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Editoriale

Malattie rare: non escano dall'agenda del nuovo Governo
Nel confronto preelettorale, Vaccarotto di Aismme:“Lo SNE & un‘emergenza”

Nelle settimane che hanno preceduto
le elezioni si sono succeduti incontri
e appelli ai partiti perché le malattie
rare non rimanessero fuori dai pro-
grammi e dall'attenzione del futuro
governo.

Il 5 settembre 2022 OMaR ha organiz-
zato un incontro virtuale invitando
tuttii partiti in corsa per le elezioni po-
litiche del 25 settembre. All'incontro,
organizzato, in collaborazione con
le associazioni dell’Alleanza Malattie
Rare, si sono confrontati il mondo del-
le malattie rare, che include non solo
le associazioni dei pazienti, tra cui
Manuela Vaccarotto in rappresentan-
za di Aismme, ma anche medici, ricer-
catori, caregiver, amministratori delle
reti sanitarie e i responsabili sanita
dei partiti politici in corsa per le ele-
zioni. Obiettivo, riportare l'attenzione
della politica ai bisogni dei malati
rari, grandi assenti nei programmi dei
partitiin corsa per le elezioni e, quindi,
nel programma politico di chi sarebbe
stato il vincitore delle elezioni.

Tra i politici, hanno partecipato Paola
Binetti per UDC Italia-Unione dei De-
mocratici Cristiani e di Centro, Fabio-
la Bologna per ltalia al Centro, Luca
Coletto per Lega per Salvini Premier,
llaria Donatio e Desideria Mini per
+Europa, Andrea Mandelli per Forza
Italia e Lisa Noja e Annamaria Paren-
te per Italia Viva. “La prima indicazio-
ne, su chi é sensibile alle malattie rare
e su chi invece non lo é emerge gia
dal conto delle presenze e delle assen-
ze — ha commentato llaria Ciancale-
oni Bartoli, Direttrice di OMaR - Nei
programmi elettorali le malattie rare
figurano in maniera esplicita in uno
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solo di questi, per il resto sono le gran-
di assenti’.

Manuela Vaccarotto si é soffermata
in particolare sullimportanza dello
Screening Neonatale Esteso e sulle-
sigenza di allargare il numero delle
patologie screenate. “Lo SNE é un'ec-
cellenza della sanita italiana, é pub-
blico e gratuito — ha puntualizzato
- In Europa nessuno Stato é arrivato
a tanto, cioe ad avere una legge che
lo renda obbligatorio per tutti i neo-
nati e per un numero cosiimportante
di patologie, secondo solo agli Stati
Uniti. Un'eccellenza che rischia di an-
dare persa di fronte ad altre esigenze
emergenti. Bisogna dunque ripren-
dere in mano tutto il percorso SNE
e portarlo ad uno stadio avanzato,
dovunque, in tutte le regioni d'ltalia.
E estenderlo: attualmente l'aggior-
namento del pannello ufficiale viene
bloccato dalla mancata approvazio-
ne del Decreto tariffe, che non per-
mette un nuovo aggiornamento dei
Lea. Questo é davvero inaccettabile,
tenuto conto della necessita di trat-
tare i nuovi nati affetti precocemen-
te, anche di patologie non incluse nel
panel, e di tutto il lavoro profuso per
mettere in sicurezza la vita dei nostri
neonati (nel 2020 sono stati 426 i
bambini salvati dallo SNE)".

Lo SNE e un‘emergenza
“Occorre trovare una soluzione di-
versa per lo SNE, che dovrebbe es-
sere sganciato dai normali percorsi
sanitari e assumere una valenza di
EMERGENZA, cosi come stato per il
Covid. Chiediamo dunque ai politici
I''mpegno a aggiornare pannello, che

deve stare al passo con la scienza, e il
miglioramento della presa in carico
dei piccoli pazienti ma anche dei pa-
zienti adulti con il potenziamento dei
Centri di cura che stanno soffrendo di
mancanza di personale. Non ha sen-
so identificare i pazienti e non avere i
medici per curarli. Infine, di finalizzare
i fondi riservati allo SNE e non disper-
derliin mille altri rivoli’.

E adesso?
Non ci illudiamo,
si ricomincia da capo
Al momento si sta vivendo la transi-
zione tra un Governo e un altro, e mol-
tissime sono le emergenze sul tavolo
del Consiglio dei Ministri. Guardiamo
con attenzione al nuovo Ministro del-
la Salute, Orazio Schillaci, medico e
rettore di un grande ateneo e un Po-
liclinico, quello di Tor Vergata, che ha
10 centri malattie rare accreditati. Su
di lui riponiamo le nostre speranze e
gli auguriamo un buon lavoro.
Purtroppo queste elezioni hanno vi-
sto i malati rari perdere dei riferimenti
importanti all'interno del nostro Par-
lamento. Non sono state rielette le
Onorevoli Paola Binetti, Fabiola Bo-
logna e Lisa Noja che negli anni sono
state voci ascoltate e appassionate
nellimpegnare la politica a trovare
risposte ai bisogni e di pazienti e asso-
ciazioni. Le ringraziamo e siamo certe
che ci mancheranno.
Ci auguriamo di poter trovare presto
all'interno del nostro Parlamento per-
sone altrettanto sensibili e preparate,
che possano diventare i nostri nuovi
interlocutori.
Infine, salutiamo e ringraziamo an-
che l'uscente Sottosegretario con de-
lega alle Malattie rare Pierpaolo Sileri,
che ha dimostrato una rara capacita
ed empatia nell‘avvicinarsi al mondo
dei malati rari e ha permesso di regi-
strare alcune accelerazioni su diversi
temi importanti.
Un benvenuto al nuovo Sottosegreta-
rio alla Salute Marcello Gemmato, cui
offriamo tutta la nostra collaborazio-
ne per I'avvio di un proficuo cammino
insieme.
La Presidente di Aismme
Cristina Vallotto
La Vicepresidente di Aismme
Manuela Vaccarotto

Le richieste
dei pazienti ai Partiti

non sono nuove, la maggior
parte sono state avanzate piu
volte nel tempo, spesso rice-
vendo promesse poi disattese
0 non portate a termine, anche
per la caduta anticipata del
precedente Esecutivo. Le stesse
richieste sono ora sul tavolo del
nuovo Governo.

« portare avantii5 atti e decre-
ti necessari a dare concreta
attuazione alle Legge 175/21,
il Testo Unico Malattie Rare
(TUMR).

« pubblicare il decreto conten-
te il nuovo Piano Nazionale
Malattie Rare: il precedente
€ scaduto dal 2016, e dare un
adeguato finanziamento a
questo Piano.

- implementare la Legge sullo
Screening Neonatale (leg-
ge n. 167/2016), per la quale
manca solo un decreto.

- attuare la legge n. 227/2021
recante una delega al Go-
verno in materia di disabili-
ta, che deve adottare, entro
settembre 2023, uno o piu
decreti legislativi per la re-
visione e il riordino delle di-
sposizioni vigenti in materia
di disabilita.

- favorire lo sviluppo e l'appli-
cazione in ltalia di tutte tec-
niche e conoscenze che van-
no sotto il nome di “scienze
omiche”, fondamentali per la
diagnosi delle malattie rare,
per I'individuazione di malat-
tie rare non ancora conosciu-
te e per indirizzare nel modo
piu efficiente le terapie per-
sonalizzate.

+ promuovere una formazio-
ne specifica nelle scuole di
specializzazione per creare
una nuova classe di medici,
formata da buoni diagnosti
che siano anche in grado di
utilizzare tutti gli strumenti
digitali a disposizione.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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| a nuova sede di Aismme

A Verona la nuova sede di Aismme APS
Una casa per i pazienti metabolici

E’ stata inaugurata I'11 giugno scor-
so a Verona la nuova sede di Aism-
me, la Casa per i pazienti metabo-
lici.

“Casa nel senso di luogo condiviso
per la comunita delle famiglie dei
piccoli pazienti e pazienti adulti
che fanno riferimento all’ Azienda
Ospedaliera Universitaria Integra-
ta di Verona, Centro Regionale di
Cura dell'Ospedale della Donna
e del Bambino di Borgo Trento. —
spiega Cristina Vallotto, Presidente
di Aismme - Luogo in cui i Pazienti
piccoli, adolescenti ed adulti, che
necessitano di un‘alta complessita
assistenziale, possano trovare aiuto
e supporto. Un nuovo spazio dove
Aismme potra attivare attivita di
educazione e formazione alimenta-
re, di sostegno psicologico, incontri
di biblioterapia e spazi di condivi-
sione”.

La nuova sede si trova in Piazza Fru-
gose 4, a poca distanza dall’Azienda
Ospedaliera. Lo spazio & stato con-
cesso all’Associazione dal Comune
di Verona e il Progetto ha ricevuto il
Patrocinio dell’Assessorato alle Poli-
tiche Sociali e dell’Azienda Ospeda-
liera, i cui Centri di Cura e di Scree-
ning Aismme supporta e sostiene.
“La sede e ospitata in un locale
di circa 60 metri quadrati a piano
terra, privo di barriere architetto-
niche e dotato di servizi accessibili
ai disabili - spiega Manuela Vacca-
rotto, Vice presidente di Aismme
- Grazie alla donazione di alcune
ditte e stata installata una moder-
na cucina funzionale e attrezzata

AL R

per la preparazione di ricette che
compongono le diete salvavita cui
i pazienti metabolici sono spesso
sottoposti. La utilizzeremo per svol-
gere i Metabolic Cooking, corsi pra-
tici di alimentazione per i pazienti e
le famiglie che Aismme organizza
sin dal 2016. Un grande tavolo per-
mettera la preparazione e anche la
consumazione dei pasti preparati in
condivisione. Abbiamo poi allestito
una piccola Segreteria e uno spazio
accogliente dove offrire consulen-
ze e far giocare i bambini. Di fronte
alla sede si apre una grande piazza
dove potremo organizzare incontri
ed eventi”.

La nuova sede di Aismme é stata
inaugurata alla presenza delle Au-
torita cittadine, dei rappresentanti
dell’AOUI di Verona, delle famiglie
dei piccoli pazienti e dei pazienti
adulti, dei soci e degli amici dell’As-
sociazione. Nell'occasione Aismme
ha voluto consegnare un riconosci-
mento a quanti, in modo volontario,
hanno voluto prestare la loro opera

e dare il loro contributo per rende-
re la Casa per i pazienti metabolici
una realta. La nuova sede e anche la

Sede Legale di Aismme.
E possibile contattare la Segrete-
ria scrivendo a info@aismme.org

040285




Cosa mangera da grande?

“Cosa mangera da grande?

Ricette per diete metaboliche speciali”

Una collana di 5 ricettari unica in Italia con ricette facili da preparare,
belle da vedere e soprattutto buone da gustare!

Chi lo ha detto che non si possono
gustare piatti da gourmet se si e
sottoposti ad uno stretto regime ali-
mentare?

| pazienti affetti da alcune malattie
metaboliche devono osservare una
dietoterapia per tutta la vita. | loro
piatti devono essere privi di grassi, o
di proteine, o di fruttosio, oppure di
altri nutrienti che il loro corpo non
riesce a metabolizzare e che possono
causare problemi per la crescita e per
il funzionamento dell'organismo.
Oggi, fortunatamente, grazie all'evol-
versi delle conoscenze mediche e di
nutrizione, e dei servizi pensati per
chi e affetto da una malattia meta-
bolica ereditaria, i pazienti possono
avere una vita quasi del tutto nor-
male e soddisfacente grazie ad una
terapia dietetico-nutrizionale iniziata
precocemente. Purtroppo pero una
dieta limitata puo avere pesanti con-
seguenze sulla qualita di vita, puo
rendere il pasto un‘esperienza fru-

strante che incide in ambito familiare
e sociale. La preparazione e la condi-
visione dei pasti possono diventare
dei momenti complessi da gestire,
diversi da un'esperienza spontanea
di convivialita e gusto.

Ecco dunque il nuovo progetto di
Aismme “Cosa mangera da grande?
Ricette per diete metaboliche spe-
ciali’, ideato dalla Dottoressa Alice
Dianin, Dietista del Centro Regionale
di Diagnosi e Cura dell’Azienda Ospe-
daliera Universita Integrata di Verona
ed in particolare dell’'Unita Operativa
di Malattie Metaboliche Ereditarie di-
retta dal Dott. Andrea Bordugo, e svi-
luppato in collaborazione con éCuci-
na. Una collana di ricettari dedicata
alle famiglie dei piccoli pazienti e ai
pazienti adulti, uno strumento che
possa essere loro utile per avvicinarsi
in modo positivo alle diete salvavita
e arendere il cibo un piacere da con-
dividere insieme. Ricette che sono
facili da realizzare, belle da vedere e
soprattutto buone da gustare!

Aismme a supporto

dei piccoli pazienti

“Nella nostra attivita abbiamo sem-
pre lavorato per migliorare la qualita
della vita per i pazienti e delle loro
famiglie, con un‘attenzione partico-
lare per i bambini - spiega Cristina
Vallotto, Presidente di Aismme - Sul
tema delle diete per i bambini meta-

bolici abbiamo realizzato 'Lelefante
Blu; una favola illustrata che affronta
in modo lieve il tema delle patologie
Metaboliche Ereditarie e il rapporto
di questi piccoli pazienti con il cibo.
Uno strumento per i bambini, ma
anche per i genitori, le maestre e tutti
coloro, amichetti compresi, che po-
polano il mondo di un bimbo affetto
da malattia metabolica ereditaria, co-
stretto a una dieta stretta per tutta la
vita"

A questa positiva esperienza si ag-
giunge dunque “Cosa mangera da
grande? Ricette per diete metaboli-
che speciali”. “Una collana di ricettari
che vuole essere un supporto pratico
alle famiglie che ogni giorno devono
confrontarsi con i limiti di una dieta -
precisa Manuela Vaccarotto, vice pre-
sidente di Aismme - Uno strumento
per aiutare a rendere il rapporto con
il cibo, soprattutto dei bambini, meno
problematico e migliorare la qualita
di vita delle famiglie, cercando di ren-
dere piu lievi gli scogli e le difficolta
per la gestione delle diete”

| ricettari forniscono materiali di
educazione alimentare e sezioni illu-
strative pensate per essere un utile
supporto nell'affrontare le difficolta
rappresentate dalle diete speciali
per migliorare la conoscenza del-
le materie prime e delle tecniche
di preparazione culinarie. La vasta
gamma di prodotti dietetici che sono

92181040285

stati utilizzati per la realizzazione dei
piatti, la semplicita e la facilita nella
realizzazione, oltre che la ricchezza di
consigli per la preparazione, ne fanno
un prodotto editoriale unico, che non
esiste in Italia.

“Per quanto riguarda i due primi volu-
mi della collana - puntualizza Vacca-
rotto - la loro distribuzione € in corso.
Iniziata a luglio 2022, riceviamo molte
domande dalle famiglie e al momen-
to ne abbiamo distribuite circa 400
copie. Sono in corso contattati con
tutti i 24 Centri Cura e attendiamo
ulteriori richieste anche da parte loro.
C'e molto entusiasmo tra le famiglie
che ci esprimono proprio la necessi-
ta di poter avere pil strumenti da cui
trarre spunto per la preparazione dei
pasti speciali per i loro bambini”.

“Ho sempre creduto nell'educazione
come strumento fondamentale per la
gestione delle diete per malattie me-



Ultima ora

Abbiamo ricevuto la comunica-
zione che il progetto é stato am-
messo al bando “Scienza parteci-
pata per il miglioramento della
qualita di vita delle persone con
malattie rare” indetto dall’lstitu-
to Superiore di Sanita - Centro
Malattie Rare finanziato dal Mi-
nistero della Salute.

taboliche da parte delle famiglie, dei
pazienti e delle figure che liaccompa-
gnano nella vita quotidiana - spiega
la dottoressa Alice Dianin, dietista
esperta nel campo delle malattie me-
taboliche ereditarie e autrice del libro
- Nel tempo, grazie al fondamentale
supporto dei Centri di riferimento, le
famiglie imparano a conoscere nuo-
vi alimenti, nuovi modi di cucinare e
di stare bene insieme, a prescindere
dalle limitazioni che esistono in que-
ste diete. Ma questa collana di ricet-
tari vuole rappresentare un ulteriore
strumento per scoprire insieme il
piacere del cibo, proponendo le pre-
parazioni di base e i trucchi in cucina
che possono aiutare a cucinare piatti
gustosi e sani”.

Tutte le ricette sono state studiate e
testate da chef professionisti di eCu-
cina scuola di cucina con sede a Ve-
rona fondata da Martina Cortellazzo
e Alessandro Lasferza. “La proposta
di Aismme di lavorare insieme a una
collana di ricettari per le diverse die-
te ha subito entusiasmato la scuola
- hanno spiegato i fondatori - che
ha messo in campo tutte le risorse
con l'obiettivo di ricercare metodi
alternativi e soddisfacenti per realiz-
zare ricette classiche e creative. Na-
turalmente, se per un cuoco la sfida
e quella di realizzare un piatto buono
- e possibilmente bello - per un do-
cente di cucina lintento dev'essere
anche che questo piatto si traduca in
una ricetta replicabile a casa”.

Il progetto editoriale

La collana & composta da cinque ri-
cettari, che rispondono in modo spe-
cifico alle esigenze a livello dietetico
di molte delle malattie metaboliche
ereditarie conosciute. Ciascun ricet-
tario risponde alle esigenze di un tipo
di dieta e contiene 22 ricette studia-
te appositamente e selezionate da
specialisti. Le caratteristiche comuni
sono l'utilizzo degli alimenti dietetici
ai fini medici speciali, dove previsti,
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la rielaborazione di piatti tradizionali
con ingredienti facilmente reperibili.
Le ricette sono pensate non solo per i
bambini ma anche per i pazienti ado-
lescenti ed adulti.

Al momento sono stati pubblicati i
primi due volumi. | restanti verranno
realizzati entro il 2023.

I ricettari realizzati:

Volume 1. Ricette a basso contenu-
to di proteine o ipoproteiche, adatte
alla dieta per: fenilchetonuria, leu-
cinosi, omocistinuria, tirosinemia di
tipo |, acidemia propionica, acidemia
metilmalonica, acidemia glutarica di
tipo |, acidemia isovalerica, difetti del
ciclo dell'urea, intolleranza alle protei-
ne con lisinuria, e altre malattie tratta-
te con la limitazione delle proteine.
Volume 2. Ricette a basso contenu-
to di grassi o ipolipidiche, adatte alla
dieta per: difetti della beta ossidazio-
ne degli acidi grassi a catena lunga o
molto lunga, deficit di carnitina pal-
mitoil-transferasi, deficit multiplo di
acil-CoA deidrogenasi, e altre malattie
trattate con la limitazione dei grassi.

I ricettari in lavorazione:

Volume 3. Ricette prive di lattosio
e galattosio, adatte alla dieta per:
galattosemia, intolleranza al lattosio
(non sono malattie metaboliche ere-
ditarie).

Volume 4. Ricette prive di fruttosio,
adatte alla dieta per: fruttosemia, in-
tolleranza al fruttosio (non sono ma-
lattie metaboliche ereditarie).
Volume 5. Ricette per dieta chetoge-
nica, adatte alla dieta per: deficit del
trasportatore GLUT 1, deficit di piru-
vato deidrogenasi, epilessia farmaco-
resistente in dieta chetogenica.

| patrocini

| ricettari hanno avuto il Patrocino di
SIMMESN (Societa Italiana Malattie
Metaboliche e Screening Neonatali),
MetabERN (la rete Europea di riferi-
mento delle Malattie Metaboliche
Ereditarie) e dellAzienda Ospedaliera
Universitaria Integrata di Verona.

RICCITE PER DIETE
METABOUGIE SPECIALI

| volumi sono disponibili gratuitamente per le famiglie e ai pa-
zienti in collaborazione con i Centri di Cura delle Malattie Me-
taboliche Ereditarie in Italia e su richiesta collegandosi al sito

www.aismme.org

Verranno anche utilizzati da Aismme, in collaborazione con
Centro Regionale di Cura delle MME dell’Azienda Ospedaliera di
Verona, per realizzare laboratori di cucina per diete speciali con
gruppi di genitori e di pazienti (Metabolic Cooking).

“E" un onore per MetabERN patroci-
nare questa lodevole iniziativa volta
a assicurare una migliore qualita di
vita e una minore preoccupazione
per le famiglie che si trovano a dover
quotidianamente gestire le limita-
zioni e le imposizioni di un regime
dietetico che spesso rappresenta la
principale soluzione terapeutica co-
munemente utilizzata nell’approccio
clinico a numerose patologie conge-
nite del metabolismo.” Commenta il
Prof Maurizio Scarpa Responsabile
centro di Coordinamento Regiona-
le Malattie Rare della Regione Friuli
Venezia Giulia, Coordinatore euro-
peo MetabERN, la Rete Europea dei
Centri di Cura di cui fanno parte 101
ospedali europei di eccellenza nel
trattamento delle malattie metabo-
liche”. “La Rete Europea Metabern-
continua - si propone di costituire
un punto di incontro tra I'ltalia e
I'Europa per creare uniformita sulla
diagnosi, sul trattamento e sulla te-
rapia facilitando il rapporto stretto e
la collaborazione tra clinici e le asso-
ciazioni di pazienti creando consape-
volezza in tutti gli attori coinvolti per
migliorare l'identificazione precoce
e il trattamento di queste malattie e
promuovere il ruolo della dieta quale
forma di medicina di precisione che,
pur senza correggere il difetto meta-
bolico alla base, permette di aggirar-
ne gli effetti dannosi”.

“La terapia dietetica resta un cardine
della cura per molte malattie metabo-
liche ereditarie che a vita, fin dall'in-
fanzia, dovranno essere prescritte con

precisione, proposte con cura e moni-
torate con attenzione coinvolgendo i
genitori e gli stessi pazienti nel rispet-
to dei principi di una medicina perso-
nalizzata e partecipata - commenta
Prof. Andrea Pession, Presidente della
SIMMESN - Strumenti come questi
sono dunque preziosi per condivi-
dere conoscenza tra i professionisti
della salute e prospettare esperienze
positive che consentano ai nostri pa-
zienti di scorgere opportunita per una
migliore qualita di vita"

La collana gode del supporto non
condizionante di Alexion, Astraze-
neca Rare Diseases.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Decreto Tariffe, una (scandalosa) storia infinita

L'uscita di questo numero di Aism-
me news coincide con la fine di un
anno, il 2022, che ha visto traguardi
importanti (pochi), come l'istituzio-
ne del Comitato Nazionale Malat-
tie Rare previsto dal primo dei de-
creti attuativi della legge 175/2021,
I'approvazione del “Testo Unico
sulle Malattie Rare’, la prima Riso-
luzione ONU sulle Malattie Rare, i
fondi del Piano Nazionale di Ripre-
sa e Resilienza. Ma anche il perdu-
rare dei ritardi di (molti) provvedi-
menti legislativi che il mondo dei
malati rari attende da anni. Primo
tra questi la mancata approvazione
del Decreto Tariffe, con un Nomen-
clatore tariffario fermo dal 2017 e
presentato alla Conferenza Stato
Regioni il 29 dicembre 2021, dopo
essere stato oggetto di importanti

revisioni. Un documento che per-
metterebbe di rendere attuativo il
Decreto del Presidente del Consi-
glio del 12 gennaio 2017 che aveva
ridefinito e aggiornato i LEA (Livelli
Essenziali di Assistenza), di aggior-
nare una serie di prestazioni per
patologie specifiche (purtroppo
spesso diventate gia obsolete per-
ché vecchie di 5 anni), ma anche di
inserire nello screening neonatale
(SNE) la Atrofia Muscolare Spinale
(SMA) e oltre 10 patologie in corso
di riconoscimento, rendendole ob-
bligatore e gratuite per neogenitori
in ogni Regione.

Da parte delle Associazioni dei
pazienti e di altri soggetti, tra cui
Omar e Cittadinanzattiva, si erano
susseguite in questi mesi azioni di
pressione per una rapida approva-

25 settembre 2022:
anche Uniamo ha fatto appello alla politica

«ll “Testo Unico sulle Malattie

Rare”, la prima Risoluzione ONU

sulle Malattie Rare, i fondi del

Piano Nazionale di Ripresa e Re-

silienza: il 2021 é stato un anno

di traguardi per i Malati Rari, non

interrompiamo questa “catena

virtuosa”»: lo ha dichiarato Anna-
lisa Scopinaro, presidente della

Federazione Italiana Malattie Rare

UNIAMO, che in vista delle elezio-

ni del 25 settembre, ha rivolto un

appello apolitico ai leader politici

e ai membri del Parlamento pro-

venienti dall'ambito sanitario, e

agli esponenti delle Commissioni

Affari Sociali della Camera e Igie-

ne e Sanita del Senato

Questi i punti principali dellap-

pello di UNIAMO-FIMR

» Finanziare il PNMR (Piano Na-
zionale Malattie Rare), affinché
si arrivi ad uno stanziamento di
risorse economiche che vadano
a sostenere concretamente le
necessita dei singoli individui.

+ Rivedere le tabelle INPS grazie
alle quali & possibile ottenere
Iinvalidita civile, dato che al
momento non prevedono la
categorizzazione delle Malat-
tie Rare.

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale

« Investire per stabilizzare il per-
sonale sanitario all'interno dei
Centri di Competenza al fine di
garantire un'adeguata presa in
carico dei pazienti.

» Sostenere le reti ERN (Europe-
an Reference Network) e le ri-
cerche che realizzano.

» Fare approvare i Decreti Attua-
tivi della Legge 175/21 in tem-
pi brevi, per dare risposte con-
crete ai bisogni dei pazienti e
delle loro famiglie; allo stesso
modo emanare quelli relativi
alle sperimentazioni cliniche
(Legge 3/18).

+ Accelerare la procedura di
approvazione dei LEA (Livelli
Essenziali di Assistenza), fon-
damentali per i riconoscimen-
ti di Malattia Rara e per tutti i
trattamenti necessari.

+ Incentivare un servizio sanita-
rio di prossimita, promuoven-
do l'assistenza e le terapie do-
miciliari, la teleassistenza e la
telemedicina, anche nell'am-
bito della riforma gia prevista
delle case e ospedali di comu-
nita.

» Sostenere l'inclusione lavorati-
va delle persone con Malattia

zione dei nuovi LEA: lettere appel-
lo, eventi e azioni di sensibilizza-
zione, e il Gruppo di Lavoro sullo
screening neonatale esteso istitu-
ito presso il Ministero della Salute
ha lavorato per lindividuazione
delle nuove patologie da inserire
nel pannello.

Tutto invano: il 16 settembre scor-
so, il Decreto Tariffe presentato dal
Ministero in Conferenza Stato Re-
gioni non é stato approvato. Il mo-
tivo? Le Regioni hanno contestato
questioni di “metodo e di merito’,
ma, soprattutto, secondo gli asses-
sori regionali alla Sanita con il nuo-
vo Dm “si scaricano ulteriori costi
sulle Regioni in una fase gia molto
complicata per i bilanci”.

Cosi per l'estensione dello SNE in
Italia si continuera a procedere in

Rara, anche attraverso forme
di lavoro flessibili come lo
smart working e il telelavoro.

- Dare concretezza alle attribu-
zioni dell'infermiere di comu-
nita.

« Concludere liter relativo alla
Legge sui caregiver.

« Valorizzare l'apporto di com-

ordine sparso, per progetti pilota e
leggi regionali, perpetrando inac-
cettabili differenze tra i neonati. La-
zio, Toscana, Puglia e Liguria hanno
gia cominciato il programma di
screening per la SMA, mentre Pie-
monte, Trentino, Veneto, Friuli Ve-
nezia Giulia e Abruzzo cominceran-
no a breve. Sette Regioni intanto
(Lombardia, Veneto, Trentino, Friuli
Venezia Giulia, Liguria, Toscana e
Umbria) hanno attivato progetti di
screening per diverse malattie me-
taboliche e genetiche non ancora
incluse nel panel nazionale: la mu-
copolisaccaridosi di tipo |, le malat-
tie di Fabry, Gaucher e Pompe, le
immunodeficienze combinate gra-
vi (SCID), I'adrenoleucodistrofia le-
gata all'’X (X-ALD) e la leucodistrofia
metacromatica (MLD).

petenza delle Associazioni e
dei loro rappresentanti all’in-
terno di tutti i processi e pro-
cedimenti fatti da qualsiasi
Istituzione, attraverso la par-
tecipazione a tavoli e gruppi
di lavoro e il coinvolgimento
dalle prime fasi della program-
mazione.

Istituito il Comitato
Nazionale Malattie Rare
previsto dalla legge 175

Emesso a fine settembre il Decreto
ministeriale di nomina del Comitato
Nazionale Malattie Rare (CoNaMR), il
primo dei decreti attuativi della legge
175/2021. 27 i componenti del Comi-
tato che durera in carica per 3 anni.

Lorganismo - si legge nel Decreto
firmato dal Sottosegretario Sile-
ri — “svolge funzioni di indirizzo e di
coordinamento, definendo le linee
strategiche delle politiche naziona-
li e regionali in materia di malattie
rare”. Sara inoltre chiamato ad espri-
mere parere in merito a degli atti

importantissimi e lungamente atte-
si: in primo luogo il Piano Nazionale
Malattie Rare, di cui si sottolinea la
cadenza triennale, e il Riordino della
Rete Nazionale Malattie Rare. Espri-
mera inoltre parere relativamente
alle periodiche campagne nazionali
di informazione e sensibilizzazione
dell'opinione pubblica sulle malattie
rare, supportera il Ministro della Salu-
te per la presentazione alle Camere,
entro il 31 dicembre di ogni anno, di
una relazione sullo stato di attuazio-
ne del Testo Unico Malattie Rare.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Cittadinanzattiva interviene sullo SNE

Anna Lisa Mandorino:“Aggiornare il pannello e informare”

Presentata lo scorso luglio in un
convegno online la Raccomanda-
zione Civica di Cittadinanzattiva
“Screening Neonatale Esteso: la dia-
gnosi precoce per la salute di chi na-
sce’, una Raccomandazione realiz-
zata con le associazioni di cittadini,
pazienti e caregiver, i professionisti
sanitari, le societa scientifiche e i
rappresentanti istituzionali che sol-
lecita ad attuare i LEA, aggiornare la
lista delle patologie, garantire i fon-

di e uniformare sul territorio I'acces-
so eiservizi dei Centri in otto propo-
ste rivolte al Ministero della Salute e
alle Regioni.

Tra i partecipanti alla tavola rotonda
anche Manuela Vaccarotto di Aism-
me, Associazione che ha dato il pa-
trocinio all'evento.

Hanno partecipato al tavolo di la-
voro: Associazione AltroDomani
Onlus; Associazione Famiglie SMA;
Associazione ULDIM; AIM - Asso-

Le raccomandazioni
di Cittadinanzattiva

Al Ministero della Salute si richiede di:

1.

sbloccare il “Decreto Tariffe’, attraverso il quale sarebbe possibile ag-
giornare i LEA e, in essi, inserire e garantire gli screening neonatali
estesi in maniera uniforme, aggiornando il testo attualmente in vigo-
re e fermo al 2016;

. aggiornare l'elenco di patologie — metaboliche, neurodegenerative

genetiche, lisosomiali o immunodeficienze — da inserire nel panel
delle malattie da ricercare obbligatoriamente attraverso gli scree-
ning;

. inserire la SMA (atrofia muscolare spinale) negli screening neonatali

estesi. Lo stesso vale anche per alcune patologie metaboliche quali la
mucopolisaccaridosi di tipo |, le malattie di Fabry, Gaucher e Pompe,
le immunodeficienze combinate gravi (SCID), adrenoleucodistrofia
legata all’X (X-ALD) e la leucodistrofia metacromatica (MLD).

. individuare dei meccanismi per vincolare le risorse destinate per leg-

ge allo SNE, visto che spesso queste sono inserite all'interno del finan-
ziamento indistinto dei LEA e attribuite alle diverse regioni senza un
vincolo specifico.

. definire un protocollo operativo per la gestione degli screening ne-

onatali nel quale sono indicate le modalita di presa in carico del pa-
ziente positivo allo screening e di accesso alle terapie. La scadenza
per la definizione di questo protocollo operativo era prevista per il 31
maggio 2021, anche in questo caso la scadenza é stata disattesa.

Alle Regioni si chiede di:

1.

potenziare i Centri di cura, garantendo un'effettiva e adeguata presa in
carico da parte di personale sanitario specializzato, anche attraverso la
stabilizzazione dell'organico nell'ambito dei laboratori e dell’assistenza
riabilitativa e individuando parametri e standard di riferimento uniformi.

promuovere e assicurare percorsi di formazione del personale perché
sia aggiornato non solo sulle competenze scientifiche, e innovative, ma
anche in grado di creare un rapporto di fiducia con il paziente.

avviare campagne informative su tutto il territorio nazionale, rivolte
ai cittadini e alle famiglie perché siano consapevoli dell'importanza di
effettuare lo screening neonatale esteso e delle relative opportunita di
cura a disposizione.

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale

ciazione lItaliana Miologia; ASPOI
- Associazione Pediatri Ospedalie-
ri; Centro Nazionale Malattie Rare
dell'lSS; F1.M.P. Federazione Italiana
Medici Pediatri; SIGU- Societa Ita-
liana di Genetica Umana; SIMMESN
- Societa italiana per lo studio delle
Malattie Metaboliche Ereditarie e
lo Screening Neonatale; SIN - So-
cieta Italiana Neonatologia Dott.
Francesco Leva; SIP - Societa Italia-
na Pediatria.

Perché una
Raccomandazione

“Tra i problemi piu rilevanti, vi ¢ il
mancato inserimento delle proce-
dure di screening per alcune patolo-
gie nei LEA, fondi adeguati al soste-
gno e all'ampliamento delle attivita
di screening, l'attuazione di un pia-
no nazionale che permetta di avere
centri di riferimento per la raccolta
e l'analisi dei dati/campioni con
personale sufficiente e formato ha
dichiarato Anna Lisa Mandorino, Se-
gretaria generale di Cittadinanzatti-
va - Non da ultimo é fondamentale,
dal nostro punto di vista, realizzare
campagne per informare i cittadini
su questo importante strumento di
prevenzione secondaria per i loro
figli e sensibilizzarli ad aderire agli
screening neonatali”.

La situazione

Nel 2019 sono stati 343.764 i
bambini sottoposti allo screening
(su 343.780 nati) e 333.737 (su
334.410 nati) nel 2020, per le se-
guenti regioni: Abruzzo, Basilicata,
Campania, Emilia-Romagna, Lazio,
Lombardia, Molise, Piemonte, Pu-
glia, Sardegna, Toscana, Provincia
Autonoma di Trento, Provincia
Autonoma di Bolzano, Umbria,
Valle d'Aosta, Veneto (nel 2020 si
aggiungono anche i dati delle Mar-
che). In alcuni casi i campioni ven-
gano raccolti e analizzati dal Centro
Screening Neonatale della stessa
regione (accade nel Lazio, in Puglia,
Piemonte, Toscana, Veneto, Cam-
pania, Lombardia, Emilia Romagna,
Abruzzo, Marche, Sicilia, Sardegna),
mentre in altri casi I'analisi viene
condotta in altra regione (accade
in Molise, Basilicata, Valle D'Aosta,

CITTADINANZZZTTIVA

Friuli,Umbria, Bolzano e Trento).
Sempre negli anni in questione si &
registrato un incremento del rifiuto
da parte dei genitori di sottoporre
i nascituri allo screening (nel 2019
i rifiuti erano pari a 16, nel 2020
sono saliti fino a 673), dovuto pro-
babilmente ad una mancanza di
informazione completa e capillare
sul tema.

Nel contesto rilevato dal Docu-
mento emergono anche delle
buone pratiche, come il percorso
che ha permesso nel 2021 al Lazio
e alla Toscana di inserire I'atro-
fia muscolare spinale (SMA) fra le
patologie oggetto di screening,
effettuando oltre 92 mila test e
fungendo da apripista per altre
Regioni (Piemonte, Trentino, Vene-
to, Friuli-Venezia Giulia e Abruzzo)
che si apprestano ad attuare lo
stesso modello. Sempre a partire
dal 2021, grazie ad una norma-
tiva regionale che ne istituisce
l'obbligatorieta, anche in Puglia si
effettua lo screening per la SMA;
in questa Regione sono gia stati
effettuati oltre 8 mila test.

La posizione di Aismme
“Aismme ha sottoscritto la rac-
comandazione pubblica perché
risponde alle azioni che abbiamo
portato avanti in tutti questi anni
- ha spiegato Manuela Vaccarotto
- Da oltre 16 anni seguiamo costan-
temente l'attivazione dello scree-
ning neonatale in Italia, ci hanno
visto impegnare ingenti risorse
economiche in campagne di sensi-
bilizzazione ed informazione, che a
tutt'oggi sono state le uniche” Nel
suo intervento, pur ricordando gli
enormi passi avanti dopo l'adozio-

continua a pag. 8

nella tua dichiarazione dei redditi!
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segue dapag. 7

ne della L.167/2016, ha ricordato le

criticita:

1. Mancano nuovi medici: se ab-
biamo lo screening dobbiamo
avere anche i medici che si pren-
dono in carico i neonati affetti
da queste malattie.

2. Manca la formazione: non esiste
una formazione specifica nella

specializzazione dei Pediatri.

3. Mancano medici formati non solo

per i pazienti pediatrici, ma an-
che per il paziente adulto affetto
da malattia genetica metabolica.
| bimbi affetti crescono e sono
pochissimi i medici e i centri che
possono prendere in carico il pa-
ziente dopo l'eta adolescenziale.

4. Manca l'informazione alle fami-
glie, ai genitori che si ritrovano
al momento del test senza sape-
re di cosa si tratta.

“Lo SNE cosi com'e gestito ora a li-

vello centrale non va bene - ha con-

cluso - & molto tempo che lo denun-
ciamo nelle sedi istituzionali. Lo SNE
deve diventare una emergenza sa-

nitaria nazionale, come lo é stato il
Covid, e le azioni per uniformarlo in
tutte le regioni devono essere strin-
genti e determinate, non possiamo
piu accettare di avere regioni di se-
rie A e regioni di serie B. Gli atti della
politica devono essere applicati per
vedere riconosciuti il diritto di salu-
te dei neonati italiani”

Un algoritmo puo indicare le malattie metaboliche

da inserire nei pannelli di screening neonatale

| criteri: 'esistenza del test, gravita e trattamento

Gravita delle patologie, esistenza di
un test diagnostico e disponibilita di
un trattamento: sono questi i criteri
presi in considerazione da un algorit-
mo in grado di identificare le patolo-
gie metaboliche da inserire nei Pan-
nelli di screening neonatale. Lo ha
realizzato e illustrato in uno studio
pubblicato sull'International Journal
of Neonatal Screening un gruppo di
esperti europei, tra cui il dr. Alberto
Burlina, Direttore dell’'Unita Operati-
va Complessa Malattie Metaboliche
Ereditarie presso I'Azienda Ospeda-
liera Universitaria di Padova.

Lalgoritmo permette di valutare
obiettivamente e dare priorita alle
malattie metaboliche ereditarie da
includere nei programmi di scree-
ning esteso, offrendo la possibilita
di costruire un pannello minimo
standard in tutta Europa. L'algoritmo,
infatti, utilizza criteri oggettivi, stan-
dardizzati e misurabili, basati sulle
caratteristiche delle malattie e sulla
loro gravita, sull'esistenza di un test
di screening efficace e sulla disponi-
bilita di un trattamento.

Utilizzando questo metodo, gli
esperti hanno dapprima identifi-

cato 48 malattie metaboliche ere-
ditarie, ventuno delle quali erano
malattie da accumulo lisosomiale
(LSD). In seguito hanno individuato
i 35 disturbi che soddisfano mag-
giormente i classici Criteri di Wilson
e Jungner e che quindi dovrebbero
essere presi in considerazione per
I'inclusione nei programmi in tut-
ta Europa. Di queste 35 condizioni,
tutte hanno una forma rapidamen-
te progressiva, 33 hanno un test di
screening disponibile e 31 una stra-
tegia di trattamento.

Il miglior candidato allo screening

e il deficit del trasporto della carni-
tina (CUD), seguito dalle immuno-
deficienze combinate gravi (SCID),
dall'acidemia glutarica di tipo 1
(GA1), dall'omocistinuria (HCU) e dal-
la fenilchetonuria (PKU). Quelle che
meno si adattano ad essere inserite
nel panel, invece, sono la malattia di
Sandhoff (gangliosidosi GM2 di tipo
1), la malattia di Farber, la malattia di
Tay-Sachs (gangliosidosi GM2 di tipo
), la mucopolisaccaridosi di tipo VII
(MPS VII, malattia di Sly) e la mucopo-
lisaccaridosi di tipo IX (MPS IX, deficit
di ialuronidasi).

SNE: in Puglia anche
immunodeficienze congenite severe,
patologie neuromuscolari genetiche
e malattie da accumulo lisosomiale

APS @

dlSINIMe

Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

[’associazione dei malati
e delle loro famiglie

Approvata all'unanimita in Com-
missione sanita la proposta di legge

test, il laboratorio competente; si sta-
bilisce il procedimento conseguente

| JCONTATTACI |

d'iniziativa del consigliere Fabiano
Amati (PD), sullo screening neona-
tale esteso alle immunodeficienze
congenite severe e alle malattie da
accumulo lisosomiale, con il parere
favorevole del governo regionale
espresso  dall’assessore

alla sanita Rocco Palese.

Il pannello regionale in-

clude dunque 58 patolo-

gie. Tra queste la SMA, il

Cui screening € gia ope-

rativo in Puglia, prima

regione italiana.

Nell'articolato vengono [
definiti i tempi e le mo-

dalita del prelievo e del

al test; si definisce la presa in carico
e dettate norme per la definizione
del protocollo operativo; ed infine si
stabilisce una riserva di valutazione,
con poteri modificativi, in favore del-
la Giunta regionale.

[ .
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info@aismme.org Numero verde: 800.910.206
Tel. 049 9900700 Cell. 348 1412857

| Jseguict |

www.aismme.org u m E

| JCONTRIBUISCI |

Per sostenere i nostri progetti
puoi versare un contributo:

« sul conto corrente postale 68.59.58.34

ee cON bonifico bancario:
Banca EticaIBAN IT 58 S 05018 12101 000011218104
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Malattie rare

MonitoRARE, il Rapporto di monitoraggio
sulle malattie rare, realizzato di UNIAMO
Passi avanti, ma in un’ltalia ancora a due velocita

La mobilita sanitaria infra-regionale
e al 17% della popolazione comples-
siva, ma sale al 25% per i minori. L'l-
talia ha accolto oltre 8.200 persone
straniere tra il 2016 e il 2020, contro
le 180 che hanno dovuto recarsi all'e-
stero per le cure. Sono aumentate le
malattie rare testate nei laboratori
clinici italiani e crescono in percen-
tuale gli studi clinici autorizzati per
MR sul totale delle sperimentazioni
cliniche.

Sono questi alcuni dei dati che
emergono dal MonitoRare 2022, il
Rapporto realizzato da UNIAMO -

| passi avanti

« Lapprovazione della legge
175/2021 “Disposizioni per la
cura delle malattie rare e per
il sostegno della ricerca e della
produzione dei farmaci orfani”
che prevede listituzione del
Comitato nazionale per le ma-
lattie rare con il coinvolgimen-
to delle associazioni di settore
maggiormente rappresentati-
ve delle persone con malattia
rara a livello nazionale;

«+ |'approvazione di un Piano na-
zionale malattie rare con perio-
dicita triennale;

« alcune misure specifiche di
sostegno alla ricerca sulle ma-
lattie rare e allo sviluppo dei
farmaci orfani;

- un fondo di solidarieta per il
sostegno del lavoro di cura e
assistenza delle persone affette
da malattie rare.

« larisoluzione Onu a favore del-
le persone con malattia rara,
emanata il 16 dicembre 2021
dall’'Onu, nel corso della 76esi-
ma sessione dell’Assemblea
generale. Una risoluzione sto-
rica che pone le malattie rare
nell'agenda e, dunque, tra le
azioni e le priorita delle Nazioni
Unite e impegna tuttii 193 Sta-
ti membri ad adottare misure
per garantire una maggiore in-
tegrazione e inclusione sociale
alle persone con malattia rara.

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale

Federazione Italiana Malattie Rare,
con la collaborazione degli enti
istituzionali presentato il 6 luglio
scorso. “In Italia abbiamo raggiunto
risultati importanti, come lo scre-
ening neonatale piu esteso (quasi
50 patologie), un Piano nazionale in
corso di rinnovamento, una legge
- ha commentato Annalisa Scopi-
naro, Presidente di Uniamo - Tanto
c'é pero ancora da fare per garantire
una maggiore integrazione sociale,
una effettiva presa in carica di qua-
lita delle persone con malattia rara,
per portare anche in Europa quello
che I'ltalia ha gia raggiunto come
traguardo, in modo che ci sia una
maggiore equita anche a livello eu-
ropeo”.

Il Rapporto

Il documento include molti appro-
fondimenti e da quest'anno anche
un capitolo dedicato alla galenica e
un esempio di esperienza regionale
specifica per ogni sezione.

La mobilita sanitaria: la stima del-
la mobilita sanitaria infra-regionale,
basata sui dati dei registri MR, & al
17% della popolazione complessiva,
ma sale al 25% per i minori. Questo &
indirettamente confermato dal fatto
che i 223 centri Ern accreditati sono
per i 2/3 nelle regioni settentrionali,
e ben 7 regioni non hanno iniziato le
pratiche per accreditarne neanche
uno. Il nostro Paese abbia accolto
oltre 8.200 persone nel quinquennio
2016/2020, contro le 180 che hanno
dovuto recarsi all'estero per le cure.
Laricerca: sono aumentate le malat-
tie rare testate nei laboratori clinici
italiani (cresciute di 1200 unita in un
quinquennio e arrivando a sfiorare le
3000 patologie testate); crescono in
percentuale gli studi clinici autoriz-
zati per MR sul totale delle sperimen-
tazioni cliniche (da 25,5% a 31,8%),
salite a 260 nel 2021 dalle195 del
2020. Per la Fase | e Il la percentuale
arriva alla soglia del 50% (49,2%).

La rete e il sistema costruito sulle
malattie rare reggono, pur in assen-
za di finanziamenti dedicati: quasi
tutti gli indicatori sono in crescita,
dalla formazione (32 FAD contro 6)

alla copertura dei registri regionali,
ai centri ERN accreditati in Europa, ai
progetti di ricerca degli IRCCS (492, il
13,6% del totale), i percorsi diagno-
stico terapeutico assistenziali (+17
portando il totale a 320 a fine 2021).
Purtroppo la somministrazione di
terapie avanzate e innovative e lo-
calizzata in pochi centri italiani, au-
mentando la necessita di migrazione
sanitaria (un dato fra tutti, quello
dellATMP CAR-T, che ha visto la Re-
gione Lombardia accogliere il 52,2%
dei pazienti che hanno ricevuto il
trattamento).

L'organizzazione regionale: a fine
2021, sono 16 le Regioni/PPAA che
hanno inserito il tema delle malattie
rare nell'ambito degli strumenti ge-
nerali di programmazione sanitaria
(vigenti o in via di approvazione nel
2021) o che hanno definito un Piano
regionale Malattie Rare. Laltra faccia
della medaglia é rappresentata dalle
criticita che persistono, come le di-
somogeneita territoriali nell'accesso
ai servizi sanitari, socio-sanitari e so-
ciali di cui sono esemplificazione: la
disomogeneita nella distribuzione
geografica degli ospedali italiani che
partecipano alle ERNs; la difficolta
di accesso alle cure; I'ancora incom-

UNIAMO

Federazione Italiana Malattie Rare

pleta attivazione dello screening
neonatale esteso; la mancata defi-
nizione dei percorsi diagnostico te-
rapeutico assistenziali delle persone
con malattia rara in alcuni territori e
la diversita dei modelli adottati per
la definizione; I'ancora parziale co-
pertura dell'intera popolazione delle
persone con malattia rara esenti di
alcuni dei Registri regionali delle ma-
lattie rare.

I fondi del PNRR e i finanziamenti:
i dati del Rapporto forniscono una
guida per capire dove dovrebbero
essere indirizzati i fondi del PNRR
e altri finanziamenti che dovessero
rendersi disponibili: centri ad alta
specializzazione, specialmente per
le ATMP, il supporto dei pazienti
negli spostamenti; aumentare la
specializzazione, anche attraverso il
passaggio di competenze, dei centri
piu vicini ai luoghi di residenza, con
speciale riguardo alle regioni del
meridione. Nel recente bando di ri-
cerca a valere sui fondi PNRR, 50 mi-
lioni dedicati alle malattie Rare, un
tentativo in questa direzione é stato
fatto vincolando il 40% dei fondi di-
sponibili proprio alla partecipazione
di centri del Sud; molto altro dovra
essere pensato e realizzato.

| punti di forza
del sistema sanitario italiano

+ L'approvazione della legge
175/2021 “Disposizioni per la
cura delle malattie rare e per il
sostegno della ricerca e della

produzione dei farmaci orfani”

che prevede listituzione del
Comitato nazionale per le ma-
lattie rare con il coinvolgimen-
to delle associazioni di settore
maggiormente rappresentati-
ve delle persone con malattia
rara a livello nazionale;

+ l'approvazione di un Piano na-
zionale malattie rare con pe-
riodicita triennale;

« alcune misure specifiche di so-
stegno alla ricerca sulle malat-
tie rare e allo sviluppo dei far-
maci orfani;

- un fondo di solidarieta per il
sostegno del lavoro di cura e
assistenza delle persone affet-
te da malattie rare.

- la risoluzione Onu a favore
delle persone con malattia
rara, emanata il 16 dicembre
2021 dall’Onu, nel corso della
76esima sessione dell’Assem-
blea generale. Una risoluzione
storica che pone le malattie
rare nell'agenda e, dunque,
tra le azioni e le priorita delle
Nazioni Unite e impegna tutti
i 193 Stati membri ad adotta-
re misure per garantire una
maggiore integrazione e inclu-
sione sociale alle persone con
malattia rara.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il Covid ha colpito anche i programmi di screening
Lo dimostra un'indagine condotta in 38 Paesi

Che il Covid abbia avuto un impatto
pesante anche sulla qualita di vita,
di cura e di assistenza dei malati rari
e fuori discussione. Lo dimostrano
l'esperienza quotidiana dei pazien-
ti e delle loro famiglie. Ma appare
chiaro come abbia penalizzato an-
che i programmi di screening neo-
natale. Se ne parla nello studio “Glo-
bal impact of COVID-19 on newborn
screening programmes’, condotto
da Vanesa Koracin, J Gerard Loe-
ber, Matej Mlinaric, Tadej Battelino,
James R Bonham pubblicato sulla
rivista scientifica BMJ Global Health
(marzo 2022 - Volume 7 - 3).

“La pandemia da COVID-19 - si
legge - ha comportato una inter-
ruzione nei servizi sanitari e li ha
esposti a numerose sfide. Anche lo
Screening neonatale ne ha soffer-
to, anche se esistono pochi dati sul
suo impatto”. Per ovviare a questa
carenza, gli studiosi hanno quindi
proposto un questionario a un nu-

mero importante e rappresentativo
di Centri Screening nel mondo.

Ne risulta che il Covid ha impatta-
to sui programmi di screening ne-
onatale, almeno in 29 dei 38 Paesi
che hanno aderito alla survey. La

maggior parte dei Centri screening
hanno sperimentato un grande
numero di problemi, in particolare
nella seconda ondata della pande-
mia. Ritardi e mancato servizio da
parte del servizio postale oltre alla

cancellazione dei voli hanno cau-
sato ritardi nella consegna dei car-
toncini e negli approvvigionamenti
delle strumentazioni dei laboratori
e dei reagenti. La disponibilita del
personale ¢ risultata talvolta ridotta
a causa delle infezioni, delle qua-
rantene o della riallocazione in altri
reparti. Conseguenze negative si
sono registrate anche nella raccolta
dei test a domicilio, nei richiami del
test e nel follow-up per i bimbi ri-
sultati affetti. Le restrizioni sociali e
le interruzioni nei trasporti pubblici
si sono aggiunte a queste difficolta.
Solo un limitato numero di Centri &
riuscito a mantenere la piena fun-
zionalita nei programmi di scree-
ning neonatale.

In conclusione, suggeriscono gli
studiosi, qualora la pandemia con-
tinui o torni nei prossimi anni, sara
utile sviluppare delle guideline per
proteggere e mantenere questo im-
portante servizio.

Lesperienza dei genitori di bambini affetti da deficit
della lipasi acida lisosomiale nel Regno Unito
La diagnosi ha un forte impatto, serve un supporto psicologico

Un nuovo studio, pubblicato in
Orphanet Journal of Rare Diseases,
descrive l'esperienza dei genitori
di bambini con diagnosi di deficit
della lipasi acida lisosomiale nel
Regno Unito. | partecipanti otto
genitori (cinque madri e tre padri)
il cui bambino aveva una diagnosi
confermata di LALD, sono stati re-
clutati tra il 2020 e il 2021.

Lo studio dimostra come la dia-
gnosi abbia un forte impatto sui

genitori, in particolare a causa
delle scarse conoscenze della ma-
lattia, generando stress, ansia e un
senso di impotenza e colpa. Inol-
tre, mette in luce la necessita di un
supporto psicologico dedicato, in
particolare subito dopo la diagno-
si, che si rivela un momento mol-
to impegnativo ed emotivamente
angosciante nella vita dei genitori.
Questo studio ha evidenziato I'im-
portanza dei percorsi sanitari e

dei servizi forniti per supportare i
genitori ei loro figli durante la dia-
gnosi e oltre.

“La vulnerabilita psicologica dei
genitori al momento della diagno-
si, la vita in ospedale e il deterio-
ramento delle condizioni del figlio
- le conclusioni - devono essere
considerati e affrontati nell’ambi-
to dell’erogazione dei servizi per
fornire un supporto psicologico
specialistico ai genitori”.

Il deficit di lipasi acida lisosomiale
(LALD) & una malattia metabolica
ereditaria ultra rara all'interno del-
la categoria dei disturbi da accu-
mulo lisosomiale, che colpisce la
capacita di un bambino di meta-
bolizzare il colesterolo. Gli sviluppi
nel trattamento, inclusa la terapia
enzimatica sostitutiva, si sono di-
mostrati efficaci, con alcuni bam-
bini che vivono per un certo nu-
mero di anni con il trattamento.

La redazione di AISMME NEWS e dispo-
nibile per quanti desiderassero far cono-
scere la loro storia e la loro esperienza
nell'ambito delle Malattie Metaboliche
Ereditarie che potrebbe essere di esempio
o di aiuto ad altre famiglie o persone. Ci
scusiamo sin d'ora per le eventuali inesat-
tezze contenute in questa pubblicazione.
Saremo lieti di riprendere I'argomento e
pubblicare le eventuali modifiche o cor-
rezioni nella prossima pubblicazione. Rin-
graziamo vivamente i Medici che hanno
dato il loro supporto, determinante per
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poter dare una corretta informazione
nell’lambito della prevenzione, diagnosi
e trattamento delle Malattie Metaboli-
che Ereditarie.
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Malattie rare, nasce il Consorzio AGORA
(Access to Gene therapies fOr RAre disease)
Obiettivo, la disponibilita di terapie geniche salvavita

Prosegue I'impegno per contrasta-
re la tendenza sempre piu forte da
parte delle aziende farmaceutiche
e biotecnologiche a disinvesti-
re nell'ambito delle malattie rare
per ragioni di insufficiente ritorno
economico, cercando soluzioni al-
ternative per rendere disponibili
le terapie geniche salvavita per i
bambini nati con malattie geneti-
che rare.

Recentemente, Fondazione Tele-
thon ha lanciato un importante
appello per scongiurare il ritiro dal
mercato di terapie geniche salva-
vita per le malattie rare, seguito
dalla pubblicazione su Nature
Medicine dell’articolo “Ensuring
a future for gene therapy for rare
diseases”, a firma del Prof. Luigi
Naldini, Direttore Istituto San Raf-
faele Telethon per la Terapia Geni-
ca (SR-Tiget), del Prof. Alessandro
Aiuti, vicedirettore dell'lstituto
San Raffaele Telethon per la Tera-
pia Genica (SR-Tiget) e di France-
sca Pasinelli, Direttore Generale di
Fondazione Telethon.
Parallelamente, & nato a ottobre il
Consorzio AGORA (Access to Gene
therapies fOr RAre disease), il cui
primo incontro si & tenuto presso il
London’s Great Ormond Street Ho-
spital for Children (GOSH) e a cui
partecipano scienziati provenienti
da sei Paesi europei. Questa inizia-
tiva € un’ulteriore testimonianza
dell’'urgenza sentita dal mondo ac-
cademico e della ricerca scientifica
avanzata di intervenire sul percor-
so negativo intrapreso nell’ultimo
anno da terapie che molto spesso
rappresentano l'unica possibilita
per tanti bambini non solo di so-
pravvivere, ma anche di vivere una
vita normale e sana. Tra i membri
del Consorzio, troviamo il prof. Lu-
igi Naldini, il prof. Alessandro Aiuti
e la prof.ssa Maria Ester Bernardo,
Coordinatore Clinico dell’Unita di
Ricerca Clinica Pediatrica, Istituto
San Raffaele Telethon per la Tera-
pia Genica (SR-TIGET).

Le terapie avanzate sono farmaci
personalizzati che, con un’unica
somministrazione, permettono di
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correggere una malattia alla radi-
ce; nel caso della terapia genica,
ad esempio, fornendo una versio-
ne sana di un gene difettoso. Il
costo per produrre queste terapie
e mantenerle sul mercato pero
€ molto elevato e, se non per te-
rapie altamente remunerative, le
industrie farmaceutiche non riten-
gono proficuo commercializzarle.
“La produzione e commercializza-
zione delle terapie geniche é one-
rosa, in quanto sono necessarie
fabbriche altamente specializzate,
processi complessi per la gestione
delle cellule dei pazienti e dei vet-
tori virali, e una fase finale di test
molto precisa. A questo si aggiun-
gono i costi di mantenimento sul
mercato”, spiega il Prof. Alessandro
Aiuti, vicedirettore dell’lstituto San
Raffaele Telethon per la Terapia
Genica (SR-Tiget). “Una possibile
soluzione, che abbiamo proposto
nello studio pubblicato su Nature
Medicine e che studieremo anche
nel Consorzio AGORA, potrebbe
essere la creazione di un Ente non-
profit, sostenibile e indipendente,
che si faccia carico dei processi di
autorizzazione, fornitura e accesso
per le terapie geniche che l'indu-
stria sceglie di non rendere piu
disponibili ai pazienti. Agire & una
precisa responsabilita non solo di
noi medici e scienziati, ma di tutti,
a partire dalle Istituzioni nazionali
ed Europee, che rappresentano e
devono garantire eguali diritti a
tutti i cittadini”.

“Partecipare ad AGORA & un ulte-
riore passo, che ci permettera di
coinvolgere queste figure a livello
Europeo in modo da poter mettere
in atto delle azioni congiunte per
semplificare lo sviluppo di questi
farmaci complessi, riducendo an-
che i costi di produzione, rendendo
le terapie piu sostenibile”, dichiara
Francesca Pasinelli, Direttore Ge-
nerale di Fondazione Telethon.“Cio
che stiamo facendo con Strimvelis
ne é |'attuazione concreta. Fonda-
zione Telethon ha infatti deciso di
rilevare da Orchard Therapeutics la
commercializzazione della terapia

L)

genica per 'ADA-SCID, creando un
Ente non-profit ad hoc e facendo-
si quindi carico di tutti i costi di
gestione e di mantenimento sul
mercato. Non solo, con un Ente
non-profit potremo “donare” la
terapia a pazienti meno abbienti,
che non dovessero avere diritto al

Terapie geniche:

rimborso in quanto cittadini extra-
europei o che non disponessero di
un‘assicurazione medica. Tuttavia
sara necessario mobilitare un im-
pegno molto ampio per invertire
questa tendenza: Fondazione Tele-
thon e Agora lavoreranno a questo
obiettivo su piu fronti.

i ritiri negli ultimi due anni

Bluebird bio ha reso indispo-
nibili sul mercato Europeo le
proprie terapie geniche per la
beta talassemia (Zynteglo) e
per I'adrenoleucodistrofia cere-
brale (Skysona), per il mancato
accordo con gli enti pagatori di
diversi Paesi sul prezzo e le mo-
dalita di rimborso.

Questi prodotti sono invece
commercializzati negli  Stati
Uniti, dove nel 2022 Zynteglo ha
ottenuto il prezzo di 2,8 milioni
di dollari, diventando uno dei

farmaci piu costosi al mondo.
Altro caso rappresentativo e
I'annuncio a marzo 2022 da par-
te di Orchard Therapeutics della
decisione di ritirare dal mercato
Strimvelis, terapia genica per
la cura dell’ADA-SCID, malattia
che altrimenti puo portare alla
morte gia nell'infanzia. Nata
nei laboratori dell’lstituto San
Raffaele -Telethon per la terapia
genica di Milano, questa terapia
ad oggi ha permesso di curare
oltre 40 bambini nel mondo.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Telethon rileva la commercializzazione

di Strimvelis per la cura dell’Ada-Scid
E apre ad altre terapie che le aziende farmaceutiche dismettono

Era il 2016 quando la malattia gene-
tica rara dei ‘bimbi in bolla; riceveva
in Ueil via libera dell’Agenzia europea
del farmaco Ema. Sono passati 6 anni
da allora. Anni in cui i bambini che
hanno ricevuto il trattamento sono
diventati grandi, hanno potuto gioca-
re, andare a scuola, crescere insieme
ai loro coetanei e non restare chiusi
in una bolla asettica come succedeva
in passato, per evitare di finire vittime
di virus e batteri. Oggi quella terapia
genica, frutto di lunghi studi di ricer-
catori italiani e andata avanti anche
sullonda delle donazioni di italiani,
sarebbe stata a rischio dismissione.

Fondazione Telethon ha annunciato
a luglio che avrebbe rilevato la com-
mercializzazione Strimvelis*, prima
terapia genica per la cura dell’Ada-

Scid, da Orchard Therapeutics (Otl),
che ne ha annunciato la dismissio-
ne. Il prezzo ex factory di Strimvelis
& di 594mila euro e la terapia viene
somministrata una sola volta. A li-
vello europeo sono stati trattati 5-6
pazienti I'anno.

Telethon si augura di partire nel pri-
mo trimestre 2023 e ha costituito una
fondazione ad hoc che si occupera
della commercializzazione e distri-
buzione del farmaco. La produzione
verra affidata a un'officina farma-
ceutica autorizzata con le capacita
tecnologiche necessarie e la terapia
continuera ad essere somministrata
al San Raffaele di Milano dove € nata,
nei laboratori del Sr-Tiget. A fronte di
donazioni specifiche, sara possibile
trattare anche pazienti che vengono

da fuori Europa e che non hanno di-
ritto al rimborso previsto negli Stati
europei.

Telethon si é detto disponibile ad ap-
plicare il modello ad altre terapie nel-
la stessa condizione di dismissione,
come la anche la terapia genica per la
sindrome di Wiskott-Aldrich, pronta
per il deposito del dossier di registra-
zione, che Orchard Therapeutics ha
dichiarato di voler abbandonare.
Secondo Telethon, c'¢ “la tendenza
delle aziende farmaceutiche e bio-
tecnologiche di questo settore a di-
sinvestire dall'ambito delle malattie
rare per ragioni di insufficiente ritor-
no economico’, e ha ricordato il caso
dell'azienda Bluebird Bio che “ha de-
ciso di ritirare dal mercato europeo
le proprie terapie geniche per la beta

FONDAZIONE

I
elethon

talassemia e I'adrenoleucodistrofia” E
ha lanciato un appello alle Istituzio-
ni italiane ed europee “per aiutarci a
mantenere disponibile un farmaco
che é non solo frutto della ricerca
italiana di eccellenza sostenuta dai
donatori, ma che rappresenta l'unica
possibilita di futuro per bambini con
una malattia gravissima”.

Fondo 5% Aifa
Un nuovo servizio online
per la gestione

E’" attivo dal 30 giugno 2022 il nuo-
vo portale dell’Agenzia italiana del
farmaco dedicato alla gestione del
Fondo nazionale Aifa 5%. Il servizio
online, “Gestionale Fondo 5%", con-
sente di presentare le istanze e di
monitorare lo stato di lavorazione
della pratica, ma anche di richiedere
il imborso del trattamento autoriz-
zato. Il Fondo ¢ finanziato con il 5%
delle spese promozionali sostenute
dalle aziende farmaceutiche, ed é
dedicato per il 50% al rimborso su
base nominale di farmaci orfani per
il trattamento di malattie rare o di
farmaci che rappresentano una spe-
ranza di cura per particolari e gravi
patologie.

Gli utenti delle aziende ospedaliere,
di quelle universitarie e degli Ircss
pubblici (medico, farmacista, diret-
tore sanitario e direttore amministra-
tivo) dovranno presentare tutte le
nuove istanze di accesso e le relative
richieste di rimborso del trattamento
autorizzato per via telematica utiliz-
zando il nuovo sistema.

Le richieste presentate fino al 30
giugno 2022, e tutte le richieste di
rimborso collegate ad autorizzazioni
di accesso al Fondo generate senza
I'utilizzo del servizio online, conti-
nueranno ad essere gestite secondo
le modalita vigenti al 30 giugno e
dunque al di fuori della nuova piat-
taforma informatica.

Al

AGENIIA ITALIANA DEL FARMACD

Da aprile la terapia per la
MDL e rimborsabile dal
servizio sanitario nazionale

AIFA nello scorso mese di aprile
ha ammesso l'uso e il rimborso
del Libmeldy® per tutti i bambini
con la leucodistrofia metacromati-
ca, una malattia rara che colpisce
un nuovo nato ogni 10 mila che
comporta danni al sistema nervo-
so e a diversi organi con pesanti
conseguenze. | pazienti perdono
gradualmente la capacita di mo-

vimento, di parlare, inghiottire,
mangiare e vedere. La mortalita a
cinque anni dalle prime manife-
stazioni della patologia & stimata
nel 50% e a dieci anni nel 44%.
Libmeldy (atidarsagene  auto-
temcel), anche conosciuto come
OTL-200, ¢ la prima terapia approva-
ta per pazienti con MDL a sviluppo
precoce (early-onset).
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In Emilia Romagna le terapie
enzimatiche sostitutive non solo in ospedale
Soddisfatte le Associazioni dei pazienti lisosomiali

La Regione Emilia-Romagna ha autoriz-
zato a partire dal 15 settembre quattro
diversi percorsi per la somministrazione
delle terapie enzimatiche sostitutive, cure
salvavita per chi soffre di malattie meta-
boliche ereditarie.

Lobiettivo, spiega la Regione, & riorganiz-
zare I'accesso al percorso di cura con orari
piu elastici e strutture piu vicine, mante-
nendo la sicurezza delle prestazioni. Si
punta quindi a migliorare la qualita della
vita dei pazienti, che gia soffrono il disagio
di essere affetti da una patologia cronica.
Le persone che soffrono di malattie meta-
boliche ereditarie rare certificate presso il
registro malattie rare dell’Emilia-Romagna
sono circa duecento. Di queste, oltre cin-
quanta sono elegibili a ricevere il trattamen-
to al di fuori delle strutture di riferimento.

Quattro le modalita di accesso possibili:
I'ospedale sede del centro di riferimento;
l'ospedale di riferimento territoriale; gli
ospedali di comunita, case di comunita e
poliambulatori vicini al luogo di vita del
paziente; il domicilio del paziente.

“Siamo molto soddisfatti per la decisione
della Regione Emilia Romagna che da via
libera alla terapia domiciliare, accoglien-
do cosi una istanza comune alle nostre
Associazioni e sulla quale attendevamo
un pronunciamento da molto tempo- di-
chiara Stefania Tobaldini, Presidente AIAF
APS, Associazione Italiana Anderson-
Fabry - Abbiamo lavorato per pit di un
anno in sinergia con i medici dei Centri
di Riferimento per le Malattie Lisosomiali
ed i funzionari dell’Assessorato alla Salute
della Regione per costruire insieme un

percorso che, oltre alla situazione clinica
dei pazienti con malattia rara lisosomiale,
tenesse conto anche delle loro necessita
familiari, sociali e lavorative e permettes-
se loro di avere una miglior qualita di vita."
“Un importante risultato che ci fa sperare
di poter superare altre situazioni di stallo
che perdurano anche in altre Regioni.” -
sottolinea Fernanda Torquati, Presidente
AIG, Associazione lItaliana Gaucher On-
lus - Lobiettivo & di ottenere omogeneita
nelle modalita di erogazione della terapia
in tutte le Regioni evitando disparita terri-
toriali e permettere ai pazienti di recarsi in
ospedale quando é necessario per visite
e follow up, ma non obbligatoriamente
ogni due settimane per effettuare la tera-
pia salvavita."

Per accedere alla somministrazione in-

fusionale all'esterno dei centri clinici di
riferimento € necessario che la scheda
tecnica del farmaco preveda questa pos-
sibilita, che il medico del centro di riferi-
mento faccia una valutazione favorevole
tenendo in considerazione i parametri
clinici, psicologici e socio-demografici del
malato e che il paziente, o il suo tutore
legale, diano il consenso informato. A de-
cidere a quale specifico percorso la perso-
na potra accedere, sara I'Unita di valuta-
zione multidimensionale (U.v.m.), attivata
dalla Centrale operativa territoriale (C.o.t.)
o dai distretti socio-sanitari, costituita dal
medico di medicina generale o pediatra
di libera scelta, infermiere, assistente so-
ciale, dal paziente o da un suo familiare
o caregiver ed eventuali altri soggetti in
base ai bisogni del paziente.

A Malavicina la Color Run,

la corsa di solidarieta a favore di Aismme

Un pomeriggio di festa e di solida-
rieta a favore di Aismme con la terza
edizione della Corsa Colorata che si &
svolta il 14 agosto scorso a Malavicina
di Roverbella. Un percorso di circa cin-
que chilometri lungo le vie del paese

che ha visto oltre 400 persone, mol-
tissime le famiglie, divertirsi e correre
tra i colori. Al termine della color run
una serata insieme tra le offerte dello
stand gastronomico con gustosi piatti
locali e la musica di diversi gruppi.

PALACE
metabolic

Levento, organizzato da ragazzi di
Malavicina con il contribuito del
Gruppo Podistico, dell’Avis, della
Polisportiva, della Proloco e del Pa-
lace café di Malavicina Belvedere, ha
permesso di raccogliere e donare ad
Aismme quasi 11 mila euro, che sa-

040285

ranno utilizzati per i progetti a favore
dei pazienti.

Grazie a tutti quelli che hanno colla-
borato e contribuito alla riuscita della
festa. Un particolare ringraziamento
va a Graziano Tofoli e alla sua ditta
MET e alle Acconciature Mondini.
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AAA: ristoranti PKU Friendly cercasi
Un'iniziativa per poter mangiare fuori casa in sicurezza

Per le persone affette da PKU (fe-
nilchetonuria), la prima linea tera-
peutica é costituita da una rigida
dietoterapia personalizzata, a
bassissimo contenuto di proteine
naturali, che deve essere adegua-
tamente integrata con alimenti
a fini medici speciali. Per questo
motivo chi ne ¢ affetto ha difficol-
ta a mangiare fuori casa, privan-
dosi spesso di momenti di convi-
vialita. Ecco dunque il progetto
PKUISINE®, La cucina PKU friendly,
che si propone la creazione di una
rete di ristoranti in grado di offrire
la possibilita di consumare un pa-
sto in tutta tranquillita e sicurezza
alle persone con PKU.

Il progetto, cui aderisce anche

Aismme, & stato realizzato grazie
alla collaborazione della SIMMESN

Benvenuti

e

|

La cucina PEU friendly

(Societa Italiana Malattie Metabo-
liche e Screening Neonatale), di
un board di 10 specialisti (dieti-
sti, pediatri e una neuropsichia-
tra), di FIPE (Federazione ltaliana
dei Pubblici Esercizi), e delle As-
sociazioni Pazienti PKU italiane:
AMEGEP Domenico Campanella,
Aismme, IRIS Sicilia, Cometa ASM-
ME, COMETA Emilia-Romagna,
AMMEC, APMMC. Le ricette sono
state validate dallo chef Maurizio
Fantinato.

Il progetto prevede la creazione
di una rete di ristoranti sensibi-
lizzati al tema delle malattie me-
taboliche ereditarie in grado di
realizzare alcuni piatti adeguati
alle esigenze delle persone con
PKU che devono evitare il consu-
mo di proteine naturali e ricorrere
a specifici alimenti aproteici, che

Terapia enzimatica sostitutiva per la PKU
Ora accessibile anche in Italia per gli over 16

Da luglio 2022 la terapia farmaco-
logica per la fenilchetonuria (PKU),
approvata per i pazienti con eta
superiore ai 16 anni e finalmente
disponibile in Italia.

La fenilchetonuria, una patologia
metabolica che colpisce circa 1
neonato ogni diecimila, se non
adeguatamente trattata fin dalla
nascita, puo portare allo sviluppo
di condizioni neurologiche di varia
entita, come ritardo mentale seve-

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale

ro e disturbi psichiatrici.

Fino ad oggi, la PKU é stata sem-
pre trattata attraverso la terapia
dietetica, in grado di garantire un
normale sviluppo psicomotorio al
paziente. Nelle forme piu severe
della patologia il regime alimen-
tare & particolarmente restrittivo
e talvolta limitante, sia per quan-
to riguarda la vita lavorativa che
quella sociale. Il rischio & natural-
mente una conseguente riduzione

dell’aderenza al trattamento.

La nuova terapia enzimatica sosti-
tutiva prevede invece la sommini-
strazione di un analogo dell’enzi-
ma mancante nella patologia, per-
mettendo quindi di ridurre i valori
di fenilalanina fino alla completa
normalizzazione. E’' la prima tera-
pia enzimatica sostitutiva da som-
ministrarsi in siringhe pre riempite
per via sottocutanea, al pari di una
vaccinazione.

normalmente non si trovano nei
ristoranti.

Un team di esperti - con un lavo-
ro corale che ha coinvolto dietisti,
pediatri, una neuropsichiatra e
uno chef - ha portato alla defini-
zione del Toolkit digitale compo-
sto da Linee Guida e Ricettario
che includono piatti aproteici
facilmente gestibili dal singolo
ristoratore e prevedono |'utilizzo
di prodotti adeguati forniti gratu-
itamente ai ristoratori aderenti a
PKUISINE®.

Le persone con PKU avranno la pos-
sibilita di geolocalizzare i ristoranti
aderenti all'iniziativa, che saranno
riconoscibili grazie alle vetrofanie
applicate sulle vetrine. Inoltre, l'e-
lenco di tutti i ristoranti si trovera
inserito nel sito di PKUISINE® dove
ci sara anche la possibilita di se-
gnalare un ristorante per invitarlo
ad aderire al progetto.

Per informazioni e adesioni
www.pkuisine.it

PKUISINE®

La cucina PKU friendly

nella tua dichiarazione dei redditi!
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European PKU Forum 2022
In Italia servono specialisti

Dobbiamo lavorare per aumenta-
re il numero di medici metabolici
specializzati nell’PKU in Italia. E’
questa la necessita emersa nel cor-
so dell’European PKU Forum 2022:
Unlocking the Future of PKU' che
si & svolto online il 2 luglio scorso
e che ha visto la partecipazione 35
soggetti da 16 Paesi europei tra pro-
fessionisti della cura e dell'assisten-
za e associazioni di pazienti, tra cui
Aismme.

Obiettivi del forum facilitare la di-
scussione all'interno della comunita
PKU sul futuro, coinvolgere i pazien-

ti, agevolare e condividere le best-
practice per migliorare I'accesso alle
migliori cure, incrementare il coin-
volgimento dei pazienti e promuo-
vere campagne di sensibilizzazione.
Tra i temi toccati nel corso delle di-
verse sessioni la transizione di cura
tra paziente pediatrico e paziente
adulto, la telemedicina e gli stru-
menti di self-montoring, la ricerca,
le nuove terapie, i nuovi modelli
clinici, la terapia di precisione e le
nuove tecnologie, e, per quanto ri-
guarda I'Alleanza, come lavorare in
partnership in Europa ed espandere

la presenza sui social, sviluppando
un percorso di sensibilizzazione e di
lobbying per la politica.

Diversi i bisogni emersi nei vari tavoli
di lavoro. Tra questi la mancanza di
specialisti, i tempi di attesa troppo
lunghi per il PHE test, la mancanza
di supporto psicologico, la diversita
degli standard di assistenza nei Paesi
europei, ma anche la necessita di va-
lutare Iimpatto del COVID.

Obiettivo specifico per [ltalia nei
prossimi mesi, aumentare il numero
di specialisti nei Centri di cura per
gli adulti, chiedendo alle Universita

di attivare corsi di specializzazione
e agli specialisti esistenti di trasmet-
tere le competenze, coinvolgendo
i decisori politici per aumentare gli
investimenti.

25 settembre 2022 PKU&Noi!
Focus con clinici e associazioni, spazio alle domande
dei pazienti e consigli di cucina

Quest'anno per la prima volta
Aismme, insieme ad altre asso-
ciazioni pazienti italiane che si
occupano di PKU (IRIS, AMEGEP
Domenico Campanella, AM-
MeC, APMMC, Cometa ASMME
e Cometa Emilia Romagna) ha
collaborato alla realizzazione di
PKU&Noi I'evento che si propo-
ne di sensibilizzare sul tema fe-
nilchetonuria, di dare maggiori
informazioni sulla gestione della
malattia, portare all’attenzione
le novita scientifiche e offrire
un‘occasione di incontro e di
confronto tra medici e pazienti.

L'evento, che gode del patroci-
nio di SIMMESN, SINUPE e UNIA-
MO, si & svolto on line sabato
25 giugno, in prossimita del 28
giugno, l'International PKU Day,
la Giornata Mondiale di sensibi-
lizzazione e informazione sulla
PKU. Giunto alla sua seconda
edizione, ha visto clinici, pazien-
ti e sette Associazioni pazienti
fare il punto su questa malattia
metabolica rara che interessa 1
bambino ogni 2.581 nati.

La PKU e una patologia che vie-
ne intercettata alla nascita, gra-
zie allo screening neonatale atti-
vo in ltalia dall'inizio degli anni

Dona il tuo 5 per mille ad Aismme. Indica il Codice Fiscale

'90. Si caratterizza per la muta-
zione di un gene, la fenilalanina
idrossilasi (PAH), necessario per
il metabolismo della fenilalani-
na (Phe), un aminoacido essen-
ziale presente in quasi tutti gli
alimenti proteici. Questo com-
porta il seguire una dietoterapia
a vita. A oggi la cura per questa
malattia non c'e, ma all'orizzon-
te ci sono novita scientifiche e
soluzioni terapeutiche che sono
state discusse durante l'evento.
Levento ha visto alternarsi di-
mostrazioni pratiche di cucina,
interventi dei clinici e specialisti
e delle Associazioni dei pazienti
con spazio alle domande tra una
sessione e l'altra. Si e parlato in
particolare delle novita scienti-
fiche, dell'accesso alle terapie,
della gestione delle carenze
nutrizionali e comorbilita, della
concentrazione, nervosismo e
depressione anche in eta adulta,
della transizione dall'eta pedia-
trica all'eta adulta, dell'integra-
zione dei centri ERN con le realta
locali, del PDTA e telemedicina e
della gestione delle diagnosi tar-
dive pre-screening.

Tutti gli interventi sono visibili
su https://pkuenoi.it

nella tua dichiarazione dei redditi!
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23 ottobre 2022: la Giornata Mondiale dell’XLH
Accendere i riflettori su questa patologia

e sulle molte criticita per i pazienti

Intervista a Manuela Vaccarotto - Aismme

Anche quest’anno a ottobre si
celebrata la Giornata Mondiale
del’XLH - Ipofosfatemia X-Lin-
ked. Dal 2014 Aismme rappre-
senta i pazienti italiani affetti da
patologie metaboliche dell’osso,
in Italia e nel mondo, anche nelle
sedi istituzionali, e sta lavoran-
do in questi mesi in diversi tavoli
regionali per finalizzare il PDTA
per i pazienti. Manuela Vaccarot-
to, qual é la situazione?

In Italia si stima che ci siano tra le
700 e le 1000 persone affette da
questa terribile patologia. Pazien-
ti spesso dimenticati, con forti bi-
sogni insoddisfatti, in particolare
dal punto di vista dell’assistenza
socio-sanitaria. Stiamo lavorando
per realizzare il PDTA ai tavoli di
Campania, Toscana, Lazio, Puglia
e Sicilia, e abbiamo partecipato
a numerosi incontri con associa-
zioni di pazienti XLH di tutta Eu-
ropa e Stati Uniti con cui abbiamo
costituito I'International Alliance
XLH. Insieme abbiamo realizzato
numerosi documenti informati-
vi e presentato richieste a livello
istituzionale per una presa in ca-

APS @
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Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie

23.10
International

rico globale della Persona affetta
da XLH, anche attraverso la “Whi-
te paper” presentata alla Commis-
sione Europea, per una miglior
qualita di vita indipendente del
Paziente adulto. Qui in Italia dia-
mo supporto informativo e logi-
stico ai pazienti adulti e alle Fami-
glie dei piccoli pazienti attraverso
la nostra help-lines associativa, il
Centro di aiuto-ascolto.

L'XLH é una patologia ad alta
complessita e fortemente inva-
lidante, che determina il crollo
della qualita di vita dei pazienti.
Ci sono buone notizie?

La principale € che i pediatri di
base cominciano ad essere piu
consapevoli dell'esistenza della
malattia e appena hanno un so-
spetto di rachitismo mandano su-
bito il bambino dallo specialista;
non lo trattano pit come rachiti-
smo carenziale. Questo permette
di intervenire con la terapia esi-
stente, l'anticorpo monoclonale
Burosumab sin dal primo anno
di vita, che risolve largamente le
problematiche scheletriche anche
se non tutti i problemi dell'altez-

za. U'XLH puo essere confuso con
altre malattie delle ossa, alcune
delle quali legate a una cattiva
alimentazione. Le persone con la
malattia senza una storia familia-
re di XLH rischiano di non essere
diagnosticate durante l'infanzia, e
di presentare sintomi solo in eta
adulta. Purtroppo lo Screening
Neonatale Esteso gia attivo in
Italia non & in grado di rilevare la
malattia alla nascita Ecco perché
€ importante una maggiore con-
sapevolezza da parte dei Pediatri
di base.

Un‘altra buona notizia e I'appro-
vazione di EMA dell'anticorpo
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, mentre
in Italia al momento viene utilizza-
to per le persone sopra i 12 anni
solo in studi clinici o concesso ad
uso compassionevole. Siamo in
attesa che AIFA innalzi i limiti di
eta, continuando e non interrom-
pendo la terapia agli adolescenti
cambiandone e migliorandone
sensibilmente la qualita della vita.
Il farmaco contribuisce alla guari-
gione di pseudofratture e fratture
dovute alla malattia e migliora
l'osteomalacia, diminuisce il dolo-
re e la rigidita articolare, e la fun-
zione fisica e la mobilita migliora
nel corso del tempo. Per i ragazzi
in trattamento che compiono 18
anni, la maggiore eta significa la
sospensione del farmaco e tor-
nare in balia della malattia, ritro-
vandosi nella stessa situazione di
quando non assumevano il farma-
o, con ripercussioni psicologiche
e fisiche molto pesanti.

Quali sono le richieste che por-
tate ai tavoli per la redazione dei
PDTA?

Introdurre immediatamente la
diagnosi genetica per conferma-

Lipofosfatemia
legata all’X (XLH)

Si stima che colpisca un nuo-
vo nato ogni 60 mila e in Italia
si contano 700/1000 pazienti
in Italia. Ma sono numeri in
difetto, dal momento che
arrivare ad una diagnosi e
molto complicato e spesso ci
vogliono anni. E’ una malattia
metabolica rara dell’osso, una
forma di rachitismo eredita-
rio con insorgenza pediatrica,
che produce lesioni sche-
letriche, anomalie a carico
delle ossa, della muscolatura
e delle articolazioni a causa
dell’eccessiva perdita del fo-
sforo. Chi ne e affetto soffre
di forti dolori, ha difficolta
nel movimento e deve ricor-
rere molto spesso a interventi
chirurgici. La diagnosi spesso
e tardiva, perché e di diffici-
le identificazione. E spesso &
troppo tardi per bloccarne il
terribile decorso, che signifi-
ca un progressivo peggiora-
mento della sintomatologia,
dolori muscolari e ossei al
limite della sopportazione,
continue operazioni chirur-
giche agli arti, ai denti, con
un grave decadimento delle
condizioni fisiche e mentali.

re la patologia, che, essendo nel-
la stragrande maggioranza dei
casi autosomica dominante, si
trasmette ai figli. Importante in-
sistere sulla valutazione ortope-
dica, aspetto che & molto carente
per questi pazienti. Sottolineiamo
anche il problema del transitional
care pediatrico/adulto, molto dif-
ficile per questa malattia. Si blocca
tutto al compimento del 16° anno
di eta e non esistono sufficienti

92181040285
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Centri per adulto. Infine, dal mo-
mento che la presa in carico deve
essere multispecialistica, questa
viene spalmata su diversi centri
cura, nefrologia, endocrinologia,
ortopedia, ortodonzia, e determi-
na una frammentazione che puo
creare problemi al paziente ma
anche agli specialisti. Tenuto con-
to del grande impatto sulla quali-
ta di vita del paziente, sarebbe poi
utile che nel PDTA possa essere
specificato il “Percorso sanitario”
e il “Percorso Socio-Assistenziale”.
Spessissimo manca l'integrazione
tra l'attivita Clinica Multidiscipli-
nare e I'attivita Assistenziale. Man-
ca tutta la fase sociale e socio-as-
sistenziale, essenziale per pazienti
affetti da XLH, una malattia mol-
to ingravescente ed invalidante
che comporta anche un grande
impegno familiare. Una maggior
collaborazione tra servizi sanita-
ri, socio-sanitari e sociali favori-
rebbe l'integrazione dei pazienti
nelle politiche e nei servizi sociali

o nel mondo del lavoro che do-
vrebbero trovare nell'lUVMD Unita
Valutativa Multi Dimensionale il
luogo adatto per realizzare l'inte-
grazione socio-sanitaria e la presa
in carico integrata, valorizzando
I'apporto del centro di riferimen-
to per la valutazione funzionale
della persona. Bisogna favorire la
collaborazione tra il Centro di Ri-
ferimento e la medicina territoria-
le per incrementare una maggior
conoscenza della malattia e quin-
di favorirne una miglior gestione.
Quali dunque le richieste sul
fronte dell’assistenza?

Occorre un sostegno psicologico
alle famiglie, per aiutare il pazien-
te e la sua famiglia ad affrontare
i diversi aspetti della malattia che
ha esigenze complesse e variabili
nel tempo. A partire dall’accetta-
zione della malattia e del proprio
corpo che cambia, alla limitazione
dei movimenti, all’affrontare i nu-
merosi interventi chirurgici e la ri-
abilitazione, i problemi relazionali,

sociali, la mancanza di autostima,
le scarse prospettive per il futuro,
problemi che sfociano in depres-
sione, preoccupazione, ansia.

Non bisogna dimenticare il so-
stegno alle cure dentali, che non
sono annoverate nei LEA, creando
gravi difficolta ai Pazienti adulti e
alle famiglie. Le persone con XLH
hanno spesso problemi con i den-
ti e le gengive, come gli ascessi. Il
paziente spesso deve far ricorso
all'implantologia per sostituire i
denti mancanti o parzialmente
danneggiati. Interventi molto co-
stosi tanto da costringere spesso i
pazienti a desistere dal procedere
con le cure, aumentando lo stato
di disagio.

Infine, il sostegno alla fisiotera-
pia: molti pazienti adulti subisco-
no numerosi interventi agli arti
per allungamenti, alle anche, e la
fisioterapia coperta dal del SSN
non puo essere sufficiente. La Fi-
sioterapia riabilitativa/acquatera-
pia dovrebbe essere prevista nel

PDTA perche i pazienti ne hanno
assoluta necessita per alleviare
i dolori osteo articolari che li af-
fliggono durante la quotidianita
o nel post intervento chirurgico e
dovrebbero essere previsti anche
nel PALI

Questi pazienti e le loro famiglie
sono spesso costrette a sposta-
menti, anche per lunghe distan-
ze, per le terapie, le cure e le vi-
site.

Infatti, lo stato di estrema fragilita,
a causa delle difformita ossee e i
dolori cronici che ne conseguono,
crea problemi e anche talvolta
I'impossibilita di spostarsi. Sareb-
be importante, dunque, prevede-
re e applicare la TELEMEDICINA e
TELECONSULENZA. Non solo. Bi-
sogna prevedere la terapia domi-
ciliare per la somministrazione del
Burosumab e, tenuto conto che i
pazienti devono assumere la tera-
pia convenzionale fino a 6 volte al
giorno, prevedere I'assunzione dei
farmaci a scuola.

XLH: non solo una malattia delle ossa
ma anche uno stato di inflammazione cronica

Pubblicato il 16 settembre scorso
sul Journal of Clinical Endocrino-
logy & Metabolism uno studio
sull'lpofosfatemia legata alla X,
una malattia genetica rara cau-
sata da un eccesso di FGF23, che
e associato all'infiammazione e
all'iperattivita osteoblastica, un
elemento che non & mai stato ap-
profondito. Lo studio si proponeva
di valutare se i pazienti XLH hanno
un profilo di particolari stati in-
fiammatori e di aumento dell’atti-
vita osteoblastica.

Sono stati coinvolti con 19 tipi di
controlli 28 pazienti, tra cui 6 bam-
bini trattati con la cura standard e
11 con il burosumab. La presenza
di infiammazioni e risultata signi-
ficativa in tutti i pazienti, senza
differenze tra i pazienti trattati con
diversi farmaci. La formazione di
Osteoclasti era alterata e gli osteo-
clasti XLH maturi hanno mostrato
livelli piu alti di marcatori infiam-
matori, anche se piu bassi nelle
cellule derivate dal sottogruppo
trattato con burosumab.

Questo studio ha descritto per la
prima volta un profilo di infiam-
mazione tipico dell’XLH. Dal mo-
mento che questi pazienti ten-

dono a sviluppare ipertensione
arteriosa, obesita e entesopatie, e
che l'inflammazione puo peggio-
rare queste manifestazioni, si ipo-

XLH INHERITANCE

tizza dunque che l'inflammazione
possa giocare un ruolo importante
nelle complicazioni dell’XLH al di
la di quelle ossee.

50% of all children may be At risk, regardiess of sex
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Concluso il progetto Camminiamo Insieme
Educazione alimentare, sostegno psicologico e formazione

Molte le attivita che sono state pro-
poste da Aismme nell'ambito del
progetto‘Camminiamo insieme. Dal-
la prevenzione alla cura fino all'assi-
stenza a domicilio; cofinanziato dal-
la Regione Veneto con il patrocinio
dell’Azienda Universitaria Integrata
di Verona che si & conclusa il 30 set-
tembre 2022.

Un articolato insieme di appunta-
menti da remoto, in presenza e a
domicilio, pensati per offrire un sup-
porto psicologico ai pazienti e alle
loro famiglie, formare ad una miglio-
re gestione della malattia, in parti-
colare per quanto riguarda I'ambito
dell’'alimentazione, e sensibilizzare il
contesto (scuola, sanita territoriale,
volontariato) coinvolgendo diversi
soggetti, dal volontariato ai privati,
dalla sanita pubblica alle scuole, per
creare una rete di supporto e incre-
mento del benessere nella quotidia-

nita di pazienti e famiglie. “Dopo il
progetto “Fianco a Fianco, area mul-
tifunzionale per pazienti e famiglie’,
il progetto Camminiamo insieme ,
giunto alla sua seconda edizione,
ha proposto diversi nuovi interven-
ti, in particolare, la biblioterapia e la
medicina narrativa, quest’ultimo un
approccio che utilizza le narrazioni
delle persone nella pratica clinica,
nella ricerca e nell'educazione come
metodo per favorire la cura e lo svi-
luppo personale - spiega Cristina
Vallotto, Presidente di Aismme - Inol-
tre, I'utilizzo dei ricettari realizzati da
Aismme e ideati per le diete speci-
fiche ha permesso di implementare
I'educazione alimentare e avvicinare
i pazienti al cibo con piu facilita. Il
nostro obiettivo e quello di rendere
piu facile la preparazione dei prodot-
ti a fini medici speciali, renderli piu
appetibili e piu simili ai piatti comu-

camminiamo

msieme

ni. Un altro aspetto che si e evoluto
nel mese di settembre é stato il per-
corso proposto ai volontari, online e
in presenza, che promuove il concet-
to di ‘paziente esperto’ che si mette
a disposizione di famiglie e pazienti,
offrendo ascolto, condivisione e sug-
gerimenti”.

Gli ultimi appuntamenti
Lo scorso 24 settembre i pazienti e
le loro famiglie si sono ritrovati nel-
la nuova sede di Aismme a Verona
per il Metabolic Cooking, l'evento
che sviluppa la pratica e la teoria
delle diete per i pazienti metabolici.
“Un‘occasione per stare insieme -
spiega Manuela Vaccarotto — e fare
comunita in quella che d'ora in avan-
ti sara la casa dei pazienti nella citta
scaligera. Un locale attrezzato con
una cucina per sviluppare progetti
di educazione e sensibilizzazione
alimentare e con spazi di accoglien-
za per incontri e sedute di sostegno
individuale”. Un'occasione per Aism-
me per presentare la collana ‘Cosa
mangera da grande? Ricette per die-
te metaboliche speciali, realizzata
proprio dall’Associazione.

Quindi, il 27 settembre e il 3 ottobre

due webinar formativi in diretta,
dedicati il primo al mondo medico
e sanitario per offrire informazioni
pratiche sul percorso dello Scre-
ening Neonatale Esteso e aperto
a tutta Italia e il secondo agli ope-
ratori della ristorazione scolastica,
sulla preparazione del pasto per i
bimbi affetti da malattie metaboli-
che ereditarie, riservato a chi lavora
nel Veneto. Un corso pratico ripro-
posto anche quest’anno dopo che
nella sua prima edizione ha avuto
un grande numero di iscrizioni.

Le azioni proposte

+ Educazione alimentare e
consegna/distribuzione di
prodotti dietetici a domicilio

» Sostegno psicologico a
domicilio e a distanza

» Medicina narrativa e
biblioterapia dello sviluppo
anche a domicilio

« Formazione volontari ed
operatori

“Il ruolo della comunicazione e della narrazione
nella qualita di vita dei pazienti metabolici”
La tesi di Irene Monge, collaboratrice di Aismme

La comunicazione di una diagnosi di
malattia metabolica ereditaria puo
essere un momento estremamente
stressante. Ma nelle malattie rare i per-
corsi comunicativi assumono caratte-
ristiche peculiari che rendono questo
processo diverso rispetto a quanto
avviene per patologie pit comuni. Ne
€ convinta Irene Monge, che su questi
temi ha redatto una tesi di Master I°
livello in Counseling Educativo.
Dottoressa Monge, come si & avvi-
cinata al mondo delle malattie me-
taboliche ereditarie?

Sono venuta a conoscere le Malattie
Metaboliche Ereditarie nel febbraio
2017, quando ho ricevuto una borsa
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di studio dal titolo “Ruolo della co-
municazione e dell'educazione nella
qualita di vita dei pazienti affetti da
patologie metaboliche ereditarie” Da
allora collaboro con I'Unita Operati-
va Malattie Metaboliche Ereditarie
dellAOUI di Verona e con Aismme,
I'Associazione di riferimento. In parti-
colare, mi occupo della gestione degli
appuntamenti di controllo dei bambi-
ni afferenti al Centro, delle telefona-
te, della raccolta dati e dei campioni
del sangue, dell'organizzazione delle
attivita del gruppo di lavoro e delle
riunioni di discussione e confronto
dei casi. Infine organizzo incontri di
pratiche filosofiche rivolti al personale

sanitario (infermiere, medici in forma-
zione, operatori).

Qual é il ruolo della narrazione, in
particolare nel rapporto con i pa-
zienti metabolici?

E attraverso una modalita narrativa
che interpretiamo noi stessi e cio
che ci circonda. Ognuno di noi cerca
di dare un senso alla propria vita co-
struendosi un racconto coerente fon-
dato su rapporti di causa ed effetto. La
narrazione € quindi uno strumento di
miglioramento della qualita di comu-
nicazione delle emozioni.

Ecco dunque che l'obiettivo del con-
sulente e quello dellaccompagna-
mento in ogni fase, per aiutare la cop-

pia a ri-scrivere una narrazione non
piu individuale bensi integrata con
tutti i professionisti della cura (pedia-
tra metabolista, psicologa, genetista,
dietista), che si faranno carico insieme
aloro di contribuire allo sviluppo della
storia presente e futura del bambino
metabolico.

La mia intermediazione da occasione
a tutto il gruppo di lavoro di realizzare
un percorso di cura condiviso e a tutto
tondo, recuperando l'idea del termine
inglese care, ossia un prendersi cura
del paziente che risponda adeguata-
mente ai bisogni, dubbi, paure ed in-
quietudini suoi e dei familiari, riuscen-
do cosi a migliorarne la qualita di vita.

nella tua dichiarazione dei redditi!
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Il Progetto Aurora + XLH diventa nazionale
Il servizio psicologico a distanza anche per i pazienti XLH
fino aluglio 2023

E aperto anche ai pazienti affetti
da malattie metaboliche dell'osso
(XLH o ipofosfatemia X linked) il
Progetto Aurora di Aismme, che
offre attivita di sostegno piscolo-
gico anche a distanza ai malati e
alle loro famiglie.

“Il Progetto Aurora € un servizio di
sostegno psicologico gratuito al di
fuori dell'ospedale che Aismme ha
attivato da agosto 2020 principal-
mente per i pazienti metabolici e
le loro famiglie afferenti all’Azienda
Ospedaliera Universitaria Integrata
di Verona- spiega Cristina Vallotto
Presidente di Aismme - Il Progetto,
che si & avvalso della professionali-
ta della psicologa e psicoterapeuta
Dr.ssa Mirsada Carcereri, inizial-
mente in presenza €& stato rimo-
dulato in tempo di lockdown e di
pandemia per offrire la consulenza
anche online. Una modalita mista
che abbiamo pensato di mante-
nere anche ora per poter offrire il
servizio anche a chi non vive vicino
all'Ospedale di Verona e proviene
da ogni regione d’ltalia".

Il Progetto Aurora é ora al suo secon-

Facciamo un esempio

La raccolta di narrazioni, nel contesto
della malattia metabolica, permette
spesso di evidenziare un comune
e condiviso senso di colpa che si
genera nel genitore, sentimento si-
curamente motivato dal fatto che si
tratta di patologie ereditarie e quindi
direttamente trasmesse da uno o da
entrambi i genitori. Ogni mamma
racconta molto di sé sia per quanto
riguarda le sue reazioni di fronte alle
difficolta, che del modo in cui vive le
emozioni verso se stessa, il proprio
bambino e chi li circonda. A questo
si accompagnano pensieri, giudizi o
spesso preconcetti che derivano dal
contesto in cui si sono trovate a do-
ver vivere a seguito della positivita al
test di screening neonatale del loro
figlio. L'aspetto principale che ac-
comuna tutte le narrazioni ¢ il con-
cetto di normalita riferito al proprio
bambino, che per certi versi risulta
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do anno di attivita e Aismme ha de-
ciso non solo continuare ad offrirlo
fino al giugno 2023, ma, grazie alla
possibilita di offrire colloqui online,
anche di aprirlo anche alle famiglie
dei pazienti pediatrici e adulti affetti
da Ipofosfatemia (XLH) dovunque
essi risiedano. “LUXLH & una malattia
metabolica dell'osso particolarmente
invalidante. | pazienti devono affron-
tare quotidianamente moltissime
difficolta legate alla patologia, dolori
e difformita scheletriche e dentali,
continui interventi chirurgici e conse-
guenti problemi psicologici — precisa
Manuela Vaccarotto, Vice presidente
di Aismme -Non trovando servizi pub-
blici all'altezza sul territorio o, se priva-
ti, molto costosi, famiglie e pazienti
si sentono abbandonati. E quindi im-
portante offrire loro la possibilita di
confrontarsi con dei professionisti che
gia lavorano con pazienti metabolici e
di avere un sostegno nei momenti di
difficolta o disagio”.

Il progetto
Il “Progetto Aurora + XLH" offre un
supporto al di fuori delle strutture

“contaminato” dall'idea che sia pero
anche un bambino speciale. Tutte
le mamme raccontano che il loro fi-
glio cresce, € bello e appare appunto
normale. Tuttavia per il fatto di dover
gestire una terapia, una dieta parti-
colare e dei digiuni calibrati, il bam-
bino o la bambina risultano anche
speciali. A livello emotivo i vissuti
hanno dei punti in comune, ma le
reazioni sono tra loro molto diverse.
Un‘altra questione da sottolineare &
il rapporto ambivalente con le strut-
ture sanitarie, anche questo comune
in tutte le narrazioni delle mamme.
Ci sono scarsa fiducia, dettata da
una pessima comunicazione e in-
formazione, sentimenti di rabbia per
atteggiamenti poco comprensivi da
parte del personale infermieristico,
ma anche il successivo affidarsi alle
cure a seguito dellincontro con il
team specializzato in malattie meta-
boliche ereditarie.

PROGETTO

+XLH
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ospedaliere proponendosi come
I'anello mancante tra il centro di
cura e il domicilio. E' un percorso
complementare al servizio di sup-
porto psicologico alle famiglie e ai
pazienti adulti che, se attivo all'in-
terno del Centro di presa in carico,
viene pero espletato solo durante
il Day-Hospital o i ricoveri.
L'obiettivo e aiutare ad affrontare
le problematiche inerenti alla ge-
stione della malattia, come anche
il rapporto genitori-bimbo e bim-
bo-fratelli, ad elaborazione della
patologia da parte dellintera fa-
miglia, in cui possono trovarsi piu
persone affette da XLH.

“Si offre uno spazio di ascolto e so-
stegno psicologico a singoli, cop-
pie, famiglie; i colloqui possono
essere effettuati tramite telefono o
videochiamata. Lo spazio di ascol-
to & proposto a persone, famiglie
con figli aventi la stessa patologia
e che sentono la necessita di con-
dividere e di avere un aiuto nella
gestione, accettazione e definizio-
ne della patologia, trovando assie-
me possibili soluzioni - afferma la
Dr.ssa Carcereri - Oltre alla video
consulenza si proporranno anche
incontri in gruppo a caregivers e
piccoli o grandi pazienti, per par-
lare e confrontarsi sulla loro espe-
rienza”.

Gli incontri in presenza si svolge-
ranno anche nella nuova sede di
Aismme in Piazza Frugose n. 4 a
Verona.

La consultazione psicologica pre-
vede 2 o 3 colloqui esplorativi e di
approfondimento per individuare

risorse e criticita. Qualora fosse
necessario, la persona pud esse-
re avviata ad una presa in carico
psicoterapeutica, di sostegno psi-
cologico e/o psichiatrico a livello
territoriale. La psicologa resta co-
munque a disposizione dell’'utente
per accompagnarlo anche in que-
sta fase ed individuare un percor-
so adatto, sollevando quanto piu
possibile la persona dalla solitudi-
ne e dallo smarrimento.

Il Progetto Aurora + XLH ha avu-
to il sostegno non condizionante
di Kyowa Kirin. “Le malattie rare
sono patologie croniche, difficili
da diagnosticare e che impattano
fortemente la gestione della quo-
tidianita del paziente e la sua vita
sociale gia in eta pediatrica - ha
spiegato la Dr.ssa Claudia Coscia,
Country Manager Italia di Kyowa
Kirin - La pandemia ha sicuramen-
te aggiunto un ulteriore carico
emotivo da elaborare. In questo
contesto il progetto Aurora puo
offrire un servizio di ascolto atti-
vo e approfondito che parte dalla
conoscenza di queste malattie,
pensato da chi ogni giorno é a
contatto con questi pazienti, come
I'associazione Aismme. Puo essere
fruito attraverso diverse modalita
con lo scopo di mettere a proprio
agio l'interlocutore. Ci auguriamo
che i pazienti e caregiver vi si rivol-
gano numerosi”.

Per informazioni e adesioni:
supporto.psicologico@aismme.org
o telefonare al Centro di Aiuto e
Ascolto di Aismme al numero verde
800910 206

nella tua dichiarazione dei redditi!



Community

Aismme offre stage e tirocini
agli studenti dell’Universita di Verona

L'’Associazione Italiana Sostegno
Malattie Metaboliche Ereditarie
e da quest’anno ente accreditato
con I'Universita degli Studi di Ve-
rona per l'offerta di stage e tiroci-
ni nei corsi di studio di Filosofia,
Lettere, Comunicazione, Editoria
e Scienze psicologiche per la for-
mazione.

Agli studenti di laurea triennale
e magistrale I’Associazione pro-
pone progetti per I'area di Servizi
Educativi Socio Sanitari da realiz-
zarsi nella nuova sede di Aismme
aVerona. La prima studentessa ha
iniziato il suo tirocinio a settem-
bre 2022.

“La studentessa & stata inserita
all'interno della realta associativa
come supporto alla realizzazione
di progetti educativi gia in atto

- spiega Cristina Vallotto, Presi-
dente di Aismme - Solitamente
sono progetti della durata di 12
mesi con rinnovo, avviati grazie
a co-finanziamento della Regione
Veneto o di altri enti. Il contesto
di svolgimento dello stage sara
non all'interno della struttura sa-
nitaria, ma nella sede associativa
dove Aismme promuove attivita
extra ospedaliere di supporto e
interventi mirati alle famiglie, of-
frendosi come un punto di rife-
rimento per problematiche che
devono affrontare quotidiana-
mente”.

Spesso questi pazienti provano
un senso di solitudine e abbando-
no, e i progetti di Aismme si pro-
pongono di sensibilizzare la so-
cieta su queste patologie e nello

stesso tempo di fornire strumenti
alle famiglie per poter vivere piu
agevolmente nel contesto socia-
le.“A partire dagli ambienti scola-
stici, le mense soprattutto - com-
menta la Vicepresidente di Aism-
me Manuela Vaccarotto - perché
frequentemente 'unica terapia e
quella di diete speciali”

Nel team sanitario & presente una
psicologa psicoterapeuta (tutor
aziendale), un medico specialista
in malattie metaboliche eredita-
rie, una genetista e due dietiste.

Festeggia

la magia del Natale
con Aismme!

Anche quest’anno Aismme propo-
ne per il prossimo Natale le prezio-
se Latte della serie Marie Ange Di
Costa, a forma di casetta con un
dolce carillon, contenenti praline
al cioccolato al latte ripiene.

Un bellissimo regalo solidale per
amici e parenti, per i dipendenti e
per fare la gioia dei bambini!

Il ricavato della Campagna di rac-
colta fondi natalizia andra a soste-
nere i progetti a favore dei bambi-
ni affetti da Malattie Metaboliche
Ereditarie del Centro di Screening
e Centro di Cura delle Malattie Me-
taboliche Ereditarie dell’Azienda
Ospedaliera Universitaria Integra-
ta di Verona, e progetti a favore di
Famiglie e pazienti di tutta Italial

Grazie di cuore del Vostro pre-
zioso aiuto!

Le latte di Natale vengono offer-
te a fronte di un contributo di 10
euro ciascuna, sono confezionate
in scatole da 12 pezzi, con colori
assortiti e dello stesso modello.
Consegniamo via corriere GLS in
tutta Italia; le spese di trasporto
sono a carico dell’'acquirente:

N.colli Costo trasporto
1 €14,23
2 €177
3 €20,70
4 €28,18
5 €28,39
6 € 28,58

Per informazioni scrivete a:
info@aismme.org o chiamate il
Numero Verde 800 910 206
Whatsapp 348 141 28 57

UNIVERSITA
di VERONA

Tutor aziendale & la dottoressa
Sarah Mirsada Carcereri, psicolo-
ga clinica e psicoterapeuta cogni-
tivo comportamentale, specializ-
zata in EMDR

Il tutor di tirocinio & la dottoressa
Irene Monge, che ha un ruolo di
cerniera tra Centro Cura e Asso-
ciazione, con attivita di filosofia
della narrazione, medicina narra-
tiva, biblioterapia, play therapy e
counseling educativo, oltre che
accoglienza, segreteria e data
manager.

Teateqgia la magia del
Natale con fliamme!

Partecipa anche tu!

Ci abuterai a sostenere | progetti a
favore dei bambini e degli adulti affetti

da Malattie Genetiche Metaboliche

Ereditarie.

Donando 10 € potrai ricevere le
preziose latte contenenti le praline di

cioccolato al latte ripiens,

Accendi il tuo Matale solidale con Aismme!

92181040285

el org

AW S

aismme
Axsoia ks [Taliana Sosbegnae
Palaiies Metabader he Crediiars
PFER RICHIESTE ENMFD
Murssern wercks 000 F 10 08
Whatiipg # 39 148 141 FE57




