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In caso di mancato recapito, inviare al CMP di Padova per la restituzione al mittente previo pagamento resi

Il punto sullo SNE:
luci e ombre

25 Associazioni chiedono
I'allargamento del panel
con una lettera-appello

La prima risoluzione ONU
sui diritti dei Malati Rari

Maratona Telethon:
lo SNE su Unomattina
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Editoriale

Il punto sullo SNE: luci e ombre

Nel 2020 sono stati identificati grazie
allo SNE ben 426 neonati, uno ogni
1.250 nati e dal 2021 tutte le Regioni
italiane offrono il test.

Ma manca l'informazione ai genitori,
bisogna aggiornare periodicamente e
urgentemente il panel delle malattie
screenate, potenziare i Centri clinici
per seguire i bimbi identificati e for-
mare medici specialisti.

E’un quadro di luci e ombre quello re-
lativo allo stato dell'arte dello Scree-
ning Neonatale esteso, a cinque anni
dall'approvazione della L. 167/2016
che ne sanciva lobbligatorieta in
tutto il territorio italiano per circa 40
patologie.

E’ positivo che oggi tutti i neonati
che nascono in Italia possano venire
screenati e che, se positivi, accedano
immediatamente a diete e farmaci
che contengono la disabilita quando
non anche il decesso. Nel solo 2020
parliamo di 426 bambini e bambine.
Ricordiamo: non sono numeri ma
piccole persone cui é stata data l'oc-
casione di crescere e vivere una vita
normale.

Inoltre, nel 2021 il panel nazionale
e finalmente applicato anche in Ca-
labria, I'ultima Regione a recepire la
L.167. Molte Regioni virtuose hanno
iniziato ulteriori progetti pilota di
screening su nuove malattie, am-
pliando il loro panel. Ma se da una
parte con pitu malattie comprese nel
test maggiore é il numero dei neo-
nati che possono essere identificati e
trattati precocemente, dall‘altra si é
creata una disparita di trattamento
dei neonati tra Regione e Regione.
Questo non é accettabile.

Le criticita: manca
informazione

Aismme ha fatto molto per informa-
re e sensibilizzare 'opinione pubblica
sullo SNE, con un impegno econo-
mico importante. Ma noi siamo una
piccola associazione e i fondi che rac-
cogliamo dovrebbero essere destinati
soprattutto ad attuare progetti a fa-
vore dei pazienti, Inoltre, il nostro im-
pegno non puo certo supplire quello
delle Istituzioni, che latitano. Ancora
0ggi, a oltre cinque anni dall'appro-
vazione della legge, i genitori sco-
prono dellesistenza dello SNE solo a
pochi minuti dal prelievo, quando le
emozioni e le circostanze non sono
certo favorevoli per comprenderne le
particolarita e i vantaggi. Una delle
priorita per il prossimo futuro é pro-
prio quella di informare in modo ef-
ficace tutti i futuri genitori, anche per
evitare che possano opporsi al test

Lo SNE é un percorso,
non un test

Lo SNE é stato per I'ltalia e per i genito-
ri una grande conquista di civilta, che
permette di salvare moltissimi bambi-
ni grazie ad una diagnosi sempre piti
precoce. Ma non é che un elemento
di un percorso articolato. Dobbiamo
sempre ricordare, infatti, che lo SNE
non é solo un test, ma un complesso
sistema organizzato, che necessita
di clinici altamente specializzati e la-
boratori all'altezza, un percorso che
coinvolge molti stakeholder come i
Punti nascita, i laboratori i centri di
cura ma anche i ginecologi, i neona-
tologi, i pediatri di base.

Perché sia efficace occorre intervenire

almeno in tre ambiti:

- aggiornare il panel delle ma-
lattie screenate per le quali e di-
sponibile una terapia o trapianto
dorgano. Sono anni che le asso-
ciazioni dei pazienti lo chiedono e
sono anni che alcune Regioni han-
no attivato test su altre malattie
dimostrando sul campo lefficacia.
Speriamo che il ritardo accumulato
dal Ministero e dal tavolo tecnico
possa essere presto recuperato e
che i pannelli regionali possano es-
sere uniformati.

+ investire sui Centri cura e sui
Centri screening, alcuni dei quali
versano in gravi situazioni, con per-
sonale precario e/o non totalmen-
te dedito alla cura di questi bimbi
che hanno esigenze cliniche molto
complesse. Altri sono stati travolti
dallemergenza Covid. Le Regioni e
le Aziende Ospedaliere interessate
dovrebbero avere la massima atten-
zione ed investire sui Centri Cura e
dei Centri Screening.

- formare medici specialisti. Sono
pochissimi i medici specialisti for-
mati e disponibili a curare i neonati
affetti, che aumenteranno sempre
di pit in futuro proprio grazie allo
SNE e che rischiano di non trovare
chi li possa e sappia seguire. Manca
una formazione specifica per curare
queste malattie e quel poco che cé
esiste soltanto per la buona volonta
di qualche clinico, ma non grazie ad
un‘azione specifica di sistema.

In quest‘ambito qualcosa é stata fat-

ta, ma e spesso solo frutto del lavoro

di molti anni da parte di laboratoristi,

di clinici e associazioni di pazienti che

OMAR

SCREENING NEONATALE ESTESO
2016- 2021, 5 ANNI DI PROGRESSI.
PROSPETTIVEE SFIDE PER IL FUTURO

“Nel 2020 sono stati identificati gra-
zie allo SNE ben 426 neonati, uno
ogni 1.250 nati e tutte le Regioni dal
2021 offrono il test. Ma manca l'infor-
mazione ai genitori, bisogna aggior-
nare periodicamente e urgentemen-
te il panel delle malattie screenate,
potenziare i Centri clinici per seguire
i bimbi identificati e formare medici
specialisti”.

Queste le parole della Vice presiden-
te di Aismme Manuela Vaccarotto
che ha portato la voce dei pazienti
al convegno promosso da Omar per
fare il punto a cinque anni dall’ap-
provazione della L. 167/2016.

Spesso sopperiscono economicamen-
te ai costi per garantire una giusta
assistenza ai pazienti. Ma non possia-
mo far rallentare il meccanismo o fer-
marci qui, sarebbe un fallimento tota-
le del percorso screening precoce alla
nascita. Un percorso che, ricordiamo,
e un'eccellenza del nostro Paese, dal
momento che ['ltalia é la sola nazio-
ne in Europa ad avere una Legge che
applichi a tutti i nuovi nati un test di
screening per un numero di malattie
cosi esteso e che preveda un vero e
proprio percorso organico di gestione
e presa in carico dei pazienti.
La Presidente di Aismme
Cristina Vallotto
La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

SNE: una lettera appello per I'allargamento del panel
La lentezza della burocrazia sta uccidendo lo SNE... e i nostri figli

“Basta riunioni, interlocuzioni, audizioni: i neonati italiani non possono piu aspettare”. E' il pressante appello di 25 Associazioni di
pazienti rari, che hanno inviato il 2 febbraio scorso, una lettera appello al Presidente del Consiglio Dei Ministri, Mario Draghi, al Ministro della
Salute, Roberto Speranza, al Sottosegretario di Stato alla Salute, Pierpaolo Sileri, al Sottosegretario di Stato alla Salute, Andrea Costa e al Capo
della Segreteria Tecnica del Ministro della Salute, Antonio Gaudioso.
Un’iniziativa partita da Aismme, ultima in ordine di tempo delle molte azioni che le diverse associazioni dei pazienti stanno mettendo in
campo per sollecitare le Istituzioni a prendere i provvedimenti necessari per inserire nello Screening Neonatale Esteso patologie gravissime che,
se identificate precocemente, possono essere trattate con efficacia, evitando cosi gravi disabilita quando non anche la morte. Purtroppo senza

nessuna risposta.

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



SNE

Egreqi,

la Legge 167/2016 che introdusse

dello SNE (Screening Neonata-

le Esteso) in ltalia ha cambiato in
meglio tante cose. Grazie a quella
legge tutti i neonati che nascono in

Italia sono sottoposti ad un sempli-

cissimo esame per verificare se sia-

no affetti da ben 38 malattie meta-
boliche congenite che potrebbero
ucciderli o renderli disabili, e di con-
seguenza essere messi in sicurez-
za. Queste 38 patologie sono state
inserite, con decreto ministeriale,
in un pannello ufficiale valido per
tutte le regioni. Grazie a questo
solo nel 2020 sono stati identifi-
cati e salvati dalle peggiori con-
seguenze ben 426 neonati, uno
ogni 1.250 nati. Non sono numeri
ma piccole persone, e famiglie, cui
¢ stata data l'occasione di crescere

e vivere una vita normale.

Nel 2016 I'ltalia si € posta in Europa

come eccellenza, il Paese con la lista

di patologie pit ampia: lo siamo an-

cora, ma stiamo perdendo terreno,

perché mentre all'estero si inserisco-
no nei pannelli nazionali altre pato-
logie noi rimaniamo fermi, da 5 anni.

La Legge 167 prevedeva, infatti, I'ag-

giornamento del pannello dopo tre

anni dalla sua approvazione, quindi
nel 2019, ma fino ad oggi, nono-
stante i progressi della scienza, non
abbiamo assistito a nessun cambia-
mento. Progressi cosi evidenti che,
anche alle richieste pressanti delle

Associazioni dei pazienti affetti da

Malattie Metaboliche Ereditarie e da

altre patologie sensibili allo scree-

ning, alcune Regioni hanno amplia-

to autonomamente i loro pannelli di

screening neonatale.

In particolare sono state inserite dal-

le Regioni le seguenti patologie, che

elenchiamo suddividendo per grup-
pi omogenei, tutti previsti dalle Leg-
ge 167 e successive modifiche:

- MALATTIE LISOSOMIALI: Ma-
lattie di Pompe, Gaucher, Fab-
ry, MPS I;

- MALATTIE MUSCOLARI: SMA,
*Leucodistrofia Metacromati-
ca, Adrenoleucodistrofia;

- IMMUNODEFICIENZE: AD SCID,
PNP e altre immunodeficienze.

Tra le Regioni che hanno fatto que-

ste scelte citiamo: Toscana, Lazio,

Puglia, Veneto, Friuli Venezia Giulia,

Lombardia, Sicilia, Liguria, regioni

diverse e lontane, ciascuna delle

quali ha scelto una o piu patologie.

Tutte scelte assolutamente merite-
voli, perché salveranno delle vite,
ma adesso é venuto il momento di
agire secondo lo spirito della Legge,
date a tutti i bimbi le stesse oppor-
tunita. In un Paese civile non si pud
pensare che la sorte di un bambino
sia legata alla Regione in cui nasce.
Tale situazione si puo superare
solo attraverso un Decreto di
aggiornamento dell’elenco da
parte del Ministero della Salute.
Questo Decreto servirebbe a sanare
3 anni di ritardo nell'aggiornamen-
to, inserendo tutte le patologie che
nel frattempo grazie alla ricerca
scientifica oggi hanno sia un test
adeguato che una terapia efficace.
Le patologie che possono esse-
re inserite subito, perché pos-
siedono tutti i requisiti indicati
dall’OMS e perché gia inserite in
alcuni panel regionali sono: Pom-
pe, Gaucher, Fabry, MPS |, SMA,
Leucodistrofia Metacromatica,
Adrenoleucodistrofia, AD SCID,
PNP e altre immunodeficienze
(tutte rilevabili con il medesimo
test).

Il Covid non pud essere una giusti-
ficazione di tutti questi ritardi, per-
ché se il Covid & un’emergenza, lo
SNE lo deve essere ancora di piu!

Ci sarebbe poi una seconda que-
stione da affrontare per rendere
veramente eccellente il gia buon
sistema di screening italiano, e
questa questione riguarda la strut-
turazione e il finanziamento dei
Centri di Cura, che garantiscono
il percorso di presa in carico.

Con la Legge 167/2016 & emersa
la necessita di potenziare i Centri
clinici per poter garantire l'intero
percorso. Purtroppo molti centri di
Malattie Rare erano gia da prima
in situazioni croniche di carenza di
personale e molti sono stati anche
travolti dall'emergenza Covid. Teo-
ricamente tanto il test (i laboratori)
quanto i centri di presa in carico
dovrebbero ricevere finanziamenti
appositi per lo screening neonatale,
poiché questi sono stati stanziati ed
inseriti nei LEA. Non si tratta dun-
que di chiedere maggiori fondi,
ma un effettivo impiego di questi
per lo screening.

Tale impiego oggi non sempre é
effettivo, poiché le risorse desti-
nate per legge allo SNE, sono inse-
rite all'interno del finanziamento
indistinto dei LEA e attribuite alle

diverse regioni senza un vincolo
specifico.

Tale situazione potrebbe essere
superata utilizzando la medesima
procedura adottata per i fondi de-
stinati alla Fibrosi cistica; in quest'ul-
timo caso, le risorse seppur inserire
all'interno del finanziamento com-
plessivo dei Lea, confluiscono in un
apposito Fondo, vincolato, ripartito
tra le diverse regioni. Tale ripartizio-
ne viene disposta ogni anno in sede
di delibera CIPE.

Per noi pazienti e per la Comuni-
ta intera, la Legge 167/2016 non &
solo un obiettivo raggiunto, ma un
punto di partenza, un primo step
di un processo da migliorare conti-
nuamente per garantire una miglior
salute e qualita di vita a centinaia
di bimbi. La scienza sta andando
avanti, & triste non poterla applica-
re a causa di un decreto che viene
costantemente rimandato: se molti
bambini possono arrivare a vive-
re una vita normale grazie alla
scienza, non possiamo condan-
narli a morire per burocrazia.

In considerazione di questo le Asso-
ciazioni chiedono che:

« Il panel delle malattie incluse

nello SNE sia ampliato veloce-
mente, sanando un ritardo di 3
anni, e introducendo subito le se-
guenti patologie per le quali esi-
stono test, terapie ed esperienze
estese: Pompe, Gaucher, Fabry,
MPS |, SMA, *Leucodistrofia Me-
tacromatica, Adrenoleucodistro-
fia, AD SCID, PNP e altre immuno-
deficienze (tutte rilevabili con il
medesimo test)

« | Centri di Cura vengano strut-
turati al fine di garantire un’ef-
fettiva e adeguata presa in
carico, da parte di personale
sanitario specializzato, assicu-
rando anche la stabilizzazio-
ne dell'organico nell’'ambito
dei laboratori e nell’ambito
dell’assistenza riabilitativa.
Questo potra essere possibile
solo con l'effettiva destinazio-
ne dei fondi gia esistenti ai cen-
tri SNE, attraverso l'istituzione
di meccanismi di finanziamen-
to vincolati, pur salvaguardan-
done la presenza nei LEA.

In attesa di una cortese risposta,

inviamo distinti saluti.

Roma, 2.02.2022

Le associazioni che hanno sottoscritto la Lettera Appello

1. Aismme Associazione Italiana Sostegno Malattie Metaboliche Ereditarie Aps
2. Associazione Italiana Gaucher

3. AIG Associazione Italiana Glicogenosi

4. AIAF Associazione Italiana Anderson-Fabry APS

5. DADA2ETS

6. Associazione Cometa Emilia Romagna ODV

7. AMMeC Associazione Malattie Metaboliche Congenite Onlus

8. Famiglie SMA Onlus

9. IRIS Associazione Siciliana Malattie Ereditarie Metaboliche Rare Odv

10. AIP OdV - Associazione Immunodeficienze Primitive

11. Cittadinanzattiva

12. UILDM - Unione Italiana Lotta alla Distrofia Muscolare Direzione Nazionale
13. AIALD Associazione Italiana Adrenoleucodistrofia Onlus

14. AILU Associazione Italiana Leucodistrofie Unite

15. COMETA ASMME Associazione Studio Malattie Metaboliche Ereditarie ODV
16. ELA Associazione Europea contro le Leucodistrofie

17. ASAMSI Associazione per lo Studio delle Malattie muscolari Spinali Infantili
18. A.ME.GE.P. DOMENICO CAMPANELLA ODV (Associazione Malattie

Metaboliche e Genetiche Puglia)

19. Associazione Italiana Niemann Pick e malattie affini Onlus

20. VOA VOA Onlus Amici di Sofia

21. ABM Associazione Per La Tutela Del Bambino Con Malattie Metaboliche Onlus
22. APMMC Associazione Prevenzione Malattie Metaboliche Congenite
23. AIMPS ASSOCIAZIONE ITALIANA MUCOSACCARIDOSI E MALATTIE AFFINI

24. Federazione Lombarda Malattie Rare
25. Consulta Nazionale Malattie Rare

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Ancora ritardi per le nuove patologie
Non servono piu gli studi di HTA,
ma per la SMA manca il decreto del Ministro

Sono passati quasi otto mesi da quan-
do il Gruppo di lavoro sullo Screening
Neonatale Esteso ha consegnato al
Ministro Speranza le proprie racco-
mandazioni per l'inserimento di nuo-
ve patologie nella lista nazionale dello
Screening Neonatale Esteso, aggior-
namento che, in teoria, sarebbe do-
vuto essere gia stato effettuato prima
dell'estate2021. Il Gruppo aveva dato
parere positivo per lintroduzione
della SMA (atrofia muscolare spinale),
per la quale esisteva gia uno studio di
HTA (Health Technology Assessment),
e comunque a seguito di un decreto
ministeriale; mentre per altre pato-
logie tra cui la Mucopolisaccaridosi
(MPS 1), la malattia di Pompe, di Fabry,
di Gaucher e la Leucodistrofia meta-
cromatica (MLD), si era espresso sulla
necessita che Agenas elaborasse i re-
lativi studi.

Tutto fermo, dunque, in attesta di un

Decreto e degli studi, unimpasse in-
tollerabile che ha provocato tre inter-
rogazioni parlamentari, tra cui quella
lo scorso ottobre dell'Onorevole Leda
Volpi e diverse azioni da parte delle
Associazioni dei pazienti.

L'HTA, uno strumento certamente im-
portante, in questo caso si & rivelato
solo un ostacolo, uno studio lungo
e sostanzialmente inutile in quanto
si limitava a certificare la validita di
percorsi di screening gia attuati da
diverse regioni italiane o gia efficace-
mente condotti nel mondo. Risultato:
il rallentamento del processo di inclu-
sione delle malattie.

Finalmente, il 22 dicembre scorso, la
svolta: I'approvazione di un emen-
damento alla Legge di Bilancio per
il 2022 firmato dalle Senatrici Anna-
maria Parente, Presidente della Com-
missione Xl e Donatella Conzatti,
Membro della CommissioneV e forte-

mente sostenuto dall'Onorevole Lisa
Noja, che elimina proprio l'obbligo di
effettuare specifici studi di HTA (He-
alth Technology Assessment) prima
dell'inserimento di nuove patologie
nel panel.

Dal 2022 non ci sara pit dunque ne-
cessita di elaborare HTA (come pe-
raltro non se ne erano fatti quando si
tratto di fare il primo panel di 40 pa-
tologie) e ci si aspetta finalmente un
accelerazione, con l'emanazione dei
decreti e 'aggiornamento del panel,
non solo con la SMA, ma anche I'M-
PS I, la malattia di Fabry, la malattia
di Gaucher, la malattia di Pompe, la
ADA-Scid e in generale le immunode-
ficienze congenite e |'adrenoleucodi-
strofia, patologie per le quali esistono
test, possibilita di presa in carico pre-
coce efficace e una serie di esperien-
ze positive sia a livello nazionale che
internazionale.

Aggiornamenti

Il Gruppo di Lavoro al Mi-
nistero della Sanita si e in-
sediato nel 2020e la prima
riunione si & tenuta nel no-
vembre dello stesso anno. Il
Tavolo aveva 6 mesi di tem-
po (fine maggio 2021) per
aggiornare il pannello e 12
mesi (novembre 2021) per
improntare il decreto per la
Presa in carico. “Le tempi-
stiche sono state completa-
mente disattese - commenta
Manuela Vaccarotto di Aism-
me - e le associazioni dei pa-
zienti sono molto deluse, in
quanto ci sono patologie che
sono da anni in lista d'attesa,
per le quali Regioni e labora-
tori stanno gia effettuando
lo screening, con ottimi risul-
tati gia pubblicati da societa
scientifiche come la Simme-
sn. Una scandalosa disparita
di trattamento!”

VI Orphan Drug Day: il punto sul Testo Unico

In un Convegno promosso a novembre da Omar

Il Testo unico malattie rare & una
grande novita e dopo la sua appro-
vazione il 3 novembre scorso sul
nostro Paese ricadranno gli effetti
del processo di revisione del Rego-
lamento europeo sui farmaci orfani.
Effetti che certamente rispondono a
delle esigenze ma che possono com-
portare anche difficolta o, secondo le
decisioni che verranno prese, veri e
propri pericoli ai quali essere prepa-
rati. E quanto emerso nel corso della
VI edizione dell’Orphan Drug Day,
organizzato da Osservatorio malattie
rare con il contributo non condizio-
nato di Chiesi Global Rare Diseases
Italia, Janssen, Kyowa Kirin, PTC The-
rapeutics, Recordati Rare Diseases,
Sanofi Genzyme, Takeda e Vertex nel
novembre scorso.

In apertura dei lavori il messaggio del
sottosegretario alla Salute Pierpaolo
Sileri: “Abbiamo adesso un impianto
normativo che ci consentira anche di
allocare le risorse necessarie, gover-
native e di programmazione sanita-
ria, per sostenere nel modo sempre

pill presente e continuo i malati rari e
i loro caregiver”.

Il primo passo da fare, ha ricordato la
senatrice Annamaria Parente, presi-
dente della Commissione Xl ‘Igiene e
Sanita’ del Senato “é muoversi veloce-
mente per avere tutti i decreti, accordi
e regolamenti attuativi nel tempo sta-
bilito e monitorare che il tutto venga
applicato in modo uniforme su tutte
le Regioni. Questa legge prevede sia
che le Regioni garantiscano tempi piu
veloci di accesso ai farmaci approvati
a livello nazionale, che una maggiore
uniformita di accesso alle cure farma-
cologiche e non, di cui le persone con
malattia rara hanno bisogno”.

Tra le diverse scadenze fissate dalla
legge, una delle prime riguarda il Pia-
no nazionale malattie rare che dovra
essere oggetto di un decreto entro
tre mesi. Su questo si & soffermata in
modo particolare la senatrice Paola
Binetti, presidente dell'Intergruppo
Parlamentare Malattie Rare: “Mi au-
guro che la grande convergenza
che c'e stata sul Testo unico si ripeta

anche quando si trattera di votare a
favore di uno stanziamento di fondi
destinato al prossimo Piano nazio-
nale malattie rare, al contrario di cio
che e accaduto con il primo, che non
€ mai stato finanziato e infatti € rima-
sto inattuato. Di questa richiesta mi
faro personalmente portavoce”.

Sulla stessa lunghezza d'onda anche
la deputata Fabiola Bologna, che del
Testo unico é stata relatrice alla Ca-
mera: “Una delle prime cose che si
potrebbero fare, anche nella Legge
di bilancio, € aumentare il Fondo di
solidarieta che viene istituito: per
ora c’@ solo un milione di euro ma e
possibile chiedere di incrementarlo
per avere finanziamenti sempre pil
adeguati per i pazienti e le famiglie
in tutto il Paese”.

Sui possibili miglioramenti che po-
tranno essere apportati alla legge si
sono soffermati anche i due rappre-
sentanti dell’Alleanza malattie rare,
Fortunato Nicoletti e Giorgia Tarta-
glia, che hanno sottolineato quanto
per i malati rari sia importante che

le terapie approvate vengano rese
effettivamente disponibili in tempi
brevi e omogenei su tutto il territo-
rio. “Ad oggi — hanno spiegato i due
rappresentati — ci sono Regioni che
inseriscono i nuovi farmaci in pron-
tuario in pochi mesi ed altre che sfo-
rano anche sul limite massimo di sei
mesi previsto dalle leggi attuali. Oc-
corre che tutto avvenga piu in fretta
e che non vi siano disparita regiona-
li. Per non parlare poi dei farmaci in
Fascia C, che molte regioni lasciano
a carico dei pazienti anche quando
sono inclusi nel piano terapeutico,
un problema da superare”.

Infine, una particolare attenzione
e stata data anche al tema degli in-
centivi fiscali per le attivita di ricerca
e produzione di farmaci per malattie
rare, che dovranno essere oggetto di
successivo regolamento: una temati-
ca che e servita anche per introdurre
il secondo grande argomento della
giornata, quello relativo alla ormai
prossima revisione del Regolamento
europeo sui farmaci orfani.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Emma, viva grazie allo Screening Neonatale Esteso
Affetta da sindrome di Hurler, salvata dalla terapia genica al San Raffaele

Emma, 4 anni, € nata con una rara
malattia genetica, la sindrome di
Hurler, chiamata anche mucopoli-
saccaridosi di tipo 1H, una patolo-
gia che compromette la crescita e
lo sviluppo cognitivo e, in assenza
di trattamento, puo portare alla
morte gia entro l'adolescenza per
complicanze cardiovascolari e re-
spiratorie. A salvarla & stato uno
screening neonatale: due gocce di
sangue prelevate poche ore dopo
la nascita, che hanno permesso ai
medici di individuare la sua pa-
tologia rara, un caso su 100 mila
nuovi nati, 400 casi noti nel mon-
do, 26 in Italia, e di intervenire.

“Il difetto genetico della malattia
impedisce di produrre un enzi-
ma che degrada una sostanza di
scarto del nostro corpo — spiega
la mamma, Chiara Andreola — La
cura standard prevede prima una
terapia enzimatica sostitutiva, con
un farmaco; poi un trapianto. Non
si guarisce mai, ma lo screening
neonatale le ha salvato la vita e
ora sta bene”.

Una bimba fortunata, perché in

Italia lo screening neonatale non
e obbligatorio per la sindrome di
Hurler ma uno studio pilota in Ve-
neto e Friuli-Venezia Giulia, dove
Emma é nata, ha permesso che
qui venissero testati tutti i neona-
ti anche per questa patologia. E
doppiamente fortunata: ha potuto
accedere a un’innovativa terapia
genica in grado di correggere il
difetto partendo dalle cellule sta-
minali del paziente invece che da
un donatore. Una terapia per tutti
perché non dipende dalle stami-

nali degli altri e dalla compatibili-
ta, requisito fondamentale in ogni
trapianto allogenico. A metterla a
punto, i ricercatori dell’lstituto San
Raffaele-Telethon di Milano-Tiget
(Telethon ha finanziato la ricerca
su questa malattia metabolica con
oltre 14 milioni di euro), autori del
primo studio clinico al mondo di
terapia genica per la sindrome di
Hurler. “Prendiamo le cellule sta-
minali del paziente, costruiamo
dei vettori virali, una sorta di caval-
lo di Troia molto efficiente nell’en-

25 milioni di Euro per Screen4Care
Il progetto di ricerca europeo per accelerare le diagnosi

Accelerare la diagnosi di pazienti
con malattie rare attraverso lo scre-
ening genetico dei neonati - con-
siderato che il 72 % di queste ma-
lattie hanno una causa genetica e
il 70% dei pazienti sono bambini - e
I'intelligenza artificiale (con metodi
analitici avanzati come il machine
learning) per fornire un intervento
efficace. E' questo l'obiettivo del
progetto di ricerca europeo Scre-
en4Care, che mette le tecnologie
genomiche avanzate e l'intelligen-
za artificiale al servizio delle malat-
tie rare.

Il Progetto, avviato nell'ottobre
2021, sara attivo per cinque anni e
gode di un budget di 25 milioni di
Euro stanziati dall'Innovative Medi-
cines Initiative (IMI 2 JU), una col-
laborazione tra I'Unione Europea e

la federazione Europea delle Indu-
strie farmaceutiche e delle Associa-
zioni (EFPIA).

Il team Screend4Care comprende
21 partner accademici, nove part-
ner industriali, guidati da Pfizer, e
quattro imprese di piccole e medie
dimensioni. Il consorzio che si & co-
stituito riunisce esperti in genetica,
bioinformatica, gestione dei dati e
standards, imaging per fenotipiz-
zazione, etica e ricerca sulle scelte
della salute, sicurezza informatica.
Inoltre ne fa parte anche EUROR-
DIS, federazione di associazioni che
rappresenta i pazienti con malattie
rare in Europa, per promuovere un
dialogo proficuo e assicurare i bi-
sogni e le preferenze della comu-
nita delle malattie rare. Eurordis
presiede il Patient Advisory Board,

che comprende rappresentanti di
pazienti di almeno dieci patologie,
che fornisce pareri e raccomanda-
zioni strategiche. La partecipazio-
ne dei pazienti viene anche assi-
curata attraverso diverse iniziative,
tra cui la definizione delle malattie
da inserire nel panel di screening
genetico, grazie anche alla collabo-
razione con il Working Group sugli
Screening Neonatali e Rare Baro-
meter Voices.

Tra le strategie che Screen4Care
adoperera per accelerare i tempi di
diagnosi e accesso ai trattamenti,
lo screening genetico neonatale,
con l'utilizzo del test genetico e
delle tecniche della genomica, e lo
sviluppo di in nuovo algoritmo che
identifichi le patologie utilizzando
un‘symptom checkers.

trare nella cellula, inseriamo all’in-
terno il Dna del gene mancante
alterato nella malattia, e le tra-
piantiamo di nuovo nel paziente
- spiega la ricercatrice Maria Ester
Bernardo, 45 anni, responsabile
dell’'Unita funzionale di Trapianto
del midollo osseo pediatrico del
San Raffaele e tra gli autori dello
studio pubblicato in un articolo
sul New England Journal of Medi-
cine - Le cellule producono l'enzi-
ma mancante anche in quantita 10
volte superiore a quella normale
ripulendo cosi organi e tessuti
dai metaboliti tossici. Nel mondo
sono centinaia i bambini tratta-
ti come Emma, soluzione molto
buona se effettuata precocemen-
te ma ci sono due apparati dove
i risultati non sono soddisfacenti:
la correzione del sistema nervoso
centrale e la malattia ossea. Gli ef-
fetti positivi della terapia genica
sulla correzione metabolica degli
otto bambini trattati si sono visti
presto: sono passati solo due anni,
dobbiamo testarli ancora, ma fan-
no ben sperare”.

RAREDISEASEDAY.ORG

28 febbraio 2022
Giornata mondiale

Malattie Rare

Il 28 febbraio 2022 si celebrera
la Giornata delle Malattie Rare,
giunta alla sua 15° edizione.
Tema di quest'anno ‘Share
your colors.

Un momento importante che
vuole richiamare l'attenzione
sulla comunita dei malati rari,
cui si accompagnano eventi e
manifestazioni in tutto il terri-
torio nazionale coordinate da
Uniamo Firm.

Per rimanere aggiornati:
www.rarediseaseday.org
WwWw.uniamo.org.

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

Eurordis lancia #30millionreasons
La campagna social per ottenere un Piano europeo per le MR

Sollecitare un piano di azione eu-
ropeo per le malattie rare per mi-
gliorare la vita di ogni malato raro
cittadino europeo raccogliendo il
sostegno delle Istituzioni europee e
degli Stati membri dell’'UE: & questo
l'obiettivo di #30millionreasons, la
campagna lanciata da EURORDIS-
Rare Diseases Europe, dalle Federa-
zioni nazionali e da 962 associazioni
membri, un‘azione multilivello rivol-
ta ai pazienti, ai politici e alla comu-
nita delle malattie rare in generale.

Se introdotto dalla Commissione
europea, un piano d‘azione eu-
ropeo sosterrebbe anche gli Stati
non membri dell’'UE, in particolare
aiutandoli a guidare i propri piani
e strategie nazionali e ad allineare
le proprie politiche agli obiettivi
condivisi in tutta Europa. Questo
migliorerebbe la qualita di vita delle
persone affette da una malattia rara,
impedirebbe ai malati rari di perde-
re la vita troppo presto a causa della
propria condizione e renderebbe
I'Europa leader mondiale nell'inno-
vazione nel campo delle malattie
rare. E, insomma, un potente o stru-
mento di advocacy che si propone

AGGIORNAMENTI

di articolare una visione condivisa
per un futuro piu inclusivo e soste-
nibile e far progredire 'agenda delle
malattie rare all'interno delle comu-
nita locali e nazionali.

“Abbiamo 30 milioni di ragioni,
quanti sono i malati rari in Europa,
per chiedere un’azione europea -
spiega Eurordis - Se sei un medico,
un ricercatore, un politico, un care-
giver o una persona affetta da una
malattia rara, prenditi cinque minuti
per condividere la tua ragione per
un futuro migliore per tutti coloro
che vivono con una malattia rara”.

Perché un’azione
europea per le

malattie rare

La comunita delle malattie rare nu-
tre grandi speranze in un‘azione le-
gislativa di vasta portata a livello eu-
ropeo. Un piano di azione non solo
aumenterebbe gli investimenti nel
campo della ricerca e dello sviluppo
di farmaci orfani e faciliterebbe I'ac-
cesso dei pazienti a un‘assistenza sa-
nitaria di alta qualita, ma promuove-
rebbe anche l'inclusione, ridurrebbe
le disuguaglianze e garantirebbe il

rispetto dei diritti umani.

Non bastano le sole azioni a livello
nazionale o le modifiche legislative
in settori specifici.,, c'® bisogno di
una strategia europea collettiva e
coerente per le malattie rare, che
abbracci diverse aree politiche, che
faccia convergere l'impegno degli
Stati membri dell’'UE verso le malat-
tie rare, seguiti dai Paesi dell’Euro-
pa piu allargata, sotto un ombrello
comune e segni un passo avanti nel
mondo post-Covid. La strategia non
solo allineera gli Stati europei ver-
so gli stessi obiettivi misurabili per
migliorare 'accesso, la qualita della
vita e l'inclusione sociale, ma contri-
buira anche alla definizione dell’A-
genda 2030 delle Nazioni Unite per
lo sviluppo sostenibile.

“Quando verra intrapresa questa
azione dipende da te - conclude
Eurordis - Sebbene la Commissio-
ne sia in grado di avviare da sola il
processo, fa molto affidamento sul
parere degli Stati membri per av-
viare qualsiasi proposta politica o
revisione. Tutti noi, come comunita,
dobbiamo parlare e dare voce alle
nostre preoccupazioni e aspirazioni

per il prossimo decennio. Piu ragio-
ni condividiamo e piu politici a cui ci
rivolgiamo, piu possibilita abbiamo
che la Commissione europea appro-
vi il primo piano d’azione europeo
per le malattie rare entro il 2023".

Per aderire alla campa-
gna e sufficiente accede-
re al sito www.eurordis.
org/30millionreasons e
compilare il form. Le istanze
saranno inviate a Ursula von
der Leyen, Presidente della
Commissione europea.

***** T
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RARE DISEASES EUROPE

Il piano perle MR in discussione al Parlamento Europeo

I 24 novembre 19 membri del
parlamento Europeo a Strasburgo
hanno affrontato in sessione ple-
naria il tema dell'approccio dell’'lUE
alle malattie rare, chiedendo alla
Commissione di adottare entro il
2023 il Piano Europeo per le Ma-
lattie rare e una politica inclusiva,

al di la dei confini e centrata sulla
persona. Si & anche affrontato il
tema dell'opportunita di un ag-
giornamento delle Raccomanda-
zioni di Rare 2030 sulla base dei
nuovi studi e di implementare e
aggiornare entro il 2023 la strate-
gia europea sulle malattie rare.

“Lintento di Rare 2030 - ha spiega-
to Frédérique Ries —€ avere un Pia-
no d'azione europeo che uniformi
le diverse politiche e porti ad una
coerenza di azione nel medio e
lungo termine”.

Stella Kyriakides, Commissaria
alla Salute, sottolineando I'im-

portanza dell'argomento, la
necessita di lavorare insieme e
tracciando le azioni da intrapren-
dere, ha promesso che ci saranno
concreti e tangibili passi avanti
nell'ambito delle malattie rare e
che terra informati i parlamentari
europei.

3 novembre 2021: il testo Unico sulle MR e Legge
Dopo oltre tre anni di stop e di rimpallo tra i diversi rami del Parlamento

Il testo prevede l'attuazione del
Piano diagnostico terapeutico as-
sistenziale personalizzato; garan-
tisce un percorso strutturato della
transizione dall’eta pediatrica all’eta
adulta; prevede che i farmaci, una
volta approvati dall’AIFA, siano resi

immediatamente disponibili da tut-
te le Regioni. Viene inoltre istituito
un fondo di solidarieta finalizzato
a favorire linclusione sociale dei
pazienti, ovvero listruzione e lin-
serimento lavorativo e sociale degli
stessi. Vengono incrementati i fi-

nanziamenti per la ricerca (progetti
pubblici e privati), viene conferma-
to e rafforzato il Centro Nazionale
Malattie Rare (CNMR) all'interno
dell'Istituto Superiore di Sanita con
le proprie competenze e istituito
un comitato nazionale - composto

da rappresentanti delle istituzioni
nazionali e regionali, associazioni
dei pazienti, enti di ricerca e societa
scientifiche - atto a tracciare linee e
strategie di intervento.

In particolare, si definiscono bene le
funzioni del Centro Nazionale per le
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Malattie Rare dell’lSS, sede del Regi-
stro Nazionale delle Malattie Rare. ||
primo prevede che il CNMR svolga
attivita di ricerca, consulenza e do-
cumentazione sulle malattie rare e i
farmaci orfani. Si prevede che le re-
gioni assicurino, attraverso i Centri
regionali e interregionali di coordi-
namento, il flusso informativo del-
le reti per le malattie rare al CNMR
per promuovere nuove conoscenze
scientifiche, effettuare un monito-
raggio epidemiologico delle malat-
tie rare, valutare la qualita comples-
siva della presa in carico dei pazienti
e orientare cosi la programmazione
nazionale in tema di malattie rare.
Dal 2022 aumenta inoltre il contri-
buto delle aziende farmaceutiche al
fondo nazionale per I'impiego, a ca-
rico del Ssn, di farmaci orfani e viene
concesso un incentivo fiscale fino a
200mila euro a soggetti pubbilici e
privati che svolgono o finanziano
attivita di ricerca sulle malattie rare
o sui farmaci orfani.

Presso il Ministero della Salute ope-
rera il Comitato nazionale per le ma-
lattie rare, con funzioni di indirizzo e
coordinamento, definendo le linee
strategiche delle politiche nazionali
eregionali. ll testo conferma e raffor-
za le funzioni del Centro Nazionale
per le Malattie Rare dell'lss, sede del
Registro Nazionale delle Malattie
Rare. Viene previsto in particolare

| commenti

“E una buona notizia che sia stato
approvato oggi in Senato all'u-
nanimita il disegno di legge sulle
malattie rare- il commento del
Ministro alla Salute Speranza
- Prevede tra l'altro l'aggiorna-
mento dell'elenco delle malattie,
il potenziamento delle attivita
di screening e l’istituzione di un
fondo di solidarieta destinato a
pazienti e famiglie. Il Servizio Sa-
nitario Nazionale deve prendersi
cura di tutti, anche di chi soffre
delle patologie piu rare”.

“Siamo di fronte ad una legge
quadro, con cui sono state poste
le fondamenta di un cambiamen-
to, ma c'@ molto ancora da fare -
spiega la direttrice dell’Osserva-
torio Malattie Rare, llaria Cian-
caleoni Bartoli — E' una norma
che vedra i primi effetti pratici da
qui a un anno dal momento che

che le Regioni assicurino, attraverso
i Centri regionali e interregionali di
coordinamento, il flusso informati-
vo delle reti per le malattie rare al
Cnmr al fine di promuovere nuove
conoscenze scientifiche, effettuare
un monitoraggio epidemiologico
delle malattie rare, valutare la qua-
lita complessiva della presa in carico
dei pazienti e orientare cosi la pro-
grammazione nazionale in tema di
malattie rare.

Le novita

- Aggiornamento tempestivo
dei LEA, malattie rare esenti e
screening neonatali: la legge
prevede esplicitamente il tem-
pestivo aggiornamento dei LEA
e stabilisce anche che in caso di
ulteriori ritardi venga attuata una
procedura alternativa. Questo
dovrebbe facilitare aggiornamen-
to della lista delle malattie rare
esenti e anche delle patologie da
sottoporre a screening neonatale.
Attualmente l'elenco ministeriale
prevede 453 codici di esenzione,
per un totale di almeno 682 ma-
lattie esplicitate a fronte dei oltre
7 mila malattie rare oggi note.
Sostegno alla ricerca: si preve-
dono dei forti incentivi di natura
fiscale: parliamo di un contributo,
nella forma di credito d'imposta,
pari al 65 per cento delle spese

dell'entrata in vigore della legge
decorreranno infatti i termini en-
tro i quali produrre 5 atti necessari
alla sua piena attuazione (entro 6
mesi). Solo verso la fine del 2022
potremo cominciare a vedere i re-
ali effetti di questa Legge”.

Per il Sottosegretario Pierpaolo
Sileri “e l'inizio di una fase decisi-
va in cui sara necessario accelera-
re il passo verso la definizione di
appositi Decreti che ne possano
dare piena attuazione”.

“Il lavoro di squadra, ovvero la
collaborazione fattiva e costante
interistituzionale, con il contribu-
to fondamentale di UNIAMO e di
tutte le Associazioni dei pazienti,
ha dato i suoi frutti, che si con-
cretizzano oggi in uno strumento
istituzionale in grado di raggiun-
gere quegli obiettivi che i nume-
rosi pazienti rari in Italia (e le loro

sostenute per l'avvio e per la re-
alizzazione dei progetti di ricerca.
Questo dovra essere attuato en-
tro 6 mesi.

- Accesso alle terapie: la Legge
non prevede i dettagli, maimpone
alle regioni un impegno per ridur-
re i tempi di accesso alle terapie
approvate. Specifica che i farmaci
di fascia A o H prescritti, anche in
una regione diversa da quella di
residenza, devono essere erogati
da farmacia e/o asl; che per le pre-
scrizioni relative ad una malattia
rara il numero di pezzi prescrivibili
per ricetta pud essere superiore a
tre qualora previsto dal piano tera-
peutico assistenziale.

+ Un ruolo importante e assegnato
ai PDTA Personalizzati, piani dia-
gnostici terapeutici assistenziali,
che di fatto determinano tutte
le prestazioni che il SSN deve
garantire ai pazienti, compresi i
percorsi assistenziali domiciliari,
territoriali, semiresidenziali e re-
sidenziali. Se il PDTA personaliz-
zato comprende un farmaco in
commercio in altri Paesi, anche
per usi offlable, il farmaco potra
essere importato a carico del SSN.
Sara necessaria la richiesta di una
struttura ospedaliera, anche se
qualora il farmaco fosse utilizzato
per assistenze domiciliari.

+ Lestensione dell'elenco delle

famiglie) aspettavano da tempo
- ha dichiarato Domenica Taru-
scio, Direttore del Centro Nazio-
nale Malattie Rare dell’lss -ren-
dere uniforme la prevenzione, la
diagnosi precoce e il trattamento
delle malattie rare su tutto il terri-
torio nazionale, promuovendo l'e-
quita dei percorsi di cura in tutte
le Regioni; favorire I'avanzamento
della ricerca nel campo delle ma-
lattie rare, incentivando anche la
produzione e ricerca dei cosid-
detti farmaci orfani, preservare e
divulgare le buone pratiche e tutti
quei percorsi messi a punto negli
ultimi anni”.

“Abbiamo raggiunto un bellissi-
mo traguardo, non abbiamo la-
sciato che la pandemia soffocasse
la voce dei malati rari - commenta
I'On. Fabiola Bologna, segreta-
ria della Commissione XII della

malattie rare esenti: la legge
NON aggiorna l'elenco delle ma-
lattie rare esenti, ma ne prevede
I'aggiornamento con decreto del
Ministero della Salute, di concerto
con il Ministero delllEconomia e
delle finanze. In particolare sottoli-
nea la necessita di fornire esenzio-
ne alle malattie rare secondo la lo-
gica dei gruppi aperti, in modo da
garantire che tutte le malattie rare
afferenti a un determinato gruppo
siano comprese nell’elenco.
Maggiore partecipazione dei
pazienti: prevede listituzione
presso il Ministero della salute del
Comitato nazionale per le malat-
tie rare, che svolge funzioni di in-
dirizzo e coordinamento.
Comunicazione rivolta alla popo-
lazione: Il Ministero dovra garan-
tire un'informazione tempestiva e
corretta ai pazienti affetti da una
malattia rara e ai loro familiari. Do-
vra inoltre sensibilizzare l'opinione
pubbilica sulle malattie rare.

PR T T e

Camera - Questo ha richiesto un
grande impegno, ma anche molte
discussioni e alcuni compromes-
si che renderanno fondamenta-
le trattare alcuni aspetti, anche
importanti, nei decreti attuativi.
Oggi festeggiamo questo primo
determinante passo in avanti,
perché finalmente i principi e i di-
ritti esigibili, sanitari e sociali, per
i malati rari sono in una cornice
normativa unitarial Da domani
€ necessario avere il coraggio di
proseguire affinché la norma si
trasferisca nella vita reale dei ma-
lati rari, migliorandola, semplifi-
candola e consolidando le buone
pratiche sviluppate in questi anni.
Auspico, infine, che sia rispetta-
ta la scadenza per il rinnovo del
Piano Nazionale Malattie Rare, e
quindi di averlo approvato entro il
28 febbraio, la prossima Giornata
delle Malattie Rare”.
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Il Testo Unico Malattie Rare articolo per articolo

articolo 1

Enuncia la finalita identificandola
nella tutela del diritto alla salute del-
le persone affette da malattie rare
mediante misure dirette a garantire:
I'uniformita della erogazione sul ter-
ritorio nazionale delle prestazioni e
dei medicinali, inclusi quelli orfani;
il coordinamento, lI'aggiornamento
periodico dei livelli di assistenza e
dell'elenco delle malattie rare; il coor-
dinamento, il riordino ed il potenzia-
mento della rete nazionale per le ma-
lattie rare istituita con il regolamento
di cui al decreto del Ministro della
sanita 18 maggio 2001, n. 279 com-
prensiva dei centri che fanno parte
delle Reti di riferimento europee
(ERN), per la prevenzione, la sorve-
glianza, la diagnosi e la terapia delle
malattie rare; il sostegno alla ricerca.

articolo2e3

definiscono le malattie rare (pa-
tologie con prevalenza inferiore a
cinque individui su diecimila; sono
compresi i tumori rari, la cui identi-
ficazione deriva dal criterio di inci-
denza) e il farmaco orfano.

articolo 4
rimette ai centri di riferimento (D.M.
279/2001) la definizione del piano
diagnostico terapeutico assisten-
ziale personalizzato che compren-
de i trattamenti ed i monitoraggi di
Cui necessita una persona affetta da
malattia rara, garantendo anche un
percorso strutturato nella transizio-
ne dall'eta pediatrica all'eta adulta.
Larticolo chiarisce che sono poste a
totale carico del SSN i trattamenti sa-
nitari, gia previsti dai LEA o qualificati
salvavita, compresi nel PDTA perso-
nalizzato e indicati come essenziali,
appartenenti alle seguenti categorie:
+ prestazione legate alla diagnosi,
compresi gli accertamenti dia-
gnostici genetici sui familiari in
caso di necessita di conferma dia-
gnostica;
+ prestazioni correlate al monito-
raggio clinico
« terapie farmacologiche, anche in-
novative, di fascia A o H, i farma-
ci da erogare ai sensi della legge
648/1996, i prodotti dietetici e le
formulazioni galeniche e magi-
strali;
+ le cure palliative e le prestazioni
di riabilitazione motoria, logope-

dica, respiratoria, vescicale, neu-
ropsicologica e cognitiva, di tera-
pia psicologica e occupazionale,
di trattamenti nutrizionale;

« le prestazioni sociosanitarie indi-
cate al capo IV del DPCM 12 gen-
naio 2017: i percorsi assistenziali
domiciliari, territoriali, semiresi-
denziali e residenziali.

L'articolo chiarisce che i dispositivi
medici e i presidi sanitari presenti
nei PDTA sono posti a carico del
SSN, compresi la manutenzione or-
dinaria e straordinaria e I'eventuale
addestramento all'uso. Si conside-
rano i dispositivi e i presidi gia og-
getto di acquisto tramite procedure
di gara, ferma restando la possibilita
della prescrizione di prodotti per-
sonalizzati ove ne sia dimostrata la
superiorita in termini di benefici per
i pazienti.
Infine stabilisce che per tutelare la
salute dei malati rari il Ministro della
Salute, di concerto con Ministro eco-
nomia provvede, con proprio decre-
to, ad aggiornare l'elenco delle ma-
lattie rare individuate dal Centro Na-
zionale Malattie Rare, sulla base della
classificazione orpha code, nonché le
prestazioni necessarie al trattamento
delle malattie rare stesse.

articolo 5

Detta disposizioni per assicurare
I'assistenza farmaceutica e I'im-
mediata disponibilita dei farma-
ci orfani. | farmaci di fascia A od H
prescritti ai pazienti affetti da una
malattia rara vengono erogati dalle
farmacie dei presidi sanitari, dalle
aziende sanitarie territoriali di ap-
partenenza del paziente - anche nel
caso di diagnosi della malattia rara
in una regione diversa da quella di
residenza -, dalle farmacie pubbli-
che e private convenzionate con il
Servizio sanitario nazionale. In tale
ultimo caso viene richiamato il ri-
spetto degli accordi regionali. Viene
poi stabilito che per le prescrizioni
relative ad una malattia rara il nu-
mero di pezzi prescrivibili per ricet-
ta puo essere superiore a tre qualora
previsto dal piano terapeutico assi-
stenziale (PDTA).

| farmaci di cui all'articolo in esame
sono comunque resi disponibili dal-
le regioni anche nelle more dei pe-
riodici aggiornamenti per il loro in-
serimento nei prontuari terapeutici

ospedalieri o in altri elenchi analo-
ghi predisposti dalle competenti au-
torita regionali o locali. Le regioni e
le province autonome di Trento e di
Bolzano sono tenute ad aggiornare,
con periodicita almeno semestrale,
i prontuari terapeutici ospedalie-
ri e ogni altro strumento analogo
regionale, elaborato allo scopo di
razionalizzare I'impiego dei farmaci
da parte di strutture pubbliche, di
consolidare prassi assistenziali e di
guidare i clinici in percorsi diagno-
stico-terapeutici specifici, nonché a
trasmetterne copia all'Aifa.

Viene consentita limportazione di
farmaci in commercio in altri Paesi an-
che per usi non autorizzati nei Paesi
di provenienza, purché compresi nei
Piani diagnostici terapeutici assisten-
ziali. Per l'applicazione di tale disposi-
zione tuttavia il farmaco deve essere
richiesto da una struttura ospedaliera,
anche se utilizzato per assistenze do-
miciliari ed & posto a carico del Servi-
Zio sanitario nazionale.

articolo 6

Prevede e disciplina l'istituzione, nel-

lo stato di previsione del Ministero

del lavoro e delle politiche sociali, del

Fondo di solidarieta per le persone

affette da malattie rare, con una do-

tazione iniziale pari ad un milione

di euro annui a decorrere dall'anno

2022, destinato al finanziamento del-

le misure per il sostegno del lavoro di

cura ed assistenza delle persone af-

fette da tale patologia, con una per-
centuale di invalidita pari al 100 per
cento, con handicap riconosciuto
con connotazione di gravita (ai sensi
della Legge 104) e che necessitano

di assistenza continua. Lesistenza di

un fondo, che prima non c'era, & im-

portante perché si potra scegliere di

finanziarlo in futuro anche con som-

me molto pil ampie.

Il regolamento di attuazione disci-

plina le misure dirette a:

- riconoscere benefici e contributi
ai familiari ed a coloro che si pren-
dono cura delle persone affette a
malattie rare;

- garantire il diritto all'educazione
ed alla formazione delle perso-
ne affette da malattie rare nelle
scuole, assicurando che il piano
terapeutico sia svolto anche in
ambiente scolastico con il sup-
porto necessario a tal fine;

- favorire l'inserimento lavorativo e la
possibilita di mantenere una con-
dizione lavorativa autonoma della
persona affetta da malattia rara.

articolo 7

definisce le funzioni del Centro
nazionale per le malattie rare,
che deve svolgere attivita di ricer-
ca, consulenza e documentazione
sulle malattie rare e i farmaci orfani
finalizzata alla prevenzione, tratta-
mento e sorveglianza delle stesse. Il
Centro ¢ il responsabile del Registro
nazionale delle malattie rare.

articolo 8

Prevede listituzione presso il Mi-
nistero della salute del Comitato
nazionale per le malattie rare. Il
decreto disciplina le modalita di
funzionamento del Comitato preve-
dendo, in particolare, che le riunioni
dello stesso si svolgano preferibil-
mente mediante videoconferenza.
Il Comitato, la cui composizione
assicura la rappresentanza di tutti
i soggetti portatori di interessi del
settore (comprese le associazioni
dei pazienti affetti da una malattia
rara piu rappresentative a livello na-
zionale), svolge funzioni di indirizzo
e coordinamento definendo le linee
strategiche delle politiche naziona-
li e regionali in materia di malattie
rare. | componenti del Comitato
non percepiscono alcuna indenni-
ta, gettone di presenza, compensi,
rimborsi di spese od emolumenti.
Le attivita di supporto tecnico sono
svolte dalle strutture ministeriali
competenti nell'ambito delle risor-
se umane, finanziarie e strumentali
disponibili a legislazione vigente
senza nuovi o maggiori oneri per la
finanza pubblica.

articolo 9

Prevede che ogni tre anni venga
approvato il Piano nazionale per
le malattie rare che definisce gli
obiettivi e gli interventi pertinenti
in tale ambito. In sede di prima at-
tuazione del provvedimento in esa-
me il Piano é adottato entro tre mesi
dall’entrata in vigore della legge.

articolo 10

Prevede che le regioni assicurino,
attraverso i Centri regionali e inter-
regionali di coordinamento, il flusso
informativo delle reti per le ma-

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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lattie rare al Centro nazionale per
le malattie rare di cui all'articolo 7
al fine di produrre nuove conoscen-
ze sulle malattie rare, monitorare
I'attivita e I'uso delle risorse nonché
per valutare la qualita complessiva
della presa in carico dei pazienti e
attuare un monitoraggio epidemio-
logico, anche al fine di orientare e
supportare la programmazione na-
zionale in tema di malattie rare e le
azioni di controllo e di verifica.

articolo 11

Dispone che a decorrere dal 2022 il
fondo nazionale per limpiego, a
carico del Ssn, di farmaci orfani per
malattie rare e di farmaci che rappre-
sentano una speranza di cura, in at-
tesa della commercializzazione, per
particolari e gravi patologie (di cui
all'articolo 48, comma 19, lettera a)
del D.L. n. 269/2003 Disposizioni ur-
genti per favorire lo sviluppo e per la
correzione dell'andamento dei conti
pubblici, convertito, con modifica-
zioni, dalla legge n. 326/2003), venga
integrato con un ulteriore versa-
mento pari al 2 per cento delle spe-
se autocertificate entro il 30 aprile
di ogni anno da parte delle azien-
de farmaceutiche sul'ammontare

complessivo della spesa sostenuta
nell’anno precedente per le attivita
di promozione rivolte al personale
sanitario. Ricordiamo che attualmen-
te tale fondo é istituito presso Aifa e
finanziato con il 2,5% delle suddette
spese, con questa legge, quindi, il
contributo delle aziende sale al 4,5%.
Il Fondo per la parte di cui al com-
ma 1 é destinato a studi preclinici
e clinici promossi nel settore delle
malattie rare e studi osservazionali
e registri di uso compassionevole di
farmaci non ancora commercializza-
ti in Italia.

articolo 12

Concede, a decorrere dal 2022, un
contributo, sotto forma di credito
d'imposta, pari al 65 per cento delle
spese sostenute per I'avvio e per la
realizzazione di progetti di ricerca,
fino all'importo massimo annuale di
euro 200.000 per ciascun beneficia-
rio, nel limite di spesa complessivo
di 10 milioni di euro annui. Lagevo-
lazione opera in favore dei soggetti
pubbilici o privati che svolgono tali
attivita diricerca, ovvero dei sogget-
ti che finanziano progetti di ricerca
sulle malattie rare o sui farmaci or-
fani svolti da enti di ricerca pubblici

o privati. | beneficiari, per godere
dell'agevolazione, sono tenuti a in-
viare entro il 31 marzo di ogni anno
il protocollo relativo alla ricerca sul-
le malattie rare al Ministero della
salute. Si demanda al Ministro della
salute, di concerto con il Ministro
dell’'universita e della ricerca e coniil
Ministro dell'economia e delle finan-
ze, il compito di individuare, entro
sei mesi dalla data di entrata in vi-
gore della normativa in commento,
i criteri e le modalita di attuazione
delle agevolazioni in esame, anche
al fine di assicurare l'osservanza dei
limiti di spesa annui.

Si prevede e disciplina poi l'accesso,
a decorrere dall'anno 2022, da parte
delle imprese farmaceutiche e bio-
tecnologiche che intendono svol-
gere studi finalizzati alla scoperta o
alla registrazione o alla produzione
di farmaci orfani o di altri tratta-
menti altamente innovativi, agli
interventi di sostegno previsti dal
decreto del Ministro dell’istruzione,
dell’'universita e della ricerca del 26
luglio 2016 n. 593 (Disposizioni per
la concessione delle agevolazioni
finanziarie). Lattuazione di tale pre-
visione viene rimessa ad un decreto
del Ministro dell’'Universita e della

C'@ ancora un po’ di strada da fare...

ricerca, da emanare entro sei mesi
dalla data di entrata in vigore della
legge, nell'ambito delle risorse di-
sponibili a legislazione vigente.

articolo 13

Prevede che il Ministero della sa-
lute, il Ministero dell'Universita e
della ricerca e le regioni e le provin-
ce autonome di Trento e Bolzano,
promuovano il tema delle malattie
rare nell'ambito della ricerca indi-
pendente. Viene poi stabilito che
le amministrazioni interessate prov-
vedano all’attuazione del presente
articolo nell'ambito delle risorse
umane, strumentali e finanziarie
disponibili a legislazione vigente e,
comunque, senza nhuovi 0 maggiori
oneri a carico della finanza pubblica.

articolo 14

Riguarda le attivita informazione
sulle malattie rare. Prevede che
il Ministero della salute, nell'ambi-
to delle attivita informative e co-
municative previste a legislazione
vigente, promuova azioni utili per
dare un'informazione tempestiva e
corretta ai pazienti e ai loro familiari
e sensibilizzare l'opinione pubblica
sulle malattie rare.

(da Omar)

| passi attuativi necessari per l'effettiva entrata in vigore del Testo Unico

Il 12 dicembre 2021, data di entrata in vigore del
testo Unico, rappresenta il giorno dal quale inizia
il “conto alla rovescia” per I'applicazione vera e
propria della Legge che, per risultare effettiva, ne-
cessita di una serie di azioni da parte del Governo
e delle Regioni. In particolare, occorrono due de-
creti ministeriali, due accordi da stipulare in sede
di Conferenza permanente per i rapporti con le
regioni e le province autonome e un regolamento.

Entro il 10 febbraio va istituito il Comitato Na-
zionale per le MR

Il Ministero della Salute & chiamato ad istituire il
Comitato e a disciplinarne le modalita di funzio-
namento, assicurando la partecipazione di tutti i
soggetti portatori di interesse del settore.

Entro il 12 marzo il Regolamento di Attuazione
del Fondo di Solidarieta

Il Ministero del lavoro e delle politiche sociali,
di concerto con il Ministero della Salute e con il
Ministero dell'economia e delle finanze, previa
intesa in sede di Conferenza per i rapporti tra lo

Stato, le regioni e le province autonome, sentito
I'INPS é tenuto ad adottare con proprio Decreto il
regolamento di attuazione relativo all’lstituzione
del Fondo di solidarieta per le persone affette da
malattie rare. Lo stanziamento effettivo e previsto
gia per il 2022, per ora pero si sa solo che I'articolo
6 destina tali risorse al finanziamento delle misu-
re per il sostegno del lavoro di cura ed assistenza
delle persone affette da tale patologia, con una
percentuale di invalidita pari al 100 per cento, con
handicap riconosciuto con connotazione di gravi-
ta (ai sensi della Legge 104) e che necessitano di
assistenza continua.

Entro il 12 marzo il Piano Malattie Rare

Per assicurare il costante aggiornamento del Pia-
no Nazionale per le Malattie Rare - PNMR, la legge
stabilisce che con accordo da stipulare in Con-
ferenza per i rapporti tra lo Stato, le regioni e le
province autonome, sentiti il Comitato e il Centro
nazionale per le malattie rare, ogni 3 anni deve ap-
provare il PNMR con cui sono definiti gli obiettivi e
gliinterventi. In sede di prima attuazione.

Entro il 12 marzo I'accordo tra Stato e Regioni
per le Azioni Informative

Il Ministero della Salute & tenuto a promuovere
azioni utili per assicurare una tempestiva e corret-
ta informazione rivolta alle persone con malattie
rare. Le modalita devono essere definite attraver-
so un accordo in sede di Conferenza per i rapporti
tra lo Stato, le regioni e le province autonome.
Contemporaneamente i centri di coordinamento
regionali e interregionali sono chiamati a dotarsi
di strumenti adeguati, al fine di fornire le informa-
zioni necessarie relative alle Reti regionali e inter-
regionali e per orientare le persone con malattia
rara rispetto alle offerte assistenziali organizzate
da regioni diverse da quella di residenza.

Entro il 12 giugno il Regolamento relativo agli
sgravi fiscali per ricerca e sviluppo

Il Ministero della Salute, di concerto con il Ministe-
ro dell’Universita e della ricerca e con il Ministero
dell'economia e finanze, attraverso regolamento e
chiamato a stabilire i criteri e le modalita di attua-
zione.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Il contributo del mondo delle malattie rare
Eurordis: “Ricostruire meglio dopo il COVID-19”"

Lo sviluppo di vaccini contro il CO-
VID-19 in meno di un anno € un
trionfo della scienza. Tuttavia, sotto-
linea Eurordis, & passato pressoché
inosservato che la progettazione di
vaccinia RNA, come il vaccino Pfizer,
deve molto all'innovazione nell'edi-
ting genetico, tecniche sviluppate e
perfezionate con l'obiettivo di tro-
vare cure per le malattie rare, 72%
delle quali ha un‘origine genetica.
Diversi decenni di ricerche traslazio-
nali approfondite sui tumori e sulle
malattie genetiche rare hanno per-
messo di alterare il codice genetico
del coronavirus per suscitare una
risposta immunitaria che fornisse

protezione contro il COVID-19.
“L'esperienza con le Reti di Riferi-
mento Europee per le malattie rare,
invece, ha spinto la Commissione
europea a lanciare il Sistema di sup-
porto alla gestione clinica del CO-
VID-19 per supportare gli operatori
sanitari che si occupano di casi di
COVID-19 in tutta Europa - spiega
ancora Eurordis - Liniziativa ha con-
tribuito a creare connessioni rapide
tra operatori sanitari e ospedali in
tutta Europa per condividere i dati
e migliorare la gestione dei casi di
COVID-19".

“Trovare cure per il COVID-19 richie-
de forte cooperazione e solidarieta

a livello mondiale. Lo stesso vale
per le malattie rare. La pandemia
ha dimostrato che le procedure di
appalto dell'UE per la fornitura di
nuovi trattamenti sono realistiche
- continua - La pandemia ha anche
mostrato come possiamo migliora-
re il coordinamento dell'assistenza
sanitaria e sviluppare percorsi di
cura efficaci e centrati sul paziente.
Ad esempio, la telemedicina aiuta
a mantenere le persone al sicuro
durante la pandemia e amplia I'ac-
cesso alle cure per le persone che
vivono in aree dove la presenza di
prestatori di servizi sanitari € ridot-
ta. | risultati dimostrano che il 90%

delle persone affette da una malat-
tia rara, che e ricorsa a consulenze
cliniche online, considerava la tele-
medicina utile per gestire la propria
condizione. E" un‘opportunita unica
di progettare e implementare so-
luzioni nell'ambiente politico che
rispondano alle esigenze di tutte le
persone, comprese quelle che vivo-
no con una malattia rara”.
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Impatto del Covid su diagnosi, terapie ed assistenza
| risultati di alcuni studi italiani

Il timore dei pazienti di accedere ai
centri ospedalieri, la chiusura tem-
poranea di ambulatori e laboratori
per le analisi genetiche, la sospen-
sione temporanea delle campagne
di screening hanno determinato,
soprattutto nei primi mesi della
pandemia, un ritardo delle diagnosi
e dell'accesso dei pazienti alle visite.
Nella seconda parte dell'anno que-
sti ritardi sono stati parzialmente
recuperati. Infatti, i centri per le ma-
lattie rare hanno ripreso il contatto
con i pazienti soprattutto a distanza
e, in molti casi, trasferito i tratta-
menti dall'ospedale al domicilio del
paziente.

La pandemia ha costretto tutti i cit-
tadini a modificare le proprie abi-
tudini in tutti gli ambiti, dalla vita
quotidiana al lavoro, alla scuola alla
salute, costringendo i piu fragili a
rinunciare a prestazioni e servizi es-
senziali in conseguenza alle restri-
zioni emergenziali. E stato necessa-
rio modificare le proprie abitudini e
riorganizzare le attivita, a discapito
spesso della continuita assisten-
ziale, con un conseguente peggio-
ramento dello stato di salute. Solo
10% dei soggetti fragili ha avuto la
possibilita di ricorrere ad interventi

diriabilitazione, svolti mediante ser-
vizi di teleassistenza.

A cio si aggiunga che in un contesto
di isolamento domiciliare, l'intera-
zione sociale gia spesso complessa,
si & sostanzialmente azzerata, a di-
scapito della qualita di vita e delle
capacita relazionali delle persone
fragili e delle loro famiglie. Da qui si
evince dunque l'impellente neces-
sita di implementare piattaforme e
strumenti tecnologici innovativi, ma
anche di prevedere percorsi forma-
tivi a professionisti, a persone fragili
e ai loro familiari/caregiver ed infine
servizi di supporto che offrano assi-
stenza costante e, in caso di neces-
sita, anche un supporto psicologico
alle famiglie.

Impatto del Covid sulle
nuove diagnosi

Uno studio di IQVIA (3), realizzato
in occasione della Giornata mon-
diale per le malattie rare 2021 con
il contributo non condizionante di
Farmindustria, ha messo in luce i
ritardi diagnostici. Per realizzare lo
studio sono state selezionate alcu-
ne patologie rare rappresentative
delle principali aree (oncologica,
metabolica, neurologica, oftalmica

ed ematologica): leucemia mieloi-
de acuta, atrofia muscolare spinale,
malattia di Fabry, neuropatia ottica
di Leber, morbo di Gaucher, glicoge-
nosi, mucopolisaccaridosi e, infine,
emofilia A e B.

Per quanto riguarda la leucemia
mieloide acuta, nel 2020 si & osser-
vato un calo significativo rispetto
all'anno precedente delle nuove
diagnosi (-9%) dei nuovi trattamenti
(-6%) e dei trapianti (-16%): la forte
contrazione di diagnosi e cure os-
servata durante i primi mesi dell’an-
no non é stata recuperata nella se-
conda parte dell'anno.

Nell'area delle malattie rare di na-
tura metabolica, neurologica e
oftalmica si & rilevata una contra-
zione delle cure particolarmente
significativa nei mesi del lockdown
primaverile (-12%), in assoluta con-
trotendenza rispetto ai trend di cre-
scita osservati nei mesi precedenti.
Il parziale recupero nel secondo
semestre dell'anno (+ 6%) non ha
compensato le perdite dell'anno.
Ancora piu significativa la contra-
zione dei trattamenti in area emofi-
lia, dove si registra una contrazione
dei trattamenti del 14% rispetto
all'anno precedente.

Impatto su esami di
routine e sulle visite
UNIAMO e il Centro Nazionale Ma-
lattie Rare (CNMR), con la collabora-
zione dell’Ufficio Stampa dell’ISS e
il supporto del Portale istituzionale
tematico Malattie Rare del Ministe-
ro della Salute (www.malattierare.
gov.it), hanno realizzato un’inda-
gine sui bisogni delle persone con
patologie rare e dei loro caregiver,
con lo scopo di evidenziare le ne-
cessita pill impellenti, per poter poi
andare a colmare le lacune del si-
stema e supportare la comunita nel
modo migliore.

Il questionario online ha ricevuto
1174 risposte in 2 settimane (23
marzo - 5 aprile 2020). Sono stati
evidenziati problemi sull’assisten-
za sanitaria e sul sostegno socio-
sanitario in conseguenza alla pan-
demia; & stato inoltre rilevato un
considerevole bisogno di informa-
zione non solo sull'impatto della
pandemia relativamente alla pro-
pria condizione di salute, ma anche
sull’accesso ai servizi socio-sanitari.
Questi i principali dati emersi.
Delle 983 persone (84% dei rispon-
denti) che hanno risposto alla do-
manda sull’assistenza sanitaria,

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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515 (52%) hanno dichiarato di aver
rinunciato a terapie ospedaliere
per non essere esposti al contagio.
Tra questi 282 (55%) hanno rinun-
ciato perché consigliati dal medico
del centro di expertise, dal medico
di medicina generale o dal pediatra
di libera scelta, mentre 229 (44%)
persone hanno deciso autonoma-
mente di sospendere le terapie
ospedaliere.

La rinuncia alle terapie & da corre-
lare alla percezione della “scarsa”
sicurezza nel recarsi in ospedale al
momento della rilevazione, dovu-
ta in parte al fatto che nel primo
periodo della pandemia da SARS-
CoV-2 vi era difficolta a reperire di-
spositivi di protezione individuale,
ed in parte alla repentina trasfor-
mazione di alcuni centri di exper-
tise per le malattie rare in ospedali
COVID, con la conseguente neces-
sita di trasferire o interrompere
molte delle attivita di routine.

Il 46% (541 su 1174) ha riscontrato
problemi nella continuita assisten-
ziale o terapeutica legati al fatto
che anche le strutture ambulato-
riali erano state chiuse per Decreto
governativo, continuando a ope-
rare solo per interventi salvavita e
urgenti. Le persone che afferivano
a tali strutture sanitarie si sono
pertanto trovate improvvisamente
senza un punto di riferimento.

Il 21% delle persone ha riferito la
necessita di informazioni mediche
sulla propria patologia (soprattutto
in relazione alla eventuale mag-
giore suscettibilita al virus SARS-
CoV-2) e il 17% avrebbe voluto
chiarimenti su permessi e certifica-
ti lavorativi. Altri problemi rilevati
riguardano difficolta nel servizio di
riabilitazione domiciliare, del soste-
gno scolastico, di strumentazioni e
connessione a internet ma anche di
terapie e supporti a domicilio

Un aspetto grave e stata la difficol-
ta ad usufruire della consegna a
domicilio di farmaci ospedalieri da
parte dei pazienti che ne avrebbero
avuto necessita.

Covid e assistenza
domiciliare di malati
rari

Sempre dal questionario emerge
che il 14% delle persone con malat-
tie rare che hanno risposto, hanno
segnalato di non potersi recare al
proprio centro di riferimento o spo-

starsi in sicurezza per accedere in
ospedale o rimanere a casa per le te-
rapie (9%); altre ancora non riusciva-
no a reperire i farmaci abituali (5%).
L'11% delle persone avrebbero vo-
luto un supporto psicologico, I'8%
un sostegno dal medico curante,
altre poter usufruire della distribu-
zione dei farmaci in fascia H a do-
micilio (7%) o accedere a una scorta
adeguata di ausili (5%). Una piccola
parte ha segnalato la difficolta le-
gata a un caregiver lontano o co-
munque impossibilitato a prestare
l'usuale assistenza (3%).

Piu della meta (53%) ha dichiarato
di avere avuto difficolta rilevanti
durante il periodo di somministra-
zione del questionario. Tra queste,
208 persone (29%) hanno riportato
la necessita di supporto di sollievo,
riabilitazione domiciliare (28%), so-
stegno scolastico (24%), strumen-
tazioni e connessione a Internet
(11%), terapie e supporti a domi-
cilio (5%) e informazioni (2%). Solo
1'% ha specificato altri bisogni.
Dallo studio di IQVIA emerge an-
che che dalla seconda meta del
2020 i centri per le malattie rare
hanno ripreso il contatto con i pa-
zienti anche a distanza e, in molti
casi, trasferito i trattamenti dall'o-
spedale al domicilio del paziente.
Questo e stato possibile grazie an-
che all'impegno congiunto delle
Istituzioni (Ministero della Salute,
Istituto Superiore di Sanita e AIFA)
e dell'industria che hanno garantito
la continuita delle cure attraverso le
terapie a domicilio e il follow -up a
distanza.

Le difficolta sperimentate durante
la pandemia hanno accelerato lo
sviluppo di nuovi modelli di presa
in carico e gestione del paziente
che possono garantire la continuita
di cura e migliorare la qualita di vita
dei pazienti.

Ritardo nelle cure

Per quanto riguarda l'assistenza
sanitaria, oltre il 50% delle perso-
ne ha rinunciato a terapie ospe-
daliere a causa della percezione di
aumentato rischio di contagio. Tale
percezione di scarsa sicurezza alla
base della rinuncia alle terapie era
dovuta a fattori quali la difficolta
di reperire dispositivi di protezione
individuale e alla trasformazione
della maggior parte delle strutture
sanitarie in Ospedali COVID.

Un aspetto grave e stata la difficol-
ta ad usufruire della consegna a
domicilio di farmaci ospedalieri da
parte dei pazienti che ne avrebbero
avuto necessita.

Dall’analisiIQVIA emerge ancheche
nel periodo marzo-maggio 2020
e stato evidenziato un calo signi-
ficativo dei trattamenti (-12%) per
le malattie rare considerate il calo
dei volumi dei trattamenti eviden-
ziato durante il primo lockdown &
stato parzialmente recuperato nel
secondo semestre dell’anno (+6%)
ma il trend complessivo di crescita
rilevato nell'anno precedente ha
subito un discreto rallentamento
(-10%).

Progetti per i pazienti
attivati nel periodo
della pandemia

Come sottolinea l'associazione
UNIAMO, la loro indagine é stata
uno stimolo forte e tempestivo per
una serie di iniziative di informazio-
ne e formazione da parte dell'lSS
in collaborazione con la stessa fe-
derazione: webinar settimanali su
specifiche malattie rare ed iniziative
regionali, rivolti sia a professionisti
della salute sia ad associazioni dei
pazienti e cittadini; incontri tecni-
co-scientifici virtuali con operatori
sanitari, societa scientifiche, asso-
ciazioni dei pazienti e istituzioni per

condividere conoscenze, esperien-
ze e buone pratiche; elaborazione di
Rapporti ISS COVID-19 su specifiche
patologie e sui servizi assistenziali di
telemedicina.

Anche i Sistemi Sanitari Regiona-
li si sono impegnati in iniziative a
vari livelli. Infatti, le Regioni hanno
dato l'avvio a una serie di iniziative
a supporto dei malati rari, quali ad
esempio la proroga delle scadenze
dei piani terapeutici e dei codici di
esenzioni.

Il Governo, all'interno della Legge n
40 del 5 Giugno 2020 (conversione
in legge del Decreto “Liquidita” 8
Aprile 2020) ha disposto la possibi-
lita per i farmaci erogati in regime di
distribuzione diretta da parte delle
strutture pubbliche, di passare alla
“distribuzione per conto” da parte
delle farmacie convenzionate. Tale
disposizione e stata ulteriormente
allargata con la Legge N°77 del 17
luglio 2020 (conversione in legge
del Decreto “Rilancio” del 19 maggio
2020), fornendo cosi gli strumenti
alle Regioni per snellire le procedu-
re burocratiche per I'accesso a mol-
te terapie.

Grazie al supporto di privati durante
la pandemia sono stati attivati di-
versi progetti di supporto ai pazienti
come consegna di farmaci a domici-
lio, terapie a domicilio, teleassisten-
za e teleconsulto. Per la consegna

o
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diretta dei farmaci si sono attivati
anche Federfarma e ASSOFARM
(farmacie comunali) ma rimangono
tuttora disparita regionali.

L'uso delle tecnologie
Un sondaggio proposto dal Centro
Nazionale Tecnologie Innovative in
Sanita Pubblica e dal Centro Nazio-
nale Malattie Rare dell’lstituto Supe-
riore di Sanita ha indagato lo stato
di utilizzo delle tecnologie da parte
delle persone con fragilita, disabilita
e malattie rare, identificando le tec-
nologie utilizzate e cercando di capi-
re la loro reale fruibilita.

In particolare & emerso che nel pe-
riodo pandemico c'@ stato un incre-
mento nell'utilizzo delle tecnologie
generiche di eHealth e di mHealth e,
in particolare, di strumenti di comu-
nicazione e messaggistica, c'® stata
una generale difficolta di utilizzo e/o
di accesso alle tecnologie specialisti-
che per cura o riabilitazione con un
supporto da remoto insufficiente per
la continuita assistenziale; & emerso
molto forte il desiderio di poter acce-
dere e utilizzare in modo appropriato
le tecnologie, anche attraverso una
formazione specifica che permetta
di sfruttarne tutte le potenzialita.
L'analisi dei dati raccolti ha fatto
emergere importanti criticita, che
dovrebbero essere recepite da enti
e istituzioni. Ad esempio, alla luce
dell'enorme sconvolgimento globa-
le, con drastiche e improvvise chiu-
sure delle strutture socio-sanitarie
a causa della pandemia, solo il 9,29
% dei rispondenti ha usufruito di
tecnologie di riabilitazione e/o di
supporto terapeutico in remoto, e di
questiil 31 % ha riscontrato problemi
e difficolta nell'utilizzo effettivo dello
strumento. Eppure, il 56% di quelli
che non ne hanno avuto possibilita
ha espresso un forte desiderio di po-
ter accedere a strumenti di supporto,
e oltre il 90% dei soggetti fragili che
hanno partecipato al questionario
ritiene che la tecnologia possa esse-

re utile durante la pandemia e nel
futuro.

“Il nostro Servizio Sanitario Nazio-
nale sembra ancora deficitario per
alcuni aspetti relativi alle nuove
possibilita offerte dalla tecnologia,
e dunque se da un lato la pandemia
ha colto le strutture e i servizi, come
pure i cittadini, impreparati, ha dato
perd I'avvio ad un nuovo slancio ver-
so interventi di teleconsulto, teleme-
dicina e teleriabilitazione - ha sotto-
lineato Scopinaro - | pazienti hanno
bisogno di avere dei percorsi diagno-
stico terapeutici assistenziali gia da
prima della diagnosi perché gia dal
sospetto diagnostico ci dovrebbero
essere delle procedure che portano
pit agevolmente ad accedere alla
diagnosi e poi alle terapie. Abbiamo
bisogno, soprattutto il Covid ce lo
ha evidenziato, di spostare il centro
dall'Ospedale al territorio, di avere
accesso alla home therapy, alla te-
leassistenza e alla telemedicina che
avvicina il paziente al centro di com-
petenza ma anche il medico territo-
riale al centro e anche una maggiore
implementazione di tutte le terapie
digitali e device che possono servire
a domicilio”.

Gravita del Covid

nel paziente con
malattie rare

Come riportato sul sito del Mini-
stero della Salute (6), non tutte le
malattie rare presentano condizioni
cliniche che aumentano il rischio di
contrarre il virus o una maggiore
probabilita di andare incontro a un
decorso clinico piu grave rispetto
al resto della popolazione. Ci sono
perd alcuni gruppi di malati rari che
presentano un rischio aumentato,
in particolare, i bambini e adulti
con deficit immunitari, disabilita
neuromotoria, patologie respirato-
rie croniche, cardiopatie, con ma-
lattie ematologiche, con patologie
metaboliche ereditarie a rischio di
scompenso acuto o portatori di di-

della Protezione Civile, ha redatto
delle raccomandazioni in relazione
all'emergenza da Covid-19.

(da pharmastar.it)

spositivi medici, i malati oncologici
o onco-ematologici, per le quali il
Ministero della Salute, su iniziativa
del Comitato Tecnico Scientifico
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Il Centro malattie metaboliche dell'infanzia
di Palermo e ancora chiuso
Trasformato in reparto Covid, i bimbi senza assistenza

Non si vede alcuna via di uscita alla
grave situazione che si e creata a Pa-
lermo con la trasformazione del re-
parto che ospitava il Centro di Riferi-
mento di Malattie Metaboliche Rare
pediatrico in reparto Covid. Lo de-
nuncia l'Associazione IRIS MEM OdV,
che dopo diversi incontri ocn la di-
rigenza dellAzienda Ospedaliera
ARNAS Civico Di Cristina Benfratelli
e con i vertici della sanita regionale,
non puo far altro che constatare i di-
sagi quotidiani cui sono sottoposti
famiglie e piccole pazienti.

“Il Centro di Riferimento pediatrico
Malattie Metaboliche Rare, conside-
rando soltanto il periodo dell'emer-
genza COVID dal 2019 al 2020. solo
perlo SNE harichiamato per ripetere
il cartoncino circa 400 neonati, di cui
circa 130 hanno necessitato di rico-
vero in Day Service; effettuato piu di
220 Consulenze metaboliche annue
a piccoli pazienti esterni; seguito nel
2020 circa 150 casi di altre patologie
metaboliche rare che non rientrano
tra quelle previste dal panel - spie-
ga Cinzia Calderone, dell’lris (Asso-
ciazione Siciliana Malattie Ereditarie
Metaboliche Rare) - A questi numeri
bisogna aggiungere i molti accessi
di ricovero ordinario per questi pa-
zienti, ad elevato rischio clinico, fra-
gili, vulnerabili che, se si scompen-
sano, necessitano di monitoraggi
metabolici e di approcci clinici mul-
tidisciplinari, occupando posti letto
per lunghi periodi e i circa 120 casi
di malattie metaboliche rare pree-
sistenti che necessitano di presa in
carico adeguata, follow-up continui
e consulenze dietetiche”.
Nonostante questi numeri I'Azienda
Ospedaliera ARNAS Civico ha con-
vertito il reparto 3° piano maggiore
che accoglieva la UOS di Diabeto-
logia e Malattie Metaboliche Rare
(inaugurato ad ottobre 2015 per
I'UQS, ristrutturato con fondi desti-
nati alle malattie metaboliche rare e
destinatario di diverse attrezzature
e confort provenienti da donazioni
di Associazioni e soggetti benefat-
tori privati) in reparto COVID, cau-
sando i diversi disagi per i pazienti
e loro familiari.

“| piccoli pazienti sono stati ospitati
in altri reparti, costringendo i me-
dici specializzati a spostarsi — con-
tinua - Il personale specializzato
sulle malattie metaboliche rare, in
questo periodo non & aumentato,
ma ha lavorato in un contesto di
grande difficolta, sostenendo la
grande affluenza di nuovi pazienti
diagnosticati con lo SNE. Ad aggra-
vare la situazione, si € trovato anche
impegnato e suddiviso con altre
UO in turni, interrompendo cosi la
disponibilita telefonica (spesso le
famiglie riferiscono che rispondono
specializzandi) e in presenza lascia-
no cosi le famiglie dei pazienti in
difficolta”.

In questi anni I'Associazione IRIS e
I'Associazione AISMME hanno rice-
vuto diverse segnalazioni da parte
di genitori disperati cui non é stata
data diagnosi certa, indispensabile
in queste patologie. Molti sono an-
cora in attesa del test genetico (al-
cuni da oltre 1 anno!), e si leggono
sugli organi di stampa episodi di
attese lunghissime e permanenza in
vari reparti di bimbi con gravi pro-
blematiche. Manca continuita con
l'erogazione dei farmaci, e difficile
parlare con i medici, sia in presenza
che da remoto, hanno spostato I'in-
fermiera che seguiva i bambini da 9
anni e si stanno perdendo quei po-
chi punti di riferimento fondamen-
tali in presenza di un bimbo malato.
“Denunciamo anche problemi di
spazi — spiega la Calderone - | Day
service e controlli sono stati trasferiti
al piano terra in un poliambulatorio
di pochi metri quadri assolutamen-
te inadeguato, tanto che pazienti
metabolici su carrozzina disabile
corredata da apparecchiature medi-
cali (respiratori ed altro) non riesco-
no a muoversi, proprio per l'esiguita
dello spazio dedicato. La struttura e
datata ed ¢ evidente che nel tempo
sono avvenute diverse modifiche
strutturali, ma mai si e prevista la
realizzazione di spazi idonei alla di-
sabilita nel poliambulatorio. Inoltre,
alcuni day service per pazienti me-
tabolici prevedono la somministra-
zione di farmaci orfani salvavita che

vengono infusi nel poliambulatorio
senza i confort adeguati”

L'Associazione IRIS dal 2019 ad oggi
ha sempre segnalato tali criticita e
piu volte ha richiesto confronti con
la Direzione strategica, ma non ha
avuto risposta. Nel febbraio 2021
e stata invitata in audizione pres-
so l'assessorato dal Tavolo Tecnico
delle Malattie Rare, dove ha depo-
sitato un documento che denuncia
la situazione e il 4 Novembre scor-
so € stata ricevuta dalla Direzione
insieme ai Presidenti di altre asso-
ciazioni. In quella occasione é stata
comunicata dalla Direzione dell’O-
spedale lintenzione di destinare
all'uUo di Infettivologia il 3° piano
maggiore insieme al 4° piano e di
ripristinare un luogo con massimo
due posti letto e due Day Service
al secondo piano dello stesso pa-
diglione alla UOS Diabetologia e
Malattie Metaboliche Rare. Un pas-
saggio che sarebbe dovuto avvenire
non in tempi brevi, ma solo dopo la
consegna per fine lavori del 4° pia-
no da parte del Commissario per
'emergenza COVID. “Considerato
che i ricoveri di Malattie Metabo-
liche rare in genere durano molto
tempo e la numerosita dei pazienti
trattati, il numero di letti previsti &
assolutamente insufficiente. | lavori
di ampliamento di Malattie Infettive
al quarto piano sono fermi. Adesso

il reparto si sta perdendo - puntua-
lizza - Lo avevamo ottenuto dopo
30 anni lotte e ora non c'e piu. Non
c'e alcuna intenzione di restituire gli
spazi originari all'UOS e non & previ-
sto il ritorno alle condizioni preesi-
stenti al Covid. Prendiamo atto della
volonta della Direzione strategica
di non prevedere un vero miglio-
ramento delle condizioni attuali,
neppure di ambire ad uno standard
minimo che risponda al bisogno di
presa in carico, senza pensare ad
eccellenze, obiettivo molto lontano
dalla realta. E' necessario rinforzare
e non indebolire la struttura di Pa-
lermo per non costringere famiglie
e pazienti a rivolgersi altrove. Molti
di loro hanno gia preso contatti con
un Centro regionale a Catania, da
qualche anno alcuni afferiscono al
Bambin Gesu di Roma Ospedale Pe-
diatrico e molti stanno pensando di
andare fuori Regione. Una situazio-
ne insostenibile per le famiglie che,
oltre a dover affrontare una malattia
metabolica Rara, devono affrontare
dei costi non indifferenti. Eppure -
conclude - nell'Ospedale dei Bambi-
ni G. Di Cristina di Palermo ci sono le
condizioni e i finanziamenti dedicati
alle Malattie Metaboliche Rare e allo
SNE, frutto di anni di esperienza,
sacrifici del Centro e collaborazioni
con i portatori di interesse, tra cui le
associazioni dei pazienti”.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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| disagi al Di Cristina
2 agosto 2021: la lettera del padre di un bimbo metabolico

Spettabile Redazione sono un papa
di Marsala di un bambino affetto da
una grave malattia metabolica rara
e vi mando questa richiesta di aiuto
perché ormai noi, come tanti altri
genitori, non sappiamo piu a chi
chiedere aiuto. | nostri figli affetti
da malattie metaboliche rare, non
hanno piu il “reparto dedicato” all'o-
spedale dei bambini “Di Cristina” di
Palermo.

Dal settembre scorso il reparto di
malattie metaboliche rare ci é stato
tolto per I'ennesima volta. Bisogna
proprio raccontare la realta all'u-

tenza. Durante la pandemia non vi
e stata la creazione di reparti co-
vid-19, ma la conversione di reparti,
che hanno inevitabilmente causa-
to disagi ai diversi pazienti cronici,
sospesi e sballottati negli ospedali
pur necessitando di monitoraggio
continuo. Questo sembra un siste-
ma sanitario che non ascolta chi ha
delle patologie gravi come queste
e che esistono da molto prima del
covid-19. Le malattie rare sono per
la maggior parte patologie di origi-
ne genetica che hanno bisogno di
una presa in carico precoce e di un

team multidisciplinare necessario a
monitorare questi bambini fin dalla
nascita. Eliminare il reparto e stato
per noi fonte di grande preoccu-
pazione. Dove andremo se i nostri
bimbi staranno male?

E’un problema un po’per tutti, ma di
piu per le malattie rare perché poco
conosciute. | bambini siciliani non
hanno forse gli stessi diritti degli al-
tri? Si preferisce andar dietro al Co-
vid-19 e ai Vaccini. Il resto scompare.
La gravita € anche sapere che questi
bambini vulnerabili attraversano gli
stessi percorsi di tutta I'utenza. Non

esistono percorsi dedicati che li se-
parano da chi puo contagiarli.

I bambini ogni volta che accedo-
no alle strutture ospedaliere per le
loro terapie fanno continuamente
tamponi anche se vaccinati, come
giusto che sia. Tutto viene vanificato
se poi ci si ritrova in locali accessibili
a tutti proprio perché non vi sono
locali dedicati come era il nostro
reparto originario. | piccoli pazienti
sono ospitati da mesi in altri reparti
o nel Poliambulatorio, tra lo scon-
forto e l'incertezza.

Daniele

9 ottobre 2021: sei ore su una lettiga del Pronto soccorso
in attesa di un posto letto

E’' l'odissea della piccola Sofia, una
bambina di 9 anni affetta da una
rara malattia metabolica, all'ospe-
dale dei bambini “Di Cristina” a
Palermo. Da piu di un anno (ndr: a
ottobre 2021) il reparto di Malattie
metaboliche rare, unico in tutta la
Sicilia occidentale, & stato riconver-
tito in reparto Covid-19 e i piccoli
pazienti vengono ricoverati in stan-
ze ricavate in altre divisioni, ma le
attese per trovare posto sono lun-
ghe. | genitori di Sofia, Mariagrazia

B. e Giampiero D.P. raccontano della
medicheria che per sei ore ha ospi-
tato la bambina. Una stanza di pochi
metri quadrati dove gli infermieri
entrano ed escono continuamente.
“Sporca e con i cestini dell'immon-
dizia per terra’, denunciano.

“leri siamo stati contattati dal me-
dico che segue Sofia, perché alcuni
valori degli ultimi esami della bam-
bina erano scompensati. Appena
arrivati, alle 18, ci hanno detto che
non c'erano posti liberi e che dove-

vamo aspettare. Solo a mezzanotte
c¢i hanno fatto salire nel reparto di
Chirurgia, dove c'@ una stanza desti-
nata ai bambini con problemi meta-
bolici’, racconta il padre.

Ma non é finita qui: “Nel cuore della
notte - continua - ho dovuto mon-
tare le apparecchiature di mia figlia,
che é tracheotomizzata, ha bisogno
del ventilatore polmonare, di umi-
dificatore e si nutre attraverso un
sondino. Poi mi hanno fatto andare
via, lasciando Sofia con mia moglie

e con altri due bambini con altre
patologie’, si lamenta, chiedendo
l'intervento dei vertici dell'ospedale:
“Questi bambini hanno bisogno di
un‘assistenza particolare, semi-in-
tensiva, non possono stare in mezzo
agli altri. Avevamo lottato tanto per
avere il reparto ma da marzo 2020,
dopo due anni dall'apertura, ce lo
hanno tolto di nuovo. Chiediamo
che ci diano ameno una stanza di
isolamento”.

Da repubblica.it
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La percezione dell’assistenza medica e sociale
nella ricerca di metabERN

La maggior parte dei servizi sociali
sono accessibili ad un numero limita-
to di pazienti, cosi come il supporto
psicologico, esistono in alcune aree
problemi per la copertura di alcune
spese e manca il sostegno necessario
per la quotidianita.

E’ quanto emerge dalla prima inda-
gine europea specificamente sui
bisogni dei pazienti metabolici, i
Ccui risultati sono stati pubblicati su
Orphanet Journal of rare Desease lo
scorso agosto

Lindagine si proponeva di cogliere
la percezione dell'assistenza medica
e sociale nella vita quotidiana dei
pazienti ed era stata commissionata
dall’European Reference Network for
Hereditary Metabolic Disorders (Me-
tabERN). Condotta da Sylvia Sestini,
Laura Paneghetti, Christina Lampe,
Gianni Betti, Simon Bond, Cinzia
Maria Bellettato e Maurizio Scarpa.
Focalizza I'attenzione sulle persone

affette da malattie metaboliche ere-
ditarie e ha coinvolto 924 pazienti
di 25 Paesi europei, soprattutto spa-
gnoli, italiani e tedeschi. Gli autori
si augurano che lindagine possa
costituire un contributo per l'imple-
mentazione del Piano Europeo per le
Malattie rare.

Dai dati emerge che la maggior parte
dell'assistenza sociale, dai servizi per
l'educazione di persone con disabili-
ta intellettiva alla transizione dall'eta
pediatrica all’adulta, al supporto per
la ricerca del lavoro, sono disponibili
per un numero limitato di pazienti
o, dove esistenti, sconosciute alla
maggior parte dei pazienti o alle loro
famiglie.

Inoltre, 'assistenza psicologica a pa-
Zienti e caregivers € disponibile solo
per una piccola frazione di soggetti,
guesto nonostante la maggior parte
degli intervistati la consideri neces-
saria. Infine, viene dichiarata caren-
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te l'assistenza locale specialistica o
di emergenza, nonostante esistano
direttive cliniche nazionali, mentre
professionisti medici di riferimento
sono prontamente disponibili quan-
do necessario. Per quanto riguarda
il peso ecnomico della patologia,
mentre la maggior parte dei servizi
sanitari nazionali copre la maggior
parte delle spese per le medicine, i
supporti medici, i cibi per le diete, gli
integratori, la fisioterapia, esistono
ancora forti differenze territoriali.

In conclusione, gli autori evidenziano
unimportante mancanza di suppor-
to sociale, psicologico ed economico
per i pazienti metabolici in Europa,
risultato analogo a quanto si evince
da altri studi su altre patologie rare.
Deve essere fatto di piu per assicu-
rare un‘assistenza quotidiana nella
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vita di ogni giorno - rilevano - e per
alleviare il peso dell'assistenza dei
caregivers e permettere ai pazienti
di diventare adulti indipendenti e
produttivi. | governi nazionali e le
comunita locali devono migliorare i
loro servizi per i pazienti metabolici
per permettere loro di raggiungere il
loro pieno potenziale. In particolare,
L'assistenza quotidiana rappresente-
rebbe un grande aiuto per le famiglie
e i caregiver, necessaria per alleviare
il peso di una cura continua.
Colpisce, inoltre, che dove i supporti
siano disponibile, molti pazienti di-
chiarino di non esserne a conoscen-
za. Occorre dunque una maggiore
informazione all'interno della comu-
nita dei pazienti. In questo senso le
Associazioni potrebbero giocare un
ruolo fondamentale.

La prima Risoluzione sui diritti dei malati rari
adottata dall’'ONU il 16 dicembre 2021

Nel corso della 76esima sessione
dell'assemblea generale delle Na-
zioni Unite, il 16 dicembre scorso e
stata adottata dai 193 Stati membri
la prima risoluzione che riconosce
i diritti delle persone con malattie
rare. La proposta era stata avanzata
da Qatar, Brasile e Spagna ed e stata
promossa da RDI-Rare Diseases In-
ternational, in partnership con Eu-
rordis-Rare Disease Europe e NGO
Committee for Rare Diseases. Lltalia
é tra i 54 Paesi co-sponsor dell’ini-
ziativa grazie all'azione di Uniamo
- Federazione Italiana Malattie Rare.
Una vera e propria pietra miliare,
espressione della volonta di 300
milioni di persone che nel mondo
sono affette da malattie rare di es-
sere riconosciute, e un impegno
formale da parte dei 193 stati mem-
bri, compresi i 27 Paesi dell’'Unione
Europea di supportare le politiche
per proteggere i diritti dei pazienti
e delle loro famiglie.

La risoluzione & uno strumento per
includere le malattie rare all'interno

del sistema Onu, per rafforzare la co-
munita mondiale delle persone che
vivono con una malattia rara e per
promuovere e incoraggiare le stra-
tegie nazionali e la collaborazione
internazionale. E inoltre la base per
un'ulteriore integrazione delle ma-
lattie rare nell'agenda, nelle azioni

e nelle priorita dell'Onu. La sua at-

tuazione nei diversi Paesi sara mo-

nitorata e verificata dal Segretario

Generale Onu.

In particolare, si promuove

- inclusione e partecipazione nella
societa delle persone con malat-
tia rara e delle loro famiglie e ri-
spetto dei loro diritti umani;

+ miglioramento dei risultati sanita-
ri e sociali con le cure eil supporto
appropriati allinterno delle risor-
se esistenti;

+ promozione di strategie e azioni
nazionali per non lasciare indietro
nessuno;

« integrazione e visibilita delle ma-
lattie rare nelle agenzie, program-
mi e priorita dell'Onu;

« relazioni regolari del Segre-
tariato dell’Onu per mo-
nitorare i progressi dello
status delle persone con
malattia rara.

Gli effetti della

Risoluzione in Europa

La risoluzione promuove il raggiun-
gimento degli Obiettivi di Sviluppo
Sostenibile (SDG) dellAgenda Onu
2030, cui sia I'Ue che i singoli Stati
membiri si sono impegnati. In Euro-
pa questo si tradurra nello sviluppo
di un Piano d’Azione europeo per
le malattie rare all'attenzione della
Commissione europea. La Risoluzio-
ne rappresenta dunque un tassello
fondamentale dell'operazione com-
plessiva di re-inquadramento delle
politiche attuali e future in materia di
malattie rare. Adottando la risoluzio-
ne ONU i membri dell’EU affermano
ancor auna volta il bisogno di unim-
mediata azione politica unitaria da
parte dell’Europa per assicurare che
il futuro della comunita dei pazienti

rari non é affidato alla fortuna
o alla sorte. In questo sen-
so il Piano di Azione per le
Malattie Rare, una cornice
completa, innovativa e olisti-
ca promossa da Eurordis, sara la
risposta a questo impegno da parte
dell'Unione Europea.

... einltalia

“L'ltalia ha un forte impegno nell'im-
plementazione di strategie nazio-
nali e internazionali per favorire la
ricerca clinica, I'accesso ai tratta-
menti piu adeguati e innovativi per
i malati rari, la corretta formazione
e informazione, come testimonia
la recente approvazione da parte
del Parlamento del Testo Unico sul-
le malattie rare - ha commentato il
sottosegretario alla Salute Pierpao-
lo Sileri - In questo senso, la spinta
e la capacita di fare sistema che le
Associazioni dei pazienti possono
offrire & assolutamente preziosa e
insostituibile”

Da www.startmag.it/ Start magazine

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

Il 12 novembre I'Aifa sospende I'accesso al Fondo 5%
Lo reintegra a dicembre con nuovi parametri

Pochi giorni dopo l'approvazione
del Testo Unico, I'Agenzia italiana
del farmaco, il 12 novembre Aifa ha
annunciato di aver sospeso tempo-
raneamente il Fondo Aifa 5% per il
rimborso dei farmaci per le malattie
rare e gravi patologie, sospendendo
“le attivita correnti di valutazione
delle richieste di accesso al Fon-
do” per poter avviare “un profondo
ripensamento e semplificazione/
ottimizzazione del sistema, con un
particolare sforzo volto a ridefinire
le regole e i criteri da utilizzare” Una
decisione contestata dalle associa-
zioni dei pazienti e da altri soggetti,
tra cui la deputata Bologna (Cl) che
ha chiesto di ripristinare il fondo
prevedendo una fase di transizio-
ne: “Eventi come la sospensione del
Fondo Aifa sono sintomatici, ancora
una volta, di come troppo spesso i
diritti dei cittadini, formalmente ri-
conosciuti sulla carta, restino privi
di tutela a causa del taglio dei fondi
destinati alla Sanita. Non appaiono
ammissibili scelte che tentino di
piegare il diritto alla salute a logiche
ragionieristiche e creino disparita”
La deputata ha anche interrogato il
Ministro della Salute per chiedere se
sia a conoscenza della sospensione
del Fondo AIFA e per proporre di
agevolare la ripresa della valutazio-
ne delle richieste di accesso al fon-
do da parte di AIFA prevendendo
un periodo di transizione utile per
riconsiderare le regole e i criteri per
accogliere le innumerevoli doman-
de presentate, garantendo la tutela
dei diritti fondamentali dei malati
rari.

Con una nota del 30 novembre, in-
dirizzata agli Assessorati regionali
alla Sanita, I'AIFA ha comunicato la
riapertura del Fondo 5% e la defini-

zione di nuovi criteri di accesso e di
esclusione. Laddove non sara possi-
bile attingere al Fondo, I'Agenzia in-
dividua degli strumenti alternativi.

Criteri di inclusione

« Medicinali, per malattie rare e
gravi, richiesti per singoli casi su
base nominale in condizione di
urgenza.

+ Assenza di valida alternativa te-
rapeutica in una condizione di
bisogno terapeutico massimo o
importante.

+ Medicinali/indicazioni per i quali
siano disponibili dati di efficacia
pubblicati relativi a studi di fase
Il o, nel caso di malattie rare, evi-
denze di analoga rilevanza, e che
rappresentano, a giudizio del
richiedente, una opportunita di
cura per il singolo paziente per
cui viene effettuata la richiesta,
valutata in base alle condizioni
cliniche, lo stadio e la rapida pro-
gressione della malattia.

+ Diniego e/o impossibilita di inse-
rire il paziente in un programma
di uso compassionevole o di stu-
dio clinico.

Criteri di esclusione

« Medicinali, per malattie rare e
gravi, richiesti per uso ripetuto
per una indicazione specifica.

+ Medicinali/indicazioni disponibili
attraverso altre modalita pre-
viste dall'impianto normativo:
medicinali/indicazioni rimborsati
dal SSN (A, H); medicinali inseriti
nell’elenco della legge 648/96 per
l'indicazione richiesta; medici-
nali/indicazioni in classe C(nn) o
G presenza di programmi di uso
compassionevole nella medesi-
ma condizione clinica; possibilita

di inclusione in una sperimenta-
zione clinica in corso con il farma-
co per la medesima indicazione.

+ Medicinali disponibili in Italia per
indicazioni diverse da quelle og-
getto della richiesta e non in cor-
so di valutazione EMA.

» Medicinali diniegati dal CHMP per
I'indicazione richiesta, o ritirati dal
titolare a seguito di valutazione in
corso negativa da parte del CHMP.

» Medicinali/indicazioni con dinie-
go da parte della CTS per l'inse-
rimento nella lista della legge
648/96.

Secondo la procedura indicata, i

centri di documentata esperienza,

verificata la rispondenza del caso
ai criteri di inclusione ed esclusione
previsti, inviano ad AIFA la richiesta

di uso nominale singolo per l'acces-

so al Fondo 5%.

Nel caso in cui le richieste per uso

singolo dovessero assumere il carat-

tere di uso ripetitivo e sistematico,
considerata la fase di sviluppo cli-
nico o di accesso al mercato in cui
si trova il medicinale/indicazione,

AIFA valutera la possibilita di:

- attivare un programma di uso
terapeutico compassionevole da
parte dell’azienda titolare del me-
dicinale;

- avviare studi clinici anche valu-
tando l'opportunita di un finan-
ziamento mediante strumenti de-
dicati, quali lI'incremento del 2%
fondo AIFA introdotto dal Testo
Unico Malattie Rare;

« predisporre listruttoria per la
valutazione da parte della CTS
dell'inserimento nelle liste ai sensi
della L. 648/96.

Per quanto riguarda, invece, i farma-

ci gia in commercio per cui proven-

gano richieste che riguardano l'e-
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AGENZIA ITALIANA DEL FARMACO

Cos’e il Fondo Aifa
5%

Il Fondo Aifa, istituito dal 2003,
e finanziato con il 5% delle spe-
se promozionali sostenute dal-
le aziende farmaceutiche, ed &
dedicato per il 50% al rimborso
su base nominale di farma-
ci orfani per il trattamento di
malattie rare o di farmaci che
rappresentano una speranza di
cura per particolari e gravi pa-
tologie.

Una risorsa preziosa per chi sof-
fre di queste patologie, tanto
che, come comunicato dall‘Aifa,
nel 2021, il numero di richieste
(nuove e ripetizioni) e stato di
circa 2000 pazienti. |l Fondo,
pero, non riusciva a soddisfarle
tutte, percio si & deciso di so-
spenderlo e ripensare la proce-
dura. “Ad oggi, considerando le
risorse economiche disponibili
(residuo degli anni precedenti)
- ha spiegato l'Aifa — e sottraen-
do le spese relative alle richie-
ste gia autorizzate, il saldo di-
sponibile (rilevato a settembre
2021) e di poco superiore a 8,5
milioni (comprensivi delle risor-
se aggiuntive di competenza
2021)"

Le risorse allocate per il rim-
borso dei farmaci orfani si sono
assottigliate sempre piu ne-
gli anni, tanto che si & passati
da poco piu di 20 milioni del
2010 ai 10,5 milioni del 2021.
“A fronte di tale diminuzione -
ha aggiunto - si € assistito nel
corso del tempo ad un costante
incremento delle richieste di
accesso al Fondo e negli ultimi
due anni i rimborsi autorizzati
nei confronti delle strutture del
SSN hanno superato i 50 milioni
di euro per anno”.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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stensione di indicazioni non ancora

negoziate e per le quali non & pre-

vista la classificazione C(nn), AIFA

- nelle more della chiusura dell’iter

negoziale - si attivera al fine di verifi-

care la possibilita di un programma

di uso compassionevole. In caso di

diniego:

« per singoli casi, AIFA valutera l'e-
ventuale accesso, in coerenza ai
criteri di inclusione/esclusione
attraverso il Fondo 5%;

- per usi ripetuti, AIFA predisporra
l'istruttoria per la valutazione da
parte della CTS dell'inserimento
temporaneo nelle liste ai sensi
della L. 648/96. In caso di inseri-
mento, tale percorso potra essere
applicato anche per i pazienti in
continuita terapeutica e avviati
inizialmente tramite il Fondo 5%.

Infine, Aifa ha precisato che resta

fermo il principio della garanzia

della continuita terapeutica di tutti
pazienti, anche di coloro gia in trat-
tamento alla data dell'applicazione
dei nuovi criteri. Per una valutazione
concreta dei potenziali effetti gene-
rati dai nuovi criteri stabiliti da AIFA,

e in particolare per cio che concerne

i criteri di esclusione per I'accesso al

Fondo, sara necessario monitorarne

I'applicazione al fine di raccoglie-

re eventuali istanze ed esperienze

di pazienti e clinici. “Lesclusione

dal Fondo dei farmaci di Fascia C

e C(nn), ma anche dei medicinali

disponibili in Italia per indicazioni

diverse da quelle oggetto della ri-
chiesta e non in corso di valutazione

EMA, potrebbe destare qualche per-

plessita in fase di prima valutazione,

poiché queste tipologie di farmaci
sono spesso impiegate per il trat-
tamento di malattie rare che non
dispongono di alternative terapeu-
tiche - spiega - Tuttavia, tali criticita
potrebbero essere superate attra-
verso le soluzioni alternative pro-
spettate dall’Agenzia e, trattandosi

di nuove regole, bisognera vedere

come concretamente queste ver-

ranno applicate e come questa mo-

difica si ripercuotera sia sui tempi di

risposta di AIFA alle domande di ac-

cesso al fondo, fondamentali laddo-
ve si parla di urgenza, sia sulla soste-
nibilita. Sara dunque solo nel corso
dei prossimi mesi che si potra dire in

che misura queste nuove regole di

accesso siano valide e avanzare, in

caso di difficolta, delle proposte di

ulteriore miglioramento”.
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CALD: I'UE approva una nuova terapia
Ma occorre una diagnosi precoce

I 19 luglio scorso dopo l'approva-
zione dell’lEMA, la Commissione
Europea ha concesso l'autorizza-
zione all'immissione in commer-
cio di elivaldogene autotemcel,
Lenti-D™, la prima terapia genica
una tantum per il trattamento
dell’adrenoleucodistrofia cerebra-
le precoce (CALD), una rara malat-
tia neurodegenerativa che insorge
nell'infanzia e puo portare rapida-
mente alla perdita progressiva e
irreversibile della funzione neuro-
logica e alla morte.

E' questo il passaggio finale di
un percorso iniziato molti anni fa
con gli studi preclinici e che, dopo
infinite difficolta e ingenti inve-
stimenti, rende disponibile una
terapia innovativa per tutti quei
pazienti senza possibilita di cura.
La nuova terapia & somministra-
bile a pazienti di eta inferiore ai
18 anni con una mutazione ge-
netica ABCD1 e per i quali non &
disponibile un donatore di cellule
staminali ematopoietiche (CSE)
germano-compatibile con Il'anti-
gene leucocitario umano (HLA). Il
trattamento “one shot” sviluppato
da Bluebird bio con il nome com-
merciale Skysona, aggiunge copie
funzionali del gene ABCD1 nelle
cellule staminali ematopoietiche
(CSE) del paziente, stabilizzando la
progressione della CALD. Di con-
seguenza, preserva il pit possibile
la funzione neurologica, inclusa
la conservazione della funzione
motoria e della capacita di comu-
nicare. Si pensa che l'espressione
di ALDP e l'effetto di elivaldogene
autotemcel durino tutta la vita.

E importante sottolineare che
con elivaldogene autotemcel non
occorrono CSE da donatore ete-
rologo. In precedenza, l'unica op-
zione terapeutica disponibile per
i pazienti CALD era il trapianto di
cellule staminali da donatore, as-
sociato a potenziali severe compli-
canze e a una mortalita piu elevata
tra i pazienti privi di un donatore
germano compatibile (MSD), piu
dell’80% dei soggetti.

“E un traguardo importantissimo
per i pazienti, per la comunita
scientifica e per la popolazione in

generale - dichiara Valentina Fa-
sano, Presidente dell’Associazio-
ne ltaliana Adrenoleucodistrofia
- Non solo apre un nuovo capitolo
nella storia della adrenoleucodi-
strofia, ma anche nella storia della
medicina. Se pensiamo che fino a
qualche anno fa di adrenoleuco-
distrofia non si parlava nemmeno,
questo risultato cambia la pro-
spettiva di cura della patologia. E
cosi, accanto al trapianto di cellule
staminali da donatore, da oggi ab-
biamo una terapia genica per una
patologia che non ha cura e che
puo portare alla perdita progres-
siva e irreversibile delle funzioni
neurologiche e alla morte. Certo,
rimarra fuori ancora una fetta di
popolazione che non potra bene-
ficiare di un trattamento definitivo
e penso a chi non riceve una dia-
gnosi precoce, penso agli adulti,
alle donne la cui espressione & piu
lieve”.

“Tuttavia, per poter accedere alla
terapia genica i pazienti devono
rispettare alcuni criteri clinici - os-

LA PESSIMA NOTIZIA

serva il dott. Marco Cappa, diret-
tore dell’U.0.C. di Endocrinologia
dell'lRCCS Istituto Ospedale Pe-
diatrico Bambino Gesu di Roma
- Innanzitutto, non devono avere
lesioni cerebrali avanzate altri-
menti sia il trapianto midollo che
la terapia genica potrebbero dare
conseguenze gravissime in fase di
induzione. Cio riduce notevolmen-
te la numerosita dei pazienti che
possono accedere a questa forma
di terapia”

Il trattamento deve dunque essere
somministrato prima che la malat-
tia sia molto avanzata ed é dun-
que fondamentale diagnosticare
precocemente la CALD attraverso
uno screening neonatale. Purtrop-
po questa procedura non é appli-
cata in diversi Paesi dell’'Unione
Europea e cio rende difficoltoso
identificare i pazienti a rischio di
sviluppo della malattia. “ldenti-
ficare precocemente la malattia
permette di iniziare subito l'in-
tervento nutrizionale con la pre-
scrizione di una dieta specifica e

L'Azienda a ottobre ha ritirato
il farmaco dal mercato!

A poche settimane dall'annuncio
dell'approvazione della nuova
terapia, il 29 ottobre Bluebird bio
ha fatto sapere che la ritirera dal
mercato una terapia genica per
una malattia rara recentemente
approvata in Europa a causa delle
difficolta dell’azienda a ottenere
un accordo da parte dei payors
europei sul rimborso per le sue
terapie geniche. A novembre,
inoltre, ha fatto sapere che avreb-
be chiuso le operazioni in Europa
per concentrarsi sugli Stati Uniti.

Bluebird aveva gia ritirato dalla
Germania un’altra terapia genica
chiamata Zynteglo, approvata
nel giugno 2019 per la beta ta-
lassemia grave, dopo che non era
riuscita a convincere le autorita
a rimborsare il prezzo del tratta-
mento di 1,8 milioni di dollari.

La decisione dell'azienda ameri-

cana riflette anche le differenze
nel modo in cui le terapie appro-
vate in Europa sono rimborsate,
con decisioni lasciate ai governi
dei singoli stati membri dell'UE.
Rispetto agli Stati Uniti, i paesi eu-
ropei possono essere pill aggres-
sivi nel richiedere prezzi piu bassi
e, poiché molti hanno sistemi sa-
nitari a pagamento unico, sono in
grado di negoziare per sconti piu
alti.

A livello mondiale sono pochissi-
me le terapie geniche approvate
per le malattie ereditarie. Blue-
bird, avendone due, € uno dei
principali sviluppatori. Cosi le dif-
ficolta di Bluebird in Europa sono
importanti anche per le decine di
aziende biotech che stanno svi-
luppando trattamenti basati su
terapie geniche per malattie rare
o ultrarare.

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

la somministrazione di olii capaci
di abbassare i livelli di VLCFA - ag-
giunge il dott. Cappa - ritardando
I'insorgenza delle lesioni cerebrali.
Lo screening neonatale dunque,
non solo aiuta ad individuare i
pazienti candidati alla terapia ge-
nica, ma permette di identificarli
nel momento giusto e da modo di
intervenire per rallentare I'evolu-
zione rapida della malattia”.

“Attualmente non esiste un proto-
collo di screening neonatale per
|'adrenoleucodistrofia, ma AIALD
insieme ad AILU - Associazione
Italiana Leucodistrofie Unite e
Malattie Rare, si batte per farlo
divenire realta. - conclude Fasano
- Stiamo sostenendo un progetto
di studio sulla diagnosi precoce
della X-ALD elaborato dal prof.

Giancarlo La Marca e dal suo team
della Azienda Ospedaliero-Uni-
versitaria ‘A. Meyer’ di Firenze che
prevede la messa a punto di un
metodo per identificare la condi-
zione patologica in fase precoce
e indirizzare il paziente verso la
terapia piu appropriata al proprio
quadro clinico. Auspichiamo che
vi sia chiarezza nelle informazio-
ni durante tutto il processo della
commercializzazione del farmaco,
superando ogni forma di burocra-
zia che possa rallentare l'accesso
alla cura, che sappiamo essere
essenziale, e che vi sia equita di
trattamento, che tutti abbiano la
stessa possibilita di accedere alla
terapia qualunque sia il Paese in
cui vivono e il centro clinico in cui
sono presiin carico”.

L’ Adrenoleucodistrofia e la CALD

LALD é un raro disturbo metabo-
lico legato al cromosoma X e col-
pisce prevalentemente i maschi.
Si stima che la malattia venga
diagnosticata nel mondo in un
neonato maschio su 21.000. E’ do-
vuta ad alcune mutazioni del gene
ABCD1 che alterano la produzione
della proteina dell'adrenoleucodi-
strofia (ALDP), causando di conse-
guenza un accumulo tossico di aci-
di grassi a catena molto lunga so-
prattutto nella corteccia surrenale,
nella sostanza bianca del cervello
e nel midollo spinale. Il 40% circa
dei maschi affetti da ALD sviluppa-
no la CALD, la forma piu severa di
ALD, una malattia neurodegenera-

Deficit di lipasi acida lisosomiale
il nuovo portale“LALDYOURWAY’,
informazioni e focus sulla nutrizione

Lanciato in Italia il portale
laldyourway.com un nuovo sito web
attivo da gennaio 2022 dedicato al
deficit di lipasi acida lisosomiale. Il
sito, della Alexion Pharma Italy, si
propone di informare sulla malattia
coloro che convivono con la LAL-D,
le famiglie, i caregiver e i medici e
offrire un supporto per affrontare la
diagnosi, ma anche di fornire consi-
gli sugli stili di vita piu appropriati,
in particolare relativamente alla nu-
trizione e sul mantenimento di una
dieta a basso contenuto di grassi,
con un libro di cucina dedicato e
consigli pratici su come convivere
con la LAL-D.

“Da anni siamo in prima linea per fa-
vorire la conoscenza appropriata di
questa rara condizione e il supporto
alle persone affette da rare malattie
metaboliche incluse le persone af-
fette da Deficit di Lipasi Acida Liso-
somiale - ha commentato Manuela
Vaccarotto, Vice-Presidente di Aism-
me - Siamo felici che da oggi ci sia
una risorsa dedicata per supportare i
pazienti e le loro famiglie che vivono
con questa patologia e che possono
godere di fondamentali informazioni
in materia di nutrizione. Sapere quale
cibo e appropriato per sé o per i pro-

pri cari, e disporre di un archivio di
ricette semplici a cui poter attingere,
pud contribuire a gestire in maniera
un po’ piu semplice la LAL-D e miglio-
rare la qualita di vita del paziente”.
LAL-D e una malattia metabolica, ge-
netica ultra-rara, cronica e progressi-
va. E causata da un’insufficiente atti-
vita dell'enzima LAL che porta all'ac-
cumulo continuo e incontrollato di
lipidi in organi vitali come fegato,
vasi sanguigni e altri tessuti. La LAL-
D e spesso sotto diagnosticata e, se
non trattata adeguatamente, puo
portare a danni a vari organi. Una
dieta a basso contenuto di grassi &
una parte fondamentale della ge-
stione di questa condizione.

“E essenziale consentire ai pazienti e
alle famiglie colpite da LAL-D di gesti-
re correttamente la condizione attra-
verso un adeguato apporto nutritivo
- commenta la professoressa Luisa
De Sanctis, Professore Associato di
Pediatria Dipartimento di Scienze di
Sanita Pubblica e Pediatriche presso
I'Universita di Torino - Questo sito
web sara una preziosa fonte di infor-
mazioni per la comunita LAL-D, non-
ché uno strumento utile per i medici
per aiutare a comunicare sulla LAL-D,
far comprendere la diagnosi ed edu-

care sullimportanza di mantenere
una dieta povera di grassi, con il sup-
porto di diagrammi e immagini per
spiegare lipidi” Il sito & stato creato in
collaborazione con l'associazione di
pazienti spagnola LAL-D, un medico

LAL-D

tiva progressiva e irreversibile che
comporta la degenerazione della
mielina, la guaina protettiva delle
cellule nervose presenti nel cervel-
lo, deputate al pensiero e al con-
trollo dei muscoli. L'esordio dei sin-
tomi della CALD in genere avviene
nell'infanzia (eta mediana 7 anni).

specializzato in LAL-D e un dietologo
specializzato in disturbi metabolici.
Sara aggiornato periodicamente con
nuove ricette, sviluppate in collabora-
zione con esperti e nutrizionisti italia-
ni. (da Omar)

LAL-D AMODO VOSTRO

1aggiornat
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23 ottobre 2021: Giornata Mondiale XLH

Un'occasione per accendere i riflettori su una malattia rara
fortemente invalidante

Si stima che colpisca un nuovo nato
ogni 60 mila e in Italia si contano
circa 500 pazienti. Ma sono numeri
in difetto, dal momento che arrivare
ad una diagnosi & molto complicato
e spesso ci vogliono anni. E’ Lipofo-
sfatemia legata all’X (XLH), una ma-
lattia metabolica rara dell'osso, una
forma di rachitismo ereditario con
insorgenza pediatrica, che produ-
ce lesioni scheletriche, anomalie a
carico delle ossa, della muscolatura
e delle articolazioni a causa dell'ec-
cessiva perdita del fosforo. Chi ne
affetto soffre di forti dolori, ha diffi-
colta nel movimento e deve ricorre-
re molto spesso a interventi chirur-
gici. La diagnosi spesso e tardiva,
perché é di difficile identificazione. E
spesso & troppo tardi per bloccarne
il terribile decorso, che significa un
progressivo peggioramento della
sintomatologia, dolori muscolari e
ossei al limite della sopportazione,
continue operazioni chirurgiche
agli arti, ai denti, con un grave de-
cadimento delle condizioni fisiche e
mentali.

Sabato 23 ottobre 2021 si & cele-
brata in tutto il mondo la Giornata
Mondiale dell’XLH, un momento
per accendere i riflettori su questa
patologia e ricordare le molte criti-
cita cui vanno incontro i pazienti. “I
pazienti hanno un forte bisogno di
supporto familiare e psicologico ma
anche di terapie a domicilio - spie-
ga Cristina Vallotto, presidente di
Aismme Aps associazione di riferi-
mento — & importante potenziare
i centri di expertise e accelerare le
diagnosi pediatriche e degli adulti e

permettere agli adulti e adolescenti
di avere accesso a terapie adegua-
te e efficaci, al momento permesse
solo ai pazienti pediatrici fino ai 12
anni. Sarebbe importante, inoltre
dare la possibilita a questi pazienti
di usufruire di servizi di Telemedi-
cina e Teleconsulenza, di prevede-
re accertamenti anche ai familiari
essendo una patologia genetica, di
dare gratuita alle analisi, agli inter-
venti ai denti e alla fisioterapia, di
permettere I'assunzione dei farmaci
(fino a sei volte al giorno) a scuola,
e prevedere oltre ai percorsi sanitari
dei percorsi socio-assistenziali e il
supporto psicologico”

Limpegno di Aismme
per i pazienti

Aismme, che sta collaborando con
diverse Regioni per la redazione
dei Piani Diagnostico-Terapeutici
Assistenziali (PDTA), ha messo a di-
sposizione per questi pazienti il suo
centro aiuto-ascolto (numero verde
800.910.206) e fa parte dell’Allean-
za Internazionale XLH, che riunisce
le associazioni di pazienti in tutto il
mondo. Attualmente, su proposta
proprio di Aismme, I'Alleanza sta la-
vorando alla identificazione di linee
guida internazionali con l'obiettivo
di arrivare a piani diagnostico-tera-
peutico e di presa in carico omoge-
nei e di qualita, che le diverse nazio-
ni potranno declinare sulla scorta
dei diversi sistemi sanitari.

Tra i bisogni dei pazienti, la neces-
sita di una diagnosi precoce, per
permettere da subito l'avvio di una
terapia. “LXLH viene solitamente

L'UE approva

I'autosomministrazione

del Burosumab

Dal luglio 2021 I'Unione Euro-
pea ha approvato l'autosom-
ministrazione del CRYSVITA
(burosumab), il farmaco per il
trattamento dell’XLH. | pazienti
o i loro caregiver possono dun-
que somministrarsi il farmaco
in autonomia. Il farmaco viene
somministrato con un'iniezione
sottocutanea puo essere auto-
somministrato a discrezione del
medico specialista e dopo un'ac-
curata formazione. Sara possibi-
le qualora il paziente riceva dosi
fisse, un professionista supervi-

identificata quando i bambini inizia-
no a camminare - spiega Vaccarotto
Vicepresidente di Aismme. Per dia-
gnosticare la malattia, la quantita di
fosforo, calcio e altri parametri de-
vono essere misurati attraverso esa-
mi del sangue e delle urine. Il medi-
co puo ordinare una radiografia per
confermare il sospetto. U'XLH puo
essere confuso con altre malattie
delle ossa, alcune delle quali legate
a una cattiva alimentazione. Le per-
sone con la malattia senza una sto-
ria familiare di XLH potrebbero non
essere diagnosticate durante l'infan-
zia, ma possono presentare sintomi
in eta adulta, con sintomi principali
come l'artrosi, pseudofratture, do-

sionera la prima somministra-
zione e sara presente ad ogni
cambiamento di dose.

“Questa approvazione € una pie-
tra miliare nel percorso del trat-
tamento delle persone affette
da XLH - ha commentato Abdul
Mullick, Presidente of Kyowa Ki-
rin International - I'autosommi-
nistrazione € un grande esem-
pio di come Kyowa Kirin cerchi
di andare incontro alle esigenze
dei medici e dei pazienti e ri-
sponde al nostro obiettivo di au-
mentare il loro benessere”.

lori e rigidita articolari, dolori ossei,
complicanze dentarie, problemi di
udito e affaticamento. Purtroppo lo
Screening Neonatale Esteso gia atti-
vo in Italia non & in grado di rilevare
la malattia alla nascita — E’ quindi
necessario il sospetto diagnostico
da parte di Pediatri di base e, per
gli adulti, i Medici di medicina ge-
nerale che invieranno il paziente ad
un centro clinico di riferimento per
la conferma diagnostica”.

La terapie

Per quanto riguarda le terapie, oltre
alla terapia convenzionale, che non
in tutti i pazienti funziona e nei piu
piccoli pud creare grandi difficolta
nell'assunzione, una buona notizia
e l'approvazione di EMA dell’anti-
corpo monoclonale burosumab per
il trattamento degli adolescenti piu
grandi e degli adulti e non solo di
bambini da un anno di eta e ado-
lescenti con scheletro in crescita.
“In Europa & stato autorizzato per
gli adulti da gennaio 2021 - con-
tinua Vaccarotto — mentre in Italia
al momento viene utilizzato per le
persone sopra i 12 anni solo in stu-
di clinici. Siamo in attesa che AIFA
innalzi i limiti di eta, continuando e
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non interrompendo la terapia agli
adolescenti cambiandone e miglio-
randone sensibilmente la qualita
della vita"

Il farmaco che contribuisce alla gua-
rigione di pseudofratture e fratture
dovute alla malattia e migliora l'o-
steomalacia, diminuisce il dolore e
la rigidita articolare, e la funzione
fisica e la mobilita migliora nel cor-
so del tempo. “Per i ragazzi in trat-
tamento che compiono 18 anni, la
maggiore eta significa la sospen-
sione del farmaco e tornare in ba-
lia della malattia, ritrovandosi nella
stessa situazione di quando non
assumevano il farmaco, con riper-
cussioni psicologiche e fisiche mol-
to pesanti — spiega Manuela Vacca-
rotto - Da qualche tempo arrivano
al nostro Centro aiuto-ascolto delle
richieste da parte di madri di ragazzi

adolescenti o di persone adulte af-
fette da XLH sul tema della mancata
concessione del Farmaco. Tra questi
I'esempio di una signora affetta da
XLH e con un figlio parimenti affet-
to, che ci ha raccontato la sua storia”
Nella sua famiglia ci sono diverse
persone affette dalla malattia: uno
zio, una cugina e, piu grave, il nonno
del ragazzo e padre della signora,
che da qualche anno é allettato a
causa di molteplici stenosi del ca-
nale midollare. La sua situazione si
€ aggravata dopo i 50 anni e quindi
lei e i suoi cari affetti dalla malattia,
pazienti adulti che non possono an-
cora accedere al farmaco, sono mol-
to in ansia perché si rispecchiano in
lui e prevedono un decorso ugual-
mente severo. La signora, inoltre, e
particolarmente in ansia per suo fi-
glio, che da alcuni anni & in cura con

il farmaco con grandi risultati. Ma il
ragazzo ha compiuto a maggio 18
anni, eta entro cuiin Italia il farmaco
non & pit rimborsabile, e quindi ha
dovuto sospendere il trattamento
con gravi ripercussioni sullo stato
della malattia. Ma la sua storia non
e lasola in Italia.

Possiamo trovare famiglie che al
loro interno contano non uno,
ma due o anche tre persone affet-
te dalla malattia, adulte e con un
progressivo peggioramento della
sintomatologia, tali da costringerli
a volte in sedia a rotelle, con dolo-
ri muscolari e ossei al limite della
sopportazione, a subire continue
operazioni chirurgiche agli arti, ai
denti, con un grave decadimento
delle condizioni fisiche e mentali,
che li portano a perdere il lavoro,
la vita sociale e una conseguente

scarsa qualita di vita.

“E’ importante assicurare l'accesso
al maggior numero possibile di pa-
zienti eleggibili al trattamento con
il burosumab - continua Vaccarot-
to - e che la terapia, che richiede
un’erogazione ogni 14 giorni,
possa essere fatta anche a do-
micilio, al momento approvata
dall’EMA ma non ancora dall’Al-
FA in Italia. Cosi i pazienti adulti e
i ragazzi, in particolare, non perde-
rebbero giorni di scuola e di lavoro
e si sentirebbero meno stigmatiz-
zati”. Il servizio al momento & atti-
vo in diverse Regioni, tra cui Lom-
bardia, Puglia, Campania e Sicilia e
sta per iniziare in Veneto, Toscana
e Friuli Venezia-Giulia. | pazienti
coinvolti sono molto soddisfatti ed
e gratuito per il paziente e per il Si-
stema Sanitario Nazionale.

Trattamento a lungo termine di Burosumab
riduce il peso della malattia negli adulti con XLH

Il 24 settembre scorso Kyowa Kirin
ha annunciato la pubblicazione di
nuovi dati che mettono in eviden-
za i vantaggi a lungo termine del
trattamento con CRYSVITA® (buro-
sumab) nei pazienti adulti affetti da
ipofosfatemia legata al cromosoma
X (XLH) con un miglioramento si-
gnificativo rispetto al basale dopo
96 settimane.

| dati provengono da uno studio
di fase 3 in aperto, randomizzato,
in doppio cieco e controllato con
placebo per valutare l'efficacia e la
sicurezza del farmaco in adulti con
XLH. Lo studio ha raggiunto il suo
endpoint primario, mostrando un
effetto statisticamente significativo
nell'aumento delle concentrazioni
di fosfato sierico a 24 settimane, ri-
spetto al placebo. Dopo 24 settima-
ne, il gruppo di pazienti trattati con
placebo & passato al nuovo tratta-
mento e sono stati raccolti dati sui
marcatori metabolici e biochimici,
sugli esiti riportati dai pazienti (Pa-
tient Reported Outcomes — PROs)
e sulle misure di mobilita fino a 96
settimane.

Questa nuova pubblicazione si con-
centra sui risultati dell’analisi dei
PRO e sui punteggi di mobilita. Alla
settimana 96, lo studio ha mostrato

miglioramenti statisticamente signi-
ficativi nei PRO rispetto al basale, tra
cui l'indice WOMAC (Western Onta-
rio and the McMaster Universities
Osteoarthritis Index), il Brief Pain
Inventory-Short Form (BPI-SF) e il
Brief Fatigue Inventory (BFI). Sono
stati osservati miglioramenti stati-
sticamente significativi nella funzio-
ne deambulatoria, misurata dal test
del cammino di 6 minuti (6MWT),
anche a 96 settimane rispetto al ba-
sale. | dati precedentemente pub-
blicati a 48 settimane hanno anche
mostrato miglioramenti in alcuni
PRO, tra cui rigidita e dolore, cosi
come la guarigione delle fratture o
pseudofratture.

“Lo studio evidenzia le molte sfide
fisiche affrontate dai pazienti adulti
con XLH, tra cui il dolore, la rigidi-
ta, la fatigue e la difficolta a cam-
minare — ha spiegato la dottoressa
Maria Luisa Brandi, co-autrice dello
studio, Presidente dell’'associazio-
ne FIRMO, Firenze, Italia - E’ stato
precedentemente dimostrato che
il trattamento migliora 'omeostasi
del fosfato nei pazienti adulti con
XLH, rispetto al placebo. La nuova
analisi suggerisce che, nonostante
le complicazioni a lungo termine e
la menomazione fisica associata alla

XLH negli adulti, questa terapia pud
anche migliorare la funzionalita fisi-
ca e la qualita della vita degli adulti
con XLH nel lungo periodo”.
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Diagnosi precoce dell’XLH

L'ortopedico puo fare la differenza

Di Luca Sangiorgi — Coordinatore di ERN Bond

Le displasie scheletriche costitui-
scono un gruppo di patologie rare
caratterizzate da anomalie di cre-
scita della cartilagine e dell'osso. Le-
spressione clinica di tali condizioni
e variabile, sia di entita (da forme
caratterizzate da mortalita pre-peri-
natale a quadri lievi, diagnosticati in
eta adulta), sia per quanto riguarda
eventuali manifestazioni cliniche
associate (neurologiche, uditive,
visive, polmonari, cardiache, renali,
ecc.). Dal punto di vista eziologico,
numerosi geni sono stati implicati
nella patogenesi di tali condizioni,
con diversa modalita di trasmissio-
ne.

In base all'ultima revisione della
nosologia e classificazione delle pa-
tologie genetiche a interessamento
scheletrico (1) sono state individua-
te 461 condizioni, suddivise in 42
gruppi in base alle caratteristiche
molecolari, biochimiche e/o radio-
logiche (1, 2, 3). Sebbene ciascu-
na condizione sia rara, l'incidenza
complessiva alla nascita si stima in
1/5.000 (4, 5).

Le implicazioni cliniche
della rarita

La rarita porta con sé un forte conte-
nuto emotivo condiviso dai pazienti
e dai loro familiari, vivendo un’espe-
rienza doppiamente dolorosa: oltre
all'impatto della patologia, infatti,
Ci si misura con la scarsita di cono-

scenze scientificamente disponibili
e professionalmente utilizzabili.
Spesso i pazienti sono costretti a pe-
regrinare da un esperto all'altro alla
ricerca di un centro in grado di effet-
tuare un'efficace sintesi diagnosti-
co-terapeutica. Il percorso diagno-
stico e la presa in carico di questi
pazienti, infatti, richiede strutture
che possano offrire una valutazione,
spesso multidisciplinare, da parte di
specialisti con alto grado di experti-
se su tali condizioni.

E di comune riscontro da parte dei
pazienti una difficolta a ottenere
una diagnosi appropriata e tempe-
stiva e un trattamento idoneo. Que-
sti pazienti, infatti, necessitano di
un‘assistenza di alto livello qualitati-
vo, svolta da professionisti con note-
vole esperienza clinico-diagnostica
e operanti in strutture in possesso di
conoscenze e risorse specialistiche.
Questa situazione porta a lunghi
tempi di latenza tra esordio della
patologia e diagnosi, che incidono
negativamente sulla prognosi del
paziente.

Nuovi strumenti per la
diagnosi

Per quanto concerne gli aspetti
diagnostici, l'introduzione di nuove
metodiche per le analisi molecolari
(Next Generation Sequencing) ha
ridotto notevolmente i tempi di re-
fertazione, permettendo di studiare

in un unico esperimento piu geni,
correlati al quadro clinico. Tuttavia
linquadramento clinico del caso
da parte dello specialista (che a
seguito della valutazione clinico-
radiografica, anamnestica e fami-
liare pone il sospetto diagnostico)
rimane fondamentale, sia per l'in-
dicazione all'indagine molecolare,
sia per l'interpretazione dei risultati
delle analisi.

E inoltre da considerare che una
corretta applicazione (previa accu-
rata validazione) della diagnostica
genetico-molecolare pud portare a
identificare fattori di rischio progno-
stico e la prevenzione e il controllo
degli esiti invalidanti.

Infine, gli sviluppi delle conoscenze
mediche e le nuove tecnologie, in
particolare negli ultimi venti anni,
hanno reso possibili efficaci cure in-
terdisciplinari, con un miglioramen-
to della condizione del paziente:
la diagnosi precoce e la correzione
chirurgica delle malformazioni, i
trattamenti specialistici dei vari ap-
parati coinvolti e la riabilitazione fi-
sica e talora anche psicologica.

Diagnosi, cura e ricerca
sifanno in rete

In considerazione della rarita di tali
patologie, & fondamentale avere
una rete di centri e specialisti con
esperienza nella diagnosi e tratta-
mento di tali condizioni, che per-

Ipofosfatasia: ancora poche diagnosi
Un webinar sui problemi odontoiatrici

Pochi anni fa si riteneva che lipo-
fosfatasia fosse una malattia ultra-
rara: un’indagine epidemiologica
condotta in Francia ne aveva sti-
mato un caso ogni 300mila perso-
ne. Ma ricerche piu recenti hanno
mostrato che & molto piu diffusa
di quanto si pensasse e hanno au-
mentato la prevalenza probabile a
un caso ogni 5mila/6mila. Secondo

altri studi, sempre condotti oltralpe,
le varianti genetiche che ne stanno
alla base sono addirittura presenti
in una persona su 500, anche se non
tutte si associano a caratteristiche
patologiche.

Ma questa malattia, dalle devastanti
conseguenze ortopediche ma an-
che odontoiatriche, & ancora poco
conosciuta: risulta cosi prezioso un

webinar che & stato organizzato
dalla fondazione Firmo (Fondazione
per la ricerca sulle malattie dell'os-
so) e dall’Api (Associazione pazienti
ipofosfatasia), tenuto da Maria Luisa
Brandi, professoressa ordinaria all'u-
niversita di Firenze, da anni in prima
fila nella prevenzione e cura delle
malattie dello scheletro e presiden-
te della Firmo.
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mette di raccogliere informazioni
cliniche, radiologiche e molecolari,
aumentando le conoscenze ineren-
ti a tali patologie e ponendo le basi
per un'efficace ricerca clinica, con-
sentendo identificazioni di gruppi
omogenei di pazienti e arruolabiliin
eventuali trial clinici.

La Rete di riferimento europea sulle
malattie rare scheletriche (European
Reference Network on Rare Bone Di-
seases — Ern Bond), di cui la struttura
complessa Malattie Rare Scheletri-
che dell'lstituto Ortopedico Rizzoli &
centro coordinatore, include diversi
centri di riferimento europei per la
diagnosi e il trattamento di patolo-
gie rare con prevalente interessa-
mento delle ossa o della cartilagine.
Cofinanziata dall'lUnione Europea,
ha l'obiettivo di promuovere un
approccio complessivo, multidisci-
plinare al paziente, favorendo, tra-
mite piattaforma web dedicata, la
collaborazione e il confronto (a fini
diagnostici o di presa in carico) tra i
vari specialisti, in particolare appar-
tenenti alla rete, ma anche con gli
specialisti locali al fine di formulare
diagnosi, percorsi terapeutici o piani
di trattamento per i diversi pazienti
affetti da malattie rare scheletriche.
(da www.orthoacademy.it)

Per trovare il centro di riferimento
piti vicino o per informazioni su ERN
BOND: Sito web: http://ernbond.eu/
Email: info@ernbond.eu

Una sintomatologia
complessa

Oltre a non essere molto conosciu-
ta, lipofosfatasia si pud confondere
con altre malattie, ma come dice la
parola é caratterizzata dalla riduzio-
ne della fosfatasi alcalina non spe-
cifica, un enzima che é presente e
attivo nel tessuto osseo, ma anche
nello smalto dentale: gia da questo
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si intuisce la sua rilevanza per l'o-
dontoiatra.

Tra i segni dell'ipofosfatasia figurano
disordini di tipo dentario importan-
ti, in casi rari fino a edentulie totali,
ma piu comunemente di mineraliz-
zazione dello smalto. | bambini che
ne soffrono perdono rapidamente
i denti decidui, hanno difficolta a
rimettere denti regolarmente e han-
no carie molto frequenti, con una
gradazione che cambia da caso a
caso. E stata addirittura descritta
una forma di questa malattia la cui
unica manifestazione e dentaria: €
dunque essenziale che gli odontoia-
tri ne siano a conoscenza.
L'epigenetica comunque gioca un
ruolo nell’espressione della muta-
zione genetica e ogni paziente svi-
luppa la malattia in forma diversa,
pur all'interno di un quadro comu-
ne.

Un risvegliato interesse
Perché c'e un risveglio dell'interes-
se per l'ipofosfatasia da parte degli
specialisti dell'osso? “Perché non
la diagnosticavamo nemmeno noi
- spiega Brandi - Bassi valori di fo-
sfatasi alcalina non specifica non
erano mai guardati con sospetto,

caso mai preoccupavano i valori
troppo elevati, che denotavano un
alto turnover osseo e quindi an-
che un elevato riassorbimento, che
trattavamo con inibitori di riassor-
bimento. Ma se somministriamo a
questi pazienti aminobifosfonati o
denusomab, tenderanno a fratturar-
si di piU, se usiamo potenti antirias-
sorbitivi riduciamo ulteriormente la
fosfatasi alcalina che e gia bassa. Il
fatto di favorire fratture in pazienti
che sirivolgono a noi per prevenirle,
ha portato a una maggiore sensibi-
lizzazione dei medici che si occu-
pano di fragilita ossea, c'e stato un
processo educazionale che ci porta
0ggi a essere molto piu attenti. Oc-
corre adesso avviare un'educazione
sui bassi livelli di fosfatasi alcalina
non specifica rivolta ai medici di
medicina generale, molti dei quali
avranno due o tre assistiti con que-
sto problema, ma che tendono tut-
tora a preoccuparsi soprattutto per
quei pazienti che ne hanno livelli
elevati, che possono essere correlati
con patologie diverse, inclusa quel-
la epatica. Come medico, il 50% del
mio successo diagnostico dipende
dall'ascolto del paziente, ed & im-
portante portare alla luce una dia-
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gnosi non formulata in precedenza”.

Il paradosso delle
terapie

Naturalmente, dovremmo anche
cercare di curare queste persone e ci
troviamo di fronte a una situazione
paradossale: fortunatamente oggi
per l'ipofosfatasia esiste addirittura
la possibilita di fornire I'enzima che
manca, risolvendo il problema, ma
si tratta di una terapia molto costo-
sa che nel nostro Paese non é facile
da ottenere. “Per ora - dice l'esperta
- possiamo trattare i bambini affetti
da forme gravi, speriamo in futuro
di poter arrivare a trattare anche gli
adulti che hanno ricevuto una dia-
gnosi tardiva. Ma occorre scardinare
il concetto secondo cui le terapie

Alfa-mannosidosi: indispensabile
la diagnosi precoce e formare i pediatri

Diagnosi precoce e ricorso tempe-
stivo al trattamento per stabilizza-
re la patologia. E il fattore tempo a
essere fondamentale per le persone
con alfa-mannosidosi, una malattia
metabolica ultra-rara a trasmissione
autosomica recessiva che colpisce
circa un neonato ogni 500mila. In
Italia si contano circa 60 pazienti,
ma il numero effettivo potrebbe es-
sere maggiore in quanto la patolo-
gia e sottodiagnosticata.

Se n'e parlato nel corso di un webi-
nar organizzato il 29 ottobre scorso
da Osservatorio Malattie Rare in col-
laborazione con AISMME Aps e AIM-
PS Aps (Associazione Italiana Muco-
polisaccaridosi), e con il contributo
non condizionante di Chiesi Global
Rare Diseases Italia - durante il qua-
le medici e pazienti si sono confron-
tati in un‘azione di sensibilizzazione

e aggiornamento sulla patologia.
Ricevere una diagnosi tempestiva
puo fare la differenza, come pure
venire in contatto con qualcuno che
conosca approfonditamente la ma-
lattia. “E’ necessario informare non
solo i pazienti, ma anche i clinici - ha
evidenziato Serena Gasperini, UOS
Malattie Metaboliche Rare, Fonda-
zione MBBM, Azienda Ospedaliera
San Gerardo-Monza - Il pediatra, in
particolar modo, deve essere a co-
noscenza dell'esistenza di questa
malattia e indirizzare subito la fami-
glia verso il percorso giusto”.

“E'una patologia difficile da ricono-
scere dal punto di vista clinico an-
che se semplice da diagnosticare
dal punto di vista tecnico: dosando
i livelli dell'enzima alfa-mannosi-
dasi lisosomiale si capisce subito
se l'individuo ne e affetto. Questo

esame, tuttavia, non si effettua
nella routine clinica - ha afferma-
to Maurizio Scarpa, Centro coor-
dinamento Malattie Rare, Azienda
Sanitaria Universitaria integrata di
Udine e Coordinatore rete Meta-
bErn — ma solo sulla base di precise
indicazioni e in laboratori specia-
lizzati, per cui & fondamentale che
i pediatri di libera scelta o i medici
specialisti conoscano la patologia
nelle sue caratteristiche. Qual é il
rischio? Nei casi piu attenuati, se lo
specialista non ne sospetta la pre-
senza, la diagnosi puo arrivare tardi
o non arrivare mai”. Dell'importan-
za dello Screening neonatale Este-
so ha parlato Manuela Vaccarotto,
Vicepresidente di Aismme, che ha
sottolineato come sia fondamen-
tale allargare il panel delle malattie
screenabili a nuove patologie.

’

per le malattie rare debbano essere
prescritte unicamente ai bambini.
Certo, nei piu piccoli sono essenziali
perché le fratture potrebbero porta-
re anche a deformita scheletriche,
ma non possiamo dimenticare gli
adulti quando abbiamo una terapia
che funziona ed evita una serie di
episodi clinicamente rilevanti, che
tra l'altro costerebbero di piu anche
dal punto di vista economico”.

La neonata Associazione pazien-
ti ipofosfatasia avra limportante
compito di sensibilizzare medici,
odontoiatri e popolazione genera-
le: “Uno dei primi passi — promette
la presidentessa Luisa Nico — sara la
preparazione di un libro bianco su
questa malattia”

Renato Torlaschi - Italian Dental Journal

L'alfa-mannosidosi € una malat-
tia da accumulo lisosomiale che
appartiene al sottogruppo delle
oligosaccaridosi ed & dovuta alla
mutazione del gene MAN2BIT. |
sintomi variano da paziente a pa-
ziente, ma la patologia & essen-
zialmente caratterizzata da im-
munodeficienza (che si manife-
sta con infezioni ricorrenti), ano-
malie scheletriche, dismorfismi
facciali, sordita neurosensoriale
e deficit graduale delle funzioni
mentali e del linguaggio.

Nella tua dichiarazione dei redditi dona il tuo 5 per mille ad AISMME indicando il codice fiscale
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Camminiamo insieme
Il nuovo progetto di Aismme
per i pazienti di Verona

Offrire un supporto psicologico ai
pazienti e alle loro famiglie, forma-
re ad una migliore gestione della
malattia, in particolare per quanto
riguarda I'ambito dell’alimentazio-
ne, e formare il contesto (scuola,
sanita territoriale, volontariato) per
aumentare il grado di attenzione e
sensibilita.

E'il progetto “Camminiamo insieme:
dalla prevenzione alla cura fino alla
assistenza a domicilio, promosso
da Aismme per sostenere i pazienti
metabolici seguiti dal Centro cura
dell’AUI Verona-Borgo Trento e co-
finanziato dalla Regione del Veneto.
Il progetto, che si concludera il 30
settembre 2022, propone interventi
da remoto, in presenza e a domici-
lio e si offre come una risorsa per il
superamento dell'isolamento e del
disagio provocato dalla pandemia
Covid 19. Coinvolge diversi sogget-
ti, dal volontariato ai privati, dalla
sanita pubblica alle scuole, per crea-
re una rete di supporto e incremen-
to del benessere nella quotidianita
di pazienti e famiglie.

Maratona Telethon:lo SNE a Unomattina

Fabio Piccoli, il papa della piccola
Sarah, e il Dottor Bordugo, Direttore
del Centro Regionale di Cura del-
le Malattie Metaboliche Ereditarie
dell'Azienda Ospedaliera U.l. di Ve-
rona, hanno contribuito alla mara-
tona Telethon 2021 partecipando il
17 dicembre alla trasmissione Uno-
mattina.

Hanno portato la storia di Sarah, af-
fetta da una patologia rara e seguita
dal Centro di Verona. Grazie all'im-
mediato riconoscimento della sua
patologia la piccola ha potuto ini-
ziare da subito la terapia, evitando
gravi disabilita e avendo garantita
una vita normale. Una buona occa-
sione per Il dottor Bordugo per fare
un focus sullo Screening Neonatale
Esteso e spiegarne I'importanza.
Sarah ha ricevuto in dono la maglia
del suo calciatore preferito: Slatan
Ibrahimovic del Milan, il gagliardet-

Obiettivi

+ Incrementare il benessere psi-
cologico e promuovere una
maggiore adesione alla terapia
alimentare dei pazienti e le loro
famiglie attraverso iniziative di
educazione alimentare, sostegno
psicologico, biblioterapia e medi-
cina narrativa.

« Sviluppare l'attivita di volontari
legati ad Aismme, che si rendano
disponibili a attivita a favore dei
pazienti, in particolare bambini e
ragazzi.

« Aumentare il grado di sensibilita
e attenzione da parte di operatori
della ristorazione formando il per-
sonale della ristorazione scolastica.

« Sviluppare una rete domiciliare a
servizio delle persone che vivono
sole o in condizione di svantaggio
sociale o limitata autosufficienza
promuovendo interventi come la
consegna dei prodotti dietetici, il
sostegno psicologico e la biblio-
terapia.

« Formare gli infermieri che effet-
tuano i prelievi ematici a domicilio.

to e alcuni capellini, anche per il fra-
tellino Ruben.

La storia di Sarah e la storia di mol-
tissime famiglie che grazie allo SNE
ottengono una diagnosi precoce
alla nascita che mette in sicurezza i
loro bimbi.

Ringraziamo la Fondazione Tele-
thon che molte volte in questa edi-
zione ha trattato Il tema dello SNE:
I'informazione ai genitori non & mai
abbastanza.

Il video dell'intervista e sulla pagina
Facebook e di Youtube di Aismme.

FONDAZIONE

PN
elethon

camminiamo
insieme

dalla prevenzione alla cura
fino all'assistenza a domicilio

Le azioni

Educazione alimentare
« Incontri/corsi di cucina per diete specifiche
« Contest di video-ricette

- Distribuzione prodotti dietetici a domicilio

Benessere psicologico
« Interventi a domicilio per pazienti
« Sostegno psicologico a distanza per familiari

- Biblioterapia e medicina narrativa anche a domicilio

Volontariato

» Formazione per creare un gruppo di volontari che
si occupino dei pazienti, in particolare i bambini e i
ragazzi, in interventi anche a domicilio

Comunita

- Incontri di sensibilizzazione e formazione del
personale delle mense scolastiche

« Incontri di formazione per gli infermieri che
effettuano i prelievi dello spot ematico a domicilio

'
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Progetto Aurora
Il ruolo dello psicologo nella comunicazione della diagnosi

Il progetto Aurora proposto da Aism-
me ai pazienti metabolici del Centro
cura diVerona si propone di promuo-
vere sostegno e aiuto psicologico ai
pazienti e alle famiglie colpite da
malattia metabolica rara. E' diventato
uno spazio sempre pil conosciuto
e importante, nel quale viene data
la possibilita alla famiglia di essere
ascoltata e aiutata a rielaborare la
malattia sia nel caso di pazienti adulti
che di bambini.

Nelle malattie rare il percorso dia-
gnostico e la restituzione della dia-
gnosi assumono caratteristiche as-
solutamente peculiari che rendono
questo processo ancor piu delicato
rispetto a quanto accade normal-
mente nella presa in carico di patolo-
gie pitl comuni. Sono per definizione
“rare” e quindi poco conosciute; sono
numerose, spesso sono malattie gra-
vi, letali o comunque disabilitanti,
che interferiscono significativamen-
te con la qualita della vita non solo
dei pazienti, ma anche dei caregiver.
Si delinea cosi la necessita di inter-
venire in équipe per aiutare questi
pazienti fin dalla prima presa in cari-
co che avviene proprio in occasione
della prima telefonata.

La telefonata, spesso effettuata da un
medico, € un evento molto delicato,
tanto da rimanere anche per molto
tempo, se non per sempre, nella me-
moria delle persone. Questo evento
deve, quindi, essere supportato da un
aiuto psicologico; in questa fase, cosi
come nella fase di comunicazione
della diagnosi, il supporto psicologi-
co é di fondamentale importanza. La
famiglia va accolta e ascoltata; ridefi-
nire e dare significato a quanto det-
to dal medico e dai vari componenti
dell’équipe, come il medico genetista
e la dietista, figura importante perché
spesso la dieta & proprio un salva-vita,
e cruciale. Lo psicologo ha quindi il
compito di mettere assieme i vari con-
cetti espressi dall'équipe e di aiutare la
famiglia a trovare una stabilita fornen-
do una efficace alleanza terapeutica,
oltre a fornire il supporto concreto
dei numeri telefonici e delle reperi-
bilita di ciascun esperto, in modo da
far sentire la coppia, la famiglia e il pa-
ziente accolti e seguiti da pit punti di
vista. In letteratura vengono espresse
chiaramente delle linee guida che si

sono dimostrate efficaci nella presa in
carico del paziente metabolico: la co-
municazione deve essere chiara, con-
gruente e coerente con quello che vo-
gliamo trasmettere e spiegare; deve
essere dato uno spazio specifico e un
tempo specifico e rispettoso al singo-
lo a alla famiglia sia capire assieme al
medico di quale malattia si tratti, quali
sono i sintomi, come si manifestano e
quali le cure e le risorse di cui ci si po-
tra giovare, sia anche per poter essere
ascoltati e accolti nelle manifestazioni
di dolore e dirifiuto.

Da un punto di vista psicologico,
in letteratura e nella mia esperien-
za dei mesi trascorsi operando nel
Centro di Cura Malattie Metaboliche
Rare dell'Ospedale di Borgo Tren-
to, di Verona, € emerso quanto sia
importante lavorare sui ricordi non
rielaborati, ricordi spesso legati alla
diagnosi, alle prescrizioni e cure e
alle procedure mediche, al sentirsi in
difficolta, incapaci e/o troppo perse-
guitati dalla sfortuna. Come esempio
posso far riferimento agli spot: molti
riferiscono questa esperienza come
traumatica. Tutti abbiamo le risorse
per rielaborare spontaneamente un
evento traumatico: a volte, tuttavia,
per vari motivi, succede che l'evento,
il trauma, resti in memoria e si in-
stauri quello che viene chiamato un
disturbo post traumatico da stress
(PTSD). In questo caso la persona
continua a rivivere l'evento trauma-
tico e a riprovare le stesse emozioni,
gli stessi pensieri destabilizzanti, le
stesse sensazioni tipiche di quandoil
trauma é stato vissuto. Cosi il passato
diventa presente, un presente che
insiste a permanere, non lasciando la
possibilita al paziente di poter vivere
le proprie esperienze attuali in modo
autentico. Le reti neurali conservano
il trauma irrisolto, non rielaborato e
vivono costantemente al tempo del
trauma.

Di recente, in letteratura, € emerso
in modo specifico quanto sia impor-
tante la rielaborazione degli eventi
traumatici e viene raccomandato I'u-
so dell'approccio con I'EMDR, come
prima scelta terapeutica e di approc-
cio. Si tratta di un metodo psicote-
rapeutico indicato specificatamente
per il recupero dalle esperienze trau-
matiche gravi, dai lutti e dai traumi

relazionali continuativi. E'un metodo
“evidence based” scientificamente
comprovato da piu di 44 studi, che
utilizza, come modalita principale,
la desensibilizzazione e il riproces-
samento dei ricordi e degli eventi
passati, attraverso i movimenti ocu-
lari; permette la rielaborazione di
ricordi disturbanti e di emozioni che
invadono e inquinano la vita presen-
te. LEMDR é efficace nel sistemare e
sciogliere le esperienze traumatiche,
permettendo cosi il recupero delle
abilita e delle competenze personali
lasciando spazio al presente, alle ri-
sorse autentiche della persona.

Il paziente metabolico € una persona
importante e unica nel suo genere;
va preso in carico dalla nascita e va

accompagnato nel suo percorso. E’

importante stargli accanto, aiutarlo
nei momenti di criticita, di passaggio
e transizione delle varie tappe di cre-
scita. Altrettanto importante & segui-
re, supportare e prender cura della
famiglia che gli sta accanto. Il pro-
getto Aurora diventa cosi uno spazio
fondamentale di ascolto, supporto e
cura; un‘opportunita preziosa di ac-
coglienza e cura a tutto tondo.
Dr.ssa Sarah Carcereri

I PROGETTO AURORA é un
sostegno a distanza, un video-
consulto psicologico che si pro-
pone di offrire risposte a fami-
glie e pazienti affetti da malattie
metaboliche rare, per aiutarli
ad affrontare al meglio le pro-
blematiche inerenti la gestione
quotidiana della malattia e la
dieta salvavita.

Proposto da Aismme, € un ser-
vizio gratuito e continuativo,
complementare al servizio di
supporto psicologico all'inter-
no del Centro di presa in carico,
che viene offerto solo durante
il Day-Hospital o i ricoveri.

“
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Dona

il tuo 5 per mille
ad AISMME

Sostieni i progetti

di AISMME a favore
di bambini e adulti

affetti da Malattie

Genetiche Metaboliche.

A te non costa nulla
e per noi significa molto!

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




