dovuta alla ostruzione delle vie
aeree. Importante per I'alimentazione
enterale in casa conoscere I'uso della
PEG e il cambio qualora si rompa o
fuoriesca; si possono inoltre creare
episodi inflammatori e infettivi che
devono essere gestiti in emergenza.

E questi solo alcuni degli aspetti. Lo sa
bene Cristina, che da quando assiste
suo figlio Luca non ha un momento di
serenita, le soluzioni sono sempre fati-
cose da trovare e la rete ¢ fragile.

E tutto questo & ancora piu pesante
da sostenere se si pensa che con una
diagnosi precoce levoluzione della
patologia di suo figlio sarebbe potu-
ta essere diversa. “Se avessimo avuto
una diagnosi alla nascita, oggi Luca

potrebbe ancora raccontarmi, con la
sua dolce voce, le storie che amava in-
ventarsi — spiega - Oggi non puo piu’”.
Suo fratello Francesco grazie alla dia-
gnosi di Luca & stato immediatamen-
te diagnosticato e viene tenuto sotto
controllo, e se mai dovesse essercene
bisogno, sara possibile permettere
un intervento di trapianto di midollo
osseo quando sara il momento giu-
sto. “Ecco perché non & piu rinviabile
l'inserimento dellALD nel panel di
screening neonatale esteso per la sua
identificazione precoce - conclude la
Fasano - al cui accesso e candidata in-
sieme ad altre 8 patologie”.

La qualita della vita dei pazienti
con adrenoleucodistrofia cere-
brale & legata alla evoluzione dei
sintomi, che possono essere di
diversa natura a seconda della
espressione della patologia, pos-
sono comportare una ridotta at-
tivita surrenalica che si esprime
con stanchezza, nausea, perd‘ita
di peso, ipotensione e ipoglicemia,
deficit motori, o segni neurologici
che evolvono in gravi difficolta di
apprendimento, disfagia, sordita,
perdita della vista, convulsioni e
atassia, portando fino ad uno stato
neurodegenerativo.

| primi segni neurologici impor-
tanti sono rappresentati da pro-
blemi di equilibrio e coordina-
mento, problemi di orientamento,
difficolta motorie, incontinenza,
difficolta di scrittura e concentra-
zione, disturbi comportamentali,
atteggiamenti volitivi, disinibiti,
isolamento sociale. | bambini e
adolescenti che sviluppano questi
sintomi nell'arco di uno due anni
perdono ogni abilita, tuttavia il
trattamento dei sintomi in alcuni
casi € importante per rallentare
l'evoluzione della patologia, lo
stato della compromissione e per
migliorare la qualita di vita.

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

Con il Covid ancora piu importante
la terapia domiciliare
Parla la Presidente di Aiaf Stefania Tobaldini

“La terapia domiciliare in questo mo-
mento ci permetterebbe di limitare
al massimo le uscite di casa senza so-
spendere le terapie, liberando risorse
ospedaliere oggi quantomai preziose”.
Lo sostiene Stefania Tobaldini, presi-
dente dell'Associazione Italiana An-
derson-Fabry (AIAF APS), in un‘intervi-
sta rilasciata a Omar, parte del percor-

W . o
o0 g Apdersnt*

so dell'associazione per fare pressione
perché i pazienti possano usufruire del
servizio a domicilio in ogni regione
italiana, in particolare in un momento
di forti rischi a recarsi nelle strutture
ospedaliere a causa dellemergenza
Covid.

“In alcune regioni la terapia domicilia-
re per la malattia di Fabry & una realta
da oltre 10 anni, ma i pazienti che non
vivono nelle regioni virtuose hanno
riscontrato pesanti criticita durante la
prima fase dellemergenza COVID-19
- spiega Tobaldini - Alcuni centri han-
no dovuto sospendere le sommini-
strazioni delle terapie a causa dell'im-
possibilita di creare dei percorsi sicuri
per questi pazienti. Molto pilu spesso,
sono stati i pazienti stessi a sospende-
re spontaneamente le infusioni, per
paura. Con rischi di danni concreti in

termini di aderenza terapeutica ma
anche con un rischio di aggravamento
delle proprie condizioni di salute. Ora,
purtroppo, si sta ripresentando lo stes-
so problema.”

“Le raccomandazioni emanate da
AIFA, che hanno dato indicazioni
precise per l'attivazione della terapia
domiciliare, hanno avuto un ruolo fon-
damentale. Grazie a queste, molti pa-
zienti sono riusciti ad attivare 'home
therapy. Segnaliamo che in Lombardia
la terapia domiciliare viene erogata a
macchia di leopardo, ma i problemi
piu seri li abbiamo riscontrati in Emi-
lia Romagna e Piemonte. Nonostante
come associazione ci siamo resi di-
sponibili a collaborare in ogni modo,
non abbiamo ottenuto alcuna dispo-
nibilita. Queste regioni non hanno
attivato un percorso di ADI, Assistenza
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Domiciliare Interata, né sono disposte
ad attivare i percorsi di home therapy
offerti dal servizio privato. Si tratta di
servizi finanziati dalle case farmaceu-
tiche produttrici del farmaco, a costo
zero per la sanita regionale, alternative
nate propriamente per rispondere alle
necessita dei pazienti”.
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in pazienti con malattia di Pompe ad
esordio tardivo e dello studio clinico

strata durante i primi momenti della per la malattia di Gaucher English version

Malattia di Pompe

on page 19

Nel 2021 I'approvazione
dell'avaglucosidasi a

E' attesa per la seconda meta del
2021 l'eventuale approvazione da
parte dellEMA dell'avalglucosidasi
alfa come terapia enzimatica sosti-
tutiva di lungo periodo per il trat-
tamento di pazienti con malattia di
Pompe, una terapia enzimatica so-
stitutiva sperimentale che potrebbe
costituire un potenziale nuovo stan-
dard di trattamento per la patologia.
Avalglucosidasi alfa & una terapia
disegnata per migliorare la penetra-
zione dell'enzima nelle cellule dei
muscoli, allo scopo di distruggere
le molecole di glicogeno e aiutare
a intervenire sulla compromissione
respiratoria cosi come sulla dimi-
nuzione della forza e della funzione
muscolare (cioé sulla mobilita), ma-
nifestazioni critiche della malattia di
Pompe.

La richiesta di autorizzazione alla
commercializzazione si basa sui ri-
sultati positivi dello studio clinico
di Fase Ill COMET, randomizzato,
in doppio cieco, testa a testa, che
ha valutato sicurezza ed efficacia
di avalglucosidasi alfa rispetto ad
alglucosidasi alfa (standard di cura)

di Fase Il mini-COMET, che ha valuta-
to sicurezza ed efficacia di avalgluco-
sidasi alfa in pazienti con malattia di
Pompe ad esordio infantile, prece-
dentemente trattati con alglucosi-
dasi alfa.

Malattia di Gaucher

La Giornata Mondiale

Homes not Hospitals: & stato questo
il tema della Giornata Mondiale de-
dicata alla Malattia di Gaucher che si
celebra ogni anno il 1 ottobre. Un‘oc-
casione per ribadire come la terapia
domiciliare salvaguardi la qualita
della vita per pazienti e caregiver e
garantisca un pieno accesso alle cure.
“La terapia domiciliare & stata l'en-
nesima sfida per il sistema sanitario
nazionale in tempo di Covid, che ha
dovuto accelerare e potenziare que-
sto servizio — ha spiegato Fernanda
Torquati, Presidente dell’Associazione
Italiana Gaucher Onlus - Ora lavo-
riamo perché questo passo avanti si
consolidi e la terapia domiciliare sia
garantita su tutto il territorio nazio-
nale anche dopo la crisi sanitaria e
affinché le malattie rare non debbano
piu soffrire della disattenzione mo-

pandemia”. Dove concessa, la terapia
a domicilio si € dimostrata sicura e ha
registrato un altissimo gradimento
da parte dei pazienti che riferiscono
un deciso miglioramento della qua-
lita di vita. Ora, in tempo di Covid, &
diventata una necessita per perso-
ne che hanno gia un quadro clinico
compromesso, come i pazienti Fabry,
Gaucher, Mucoplisaccaridosi di tipo 1
e malattia di Pompe (glicogenosi di
tipo 2).

Al momento la terapia domiciliare
non é concessa in Emilia Romagna e
Piemonte e solo da marzo scorso &
concessa in Toscana. Il resto d'ltalia
lo permette a seconda dei Centri e
della valutazione del clinico. Questo
nonostante gli appelli continui delle
associazioni dei pazienti e la determi-
na di Aifa, che ha raccomandato laTD
ovunque possibile durante il periodo
Covid e I'ha resa accessibile anche ai
Pazienti Pompe.

La comunita medica italiana che si
occupa della Malattia di Gaucher si e
confrontata in forma webinar nell’an-
nuale incontro che si e svolto il 7 otto-
bre scorso. Tra e novita i discussione
il trattamento della Sfingomielinasi
acida (Asmd), il nuovo trattamento

tipo 3 ed il consensus circa la
gestione del rischio di malattia
di Parkinson nei soggetti con malattia
di Gaucher.

Terapia domiciliare
Parla Takeda

“La necessaria continuita delle cure
richieste e stata messa a dura prova
durante i mesi piu intensi della pan-
demia, in cui i pazienti con malattia di
Gaucher hanno visto ridurre I'accesso
alle terapie e alle strutture sanitarie -
ha commentato Alfonso Gentile, Me-
dical & Regulatory Director di Takeda
Italia - Per rispondere a questi bisogni
non soddisfatti, Takeda ha continuato
con impegno rinnovato a supportare
Gaucher@Home, servizio di terapia
domiciliare messo a disposizione gra-
tuitamente per i pazienti ed erogato
tramite provider specializzato. Pensa-
to in particolare per la ERT (Enzyme
Replacement Therapy), Gaucher@
Home ha spostato tra le mura dome-
stiche l'infusione dell'enzima deficita-
rio, azzerando i tempi di movimento
e di organizzazione che pazienti e
caregiver dovevano preventivare per
recarsi in ospedale per la sommini-
strazione del farmaco.”

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Terapie Avanzate: focus su un accesso piu rapido
In un webinar promosso dall’lSS

Attualmente sono dieci le terapie avan-
zate approvate in Europa, di cui cinque
rimborsabili in Italia, ma l'obiettivo e
quello di far crescere questo numero
garantendo accesso e sostenibilita.
Per un rapido accesso a queste tera-
pie per tutti i pazienti € fondamentale
la creazione di una rete, di un‘alleanza,
tra istituzioni nazionali, regioni, societa
scientifiche, reti di centri ospedalieri e
di ricerca, associazioni dei pazienti ed
imprese biofarmaceutiche. E' questa
la conclusione cui sono giunti i parte-
cipanti del webinar “Terapie Avanzate,
il futuro e gia qui: il sistema italiano e
pronto a riceverle?’, organizzato dall'l-
stituto Superiore di Sanita (ISS) e As-
sobiotec Federchimica il 15 settembre
SCOIsO.

“Le terapie avanzate rappresentano
una frontiera importante e una si-
gnificativa risorsa per il futuro ma si
confrontano con una sfida altrettanto
importante che & quella dell'accesso
allinnovazione - ha spiegato Patrizia
Popoli, Direttore del Centro nazionale
ricerca e valutazione preclinica e clinica
dei farmaci - Tale sfida richiede I'adozio-
ne di un modello innovativo rispetto ai
normali processi di sperimentazione,
autorizzazione e accesso. Da oggi dob-
biamo avviare un confronto tra mondi
diversi per ricercare una modalita con-
divisa al fine di favorire uno sviluppo
metodologicamente rigoroso di queste
terapie e, soprattutto, un trasferimento
tempestivo dei frutti della ricerca all'in-

segna della sostenibilita e dell'equita”
Alcune terapie avanzate sono gia sul
mercato e hanno rivoluzionato la vita
dei pazienti dandogli una speranza in
casi in cui non erano disponibili altre
opzioni terapeutiche valide. A diffe-
renza dei farmaci “classici’, il paziente e
al centro della terapia: si parte dal pa-
ziente, dalle sue cellule, dal suo DNA e,
dopo la correzione del difetto, si torna
al paziente. Le terapie avanzate sono
farmaci altamente innovativi che pro-
ducono effetti sostanziali e duraturi,
ma che richiedono una responsabilita
pluriennale del centro clinico che le
somministra. Inoltre, spesso vengono
sottoposte a processi accelerati per
rispondere ai cosiddetti “unmet need”
dei pazienti. Tutti parametri che vanno
attentamente valutati e di cui bisogna
avere grande consapevolezza, sia a li-
vello di aziende che di Istituzioni, per
una gestione ottimale di queste tera-
pie.

Come spiegato durante il webinar dal
professor Luigi Naldini, Direttore Isti-
tuto Telethon San Raffaele per la Te-
rapia Genica (HSR-Tiget), i processi di
produzione sono ben diversi da quelli
dei farmaci basati su composti chimi-
ci. La produzione e somministrazione
prevede diversi passaggi e criticita, tra
cui l'utilizzo delle cellule del paziente,
I'organizzazione di centri di raccolta, la
lavorazione e la necessita di industria-
lizzare (per quanto possibile) il proces-
so. Diventa quindi indispensabile un

Editing genetico
Il Nobel della Chimica a due donne

Assegnato il Premio Nobel per la Chi-
mica a Emmanuelle Charpentier e
Jennifer Doudna per lo “sviluppo di
un metodo di editing genomico” ba-
sato su CRISPR (Clustered Regularly
Interspaced Palindromic Repeats),
che nel 2012 ha portato alla pubbli-
cazione dell'ormai famoso studio fir-
mato dalle due studiose.

Lediting genetico permette di correg-
gere le mutazioni del Dna in maniera
permanente utilizzando la tecnica del
‘taglia e cuci’ nella quale una specifi-
ca sequenza del Dna cellulare viene

direttamente modificata all'interno
del nucleo introducendo all'interno
delle cellule una sequenza esterna di
Dna (normale), in grado di riconosce-
re in maniera specifica quella target
(mutata) e apportare una specifica
conversione. E' una tecnologia,che
negli ultimi anni ha avuto un impatto
rivoluzionario sulle scienze della vita
(e non solo), e permette di modificare
il genoma in modo piu efficace, velo-
ce e meno costoso rispetto alle altre
modalita conosciute.

E’ una procedura che puo essere ap-

“hub” per la produzione di tutto cid
che & necessario, dai vettori virali alla
creazione di una filiera organizzata per
la manipolazione cellulare, includendo
anche i centri clinici autorizzati al prelie-
vo e alla somministrazione, che devono
garantire competenze, strutture e sor-
veglianza.

Per quanto riguarda la sostenibilita an-
che in questo caso i parametri da valu-
tare sono molteplici: i benefici durano
per molti anni e lo studio delle terapie
avanzate nel campo delle malattie rare
puo aprire la strada ad applicazioni per
altre patologie piu diffuse, permetten-
do una maggiore sostenibilita della
ricerca farmaceutica. Inoltre, come ha
sottolineato Nicola Magrini - Direttore
Generale AIFA - per quanto riguarda i
costi, il percorso da fare va sempre piu
verso un'etica della sostenibilita. La sfi-
da & notevole e sono necessarie figure
professionali competenti, spesso nuo-
ve e che, fino ad ora, non sono state
necessarie in un organico aziendale.
L'unico modo possibile per facilitare
lingresso delle terapie avanzate nel
nostro Paese € una collaborazione tra
i vari stakeholder coinvolti, dalla ricerca
alla produzione, fino alla somministra-
zione al letto del paziente, nell'assoluto
rispetto di ruoli e responsabilita.

“Oggi abbiamo a disposizione una
decina di terapie avanzate che rappre-
sentano una vera e propria rivoluzione
in ambito medico, capaci di portare un
innegabile vantaggio per la salute dei

plicata nella cura di tutte le malattie
genetiche, indipendentemente dalle
dimensioni del gene. La correzione
€ permanente e permette di conser-
vare l'integrita del gene, cioé mantie-
ne invariate gli ‘interruttori’ del gene
stesso, lasciando percio inalterati i
meccanismi di regolazione. “Per le
malattie rare, ritenute incurabili, po-
trebbe essere il sogno sperato: modi-
ficare il gene difettoso e ripristinare la
funzionalita cellulare. - ha commen-
tato all’Adnkronos Salute Giuseppe
Novelli, genetista dell'Universita di

pazienti, risultando in alcuni casi tra-
sformative - ha commentato Riccardo
Palmisano, Presidente di Assobiotec
Federchimica - Questo numero é desti-
nato a crescere considerevolmente nel
prossimo futuro se consideriamo che ci
sono piu di 1.000 sperimentazioni clini-
che in corso e che gli analisti prevedo-
no che entro il 2030 saranno autorizzati
circa 50 nuovi prodotti di Terapie Avan-
zate. Siamo dunque oggi in una fase
che potremmo definire ‘pilota’ perché
nei prossimi dieci anni arriveranno in
clinica molte nuove terapie, destinate
a patologie sempre di nicchia, ma sicu-
ramente meno rare. In questo scenario
sono la cooperazione e la visione di lun-
go termine le direttrici da seguire per
superare le tante sfide ancora aperte..
“L'alleanza che si & instaurata oggi nella
Tavola Rotonda con ISS, Ministero della
Salute, AIFA, Regioni e CNT su queste
terapie innovative & proprio quello
che immaginiamo e auspichiamo per
il futuro — ha concluso Luigi Boano, Vi-
cepresidente Assobiotec Federchimica
- Per rendere disponibile tale innova-
zione ai pazienti italiani, attraverso un
accesso rapido ed omogeneo sul terri-
torio, € urgente immaginare e costruire
insieme un nuovo modello di gestione,
che superi quello attuale. Il progresso
della scienza é inarrestabile e tutti gli
attori del Sistema Salute devono colla-
borare per garantire ai pazienti il massi-
mo beneficio”

Fonte: www.osservatorioterapieavanzate.it

Roma Tor Vergata - Nel mio labora-
torio stiamo sperimentando Crispr/
Cas9 per correggere in vitro cellule di
pazienti affette da malattie rare come
la distrofia miotonica o la progeria
di Hutchinson-Gilford, dopo averle
trasformate prima in embrionali per
ricapitolare la storia biologica della
malattia e trovare nuovi farmaci”.
Oggi la discussione attorno a CRISPR
€ ampia e va dalle implicazioni bioe-
tiche dell'applicazione sull'uomo, alle
considerazioni su benefici, rischi e
prospettive future.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Grande successo per la campagna #SNE IN ACTION

| numetri a conclusione dell'azione di sensibilizzazione promossa da Aismme

Si & concluso ufficialmente con un
evento on line che si & svolto lo scorso
novembre il progetto #SNE In Action,
pensato per creare awareness e sen-
sibilizzare l'opinione pubblica e so-
prattutto genitori e donne prossime
al parto, sullimportanza dello Scree-
ning Neonatale Esteso.

Il progetto SNE & stato promosso da
Aismme in collaborazione con SIM-
MESN, Societa Italiana per lo studio
delle Malattie Metaboliche Eredita-
rie e lo Screening Neonatale, e con
il supporto di un board scientifico di
esperti e di MA Provider. Testimonial
d’eccezione, Geronimo Stilton, il fa-
moso topo giornalista della nota serie
dilibri per ragazzi, grazie ad Atlantyca,
che gestisce i diritti del personaggio.
La campagna ha visto lattivarsi di
un massiccio flusso di informazione

Il Comitato Scientifico
Nel board alcuni tra i piu im-
portanti clinici e biochimici
italiani e rappresentanti delle
Societa scientifiche: Alberto
Burlina (Direttore dell’U.O.C.
Malattie Metaboliche Eredita-
rie Dipartimento della Salute
della Donna e del Bambino
A.O.U. di Padova) Andrea Bor-
dugo (Responsabile Centro Re-
gionale di Diagnosi e Cura del-
le Malattie Metaboliche Ere-
ditarie AOUI di Verona); Carlo
Dionisi Vici (U.O.C. di Patolo-
gia Metabolica Dipartimento
di Medicina Pediatrica IRCCS
Ospedale Pediatrico Bambino
Gesu), Giancarlo La Marca, Re-
sponsabile Laboratorio Scree-
ning Neonatale Biochimica e
Farmacologia e Presidente di
SIMMESN), Fabio Mosca (Pre-
sidente SIN), Francesco Salva-
tore (Coordinatore generale
del Laboratorio di Screening
Malattie Metaboliche Eredita-
rie CEINGE) e Alberto Villani
Alberto (Presidente SIP).
Inoltre, Manuela Vaccarotto
(Vice presidente AISMME),
Elena Paola Lanati (Managing
Director, MA Provider) e At-
lantyca Entertainment.

tramite tutti i canali possibili: testate
giornalistiche cartacee e on line, blog
tematici e social, ma anche i piu tradi-
zionali volantini e un sito. La campa-
gna digital multipiattaforma, anche
a pagamento, ha coinvolto anche siti
e pagine social di associazioni di pa-
zienti e riviste di settore. Infine, sono
stati distribuiti opuscoli e leaflet della
campagna all'interno del Kit “lo e il
mio bambino” in centri nascita, ospe-
dali, corsi preparto, studi ginecologici.

‘'obiettivo
#SNEinAction € nato con l'obietti-
vo di far conoscere a tutti i futuri
genitori un diritto fondamentale
per la salute del neonato e la tran-
quillita delle mamme e

dei papa: il diritto, sanci- ﬁ,__ﬁ-_- "TI

to dalla Legge 167/2016,
di usufruire del test per
lo Screening Neona-
tale Esteso (SNE).
Effettuare lo SNE
alla nascita puo
cambiare radicalmen-
te il decorso della vita
stessa dei neonati affet-
ti e migliorare il loro stato
di salute!

Oggi lo SNE consente di dia-
gnosticare un ampio pan-
nello di malattie metabo-
liche ereditarie e presto
sara possibile diagnosti-
care un numero anche superiore
di malattie in una fase cosi preco-
ce. In questo senso il nostro pae-
se e sicuramente molto all’avan-
guardia rispetto alle altre nazioni
europee.

Nonostante sia un test salvavita,
sicuro e semplice, e benché I'lta-

e L]

lia sia all'avanguardia in Europa
nell’averlo reso obbligatorio e
per cosi tante patologie, ancora
poche persone sanno di cosa si
tratta e perché é cosi importante
effettuarlo.

Lintervento del
Viceministro Sileri al
convegno di chiusura
“L'iter per arrivare in Italia ad una
legge che normasse in modo or-
ganico l'introduzione dello SNE é
stato sicuramente troppo lungo,
durato dal 2013 al 2016, ma ora
finalmente abbiamo un percorso
virtuoso e codificato relativamente
alla diagnosi e alla presa in
carico dei neonati iden-
tificati.
E’un ottimo inizio, ma
c’®¢ ancora moltissimo
da fare.
Bisogna lavorare tutti in-
sieme, associazioni, sa-
nitari e politici e saluto
quindi questa iniziativa
di Aismme, una campagna
importante che permette di
sensibilizzare e infor-
mare sullo SNE tutto
il personale sanitario e
i genitori, che vanno
S, tranquillizzati e aiu-
tati in caso di dia-
gnosi positiva. Forse
proprio questo ancora manca....
Il mio impegno personale e quello
del Ministero della Salute su que-
sto tema é costante. Il 17 settembre
scorso ho firmato il decreto di isti-
tuzione del tavolo di lavoro previ-
sto dalla L.167, che si riunira il 30
novembre. Si occupera di indicare

[P T T R,

le modalita di presa in carico dopo
lo screening, I'accesso alle terapie,
e soprattutto di aggiornare perio-
dicamente la lista delle malattie in-
serite nel panel che crescono grazie
alla ricerca che identifica sempre
pit patologie e trova nuovi tratta-
menti. Inoltre, tra le altre iniziative,
cito il corso di formazione avviato
a novembre per le azioni di miglio-
ramento delle azioni di SNE per le
regioni, pensato per ottimizzare ed
omogeneizzare il percorso Scree-
ning in tutto il nostro territrio.
Insomma, l'attivita del Ministero
sul tema é continua e prometto che
finché mi trovero in questo ruolo io
vigilero affinché I'aggiornamento
venga fatto d'ora in avanti ogni
12 mesi e che vi terrdo aggiornati,
facendovi avere i report di monito-
raggio”.

Le azioni e risultati

Stampa

Conferenza stampa a Milano nel
novembre 2019: Articoli: 73
Lettori raggiunti: 1.937.368

Campagna social

Facebook + campagna facebo-

ok: tra luglio e dicembre 2020

1.150 like

Influencer engagement con pro-

fili social selezionati per ampio

seguito e target:

+ SOSOstetrica

« mammapret a porter

+ vagablond-una mamma vaga-
bionda

Sito
novembre 2019 - aprile 2020:
3.916 visite, 2246 utenti

Informazione
marzo e dicembre 2020, distribu-
zione di opuscoli e leaflet in Cen-
tri nascita, ospedali, corsi prepar-
to, studi ginecologici: 163.300
contatti e distribuzione nelle
aree di Lombardia, Puglia, Lazio
e Campania di 52.000 cofanetti
lo e il mio bambino, con il leaflet
informativo.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Si chiude “Fianco a Fianco”
I progetto di Aismme per Verona

Sono stati coinvolti circa 150 piccoli
pazienti metabolici e le loro famiglie
nel progetto Fianco a Fianco, un pro-
getto da remoto, “rimodulato”a segui-
to dell'emergenza Covid 19, e destina-
to alle famiglie e ai pazienti pediatricie
adulti con malattia metabolica sequiti
dal Centro di cura di Verona. Promos-
so da Aismme nell'ambito delle molte
iniziative di supporto del Centro Cura
e del Centro Screening dell'Ospedale
di Verona - Borgo Trento e nel qua-
dro della Convenzione tra Aismme
e I'Ospedale, godeva di un co-finan-
ziamento della Regione del Veneto.
Attivo dal primo novembre 2019 al
28 febbraio 2021, ha rappresentato
un importante esperienza di affianca-
mento e sostegno delle persone che
vivono con una malattia metabolica
rara, in particolare in un momento di
criticita come quello dellemergenza
pandemica.

“Nonostante la rimodulazione che
abbiamo dovuto pensare per il Covid
- ha spiegato la presidente di Aismme
Cristina Vallotto - che inizialmente ci
lasciava perplesse, il risultato & stato
fantastico e l'adesione entusiasta e
molto alta. Il lavoro da remoto fun-
ziona, ¢ replicabile ed é pilt comodo
per queste famiglie, che hanno tem-
pi quotidiani complessi e difficolta di

Laf¢

spostamento dovuti alle patologie”
Grazie all'utilizzo di webinar e piatta-
forme informatiche, sono state propo-
ste moltissime attivita, con l'obiettivo
di rendere piu facili gli approcci alle
diete salvavita per bimbi e famiglie
ma anche di combattere la solitudine,
con attivita di sostegno psicologico
telefonica o in videochiamata e di cre-
are una rete solidale di auto-aiuto tra
le famiglie, attiva anche quando non si
ein ospedale.

Per aiutare le famiglie ad affrontare
le diete salvavita sono state proposte
diverse iniziative. Sono state registrate
e inviate alle famiglie la preparazione
di otto ricette, alipidiche, aproteiche e
MCT con il Cuoco Giovanni.“Abbiamo
invitato a spedirci delle foto mentre
le preparavano a casa - continua Val-
lotto — prevedendo premi per tutti. |
video e il piccolo contest sono piaciuti
molto: hanno risposto 34 famiglie di
bambini e 12 adulti, che hanno inviato
molte foto ogni settimana, anche di
piatti creati da loro. Abbiamo inviato
videografici con informazioni sulle
diete, gli alimenti, le patologie e altro.
Infine, un incontro in videodiretta sul-
la dieta dei fruttogenici”

Quindi, sette incontri di Medicina nar-
rativa via zoom in condivisione e cin-
que videoregistrati, che hanno coin-

Area Multifunzionale per i Pazienti e per le Famiglie

fianco afianco

“Dalla prescrizione al piatto:
la preparazione del pasto

per i bimbi metabolici”
Un corso on line sulle diete per gli operatori

Oltre 50 persone, provenienti da
ogni regione d’ltalia hanno seguito
il corso promosso da Aismme “Dal-
la prescrizione al piatto: la prepara-
zione del pasto per i bambini affetti
da malattie metaboliche ereditarie”
che si & svolto on line
il 18 novembre scorso
nell'ambito del progetto
Fianco a Fianco. Obietti-
vo, formare gli operatori
del settore alimentare
(cuochi, dietisti, tecnolo-
gi alimentari, docenti di
scuola alberghiera, ecc.),
delle aziende e dei servizi
di ristorazione collettiva
scolastica e degli Istituti
scolastici Alberghieri sul-
la corretta gestione delle
diete per bambini affetti
da malattie metaboliche
ereditarie. “E’ importante che chi
deve gestire nella scuola queste
diete siaadeguatamente formato, e
non solo da un punto di vista ‘tecni-
co, ma anche psicologico - spiega
la Vice Presidente di Aismme Ma-
nuela Vaccarotto — Nel nostro corso
medici e dietisti hanno presentato
le malattie metaboliche ereditarie
che vengono trattate con terapie
dietetiche e le principali tipologie
di diete; l'ottimale gestione di que-
ste diete nelle fasi di elaborazione,
di preparazione e di somministra-
zione. Infine, é stato proiettato un
video sulle tecniche di preparazio-
ne per tre tipologie di dieta specia-

volto 10 famiglie nel progetto “Cuore
intelligente’, che mira a creare una
comunita di volontari, pazienti adulti
e famiglie, una rete di auto-aiuto che
rappresenti un sostegno strutturato di
caregiver. “Abbiamo inviato registra-
zioni di letture di due album illustrati
e della favola di Aismme Elefante blu
e attivate videodirette formative per
quattro famiglie che volevano ‘impara-
re’ a leggere le favole con i loro bambi-
ni — continua - Anche quii si € registrata
una grande partecipazione, una forte

le, alipidica; aproteica, chetogenica,
con un video dello Chef Giovanni
Raffaldini di Dr. Schaer”.

“Il corso ha anche rappresentato un
momento di bella collaborazione
tra il team dei medici metabolisti

Dalla prescrizione

al piatto

e il il SIAN servizio igiene degli ali-
menti e nutrizione dell'ULSS 9 Sca-
ligera, un primo passo per costruire
un percorso condiviso con gli enti
responsabili per la sicurezza e l'igie-
ne degli alimenti - continua Vacca-
rotto - Il SIAN ha anche presentato
il progetto della Regione Veneto
‘Ricettario 2.0: portale gestionale
cloud per la gestione del ricettario
e geolocalizzazione eccedenze ali-
mentari’ e il video su una tematica
attuale: ‘La somministrazione del
pasto nella ristorazione scolastica
in ottemperanza alle misure di pre-
venzione COVID - anno scolastico
2020/2021".

sintonia tra le famiglie e una costruttiva
condivisione delle esperienze. Simpa-
tica anche liniziativa che ha coinvolto
gliadolescenti: interviste doppie in stile
Jene a quattro ragazzi che saranno in-
viate a tutte le famiglie”.

Infine, lo Yoga, con linvio ogni mese
di video registrati con suggerimenti di
meditazioni e la possibilita prenotare
una lezione di gruppo o individuale.

| materiali prodotti saranno disponibili
per tutti da gennaio 2021 sul canale
YouTube di Aismme.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Burosumab approvato in Europa anche per pazienti adulti e gli adolescents

La Commissione Europea (CE) ha
ufficialmente approvato I'utilizzo
dell'anticorpo  monoclonale bu-
rosumab per il trattamento de-
gli adolescenti piu grandi e degli
adulti con ipofosfatemia legata
all’X (XLH). In Europa, il farmaco
era gia indicato per la malattia nei
bambini di eta pari o superiore a
un anno e negli adolescenti con

scheletro in crescita; ora, con que-
sto ampliamento dell’autorizzazio-
ne, tutti i pazienti adolescenti con
XLH, indipendentemente dalla fase
di crescita, nonché i pazienti adulti,
sono eleggibili al trattamento con
burosumab.

La richiesta di ampliamento dell’au-
torizzazione allimmissione in com-
mercio & stata supportata dai dati

di due studi di Fase Ill che hanno
dimostrato che burosumab pro-
duce un incremento dei livelli di
fosfato sierico e li mantiene nell'in-
tervallo di normalita, contribuisce
alla guarigione di pseudofratture
e fratture dovute alla malattia e
migliora l'osteomalacia stessa. | pa-
zienti, inoltre, hanno avuto meno
dolore e rigidita articolare, e la loro
funzione fisica e mobilita & progres-
sivamente migliorata nel corso del
tempo. Il profilo di sicurezza di bu-
rosumab, infine, & risultato coerente
con quanto osservato in altri studi
clinici condotti con il farmaco, con
eventi avversi quali reazioni nel sito
di iniezione, iperfosfatemia e iper-
sensibilita. Non sono stati segnalati
eventi avversi gravi correlati al trat-

tamento.

“La decisione della Commissione
Europea &€ un momento importante
per la gestione della XLH, una ma-
lattia cronica e progressiva, con un
impatto negativo molto forte sulla
vita di bambini e adulti - ha dichia-
rato Abdul Mullick, Presidente di
Kyowa Kirin International - Con que-
sta autorizzazione, anche gli adole-
scenti piu grandi e gli adulti con XLH
potranno beneficiare del trattamen-
to con burosumab, 'unica terapia
mirata che agisce sui meccanismi
patogenetici di questa malattia. Ora
concentreremo i nostri sforzi per
assicurare l'accesso al maggior nu-
mero possibile di persone in questo
gruppo allargato di pazienti eleggi-
bili al trattamento”.

“Sulle proprie gambe.

Racconti di XLH e rachitismo ipofosfatemico”

OMaR pubblica un libro di testimonianze

In occasione dell'edizione 2020 della
Giornata Mondiale di sensibilizzazio-
ne sull’XLH (23 ottobre), Osservatorio
Malattie Rare (OMaR) ha presentatoil
libro “Sulle proprie gambe. Racconti
di XLH e rachitismo ipofosfatemico’,
edito da Rarelab e realizzato con il
patrocinio di AISMME e AIFOSF (As-
sociazione ltaliana dei Pazienti con
Disordini Rari del Metabolismo del
Fosfato), e con il contributo non con-
dizionato di Kyowa Kirin.

Il libro si propone di far conoscere I'i-
pofosfatemia legata all’X, ma anche
e soprattutto, far comprendere cosa
essa realmente rappresenti. A spie-
garlo sono gli stessi pazienti, che gior-
no dopo giorno vivono la malattia
sulla propria pelle o, per meglio dire,
“sulle proprie gambe”. Persone di tut-
te le eta, insieme a genitori e nonni di
bambini affetti, che attraverso i propri
racconti rivelano lo smarrimento che
si prova nel non riuscire ad ottenere
una corretta diagnosi; che descrivono
le malformazioni, i sintomi, i doloriele
numerose operazioni chirurgiche su-
bite a causa della malattia; che ripor-

tano le difficolta legate alla gestione
della terapia, le problematiche quoti-
diane e le ripercussioni sociali e lavo-
rative. Persone, insomma, che con la
propria voce mettono in luce la forza
e la tenacia necessarie per riuscire ad
affrontare fin dall'infanzia una patolo-
gia cosi invalidante. Troppe persone
non sono consapevoli di quale sia il
reale impatto di una malattia come la
XLH sulla salute e sulla qualita di vita
di chi ne ¢ affetto.

“Catturare le esperienze dei pazien-
ti affetti da una malattia rara come
l'ipofosfatemia legata all’X (XLH) e
fondamentale per la comprensione
olistica del peso della patologia — ha
commentato Manuela Vaccarotto,
Vicepresidente AISMME - Migliorare
I'accesso all'assistenza sanitaria di alta
qualita per pazienti con disturbi rari,
per fornire loro una diagnosi preco-
ce e un trattamento e cure adeguati:
sono queste le motivazioni che han-
no portato AISMME a voler rappre-
sentare anche queste persone”.
Ancora oggi esistono diversi luoghi
comuni sul rachitismo e il libro na-

sce anche per sfatare questi
‘falsi miti. Molte persone, ad
esempio, associano la parola
rachitismo alla classica ma-
lattia scheletrica causata da
carenza di vitamina D: per
questo motivo, l'opinione
generale e che la patologia,
essendo legata a dinamiche
di malnutrizione, non esista
piu se non tra le popolazioni
povere e disagiate. Al con-
trario, vi sono forme di rachi-
tismo ipofosfatemico che,
come la XLH, sono di origine
genetica: sono cioé causate
da difetti del DNA che ven-
gono trasmessi dai genitori
ai figli o che, in alcuni casi, si
presentano spontaneamen-
te. Queste tipologie di ra-
chitismo non dipendono da
fattori esterni come l'alimentazione;
pur essendo rare, inoltre, esistono in
ogni parte del mondo e coinvolgo-
no, complessivamente, tantissime
persone. Un altro luogo comune a
proposito del rachitismo e che com-
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SULLE PROPRIE GAMBE
RACCONTI DI XLH E RACHITISMO IPOFOSFATEMICO

m QYOWAKIRIN ‘

porti piu che altro una serie di disagi
di natura ‘estetica, come bassa statu-
ra o gambe ricurve.

Il libro e scaricabile gratuitamente
dal sito www.osservatoriomalattie-
rare.it

92181040285
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Il nuovo Piano Educativo Individualizzato
fermo dal 2018

Il Ministero: “trasmesso al Consiglio Superiore d'Istruzione, poi andra agli Istituti”

Sapete cos'e il PEI? E'I'acronimo per
Piano Educativo Individualizzato,
uno strumento indispensabile per
I'inclusione scolastica fermo pero al
palo dal 2018. Previsto dal decreto
legislativo 66/2017 - quello che a
margine della Buona Scuola aveva
ridisegnato l'inclusione scolastica -
avrebbe dovuto entrare in vigore il
1 gennaio 2019 insieme a un nuovo
sistema di analisi dei bisogni e del
funzionamento degli alunni da cui
far scaturire la predisposizione e
I'attuazione dei vari supporti e so-
stegni. A dicembre 2018 il decreto
venne modificato e la sua entrata
in vigore rinviata. Quindi, il silenzio.
Finalmente nel settembre scorso il
Ministero dell’lstruzione ha comuni-
cato che ha trasmesso il documento
al Consiglio Superiore dell'lstruzio-
ne e che dopo quel passaggio lo

inviera agli istituti accompagnato
da Linee guida, per spiegare alle
scuole le innovazioni, che vedono
una maggiore partecipazione delle
famiglie e degli alunni.

Tra le novita principali, proprio il fatto
cheil Gruppo di Lavoro Operativo che
si occupa della progettazione degli
interventi inclusivi funzionera come
un organo collegiale, con la parte-
cipazione di studenti (nel caso della
scuola secondaria di secondo grado)
e famiglie, con pieno diritto di condi-
visione delle strategie inclusive.

Con il nuovo PEI non ci sara nessun
taglio di ore di sostegno. Ci saranno
anzi procedure per identificare cor-
rettamente i sostegni necessari e le
ore di sostegno, senza piu quell’au-
tomatismo tra condizione di gravita
e numero di ore; ci sara una pun-
tuale pianificazione delle attivita

didattiche per alunne e alunni con
disabilita, che potra essere perso-
nalizzata rispetto all'organizzazione
oraria dell'intero gruppo classe, nel
pieno rispetto del principio di indi-
vidualizzazione e personalizzazione
del percorso scolastico.

Due i punti ancora in sospeso: I'ap-
provazione del decreto per la defini-
zione del profilo di funzionamento,
un atto di competenza del Ministero
della Salute, di concerto con Miur; e
la copertura economica dei soste-
gni non didattici, quelli garantiti
da Comuni, ex Province e Regioni
(il trasporto, l'assistente di base per
l'igiene, l'assistente per l'autono-
mia e la comunicazione). LAnci si &
detta contraria a identificarne nei
PEIl la quantificazione, preferendo
indicarne solo la necessita. Questo
pero significa lasciare agli enti locali

e alla loro disponibilita finanziaria la
fornitura di tali sostegni, minando il
diritto a una piena inclusione.

“Ci auguriamo che il Ministero, le
scuole, i dirigenti e gli insegnanti
tutti guardino a questa innovazio-
ne con lo spirito giusto - commenta
Roberto Speziale, Presidente nazio-
nale di Anffas - questo deve essere
un salto culturale, altrimenti avremo
fatto solo un bel documento, che
non cambia di molto la realta delle
cose. Invece nella scuola c'¢ biso-
gno di un cambiamento per portare
I'approccio inclusivo al livello del-
la Convenzione Onu. Ci vuole una
visione organica: se la sanita resta
scissa dalla scuola, se la famiglia re-
sta il terzo incomodo da tenere sullo
sfondo avremo cambiato nome e
modello ma il percorso restera lo
stesso”.

Meno ostacoli con il Disability Manager

(ma pochi sanno cose)

Il disability manager & una figura
professionale che si occupa di in-
dividuare risposte su misura per
persone disabili e facilitarne I'inclu-
sione. Oggi, sia pure a macchia di
leopardo, con modalita e inquadra-
menti diversi, il disability manager &
presente in diversi Comuni ma an-
che in aziende, strutture sanitarie,
pubblica amministrazione, turismo.
In assenza di un quadro normativo
ben delineato e omogeneo, a fare
chiarezza sugli ambiti di azione, de-

finendo per ciascuno di essi ruoli e
funzioni, e il ‘Manifesto del disabili-
ty manager’ pubblicato in formato
ebook e scaricabile gratuitamente
della Societa Italiana Disability Ma-
nager (SIDiMa). Un documento che
negli obiettivi della Societa scien-
tifica, che ha anche sottoscritto un
protocollo d'intesa con I'ANCI sso-
ciazione, si propone di rilanciare
il ruolo del disability manager, dal
momento che le buone prassi finora
raccolte dimostrano come questo

professionista riesca a essere pro-
pulsore di una reale cultura inclusi-
va nei contesti in cui & inserito. Ora
€ auspicabile una chiara regolamen-
tazione normativa di supporto.

Sul posto di lavoro, il Disability
manager o uffici di Disability ma-
nagement sono diffusi soprattutto
in aziende di grandi dimensioni e
multinazionali, per le qualiil lavora-
tore con disabilita € una risorsa da
valorizzare, a prescindere dalle nor-
me sul collocamento obbligatorio.

Sono chiamati a trovare soluzioni
personalizzate che consentano al
lavoratore di esprimersi in base alle
proprie competenze e capacita,
con ritmi di lavoro adattati e ade-
guate tecnologie abilitanti, i cosid-
detti ‘accomodamenti ragionevoli’
che i datori di lavoro sono tenuti
ad adottare, purché non eccessiva-
mente onerosi: un mouse speciale
per la carrozzina o un computer
con screen reader per un non ve-
dente.

“Invalidita civile e Legge 104, i diritti dei malati rari”

La guida di Omar

All'interno della collana “Dalla
Parte dei Rari’, e stata pubblicata
la guida “Invalidita civile e Legge
104, tutti i diritti dei malati rari”,
frutto lavoro dello Sportello Lega-
le di OMaR.

La guida affronta le tematiche e

difficolta che incontrano piu fre-
quentemente i malati rari: invalidi-
ta civile non riconosciuta a causa
di una patologia poco nota, con
conseguente mancata erogazio-
ne delle prestazioni economiche
di diritto; difficolta di ottenimen-

to di diritti sul fronte lavorativo e
scolastico, legati alla Legge 104;
difficolta di accesso alle esenzioni
e agevolazioni fiscali.

Il volume & scaricabile gratuita-
mente dal sito www.osservatorio-

malattierare.it

LE G HRE
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Editorial

Steps forward for expanded
newborn screening!

After Vice Minister Sileri's announcement at the Con-
ference “La sfida dello screening neonatale esteso”
(The Expanded Newborn Screening Challenge)
organised last November 19 by MA Provider in co-
operation with Aismme, the Ministerial Working
Group has finally taken office last November 30. This
organ, envisaged by Law 167/2016, has two impor-
tant tasks: issuing an operative protocol for the full
clinical care of young patients whom have just been
screened, and updating the official diseases screen-
ing panel. The update has already expired three
years after the passing of the Law, and was urged by
means of two amendments approved in 2018 and
2019 that modified Law 167, broadening the panel
of screened diseases to include immunodeficien-
cies, lysosomal (metabolic) and neuromuscular dis-
eases, and allocating more funds to this goal.

It was a long wait, during which several Italian Re-
gions have included some of these diseases in their
regional screening programs, yet leading once more
to an unbalanced treatment for newborns. The set-
ting up of the new Group, and the Health Technol-
ogy Assessment that lies within the competence of
the Ministry, will enable these diseases to be includ-
ed in the National panel, consequently allowing for
their screening across all regions, balancing any lo-
cal difference and, most of all, saving an increasing
amount of children from a doomed future. Each day
spent without broadening the panel is a denial to
the right of Italian newborns to have an early diag-
nosis for severe diseases, for which drug therapies,
gene therapies or bone-marrow transplants already
exist and are available, but whose application needs
to be timely to prevent suffering, disability or death!
The first meeting of the Group comes at the end
of a long awareness-raising path that Aismme and
the several players that gravitate around the world
of rare patients first treaded on December 10, 2019
at the Conference“Screening neonatale: dai progetti
pilota all'adeguamento del panel” (Newborn Screen-
ing: from pilot projects to panel adjustment) organ-
ised by OMaR. Alongside it, we have constantly been
pressuring the Prevention Department of the Min-
istry during the National Coordination Meetings on
Expanded Newborn Screening, attended by Depart-
ment representatives and by Manuela Vaccarotto,
Vice President of Aismme since its set up in 2017.
After months of silence, combined with the onset of
this terrible pandemics wave that has submerged
the entire healthcare system, slowing down the path
envisaged by Law 167 and diverting attention from
broadening the panel, we sent a letter to Health
Minister Speranza and to Vice Minister Sileri last June
5, underlining the urgency to set up and gather the
Working Group, but also reminding them the very
many difficulties that the entire screening path is
currently experiencing.

The conclusion came with Vice Minister Sileri, whose
speech at the OMaR Award in Rome last September
23 confirmed he had underwritten the decree to set
up the long-awaited Group. After the event we also
had the opportunity to talk with the Vice Minister
and call for a quick organisation and gathering. He
assured us he would personally take care of the mat-
ter and attend the meeting.

Therefore, the Group first met on November 30, and
its calendar shall have precise deadlines: 6 months
after the set up, the updating of the list of diseases
will have to be complete, and 12 months after the
set up the “Operative protocol for full care of pa-
tients” will have to be drafted. Differing timings that
clear out where the priority lies.

Itis not our victory though. It is a victory for all those
children yet to be born, who shall no longer be sub-
jected to the “postal code roulette” that rewards or
penalises newborns according to the region they are
born in.

We join the Director of OMaR in calling for quick op-
erativity for the Group, without the burden of end-
less discussions, hence activating immediately an
adjustment process across all Regions.

Aismme, as usual, shall keep on monitoring pro-
gress achieved by the Group, working so that the
full screening path can be achieved. We shall display
the same commitment and resolve that made us
promote and endorse the application process of the
Expanded Newborn Screening in Italy.

President Cristina Vallotto

Vice President Manuela Vaccarotto

Covid 19

Aismme: a busy year

An interview to Manuela Vaccarotto, Vice Presi-
dent of Aismme

by Giuliana Valerio

Aismme has always been active, present and a
protagonist in all the Italian and European groups
where Expanded Newborn Screening and - more
broadly - rare diseases are under discussion. What
is the situation like now that Covid is complicating
everything?

Regardless of Covid, we haven't stopped. We have
just switched from live gatherings to online meet-
ings. Even this year we are acting on several fronts:
differing tables, conferences and initiatives with
other associations, but also new project for patients,
the Hearing-Help Centre and the support to the
Treatment and Screening Centre of the Hospital in
Verona.

What projects are you following? What are the news?
Progetto Fianco a Fianco (Project Side by Side) is
currently being finalised. It was designed to support
pediatric patients and their families going to the
Centre in Verona and we have been supporting it by
means of purchasing medical equipments and ma-
terials, financing grants and training courses, and by
hiring the secretary. In particular, we have financed
the enrolment of Dr. Giuliana Rodella, a geneticist
of Dr. Andrea Bordugo's team, at the 18-months
2nd level Master’s degree on hereditary metabolic
diseases at the University of Bologna. We are still
working to distribute the informational posters on
ENS across all Birth Centres and to deliver the tale
“The blue elephant” to the Treatment Centres, so
that it will be available for young patients and for
those who want a copy. We are still supplying par-
ents in Calabria with the free-of-charge kit to carry
out Expanded Newborn Screening, as it remains
the only Italian non-testing region. Importantly, our
Hearing-Help Centre is providing support answer-
ing tens of calls per day. Among the projects about
to be launched, the most significant is Project “My
therapy’, it envisages a play kit designed to enhance

therapy adherence of children who need repeated
injections and infusions.

What about the work of the Coordination Centre
on Newborn Screening at the National Institute of
Health, where Aismme represents patients?

Even though Covid has put an end to live gatherings,
Aismme keeps attending online meetings of the
Centre. Over the four years of activity of the Group,
important work has been carried out in cooperation
with Regions, biochemical doctors and clinicians.
We have committed ourselves to uniform the test
in every Region, by means of monitoring the situa-
tion and collecting data to have a precise, updated
picture. We have worked to draft a thorough, cor-
rect handout we can give parents when the blood
sample is collected, hence laying the foundations
to create a Register of screened newborns, and we
are facing the issue of filtered paper biobanking. It
is worth reminding that in order to uniform labora-
tory services on regional and expanded screening,
the National institute of Health has activated the
training course “Azioni di miglioramento per il pro-
gramma di Screening Neonatale Esteso” (Enhancing
Actions for the Expanded Newborn Screening Pro-
gram), which shall be fully available on the platform
www.eduiss.it until March 19, 2021. It is dedicated to
regional representatives, chemists and biochemists
and it sees participation by all Regions and Autono-
mous Provinces.

What about broadening the panel?

Among other initiatives, | wish to mention the Be-
hind Closed Doors Table to present the “Quaderno
SNE - Prospettive di estensione del panel” (ENS Pa-
per - Prospects to Broaden the Panel), promoted
by Omar last November 27. About 40 people were
connected, including clinicians, biochemists, associ-
ations and high level political representatives: Fabio
Massimo Castaldo - Vice President of the European
Parliament, Paola Binetti- President of the Parlia-
mentary Intergroup for Rare Diseases and Mem-
ber of the Senate Commission XlI “Igiene e Sanita’,
Lisa Noja — Commission XII “Social Affairs’, from the
Chamber of Deputies, Fabiola Bologna — Secretary
of the Chamber Commission XIl “Social Affairs’, Leda
Volpi —Commission XIV “European Union Policies”
from the Chamber of Deputies, Paola Boldrini - Vice
President of the Senate Commission XlI “Igiene e
sanita’; Ubaldo Pagano — Chamber Commission V
“Balance sheet, finances and planning’, Paolo Siani —
Chamber Commission XlI “Social Affairs”. Among cli-
nicians: Alberto Burlina, Giancarlo La Marca, Alessan-
dro Aiuti, Carlo Dionisi Vici and Maurizio Scarpa. To
represent patients, alongside with Aismme, the table
saw participation by associations representing lyso-
somal patients and, to conclude, the Telethon Foun-
dation. A paper was discussed and, three days later,
submitted to the newly settled Ministerial Technical
Table that, as envisaged by Law 167/2016, shall final-
ise the operative protocol for patient full care within
12 months from the setting up of the Table, and shall
update the list of diseases within 6 months. On that
occasion, clinicians and biochemists assessed the
several aspects of the diseases that may be included
in the panel update: neuromuscular and lysosomal
diseases, immunodeficiencies, hemoglobinopathies
and hereditary metabolic diseases. What emerged is
a vademecum assessing the likelihood of diseases
belonging to the differing groups to be included in
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the panel.

What is being done in Europe?

We are still working so that the virtuous experience
in Italy can lead to broaden the screening panel
throughout the EU. At the latest Eurordis meeting
we focused on a paper containing Recommenda-
tions to be submitted to the European Commission
and Parliament to make all Member States broaden
their screening panels that are currently too diverse
and restrictive.

To conclude, what are the news on x-linked hy-
pophosphataemia, whose patients are represented
by Aismme?

Being an association for Metabolic Diseases, we have
been representing patients with x linked hypophos-
phataemia(XLH) for four years, and we have adhered
to the International XLH Alliance on behalf of Italian
patients. We have also been invited to attend Re-
gional Tables in Tuscany, Puglia and Campania and
to draft the regional PDTA (Integrated Care Pathways
-1CPs) on the disease. Moreover, together with Unia-
mo and Aifosf, we are currently working on an XLH
awareness-raising campaign on social medias.

Adrenoleucodistrofia

Cerebral adrenoleukodystrophy,
the eli-cel gene therapy is show-
ing encouraging results

The 46th Annual Meeting of the European Socie-
ty for Blood and Marrow Transplantation saw the
presentation of updated results from the clinical
development program for the investigational eliva-
dogene autotemcel (eli-cel) gene therapy in patients
with cerebral adrenoleukodystrophy (CALD), includ-
ing long-term results from the Phase 2/3 Starbeam
study (ALD-102/LTF-304) and data from the Phase 3
ALD-104 study.

Eli-cel is a one-time investigational gene therapy de-
veloped by Bluebird Bio to face the underlying ge-
netic cause of CALD, by adding functional copies of
the ABCD1 gene into a patient’s own hematopoietic
(blood) stem cells (HSCs) that have been transduc-
ed ex vivo with the Lenti-D lentiviral vector (LVV).
The addition of a functional gene allows patients to
produce the adrenoleukodystrophy protein (ALDP),
which is thought to allow for the breakdown of very-
long-fatty-acids (VLFCAs) that accumulate to toxic
levels in the brain.

“Patients with CALD experience a rapid decrease in
neurologic function after the initial onset of clinical
symptoms’; said Dr. Jorn-Sven Kiihl, Department of
Paediatric Oncology, Hematology and Hemostase-
ology, Centre for Women'’s and Children’s Medicine,
University Hospital Leipzig. “So early diagnosis and
treatment is critical in order to stop the disease pro-
gression and preserve their neurological function. In
the Phase 2/3 Starbeam study, 31 of 32 patients had
a stable neurologic function score (NFS), suggesting
that disease progression had stabilised and minimal
neurological function was lost, following eli-cel infu-
sion. These results are very encouraging and suggest
treatment with eli-cel may prevent neurological de-
cline in boys with CALD".

Data also illustrate a long-lasting post-treatment
response response with the experimental drug, free
of associated major functional disabilities (MFDs),
graft failure or rejection, and graft-versus-host dis-
ease (GvHD). “Eighty-seven percent of patients in

our Phase 2/3 Starbeam study are alive and free of
major functional disabilities at 24 months or more
follow-up’, said David Davidson, M.D., Chief Medi-
cal Officer, bluebird bio. “Importantly, there were no
reports of graft failure, graft rejection, or GVHD. It is
gratifying to see the consistent outcomes with eli-cel
and the durability of the treatment effect demon-
strated in the children participating in our long-term
follow-up study- including 10 boys who have now
reached at least their year 5 follow-up visit”.

Lysosomal storage diseases: flash

Pompe Disease

The EMA is assessing the
approval of avalglucosidase

alfa treatment

The possible EMA approval for avalglucosidase alfa
as a long-term enzyme replacement therapy for pa-
tients with Pompe disease is awaited after mid 2021.
It is an experimental enzyme replacement therapy
that may become the new gold standard for the
treatment of the disease.

Avalglucosidase alfa is a therapy designed to in-
crease enzyme penetration into muscle cells, to
break down glycogen molecules and improve pa-
tients’ compromised respiratory and muscular func-
tion and reduced strength (hence their mobility),
namely critical manifestations of Pompe disease.
The application for marketing authorisation is based
on the positive results of the Phase 3, head-to-head,
randomised, double blind clinical trial, called COM-
ET, that compared the safety profile and preliminary
effectiveness of avalglucosidase alfa with that of
alglucosidase alfa (treatment standard) in late-on-
set Pompe disease patients, and the positive results
of the Phase 2 clinical trial called mini-COMET, that
assessed the safety profile and preliminary effec-
tiveness of avalglucosidase alfa in infantile-onset
Pompe disease patients previously treated with al-
glucosidase alfa.

International Gaucher Day:

focus on home therapy

Homes not Hospitals: this was the main theme of
the International Gaucher Day (IGD) celebrated
annually on 1st October. It was an opportunity to
confirm that home therapy safeguards the quality of
life of patients and caregivers, ensuring full access to
treatments. “Home therapy has been a further chal-
lenge for the NHS during the Covid period, as the
Healthcare Service had to speed up and strengthen
the service - said Fernanda Torquati, President of
the Italian Gaucher Association — We are currently
working to make this step forward improve, to have
home therapy granted across the whole nation even
after the healthcare crisis, and to prevent rare diseas-
es from being neglected as it happened during the
first stage of the pandemics” Where it was granted,
home therapy proved safe and received excellent
feedback by patients, who reported a sharp increase
in their quality of life. To date, during the Covid
emergency, home therapy has become a need for
patients with medically compromised conditions,
namely patients with Fabry, Gaucher, Mucoplysac-
charidosis type 1 and Pompe disease (Glycogenosis
type 2).

At present, home therapy is not provided in Emilia
Romagna and Piedmont. Tuscany started granting it
only last March. The rest of Italy grants it according

to the Centres and the clinician’s assessment, regard-
less of the ongoing calls by patient associations and
Aifa’s decision, that recommended home therapy
wherever possible during the Covid period, making
it available even for patients with Pompe disease.
Medical specialists dealing with Gaucher disease
gathered online at the annual webinar held last
October 7. The news under discussion included the
treatment for Acid Sphingomyelinase Deficiency
(ASMD), the new treatment for Gaucher disease type
3, and the consensus as to the risk management for
Parkinson in patients with Gaucher disease.
Home therapy: the role

of pharmaceutical companies

“The most intense months of the pandemics put
a strain on the need for ongoing treatment, as
patients with Gaucher disease saw a reduction
in their access to therapies and healthcare struc-
tures - said Alfonso Gentile, Medical & Regulatory
Director of Takeda Italia - To meet these uncatered
needs, Takeda has kept supporting the Gaucher@
Home service with never-ending commitment.
The home therapy service has been provided free-
of-charge by means of a specialised provider, and
was designed specifically for Enzyme Replace-
ment Therapy (ERT). Gaucher@Home has brought
the infusion of the deficient enzyme right into pa-
tients’ households, deleting the time-consuming
transfer and organisation activities patients and
caregivers previously carried out to reach hospi-
tals for the therapy.

Aismme

Great success for the

#SNE IN ACTION campaign

The figures at the end of the
awareness-raising action
promoted by Aismme

Last November saw the official conclusion, by
means of an online event, of Project #SNE In Action,
designed to raise awareness on the importance of
Expanded Newborn Screening among the public,
and primarily among parents and mothers about to
give birth.

Project SNE was promoted by Aismme and SIM-
MESN, the lItalian Society for the Study of Heredi-
tary Metabolic Diseases and Newborn Screening,
supported by a scientific board of experts and MA
Provider. The outstanding celebrity endorser was
Geronimo Stilton, the famous journalist mouse that
stars the well-known children’s book series, thanks
to Atlantyca, that holds the character’s rights.

The campaign activated a massive stream of infor-
mation through all available channels: newspapers
and online news, specialised blogs and social me-
dias, but also traditional leaflets and websites. The
multi-platform digital campaign, even upon pay-
ment, also involved websites and social belonging
to patient organisations and specialised journals.
To conclude, leaflets and brochures about the cam-
paign were included in the box set “My child and I,
distributed across birth centres, hospitals, prenatal
classes and gynecology practices.

The project

#SNEinAction was born to inform all parents-to-be,
and to give them serenity, about a fundamental
right for their newborns: the right, enshrined in Law
167/2016, to access ENS testing.
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Carrying out the ENS at birth can provide a radical
change in the life of affected newborns, and en-
hance their health condition!

Today, the ENS enables to diagnose a wide panel
of hereditary metabolic diseases, and it will soon
be possible to diagnose an even greater amount
of diseases at such an early stage. In this, Italy is un-
doubtedly a pioneer compared to other European
countries.

Despite being a safe, simple, life-saving test, and re-
gardless the fact that Italy is a pioneer in Europe for
making the test mandatory for so many diseases, still
few people know what it is about and why it is so
important to carry it out.

Minister Sileri’s speech

at the Closing Conference

“The process to get to a law regulating the introduc-
tion of the ENS organically was surely too long, from
2013 to 2016, but we finally have a virtuous, codified
path for diagnosis and full care of identified positive
newborns.

It is an excellent beginning, but much still needs to
be done.

We need to join forces, associations, health work-
ers, and politicians. Therefore, | hail this initiative by
Aismme, an important campaign to raise awareness
and inform on the ENS the health workers and, in
particular, those parents who need reassuring and
receiving help in case of a positive diagnosis. Maybe
this is precisely what is still missing...

My personal commitment and that of the Ministry
of health on this topic is ongoing. Last September
17 | signed the decree to set up the working table,
as envisaged by Law167, that will first gather on No-
vember 30. The table shall be aimed at pointing out
the full care path after the screening, the access to
therapies and, most of all, at updating on a regular
basis the list of diseases in the panel. A growing list
thanks to scientific research that identifies more and
more diseases and discovers new treatments. More-
over, among other initiatives, | wish to mention the
training course activated in November to enhance
ENS actions in the Regions, designed to optimise
and uniform the screening path across the entire
territory.

Hence, Ministerial activity on this topic is ongoing. |
promise that from now on and until | am in charge, |
will be monitoring to ensure that the annual update
is carried out, and that | will keep you up-to-date,
providing you with monitoring reports”.

The Scientific Committee

The Board includes some of the most important
Italian clinicians and biochemists, alongside with
representatives of Scientific Societies: Alberto Burli-
na (Director of the Complex Operative Unit (UOC)
for Hereditary Metabolic Diseases, Department
of Children and Women'’s Health at the University
Hospital in Padua, Andrea Bordugo (Responsible of
the Hereditary Metabolic Disorders Diagnosis and
Treatment Regional Centre at the Integrated Univer-
sity Hospital in Verona); Carlo Dionisi Vici (Operative
Unit for Metabolic Diseases, Department of the Chil-
dren’s Hospital Bambin Gesu), Giancarlo La Marca,
Responsible of the Biochemistry, Pharmacology and
Newborn Screening Laboratory, and President of
SIMMESN), Fabio Mosca (President of SIN), Frances-
co Salvatore (General Coordinator of the Hereditary
Metabolic Diseases Screening Laboratory CEINGE),
and Alberto Villani (President of SIP)

Moreover, Manuela Vaccarotto (Vice President of
AISMME), Elena Paola Lanati (Managing Director, MA
Provider), and Atlantyca Entertainment.

Actions and achievements

Press

Press conference in Milan, November 2019: 73 Arti-
cles

Readership: 1,937,368

Social campaign

Facebook + Facebook campaign: 1,150 likes be-
tween July and December 2020

Influencer engagement by means of target-oriented
social profiles selected according to their followers
SOSOstetrica (SOS midwife)

mammapret a porter

vagablond

stories, posts, over 63,000 views, nearly 1100 likes,
shares, wows. ..

Website

November 2019 - April 2020: 3.916 visits , 2246 users
Birth centres, Hospitals, Prenatal Classes, Gynecolo-
gy Practices

March - December 2020: brochure and leaflet distri-
bution: 163,300 contacts

January - March 2020: 52,000 box sets “My child and
I including the ENS in action information leaflet, dis-
tributed in Lombardy, Puglia, Lazio and Campania.

XLH

X-linked hypophosphataemia
Burosumab has been approved
in Europe for treatment in ado-
lescents and Adults

The European Commission (EC) has approved offi-
cially the use of the monoclonali antipodi burosum-
ab for treatment in older adolescente and adults af-
fected by x-linked hypophosphata (XLH). In Europe,
the drug was previously used for the treatment in
children one year of age and older and adolescents
with growing skeletons. At present, with this ex-
panded approval, all adolescents with XLH, regard-
less of growth status, as well as adults with XLH are
now also eligible for treatment with Burosumab.
The application to expand the marketing authori-
sation was based on data from two Phase 3 studies
that proved Burosumab increased and maintained
serum phosphate levels in the normal range, helped
to head pseudofractures and fractures related to the
disease and improved osteomalacia. Furthermore,
patients had less pain and stiffness, and their phys-
ical functioning and mobility improved with time.
The safety profile of Burosumab was consistent with
that observed in other Burosumab studies, with ad-
verse events including injection-site reactions, hy-
perphosphataemia and hypersensitivity. There were
no treatment-related severe adverse events.
“Today’s decision from the European Commission
is a significant minestrone for the management
of XLH, a progressive and life-long disease that
profoundly impacts the lives of both children and
adults’, said Abdul Mullick, President of Kyowa Ki-
rin International. “With this approval, older adoles-
cents and adults with XLH will also be able to ben-
efit from treatment with Burosumab, the only ther-
apy that targets the underlying pathophysiology of
this disease. We shall now focus on ensuring access
for as many people as possible in this expanded
group of eligible patients”.

XLH

On one’s own legs. Tales of XLH
and hypophosphataemic rickets
OMaR has published a book
including real-life testimonies of
those who personally experience
the disease on a daily basis

During the 2020 edition of the XLH awareness day
(October 23), the Rare Diseases Observatory (OMaR)
presented its book On one’s own legs. Tales of XLH
and hypophosphataemic rickets (“Sulle proprie
gambe. Racconti di XLH e rachitismo ipofosfatem-
ico”), printed by Rarelab and written with the sup-
port of Aismme and AIFOSF (Italian Association of
Patients with Rare Disorders of the Phosphate Me-
tabolism), and with the unconditional contribution
by Kyowa Kirin.

The book is aimed at illustrating x-linked hypophos-
phataemia and, primarily, at at explaining what it
actually means. Descriptions come from patients
themselves, who daily live the disease on their own
skins or, to put it better, “on their own legs”. People of
all ages, together with parents and grandparents of
affected children who, by means of their testimonies,
reveal the bewilderment they feel when the correct
diagnosis seems out of reach, and describe the mal-
formations, symptoms, aches and surgeries they had
to endure because of the disease. Patients describe
the difficulties they face in managing the disease,
their daily problems and the repercussions on their
social and working life. Hence, people who use their
voices to highlight the strength and perseverance
required to face, from childhood, such a crippling
disease. Far too many people are unaware of the real
impact of a disease such as XLH on the health and
the quality of life of those who are affected by it.
“Collecting first-hand experience of patients affect-
ed by a rare disease such as x-linked hypophos-
phataemia (XLH) is fundamental for an overarching
understanding of the burden the disease can bring’,
commented Manuela Vaccarotto, Vice president of
AISMME. “Enhancing access to high quality health-
care for patients with rare disorders, providing them
with early diagnosis and fitting treatment and cure:
these are the reasons that led Aismme to advocate
for these people”.

To date, several platitudes on rickets still exist, and
the book was created also to dispel such false myths.
Many, for instance, associate the word rickets to the
traditional bone disease caused by a vitamin D de-
ficiency: which is why the general opinion is that
being connected to malnutrition, the disease no
longer exists except for the poor and the needy. On
the contrary, there are types of hypophosphataemic
rickets that, such as XLH, have a genetic origin: there-
fore, they are caused by DNA defects passed down
from parents to their children or, at times, originating
spontaneously. These types of rickets are not con-
nected to external factors such as nutrition. More-
over, being so rare, such diseases exist all over the
world and affect many people overall. A further plat-
itude on rickets is that the discomforts it brings are
merely “aesthetic’, such as bowlegs or short stature.
The free download of the book is available on the
website www.osservatoriomalattierare.it
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